


Báo cáo G-Stroke
Điểm số nguy cơ đa gen của bạn là 8.3/10 | Nhóm: Nguy cơ cao

Đánh giá nguy cơ 4,98 lần
Nguy cơ đột quỵ di truyền của bạn cao gấp 4,98 lần so với trung bình người châu Á (*)

Tóm tắt lâm sàng

Khuyến nghị Nên làm

Nên tránh

Gen phân tích 73 gen được phân tích (**)
ABCC6, ABCC8, ABL1, ACTA2, ADA2, APOB, APP, ATP7B, CACNA1A, CBS, CDKAL1, CDKN2B, COL3A1, COL4A1,
COQ2, COQ4, COQ8A, COQ9, DARS2, ERLIN1, FBN1, FBXL4, FLNA, GATA4, GCK, GFER, GFM2, GLA, HNF1A,
HTRA1,
JAG1, KDR, LDLR, LIPA, LMNA, LOX, MCEE, MMAA, MMUT, MYH11, MYH7, NDUFA6, NDUFS2, NIPBL,
NOTCH3, OPA1,
OXA1L, PAX4, PCSK9, PDSS2, PDX1, PIK3CA, PMM2, POLG, PRKAR1A, PRKCH, RET, RMND1,
RPS6KA3, RRM2B,
SATB2, SLC25A4, SLC2A10, SMAD3, SMAD4, SOX17, SPG7, SUOX, TGFBR1, TWNK, WFS1, WRN,
YARS2

Danh sách kết quả gen ảnh hưởng đến bạn trong trang kế tiếp

Họ và tên 
 NGUYỄN VĂN A
Ngày sinh 
 27/04/1994
Giới tính 
 Nam

Genetica ID 
 SAMPLE_ID
Ngày trả kết quả 
 27/07/2023
Phương pháp phân tích
 SNPs Microarray
Chuyên gia di truyền 
 Bác sĩ Nguyễn Thị Minh Ngọc

%
 dân số C

hâu Á

Nhóm nguy cơ
Thấp Trung bình Trung bình cao Cao Rất cao

8.3/10

5.0/10

Có nguy cơ cao mắc cả đột quỵ do thiếu máu cục bộ và đột quỵ do xuất huyết

Tác động đến các vấn đề tim mạch khác như: bệnh động mạch vành, nhồi máu cơ tim,
rung nhĩ.

Nguy cơ cao mắc đột quỵ liên quan đến tiểu đường, do gen CDKAL1 quy định

Chế độ ăn: tăng kali bằng cách ăn nhiều trái cây và rau củ

Tăng cường vận động: dành 30-60 phút tập với cường độ trung bình hoặc cao mỗi ngày,
tận dụng các hoạt động thường nhật như sử dụng thang bộ, đi bộ hay đạp xe

Tham vấn bác sĩ chuyên khoa để theo dõi định kỳ các yếu tố nguy cơ đột quỵ khác. Nếu
lớn hơn 50 tuổi, cân nhắc kiểm tra hình ảnh, như MRI, để xác định phình mạch máu não
theo chỉ định của bác sĩ.

Hoạt động nguy hiểm có thể gây chấn thương ở đầu như các môn thể thao đối kháng.

Chế độ ăn nhiều muối, chất béo bão hòa
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Biến thể ảnh hưởng tới kết quả của bạn

0 (***)
Biến thể gây bệnh

13
Biến thể tăng nguy cơ

0
Biến thể bảo vệ

0
Biến thể chưa rõ chức năng (VUS)

Gen Giá trị Mức tác động Kết quả

CDKN2B-AS1
AG

NC_000009.12:g.22115960

Nguy cơ mắc bệnh động mạch vành, có thể dẫn đến tăng nguy cơ đột
quỵ do thiếu máu cục bộ

CDKN2A
AG

NC_000009.12:g.22124478

Nguy cơ mất hoạt động thần kinh ở một phần não, liên quan đến gen
lão hóa tế bào

CDKN2B-AS1
TC

NC_000010.11:g.22083405

Tăng nguy cơ nhồi máu cơ tim, có thể là do các mạch máu "bong
bóng" trong não

CDKN2B-AS1
AG

NC_000009.12:g.22096056

Nguy cơ mắc nhồi máu cơ tim sớm có thể liên quan đến đột quỵ do
thiếu máu cục bộ

EDNRA
AC

NC_000004.12:g.147479667

Liên quan đến chứng phình mạch máu não (IA), có khả năng biến
chứng thành xuất huyết dưới mạng nhện

ERLIN1
TG

NC_000010.11:g.100186688

Nguy cơ cao vỡ mạch máu não do đột biến bất lợi ở gen cholesterol
ERLIN1

CDKAL1
TC

NC_000009.12:g.22134095

Nguy cơ đột quỵ cao liên quan đến bệnh tiểu đường, do gen liên quan
đến tế bào tuyến tụy

PCSK9
TT

NC_000006.12:g.44626422

Nguy cơ cao xơ vữa mạch máu lớn, một dạng đột quỵ do thiếu máu
cục bộ

CDKAL1
AG

NC_000006.12:g.20679478

Dễ bị đột quỵ liên quan đến bệnh tiểu đường, do một đột biến bất lợi
trong gen tiết insulin

LMNA
TT

NC_000004.12:g.110789013

Có nguy cơ rung nhĩ (nhịp tim không đều và thường nhanh), làm tăng
nguy cơ đột quỵ

ADAMTS2
AA

NC_000005.10:g.179236407

Nguy cơ rối loạn thị giác, liên quan đến khiếm khuyết trên gen
collagen

VEGF
TC

NC_000004.12:g.55113391

Tăng nguy cơ "vỡ" mạch máu, có liên quan đến đột biến bất lợi của
gen điều hòa mạch máu

BOLL
GG

NC_000002.12:g.197766990

Tăng nguy cơ mờ thị giác do một đột biến bất lợi liên quan đến phình
mạch máu não
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13 biến thể tăng nguy cơ
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Chú thích
(*) Dự đoán nguy cơ dựa trên dữ liệu gen của bạn, chưa bao gồm môi trường, lối sống, chế độ dinh
dưỡng, thể thao và các yếu tố khác có

thể ảnh hưởng đến nguy cơ mắc bệnh.

(**) Xét nghiệm này không tính đến những bất thường lớn trên bộ gen, dị bội hay chuyển đoạn nhiễm sắc
thể. Bên cạnh đó, có thể xuất hiện
những biến thể di truyền hiếm gặp đang được thử nghiệm nghiên
cứu mà các công nghệ hiện tại chưa phát hiện được.

(***) Không có đột biến gây bệnh không loại trừ hoàn toàn khả năng mắc đột quỵ. Những yếu tố khác, bao
gồm yếu tố môi trường và các biến
thể không gây bệnh, vẫn có thể ảnh hưởng đến nguy cơ mắc đột
quỵ.

Thông tin phòng lab

Gene Friend Way, Inc.

Địa chỉ: Trung Tâm Đổi Mới Sáng Tạo Quốc Gia, Tầng 9,
Số 7 Tôn Thất Thuyết, Dịch Vọng Hậu, Cầu
Giấy, Hà
Nội, Việt Nam

Số điện thoại: 1900599927

CLIA-certified HCLD: Jillian Harrington
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Chi tiết khoa học
Phân nhóm biến thể

Biến thể gây bệnh

Một phiên bản hoặc trình tự

biến thể là nguyên nhân gây ra

bệnh lý hoặc những biểu hiện

bất thường.

Biến thể bất lợi

Một phiên bản hoặc trình tự

biến thể gia tăng nguy cơ mắc

bệnh hoặc những biểu hiện bất

thường.

Biến thể bảo vệ

Một phiên bản hoặc trình tự

biến thể có thể làm giảm nguy

cơ mắc bệnh hoặc trì hoãn thời

gian khởi
phát.

Biến thể chưa xác định
được vai trò

Một phiên bản hoặc trình tự

biến thể chưa đủ bằng chứng

khẳng định là nguyên nhân gây

ra bệnh lý
hoặc những biểu hiện

bất thường.
Theo thời gian, các

biến thể này sẽ được xác minh

rõ ràng hơn.

Biến thể ảnh hưởng

Gen Giá trị Diễn giải Tham khảo

CDKN2B-AS1 AG

NC_000009.12:g.
22115960

Gen CDKN2B-AS1 nằm trong cụm gen CDKN2B-CDKN2A ở nhiễm sắc
thể 9p21. Sản phẩm của gen là một phân tử ARN chức năng tương tác
với phức hợp ức chế polycomb-1 (PRC1) và -2 (PRC2), dẫn đến tắt khả
năng biểu sinh của các gen khác trong cụm này. Vị trí di truyền nhạy
cảm quan trọng này cho thấy tình trạng đột quỵ do thiếu máu cục bộ
chia sẻ các yếu tố quyết định sinh lý bệnh với bệnh mạch vành.

(1)
J Gustav Smith et
al

CDKN2A AG

NC_000009.12:g.
22124478

Gen CDKN2A mã hóa nhiều loại protein khác nhau. Trong đó,
p16(INK4A) và p16(ARF) được nghiên cứu kỹ nhất. Hai loại protein này
đều tham gia vào việc ngăn chặn tế bào già phân chia (còn gọi là lão
hóa). Do đó, gen CDKN2A có thể ảnh hưởng đến cách tế bào của bạn
già đi và tái tạo. Bạn mang một đột biến gen liên quan đến nguy cơ cao
đột quỵ do thiếu máu cục bộ và đột quỵ do xuất huyết (tác động bởi
nguy cơ cao phình động mạch não).

(2)
Anna Helgadottir
et al

CDKN2B-AS1 TC

NC_000010.11:g.
22083405

Gen CDKN2B-AS1 đóng vai trò trong quá trình lão hóa mạch máu.
Theo thời gian, các mạch máu sẽ dần yếu đi, dẫn đến việc hình thành
mạch máu "bong bóng" ở một số vị trí, hay còn được gọi là chứng
phình động mạch. Nếu tình trạng này xảy ra ở động mạch não, thì tên
gọi sẽ là chứng phình động mạch nội sọ. Bạn mang một đột biến trong
gen CDKN2B-AS1 liên quan đến nguy cơ cao phát triển các mạch máu
“bong bóng” trong não.

(3)
Hirokuni
Hashikata et al

CDKN2B-AS1 AG

NC_000009.12:g.
22096056

Nghiên cứu khoa học cho thấy gen CDKN2B-AS1 có thể ảnh hưởng
đến sự hình thành mảng bám (chất béo tích tụ) trong động mạch của
bạn. Mảng bám là thành phần chính của tình trạng xơ vữa động mạch,
làm tăng nguy cơ đau tim và đột quỵ. Phiên bản gen này của bạn chứa
một đột biến liên quan đáng kể đến nguy cơ cao đau tim (khi còn trẻ)
và đột quỵ do thiếu máu cục bộ.

(1)
J Gustav Smith et
al
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Chi tiết khoa học
Gen Giá trị Diễn giải Tham khảo

EDNRA AC

NC_000004.12:g.
147479667

Gen EDNRA mã hóa thụ thể của endothelin-1, một peptit đóng vai trò
co mạch mạnh và lâu dài. EDNRA nằm chủ yếu trên các tế bào cơ trơn
của hệ thống mạch máu não, làm trung gian cho sự co thắt và tăng
sinh mạch máu. Bạn có một đột biến gần gen này liên quan đến nguy
cơ cao hình thành chứng phình động mạch nội sọ và xuất huyết dưới
nhện. Với các triệu chứng phổ biến bao gồm cứng cổ và đau đầu dữ
dội. Người châu Á, đặc biệt người Nhật Bản, mang đột biến này có
nguy cơ cao xuất huyết dưới nhện so với dân số còn lại của thế giới.

(4)
Siew-Kee Low et
al

ERLIN1 TG

NC_000010.11:g.1
00186688

Gen ERLIN1 mã hóa protein điều hòa quá trình phân giải các thụ thể
inositol 1,4,5-trisphosphat trong mạng lưới nội chất. Protein này cũng
gắn với cholesterol và điều hòa con đường tín hiệu SREBP, thúc đẩy
cân bằng nội môi cholesterol trong tế bào. Những khiếm khuyết ở gen
này liên quan đến đột quỵ do xuất huyết.

(5)
Tetsuro Yoshida
et al

CDKAL1 TC

NC_000009.12:g.
22134095

CDKAL1 cho thấy mối liên quan với bệnh tiểu đường tuýp 2 ở người
Nhật Bản & người Hán. Vì bệnh tiểu đường tuýp 2 ở người châu Á đặc
trưng chủ yếu bởi rối loạn chức năng tế bào, gen CDKAL1 tham gia vào
quá trình di truyền tính trạng ngộ độc glucose (glucose toxicity) hoặc
khả năng tái tạo của tế bào tuyến tụy và do đó, gen này có thể nhạy
cảm với bệnh tiểu đường tuýp 2. Lượng đường trong máu cao gây hư
hại mạch máu và từ đó, gia tăng khả năng mắc đột quỵ.

(6)
Yukio Horikawa
et al

PCSK9 TT

NC_000006.12:g.
44626422

Gen PCSK9 mã hóa protein PCSK9 kiểm soát số lượng thụ thể
lipoprotein tỷ trọng thấp (LDL). Protein PCSK9 phá vỡ các thụ thể LDL
trước khi chúng đến bề mặt tế bào, do đó, nhiều cholesterol có thể
tồn tại trong máu. Bạn mang đột biến gen có liên quan đến nguy cơ
cao bị đột quỵ do xơ vữa động mạch lớn (LAA), trong đó mảng bám
tích tụ bên trong động mạch. Mảng bám được tạo thành từ chất béo,
cholesterol, canxi và các chất khác có trong máu. Theo thời gian,
mảng bám cứng lại và thu hẹp các động mạch. Xơ vữa động mạch lớn
chiếm khoảng 15% tổng số ca đột quỵ do thiếu máu cục bộ.

(7)
Elizabeth G
Holliday et al

CDKAL1 AG

NC_000006.12:g.
20679478

Các nghiên cứu gần đây cho thấy gen CDKAL1 ảnh hưởng đến việc tiết
insulin. Insulin là một loại hormon điều chỉnh lượng đường trong máu,
đây là dấu hiệu đặc trưng của bệnh tiểu đường. Bệnh tiểu đường là
một yếu tố nguy cơ liên quan chặt chẽ với đột quỵ. Chúng tôi đã phát
hiện một đột biến trong gen CDKAL1 của bạn. Đột biến này tác động
đến nguy cơ mắc hoặc phát triển bệnh tiểu đường loại 2 cao hơn và hệ
quả là tăng nguy cơ đột quỵ.

(6)
Yukio Horikawa
et al

LMNA TT

NC_000004.12:g.
110789013

Gen LMNA mã hóa nhiều loại protein có độ tương đồng cao với tên gọi
là lamins. Có hai loại protein chính được mã hóa từ gen này là lamin A
và lamin C, cung cấp sự ổn định và sức mạnh cho tế bào. Hai loại
protein này đóng vai trò thành phần hỗ trợ (khung giá đỡ) của màng
nhân. Lamins A và C cũng được tìm thấy bên trong nhân, và các nhà
nghiên cứu tin rằng các protein này có thể tham gia vào việc điều
chỉnh hoạt động (biểu hiện) của một số gen nhất định. Bạn mang đột
biến gen LMNA làm tăng nguy cơ mắc AF (rung nhĩ) và đột quỵ do
thiếu máu cục bộ.

(8)
Solveig
Gretarsdottir et al
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Chi tiết khoa học
Gen Giá trị Diễn giải Tham khảo

ADAMTS2 AA

NC_000005.10:g.
179236407

Gen ADAMTS2 mã hóa cho enzyme xử lý một số loại phân tử
procollagen. Enzyme ADAMTS2 cắt một chuỗi ngắn các khối xây dựng
protein (axit amin) khỏi một đầu của procollagen, từ đó tạo ra
collagen. Collagen là một phân tử protein giúp tăng cường sức mạnh,
nâng đỡ và có tính đàn hồi (“độ co giãn”) cho nhiều mô trong cơ thể,
bao gồm cả động mạch. Tất cả các loại rối loạn chức năng trong động
mạch, từ huyết áp cao đến sự hình thành mảng bám mỡ cho đến sự
phình lên của thành động mạch đều có thể góp phần gia tăng nguy cơ
đột quỵ..

(9)
Astrid Arning et
al

VEGF TC

NC_000004.12:g.
55113391

Yếu tố tăng trưởng nội mô mạch máu (VEGF) là yếu tố tăng trưởng
chính cho các tế bào nội mô. Gen này mã hóa một trong hai thụ thể
của VEGF, được gọi là thụ thể miền chèn kinase, là một tyrosine kinase
thụ thể loại III. Nó hoạt động như chất trung gian chính của sự tăng
sinh nội mô do VEGF tạo ra, tác động đến sự sống, sự dịch chuyển,
hình thái ống và sự nảy mầm. Gen VEGF có thể điều chỉnh sự hình
thành cũng như tình trạng các mạch máu trong cơ thể chúng ta. Bạn
mang một đột biến trong gen này, liên quan đến nguy cơ đột quỵ xuất
huyết cao hơn. Đột quỵ xuất huyết xảy ra khi một mạch máu trong não
“bung” hoặc vỡ ra.

(10)
Wei-Li Zhang et
al

BOLL GG

NC_000002.12:g.
197766990

Gen BOLL liên quan đến sự phát triển của các tế bào sinh sản. Phân
tích của chúng tôi cho thấy bạn mang một đột biến bất lợi trong gen
này, ảnh hưởng đến việc tăng nguy cơ phình động mạch nội sọ. Chứng
phình động mạch nội sọ do một phần động mạch não bị yếu dẫn đến
hình thành chỗ phình giống như quả bong bóng. Chúng có thể vỡ ra và
hậu quả là chảy máu vào não. Chứng phình động mạch vỡ có thể dẫn
đến đột quỵ xuất huyết đe dọa tính mạng hoặc triệu chứng nhìn đôi.

(11)
Kaya Bilguvar et
al
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Các yếu tố nguy cơ ngoài di truyền
Huyết áp cao
Là một nguyên nhân chính gây đột quỵ, xảy ra khi huyết áp quá
cao. Kiểm tra thường xuyên, thay
đổi lối sống hoặc sử dụng thuốc
có thể giảm nguy cơ đột quỵ.

Đái tháo đường
Tăng nguy cơ đột quỵ bằng cách cản trở cung cấp oxy và chất dinh
dưỡng do
sự tích tụ đường huyết. Thường đi kèm với huyết áp cao,
là nguyên nhân dẫn đến đột quỵ hàng đầu.

Béo phì
Mỡ thừa liên quan đến mức cholesterol "xấu" cao, mức cholesterol
"tốt"
thấp, huyết áp cao và tiểu đường, tăng nguy cơ đột quỵ.

Tập thể dục
Hoạt động thể chất không đủ làm tăng nguy cơ đột quỵ bằng cách
đóng góp vào
béo phì, huyết áp cao, mức cholesterol cao và tiểu
đường. Tập thể dục thường xuyên giảm nguy cơ
đột quỵ.

Mức cholesterol cao
Mức cholesterol thừa từ thực phẩm hoặc từ cơ thể tích tụ có thể
làm tắc
động mạch, bao gồm cả ở não, tăng nguy cơ đột quỵ. Xét
nghiệm máu phát hiện mức cholesterol và
triglyceride cao.

Rối loạn nhịp tim
Rối loạn tim như bệnh động mạch vành làm tắc nghẽn lưu thông
máu giàu oxy
đến não, tăng nguy cơ đột quỵ. Các tình trạng tim
khác có thể gây ra các cục máu đông dẫn đến
đột quỵ.

Hút thuốc lá
Gây hại cho tim và mạch máu, tăng huyết áp, giảm khả năng mang
oxy của máu.
Tiếp xúc với khói thuốc lá thụ động cũng tăng nguy
cơ đột quỵ.

Tham khảo
Công cụ đánh giá nguy cơ đột quỵ dựa trên yếu tố ngoài di truyền

Thẻ điểm nguy cơ đột quỵ Đánh dấu vào mỗi ô thỏa mãn cho bạn. Mỗi dấu tích tương đương với 1 điểm. 
Tổng số điểm của bạn ở cuối mỗi cột và so sánh kết quả với khóa đáp án.

Yếu tố nguy cơ Nguy cơ cao Cẩn trọng Nguy cơ thấp

Huyết áp

Mỡ máu

Đái tháo đường

Hút thuốc

Rối loạn nhịp tim

Cân nặng

Tập luyện thể dục

Tiền sử đột quỵ trong
gia đình

TÍNH TỔNG ĐIỂM CỦA
BẠN

Nguồn thông tin
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> 140/90mmHg hoặc không rõ 120-139/80-89mmHg <120/80mmHg

>240 mg/dL (>6.18 mmol/L)
hoặc không rõ

200–240 mg/dL (5.18–6.18
mmol/L)

< 200 mg/dL (<5.18
mmol/L)

Có Ngưỡng nguy cơ Không

Người hút thuốc Đang cố gắng cai thuốc Không hút thuốc

Nhịp tim không đều Tôi không rõ
Nhịp tim bình
thường

Quá cân Hơi quá cân Cân nặng lý tưởng

Hiếm khi tập Thỉnh thoảng tập Thường xuyên tập

Có Tôi không chắc Không có

NGUY CƠ CAO CẨN TRỌNG NGUY CƠ THẤP

Điểm ĐỎ 3 trở lên: hỏi ý kiến bác sĩ ngay về phòng ngừa đột quỵ

Điểm VÀNG 4-6: đang làm tốt, cần tiếp tục nỗ lực giảm nguy cơ đột quỵ

Điểm XANH 6-8: chúc mừng! Bạn đang kiểm soát tốt nguy cơ đột quỵ.
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Thông tin về đột quỵ

Đột quỵ là gì? Theo Tổ chức y tế thế giới, đột quỵ là một trong những nguyên nhân hàng đầu dẫn đến tử vong và
mất
chức năng trên thế giới. Chỉ riêng ở Mỹ, có trên 795.000 người bị đột quỵ mỗi năm.

Nói chung, đột quỵ xảy ra khi máu cung cấp cho não bị tắc và ngăn cản oxy lên não. Não cần oxy
để
hoạt động, nếu không có oxy, các tế bào não sẽ chết trong vòng vài phút. Đột quỵ cũng có thể xảy
ra
khi bị xuất huyết não đột ngột do vỡ mạch máu, làm tổn thương các mô não xung quanh.

Những người từng bị đột quỵ có thể bị tổn thương não vĩnh viễn, bị thương tật hay có thể tử
vong.

Đột quỵ là một tình trạng cấp cứu y khoa nghiêm trọng, cần được điều trị nhanh nhất có thể.

Dấu hiệu nhận biết là gì? Bạn cần biết và nhận ra những triệu chứng phổ biến nhất của đột quỵ. Đó là B.E. F.A.S.T
B = Sự thăng bằng (Balance): Đột ngột mất thăng bằng, chóng mặt, đau đầu dữ dội và mất khả năng
phối hợp vận động.
E = Mắt (Eyesight): Mờ mắt (giảm thị lực) hoặc mất hoàn toàn thị lực của 1 hoặc cả 2 mắt.
F = Méo mặt (Face drooping). Một bên mặt có bị rũ xuống khi cười hay không?
A = Yếu cánh tay (Arm weakness). Một cánh tay có bị hạ thấp xuống khi giơ cao hai tay hay
không?
S = Khó nói chuyện (Speech difficulty). Có bị khó nói chuyện hay không?
T = Gọi cấp cứu 115 ngay (Time to call 115) nếu bạn gặp bất kỳ triệu chứng nào kể trên.

Ngoài ra, các triệu chứng khác của đột quỵ
gồm có:
Đột nhiên đau đầu nghiêm trọng.
Bị tê, đặc biệt là tê mặt, cánh tay và chân.
Nhầm lẫn hay khó hiểu những gì người khác nói.

Có bao nhiêu loại đột quỵ? Có 2 dạng đột quỵ chính:

1. Đột quỵ do thiếu máu cục bộ: Đột quỵ do thiếu máu cục bộ thường là
do sự kết hợp giữa các mảng
xơ vữa (mảng bám chất béo) và/hoặc cục máu đông làm tắc nghẽn mạch
máu, dẫn đến tắc nghẽn
dòng máu đến não. Các trường hợp này chiếm khoảng 80% các ca đột quỵ.

2. Đột quỵ do xuất huyết: Đột quỵ do xuất huyết xảy ra khi mạch máu bị vỡ và chảy máu vào
não
bộ.
Các trường hợp này chiếm ít hơn, khoảng 20% các ca đột quỵ.

Di truyền ảnh hưởng đến
đột quỵ như thế nào?

Các nghiên cứu đã tìm thấy mối liên hệ giữa các gen cụ thể với nguy cơ đột quỵ. Các gen này có
thể
đóng vai trò một phần trong việc phát triển bệnh, hoặc các yếu tố nguy cơ có thể dẫn đến đột
quỵ.

Các yếu tố nguy cơ có thể kể đến là tiểu đường, tăng huyết áp, nhịp tim bất thường,...
Biết rõ gen có
tác động hay tác động như thế nào đến việc tăng nguy cơ đột quỵ có thể rất quan
trọng.

Ví dụ như, nếu bạn mang một gen có thể khiến bạn dễ bị tăng huyết áp, ý thức được điều
này có thể
giúp bạn thay đổi lối sống phù hợp để giảm nguy cơ đột quỵ.
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Phương pháp xét nghiệm của Genetica
Nước bọt được thu thập bằng cách sử dụng Bộ thu mẫu DNA nước bọt GeneFiXTM, có thể bảo quản chất lượng DNA
trong nước bọt được thu
thập trong ít nhất 6 tháng ở nhiệt độ phòng.

Bộ thu mẫu DNA nước bọt GeneFiXTM được phát triển, sản xuất và giám sát theo Hệ thống quản lý chất lượng dựa
trên ISO 9001: 2015 và ISO
13485: 2016.

Từ mẫu nước bọt thu được, DNA sẽ được tách chiết bằng hệ thống Chemagic PrimeTM Robot. Quá trình này hoàn
toàn tự động, sử dụng công
nghệ độc quyền chemagen M-PVA Magnetic Bead cho quá trình tinh lọc DNA và RNA
cùng với việc xử lý chất lỏng, để phân lập tự động thông
lượng cao của axit nucleic siêu tinh khiết.

Quá trình này được giám sát theo tiêu chuẩn Kiểm soát chất lượng của ISO/IEC 17025. DNA tách chiết được sau
đó được làm giàu ở các vùng
mục tiêu bằng cách sử dụng quy trình dựa trên quy trình lai và được giải mã bởi
chip giải mã gen độc quyền Genetica® V3. Chip giải mã gen
Genetica® V3 bao gồm 800.000 đa hình nucleotide
đơn (SNPs), chèn hoặc mất (Indels) và các số lượng bản sao biến thể (CNVs).

Genetica sử dụng công cụ trí tuệ nhân tạo độc quyền để trích xuất SNPs, Indels và CNVs từ hơn 435.000 bài
báo khoa học được công bố. Công
cụ trí tuệ nhân tạo phân loại các biến thể/ đột biến theo tầm quan trọng của
chúng và trích xuất 800.000 biến thể/đột biến quan trọng nhất
đối với người châu Á. Tất cả các biến thể gây
bệnh và có khả năng gây bệnh được xác định bằng cơ sở dữ liệu Clinvar và ACMG.

Quy trình làm việc của Genetica là sử dụng nền tảng Thermo Fisher GeneTitan and Illumina Hiseq 2000 (600 GB
trong một lần). Tất cả các mẫu
được xử lý trong phòng thí nghiệm RUCDR Infinite Biologics Clinical Genomics,
đây là phòng thí nghiệm có chứng nhận CLIA và được công nhận
bởi CAP (CLIA Number: 31D2077913, CAP Number:
8981166).
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Giới Hạn và Trường Hợp Loại Trừ của Giải Mã Gen
Mục đích của xét nghiệm là cung cấp thông tin về hệ gen di truyền được giải mã của một người có thể ảnh
hưởng đến tình trạng sức khỏe của
cá nhân đó như thế nào với một số bệnh di truyền, đáp ứng với một số loại
thuốc, nguy cơ mắc một số bệnh lý sức khỏe thường gặp và/hay
chọn lựa chế độ ăn uống, dinh dưỡng và/hoặc tập
luyện phù hợp, tùy thuộc vào xét nghiệm gen cụ thể được thực hiện. Người thực hiện xét
nghiệm gen không nên
thực hiện bất cứ thay đổi nào với bất kỳ chăm sóc y khoa nào đang áp dụng (bao gồm nhưng không giới hạn ở
những
thay đổi về liều lượng hoặc tần suất sử dụng thuốc, chế độ dinh dưỡng và tập luyện, hay kế hoạch mang
thai) dựa trên kết quả xét nghiệm di
truyền mà không thông qua ý kiến của bác sĩ.

Xét nghiệm này không tính đến những bất thường lớn trên bộ gen, dị bội hay chuyển đoạn nhiễm sắc thể.

Bên cạnh đó, có thể xuất hiện những biến thể di truyền hiếm gặp đang được thử nghiệm nghiên cứu mà các công
nghệ hiện tại chưa phát hiện
được. Nghiên cứu di truyền học cũng chưa bao quát toàn diện được hết. Chỉ một
phần nhỏ các đột biến ADN được biết là có liên quan đến các
đặc điểm sức khỏe và thể chất. Điển hình với căn
bệnh ung thư, có thể có các gen liên quan đến ung thư, tuy nhiên, tác động lâm sàng cụ thể
như thế nào thì
vẫn đang được tìm hiểu thông qua các nghiên cứu khoa học. Do đó, xét nghiệm có thể không phát hiện được tất
cả các biến thể
liên quan đến căn bệnh đang kiểm tra.

Người có kết quả kiểm tra âm tính hay không mang đột biến có hại sẽ không đảm bảo được rằng người đó không
mắc bệnh trong tương lai.

Xét nghiệm này có thể không báo cáo các biến thể chưa xác định chức năng (VUS). VUS là một biến thể di
truyền có mối liên hệ chưa rõ ràng với
nguy cơ mắc bệnh. Tuy rằng biến thể này chưa xác định vào thời điểm
làm xét nghiệm, nhưng có thể trở thành lành tính hoặc gây bệnh trong
tương lai.

Để giải thích sáng tỏ một số kết quả xét nghiệm, khoa học tiếp tục phát triển. Mặc dù những bước tiến lớn đã
thực hiện để thúc đẩy tiềm năng
hữu ích của xét nghiệm di truyền, vẫn còn nhiều điều cần được tìm hiểu. Hiện
nay, xét nghiệm di truyền dựa trên sự phát triển thông tin và kỹ
thuật xét nghiệm. Những nghiên cứu trong
tương lai có thể cung cấp sự thay đổi trong việc giải thích kết quả xét nghiệm di truyền trước đó. Ví
dụ,
bất kỳ xét nghiệm di truyền nào cũng bị giới hạn bởi các biến thể đang nghiên cứu, thử nghiệm. Việc giải
thích tầm quan trọng của những
biến thể có thể cập nhật rõ ràng khi có nhiều nghiên cứu hơn về chúng. Một số
biến thể có liên quan đến bệnh, đáp ứng thuốc hay chế độ ăn
uống, dinh dưỡng và tập luyện có thể không được
kiểm tra; hay vẫn chưa được xác định trong các nghiên cứu di truyền.

Nhiều vấn đề sức khỏe đều ảnh hưởng bởi yếu tố di truyền cũng như yếu tố môi trường như tuổi tác, tình trạng
sức khỏe hiện tại và tiền sử gia
đình, chế độ dinh dưỡng hay chủng tộc... Do đó, một cá nhân có thể không
đáp ứng thuốc, hay mắc bệnh, hay phù hợp với chế độ ăn uống, dinh
dưỡng và tập luyện đều liên quan đến kết
quả di truyền. Dựa trên kết quả xét nghiệm và kiến thức y khoa, chuyên gia chăm sóc sức khỏe có thể
cân nhắc
thực hiện thêm xét nghiệm cần thiết hay tham khảo ý kiến của chuyên gia sức khỏe hay cố vấn di truyền khác.
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