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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang

triSureﬁ@rocare

loc toan dién 3 trong 1

BENH DI TRUYEN TROI DON GEN (BENH DON GEN TROI)

CAC BENH BUCC LUA CHON THOA CAC TIEU CHi SAU

~ e o n” ~,
Bénh pho bién nhat
(c6 tan suat cong gdp phé bién hon hoi
chirng Down - khéng dugc tam soat boi
NIPT truyén théng va sang loc gen bénh
thé an)

_BENH/
HOI CHUNG

Bénh nghiém trong

(suy gidm nhan thirc, can cham séc tich
cuc, anh hudng dén chat lugng cube séng)

méc bénh sé cao)

BIEU HIEN

Gen khao sat c6 do

tham cao (>90%)

(thai mang dét bién gay bénh thi kha ning

Cé tinh hiru dung
lam sang

(tam soat sém dé chi dong quan ly
tién sinh, chuyén da va sau sinh)

QUAN LY

DIEU TRI LAM SANG

Loan san xuong -

Achondroplasia e
Loan san xuong-
Hypochondroplasia FGFR3
Loan san xuong gay tir
vong - Thanatophoric FGFR3
dysplasia
Héi chirng
Muenke AT

H6i chirng Crouzon FGFR2, FGFR3

Bénh xuong thay tinh, loai
1, I, 1, IV - Osteogenesis

imperfecta COL1A1, COL1A2

Héi chirng
CATSHL

FGFR3

Héi chirng

Ehlers-Danlos COL1A1, COL1A2

Hoi chirng Antley Bixler FGFR2

Hai chirng Apert FGFR2

Dang phé bién nhat cla loan san xuong; cé
thé gay ra ndo ung thay, chAm phat trién
van dong, va hep 6ng séng

M6t dang lun tuong déi nhe; c6 thé gay co
giat v6i cham phat trién tha phat

M@t chitng ri loan xuong nghiém trong
thuong dan dén thai chét luu hoic tir vong
& tré so'sinh do suy hé hap

Mot dang cla dj tat dinh sém khép so; co
thé gay mat thinh giac, cham phat trién va
stirt moi va/hodc ché vom.

Mot dang cla dj tat dinh khép so sém,
cling gay ra mat thinh luc va van dé vé ring
& mot s6 trudng hop

La viét tit cia Camptodactyly (co rat gip
ngoén tay), Tall stature (than hinh cao),
soliosiss (veo cot séng) va hearing loss (mat
thinh giac), c6 thé [am tang nguy co thiéu
nang tri tué

Khién xuong dé gay, thuong khong xac
dinh dugc nguyén nhan

Di tat & cac mé lién két, tir léng cac khép
dén cac tinh trang gy nguy hiém dén tinh
mang nhu béc tach dong mach chu

Mét loai bénh cta di tat dinh khép so sém
(craniosynostosis); gy ra tinh trang dinh
cac xuong & tay, tic nghén mii va tinh
trang m& rong cac khdp

Mét loai bénh cta di tat dinh khép so sém
(craniosynostosis); cling gy ra cac bat
thudng & ngon tay, ngdn chan, dot séng, va
cac co quan khac

Quan ly chuyén da sinh con, theo déi
hep 6ng séng, theo dai gidc ngh dé
phong ngtra SIDS

Theo dai va diéu tri con dong kinh

Quan ly chuyén da sinh con

MRI thai nhi, phau thuat chinh hinh,
4p dung sém diéu tri ngén nglr ky
hiéu va hanh vi

MRI thai, tranh sinh bang dung cu,
phau thuat chinh hinh, theo déi ndo
ang thay, &p dung sém diéu tri ngdn
ngr ky hiéu

Ap dung sém diéu trj ngén ngir va
diéu tri hanh vi

Quan ly chuyén da sinh con, cham
s6c so sinh, nhan biét sém va diéu tri
gay xuong

Diéu tri chinh hinh, theo déi cac bién
chirng hé tim mach

Chup MRI thai nhi, tranh sinh bang
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
d6i ndo Gng thay

Chup MRI thai nhi, tranh sinh bang
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
déi ndo Gng thay



BENH/
HOI CHUNG

BIEU HIEN

_ QUANLY
DIEU TRI LAM SANG

Hai chirng Pfeiffer FGFR2

Ho6i ching

Jackson Weiss AE

PTPN11, SOS1, RAF1, RIT1,
KRAS, NRAS, SOS2,
SHOC2, BRAF, MAP2K1,
HRAS, CBL

Hai chirng Noonan

Hoi chirng LEOPARD PTPN11, RAF1

Hoi chirng BRAF, MAP2K1,
Cardiofaciocutaneous MAP2K2
Hoi chirng Alagille JAG1
Hoi chirng CHARGE CDH7

Hoi chitng NIPBL, SMC1A, SMC3,
Cornelia de Lange RAD21, HDAC8
Hoi chirng Costello HRAS

Bénp dc?ng kinh CDKL5
& tré em
Thiéu nang tri tué SYNGAP1
Bénh bach cau cap nguyén
bao.tuy vi thanh nién ) PTPN11, CBL
(Juvenile myelomonocytic
leukemia)
Hoi chitng Rett MECP2
Hé6i chirng Sotos NSD1
Bénh xo clrng cu - TSC1, TSC2

Tuberous sclerosis

M6t dang cua dj tat dinh sém khép so;
cling gdy mat thinh giac, thi€u nang tri tué,
bat thudng & tay va cé thé dan dén tir
vong sém

Mot dang cua dj tat dinh khép so sém; co
thé gay ra bat thuong & chan

Gay ra tam véc thap, di tat tim, cac van dé
vé déng mau va trong mot sé trudng hop
gay thiéu nang tri tué nhe

Tuong ty nhu héi chirng Noonan, véi cac
nét da ting sic to; gdy ra tam véc thap, di
tat tim, cic van dé vé déng mau, va trong
mot s6 trudng hop, thi€u nang tri tué
murc dé nhe

Gay ra cac bat thudng & tim, mat, dava
toc; c6 thé cham phat trién va thiéu ning
tri tué

Anh huéng nhiéu co quan va cé thé gay ra
cac van dé vé tang trudng, di tat tim bam
sinh va cac bat thuong vé dét séng

Viét tat ctia Coloboma (hdi chirtng mat méo),
heart defects (di tat tim), atresia of the
choanae (tac khoang miii sau), retardation of
growth and development (cham phat trién
tang trudng), genital abnormality (bat
thudng cé quan sinh duc), ear abnormalities
(bat thudng tai); nguy co mat thinh luc, chdm
phat trién va sirt méi va/hodc ché vom

Gay ra cac bat thuong vé hinh thai, nhan
thirc va I théach thirc véi nganh y hoc

Di tat tim, thi€u nang tri tué, cham phat
trién ting trudng, va nguy co phat trién
cac khai u ac tinh

Dong kinh va cham phat trién thir phat

Thiéu nang tri tué va cham phat trién

Mét bénh ung thu mau & tré em hiém
gap; ty 1 séng s6t sau ndm nam la khoang
50%

Gay ra sur thut Iti nhanh chéng vé ngén nglr
va ky nang van dong khi tré 6-18 thang
tudi; tu ky, dong kinh va héi chirng QT dai
thudng xuat hién

Hoi chirng phat trién qua mdrc; c6 thé gay
cham phat trién tam than va cac van dé vé
hanh vi

Khéi u lanh tinh phat trién & nhiéu hé co
quan trong co thé c6 thé nguy hiém dén

tinh mang;ciing c6 thé gy dong kinh va

cham phat trién thir phat

Chup MRI cho thai nhi, tranh sinh bang
dung cu, phau thuat chinh stra, theo
déi ndo Ung thuy, 4p dung sdm diéu tri
ngon ngir ky hiéu va hanh vi

Chup MRI thai nhi, tranh sinh bing
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
déi cho ndo Ung thuay

Siéu m tim thai, quan ly chuyén da
sinh con, danh gia sém qua trinh
phat trién

Siéu am tim thai

Siéu am tim thai

Diéu tri dua theo triéu chirng

Kham noi tiét sém
Ap dung sém diéu tri ngén nglt ky
hiéu va hanh vi

Theo dbi cac bat thuong tim mach,

tiéu hoa va chi

Nudi &n qua sonde, diéu tri hé tro' va
diéu tri hanh vi

Theo déi diéu tri con dong kinh
Ap dung sém cac can thiép hd tro va

diéu tri hanh vi sém

Theo déi xét nghiém mau va diéu tri
chuyén khoa

Danh gia nguy co tim mach, theo déi
va diéu tri co giat, hd tro diéu tri
hanh vi

Siéu am tim thai, siéu am than thai va
can thiép diéu tri hanh vi sém

Siéu am tim thai nhi, MRI sau sinh,
diéu tri hd trg hanh vi



