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Xét nghiém NIPT duy nhat
SANG LOC TOAN DIEN

3 LOAI BAT THUONG DI TRUYEN
phé bién trong thai ky

@ bat thudng s6 lwgng nhiém
sac thé cho thai

bénh di truyén tréi don gen
phé bién nhat cho thai

bénh di truyén lan
don gen cho me
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triSurePro,que

Sang loc toan dién 3 trong 1

XET NGHIEM DUY NHAT TAI VIET NAM
SANG LOC TOAN DIEN 3 TRONG 1

Bat thuong do dot bién
trén cac gen gay bénh
di truyén lan

Bat thudng sé lwong

nhiém sic thé

Bat thuong do dot bién
de novo trén cac gen
gay bénh di truyén troi
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N . Sang loc gen bénh
NIPT truyén théng thé 3n - carrier
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Dot bién méi xuat hién & thai
de novo (khong di truyén tir
cha va me)

NIPT don gen

/

THACH THU'C CUA BENH DI TRUYEN TROI DON GEN

i

60% cac bénh don gen D6t bién méi - de novo &
nang sau sinh la do cac thai gia ting theo tudi
dot bi€n mai xuat hién & cha (khéng lién quan dén
thai - de novo (khéng di tudi me)®

truyén ttr cha va me)*

(1) Baird, P. A. et al. Am. J. Hum.Genet. 42, 677-693 (1988).
(2) ACMG, Practice guideline, June 2008
(3) GeneReviews

Tan suat cdng gop cla
25 bénh di truyén troi
don gen la 1/600, cao
hon héi chirng Down
(1/700)°
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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

TRISURE PROCARE LA GI?

triSure Procare la xét nghiém NIPT dau tién tai Viét Nam st dung cong nghé
giai trinh tu thé hé méi NGS véi dé phu siu (ultra deep sequencing) dé phat
hién déng thoi nhiéu bat thuwdng di truyén trén DNA ngoai bao cua thai nhi
(cell-free DNA).

PHAM VI KHAO SAT CUA TRISURE PROCARE

XET NGHIEM TRISURE PROCARE

Bat thuong s6 lwgng nhiém sic thé cho thai

® Hoi chirng Down - Edwards - Patau (T21 - T18 -T13)
e Hoi chirng Turner (XO)

e Hoi chirng Klinefelter (XXY)

e Hoi chirng Triple X (XXX)

o Cac bat thuong NST khac: 1-12, 14-17, 19-20, 22

9 bénh di truyén l3n don gen: sang loc gen bénh cho me
® Tan mau bam sinh Thalassemia thé Alpha
e Tan mau bam sinh Thalassemia thé Beta
e Khong dung nap dam (Phenylketon niéu)
e Thi€éu men G6PD
= < = e Di rng stra (r6i loan chuyén hoa galactose)

NHIEM SACTHE/GEN | \s10 da ¢ mat do thiéu hut citrin
® R&i loan phét trién gidi tinh & nam do thi€u men 5-alpha reductase
e Bénh Pompe (r6i loan du trir glycogen loai 2)
e Bénh Wilson (r6i loan chuyén héa déng)

25 bénh di truyén trdi don gen cho thai

Loan san xwong-sun-mé lién két: Achondroplasia, Hypochondroplasia, Loan
san xuong gay tir vong, Bénh xuong thiy tinh, Hoi chirng CATSHL, Hoi
chirng Ehlers-Danlos

Hoi chirng dinh khéop so sém: Hoi chirng Muenke, Hoi chirng Crouzon, Hoi
chirng Antley Bixler, H6i chirng Apert, Hoi chirng Pfeiffer, Hoi chirng
Jackson Weiss

Hoi chirng tim mach: Hoi chirng Noonan, Hoi chirng LEOPARD, Héi chirng
tim mach-Cardiofaciocutaneous

Hoi chirng than kinh/da di tat: Hoi chirng Alagille, Hoi chirng CHARGE, Hoi
chirng Cornelia de Lange, Hoi chirng Costello, Bénh dong kinh & tré em,
Thiéu nang tri tué, Bénh bach ciu cap nguyén bao tuy vi thanh nién, Hoi
chirng Rett, HOi chirng Sotos, Bénh xo crng cu

0832
Giai trinh tu gen thé hé mai NGS I‘ : J'

CONG NGHE do pht sau 10.000X bing cong nghé

Illumina, Hoa Ky l l

e
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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

Al NEN LAM TRISURE PROCARE?

: ¥ ¥ |

[ : : | I
. Thai phu muén , | Thai phucé ' Siéuam bat thuong | | Tién can gia dinh |
'sang loc toan dién| \  chongtrén \ (theo chi dinh cia 1 | macbénhditruyén !
! cho con o 40 tubi | 1 bac si chuyén khoa: : I trongcacgen
: : ! ' nhudo mddagady ' | dugckhao sat
: L . tang trong quy 1 : : :
| N X thai ky...) N .
| | \ | \ /| I\ /I

LOI1iCH CUA XET NGHIEM

® Xét nghiém duy nhat tdm soat dugc 3 loai bat thuong di truyén véi chi 1 [an
thu mau me khi thai tron 9 tuan

® Phat hién chinh xac nhém bénh di truyén tréi don gen dé bi bod sét trong
giai doan tién san (do siéu am c6 kha ning bo soét bénh, khéng thé phat hién
bang cac xét nghiém sang loc NIPT truyén théng, hodc tién sl gia dinh
khéng phai 1a yéu té dé phat hién nguy co hiéu qua)

® Can thiép kip thoi va diéu tri hiéu qua cho tré sau sinh, hodc c6 phuong an
quan ly thai ky tot hon

QUY TRINH THU'C HIEN

o@aj - e.ﬁ - QE) Ho@ﬂ]

Tuw van Lay 10ml mau Giai trinh tuw Tra két qua
trudc xét cla nguoi me DNA ngoai bao sau 7 ngay
nghiém bang éng v&i cong nghé va tu van

Streck va tach NGS do pht sau

DNA ngoai bao
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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

CAC KET QUA BAO GOM:

V6i xét nghiém Sang loc bat thwong so lwgng nhiém sic thé (triSure3, triSure9.5, triSure, triSure Procare):
e Duang tinh: Phat hién bat thwong NST (Z-score 2 3)

@ Nghi ngo: Nghi ngd cé bat thudgng NST (2 < Z-score < 3)

o Am tinh: Khong phat hién bat thuong NST (Z-score < 2)

@ Khéng co két qua: Do ham lugng DNA clia con trong mau me qua thap (<2%) nén khéng da dé danh gia
bat thuong NST

V6i xét nghiém Sang loc 25 bénh don gen trdi (thudc goéi triSure Procare):

e Duong tinh: Phat hién dét bién gay bénh trén cac gen duoc khao sat tir DNA tu do cla nhau thai va
khéng phat hién trong mau DNA néi bao clia cha me

e Am tinh: Khéng phat hién dét bién gay bénh trén cac gen dugc khao sat

e Khéng c6 két qua: Do ham lwong DNA cutia con trong mau me thap (<4%) nén khéng du dé danh gia bat
thudng dot bién diém trén gen

V&i xét nghiém Sang loc 9 bénh di truyén I3n triSure Carrier:

e Duong tinh: Phat hién dot bién gay bénh trén cac gen dugc khao sat tir mau duoc xét nghiém

e Am tinh: Khéng phat hién dot bién gay bénh trén cac gen dugc khao sat tir mau duoc xét nghiém

QUY TRINH TU’ VAN SAU XET NGHIEM

TRISURE PROCARE

Sang loc léch béi Sang loc 9 bénh di Sang loc 25 bénh di truyén
23 cap NST cho thai truyén Ian cho me tréi don gen cho thai

Duong tinh (+) Am tinh (-) Duong tinh (+) Am tinh (-) Duong tinh (+)

Kham thai Tirvan thai phu Kham thai Tuvan lem xet Kham thai Thu m3u mau cho
dinh ky choc 6i/sinh thiét dinh ky "% ,"*’t';‘ ¢ ﬁ,) © dinh ky ngudi bd (mién phi)
gai nhau. Mién phi o thu i
xét nghiém chan
doan CNVSure
B6 5 BS
Duong tinh (+) Am tinh (- Duong tinh (+)

Kham thai Thalassmia 7 BENH Thai mang dot Kham thai
dinh ky Tuvan & thuc DON GEN bién gay bénh dinh ky
hién tha thuat Tuvan & phét méi, twvan
chan doan tién niém mac cho thuc hién chan
sinh cho thai tré sau sinh dé doan tién sinh
nhi (tay chan doan bénh hojc sau sinh
truong hop)

H6 tro xét nghiém gen cho bd
H6 trg phi choc 8i/sinh thiét gai

Hb tro phi choc 8i/sinh thiét gai Hb tro xét nghiém gen triSure

nhau va xét nghiém chan doan Carrier chan doan cho thai/bé nhau va xét nehiém gen chin
CNVSure sau sinh ghicm g

doan - panel 30 gen

CHUONG TRINH HO TRG SAU XET NGHIEM
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CHUONG TRiNH HO TRO SAU xET NGHIEM

Sang loc
bat thuong ¢ s6 lugng
nhiém sdc thé
(triSure3/ triSure9.5
(NIPT9.5)/ triSure/
triSure Procare)

Tu van va hé trg chi phi néu thal phu thuc hién choc 6i/
2 “g’g‘ggzhs) sinh thiét gai nhau. 3,500,000 dong
Hoac - . ) L . .A
Nghi ngor MIEN PHI xét nghiém chan doan CNVSure néu méu Cﬁ\‘jgﬂrg;"tﬂ“ ”
(2<Z-score<3) dich &i cta thai phu dugc giri vé MGI-GS dé thuc hién. 4.500.000 d‘gng
Xac dinh “Am tinh gid” v6i tam NST 21, 18, 130
Néu bé sinh ra va xac dinh mic mot trong cac hoi §
ching néu trén (ngoai trir trudng hop thé kham) va | 200.000.000 dong
duoc chan doan xac dinh bang xét nghiém karyotype
trong vong 01 nam k& tur ldc sinh ra.
Xac dinh “Am tinh gia” véi tam NST 21, 18, 137
A Néu thai phu 1am xét ngh|em xam I5n sau do trong qua o
Z ,_Am t|nh< 2) trinh mang thai, két qua xam lan la “Duong tinh” véi cac 30.000.000 dong
score héi chirng néu trén (ngoai trir treong hop thé kham).
Két qua siéu am bat thu‘dng‘ )
Néu thai phu sau dé siéu am c6 bat thudng sé dugc hé Xét nghiém
trg MIEN PHI 801 xét nghiém ch3n doan CNVSure/ CNVSure/ G4500
G4500 néu miu dich &i cta thai phu duoc glri vé tri g
MGI-GS dé tim nguyén nhan bat thuong theo chi dinh 8.500. 000 dong
clia bac si chuyén moén.
Khéng c6 két qua Thai phu duoc thu mau MIEN PHi fan 2 - sau it nhat 2 i
Do ham lugng DNA | tuanva thal Ién hon 15 tuan tudi. Néu lan 2 van “khéng Toida
cliacon trongmaume | c6 két qua”, thai phu sé dugc tu van va hé tro chi phi 3.500.000 déng
qua thap (<2%) thyc hién choc 6i/ sinh thiét gai nhau.

Mién phi triSure Carrier cho thai phu thuc hién xét nghiém triSure9.5/ triSure/ triSure Procare:
Thai phu thuc hién xét nghiém triSure9.5/ triSure/ triSure Procare sé dugc MIEN PHI thuc hién
thém xét nghiém gen triSure Carrier dua trén DNA ctia thai phu, khéng phai DNA ctia thai nhi, dé
sang loc 09 bénh di truyén |3n phé bién & ngudi Viet:

e Tan mau bé:m sinh thé Alpha
® Tan mau bam sinh thé Beta

e Thiéu hut men G6PD

@ RGi loan chuyén hoa galactose

e Phenylketon niéu

e Vang da (r mat dothiéu hut citrin
5-alpha reductase

® Bénh Wilson (réi loan chuyén hoa dong)

© R&i loan phat trién gidi tinh & nam do thiéu men

® Bénh Pompe (rdi loan du trir glycogen loai 2)

Sang loc
25 bénh
don gen troi
(thuoc goi
triSure Procare)

Duong tinh

Mien phi xét nghiém gen cho chong dé xac dinh dot
bién cla thai la d6t bién méi xuat hién.

H® tro' chi phi choc 6i va xét ngh|em gen chan doan cho
thai (mAu sinh thiét gai nhau/ mau 0|) hoac cho bé sau
sinh khi két qua sang loc duong tinh véi cac gen muc tiéu
(trong truong hop dot bién duoc khang dinh 1a mai phat
sinh hay xét nghiém dot bién & bé 13 am tinh).

Téi da
3.500.000 dong

Am tinh

Xac dinh “Am tinh gia” véi 1 trong 25 bénh NIPT don
gen bat ky“)

Néu bé sinh ra va xac dinh mic mét trong cac hoi
ching sang loc lién quan dén 30 gen khao sat va dugc
chan doan xac dinh bing xét nghiém gen trong vong 01
nam ké tir luc sinh ra.

200.000.000 dong

Xac dinh “Am tinh gid”
gen bat ky"" )
Néu thai phu lam xét nghiém chan doan trong qua trinh
mang thai, két qua la Duong tinh - thai mang dét bién
gay bénh véi cac hoi chirng sang loc lién quan dén 30
gen muc tiéu.

vGi 1 trong 25 bénh NIPT don

30.000.000 dong

Khéng cé két qua

Do ham lugng DNA
cuia con trong mau
me qua thap (<4%)

Thai phu dugc thu mau MIEN PHI fan 2.

(*) Céc chinh sach bao hiém am tinh gia khong ap dung cho truéing hop da thai/ da thai tiéu bién.

(**) Khéng ap dung cho dét bién méi dugc phan loai gdy bénh/ c6 kha ning gay bénh theo Clinvar sau thoi diém thai phu thuc hién xét nghiém.

Moi thdc mdc vui long lién hé véi ching téi qua hotline 0287 101 8688 hocic email cskh@genesolutions.vn
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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

HOI CHUNG LIEN QUAN DEN
BAT THUONG SO LUQNG NHIEM SAC THE

HOI CHUNG BIEU HIEN

® Cham phat trién tri tué

® Dj tat co quan: tim mach, tiéu hoa,...
Down ® Truong luc co kém

e Co thé séng téi trudng thanh

® Bit thudng chi (thudng tir vong < 1 tudi)
® Cham phat trién trong tlr cung

® Dj tat co quan: tim mach, tiéu hoa,...

® Cham phat trién tri tué nghiém trong

® Truwong luc co tang

Edwards

® Khuyét tat phat trién & tri tué
Patau ® Bat thudng vé tim, ndo, than...
® S(rt mdi va ché vom hau

e Dij tat vé cau tric tim
Turner ® Tam vAic thap
® R&i loan chirc nang budng trirng, gay vo sinh

@ Cao hon chiéu cao trung binh

@ Kho khin khi hoc tap, néi, chAm phat trién ngén ngtr

® Cham phat trién ky ning van dong

® Kho khan trong hanh vi va cdm xuic

® Phat trién gidi tinh va kha nang sinh san khéng binh thudng, cé thé gy suy budng
trirng sém.
Luwu y: Trong mét sé trudng hop, kiéu hinh Idm sang cé thé binh thuong.

Triple X

@ Kho khan khi hoc tap, néi, cham phat trién ngén ngir
® Cao hon chiéu cao trung binh

® Tinh hoan kém phat trién

® V6 sinh

Klinefelter

e Say thai

® Thai chét luu

® Thé kham khu tra banh nhau dan dén han ché phat trién trong tir cung va réi loan
lién quan dén luéng boi tir bd hodc me

® Khuyét tat tri tué va khuyét tat phat trién cling nhu khuyét tat bam sinh

@ Trong mot s6 trudng hop, ki€u hinh 1am sang c6 thé binh thudng

Tam nhiém sic thé khac
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VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

BENH DI TRUYEN LAN DON GEN (BENH DPON GEN LAN)

CAC BENH BUCC LUA CHON THOA CAC TIEU CHi

o ®
o o 2 PR z CAN THIEP
PHO BIEN NHAT KHOI PHAT BENH SOM DIEU TRI HIEU QUA

La cac bénh phd bién Viét 0-2 tudi sau sinh va anh C6 thé phat hién trudc
Nam - ¢ tan suat ngudi hudng dén chat luong sinh va c6 kha ning can
mang gen bénh la cudc sdng thiép nham cai thién tién
>1/100 luvgng sau sinh

L s Thé rat ndng cé bi€u hién phu thai, tir vong trong thai ky
VIR e LT S 1/22 HBA1 & HBA2 Thi€u mau, vang da, gan lach to, bién dang xuong, cham phat

WE e B [ trién tam than va van dong
T}']I':;;:i\:ﬁt;é’:;gig:ta 1/32 HBB ;I;I:Jnfg ?:;I;qu:agtdt?{é’g:n lach to, bién dang xuong, dé nhiém
Thiéu men G6PD 1/36 G6PD Thiéu mau, vang da, vang mét, tiéu hemoglobin
K(I:’f:‘ng dung nap.qam 1/60 PAH Kh6n§ du’ng Papﬂacid a"line Phenyl:;llanine’ géYfa kIjié’T )
enylketon niéu) khuyét tri tué, réi loan van dong, cham phat trién, tat dau nho

Di irng sira N N . .
R o Khéng dung nap thanh phan Galactose trong sira gay ra
(rSi |°ga:| ::tl:)\g? héa 1/ 416 GALT nén mira, bt kém, chan 3n, cham phét trién

Vang da, &r mat, viém gan, chdm tang trudng, giam protein mau,

v?l:%’:?uﬁ?:}i‘:lgo 1/32 SLC25A13 giam cac yéu t6 déng mau, thi€u mau tan huyét va/hoic ha dudng

huyét
R6i loan phat trién gi6i tinh & . P e S
§ e Co quan sinh duc khéng r6 rang, duong vat nhé bat thuong va
nam do thiéu men 5-alpha 1/43 SRD5A2 niéu dao mé & mét duéi clia dwong vat
reductase
Bénh Pompe (r8i loan 1/52 GAA Su”ﬁch tu gchogen gayra t'in’h trang yéu co tién trién (bénh co)
dur trir glycogen loai 2) khap co thé va anh hudng dén tim, co xwong, gan va hé than kinh
Bénh Wilson (r6i loan Vang da vang mat, mét maéi, chan an va bang bung két hop
1/110 ATP7B céc van dé vé than kinh ho3c tam than

chuyén héa déng)

* 56 liéu nghién ctru doc quyén trén 26.000 ngui Viet Nam va Cong b6 quéc té vé “Tdn sudt bénh thé dn & ngudi Viét Nam” dua
trén thong ké tir 985 mau G4500 trén tap chi Human Mutation (IF 4.8)
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triSureFrocqre

Sang loc

toan dién 3 trong 1

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

CAC BENH BUGC LUA CHON THOA CAC TIEU CHI SAU

Bénh phd bién nhat Bénh nghiém trong

(c6 tan suat cong gop phé bién hon hoi (suy gidm nhan thirc, can cham séc tich
chirng Down - khéng dugc tam soét bai cuc, anh hudng dén chat luong cudc séng)
NIPT truyén théng va sang loc gen bénh

thé an) mac bénh sé cao)

BENH/

HOI CHUNG

Gen khao sat c6 do
tham cao (>90%)

(thai mang dot bién gay bénh thi kha nang

Cé tinh hiru dung
Iam sang

(tam soat som dé chu dong quan ly
tién sinh, chuyén da va sau sinh)

QUAN LY

DIEU TRI LAM SANG

. Dang phd bién nhat cua loan san xuong; cé
Loan san xuong -

e FGFR3 tfje gayra nia\o ungﬂthuy‘,' cham phat trién
van dong, va hep ong song
Loan san xuong- Mét dang lun tuong déi nhe; c6 thé gay co
Hypochondroplasia FGFR3 giat véi cham phat trién thar phat
Loan san xuong gay tir M@t chitng réi loan xuwong nghiém trong
vong - Thanatophoric FGFR3 thuong dan dén thai chét luu hodc tir vong
dysplasia & tré so'sinh do suy hé hap
N M6t dang cla di tat dinh sém khép so; co
Hoi chirng D e L R S S
Muenke FGFR3 thé gay mat thinh gidc, chdm phat trién va

strt moi va/hoac ché vom.

Mot dang cua di tat dinh khép so sém,
cling gdy ra mat thinh luc va van dé vé rang
& mot s6 trudng hop

Hoi chirng Crouzon FGFR2, FGFR3

La viét tit cia Camptodactyly (co rat gap
ngoén tay), Tall stature (than hinh cao),
soliosiss (veo cot séng) va hearing loss (mat

Bénh xuong thuy tinh, loai

I, 11, 11I, IV - Osteogenesis
COL1A1, COL1A2

imperfecta thinh giac), cé thé lam tang nguy co thiéu
nang tri tué
Héi chirng Khién xuong dé gay, thuong khong xac
FGFR3 X A N
CATSHL dinh duoc nguyén nhan
Mt itz Di tat & cac mo lién két, tur 1ong cac khép

dén cac tinh trang gay nguy hiém dén tinh

COL1A1, COL1A2 -
mang nhu béc tach dong mach chu

Ehlers-Danlos

M6t loai bénh cta di tat dinh khdp so sém
(craniosynostosis); gay ra tinh trang dinh

Intef it Aty Eivitar FGFR2 céc xuong & tay, tic nghén mii va tinh
trang m& rong cac khop
M6t loai bénh cta dj tat dinh khdp so sém
Héi chifng Apert FGFR2 (craniosynostosis); cling gy ra cac bat

thudng & ngon tay, ngén chan, dét séng, va
cac co quan khac

Quan ly chuyén da sinh con, theo déi
hep &ng séng, theo déi gidc ngt dé
phong ngtra SIDS

Theo dbi va diéu tri con dong kinh

Quan ly chuyén da sinh con

MRI thai nhi, ph3u thuat chinh hinh,
4p dung sém diéu tri ngén ngtr ky
hiéu va hanh vi

MRI thai, tranh sinh bing dung cu,
phau thuat chinh hinh, theo déi nio
ung thay, ap dung sém diéu tri ngén
nglr ky hiéu

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

Quan ly chuyén da sinh con, cham
séc 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 bing
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
doi ndo ung thay

Chup MRI thai nhi, tranh sinh bing
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
doi ndo ung thay



BENH/
HOI CHUNG

Hoi chirng Pfeiffer

Hoi chirng
Jackson Weiss

HGi chirng Noonan

Hai chitng LEOPARD

Hoi chirng
Cardiofaciocutaneous
(Tim mach - mét - da)

Hoi chirng Alagille

Héi chirng CHARGE

Hoi chirng
Cornelia de Lange

Hoi chirng Costello

Bénh dong kinh
&tré em

Thiéu nang tri tué

Bénh bach cau cap nguyén
bao tuy vi thanh nién
(Juvenile myelomonocytic
leukemia)

HGi chirng Rett

Hoi chirng Sotos

Bénh xo clrng cl -
Tuberous sclerosis

FGFR2

FGFR2

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

PTPN11, RAF1

BRAF, MAP2K1,

MAP2K2

JAG1

CDH7

NIPBL, SMC1A, SMC3,
RAD21, HDAC8

HRAS

CDKL5

SYNGAP1

PTPN11, CBL

MECP2

NSD1

TSC1,TSC2

BIEU HIEN

Mot dang clia di tat dinh sém khép so;
cling gy mat thinh giac, thi€u nang tri tué,
bat thudng & tay va cé thé dan dén tir
vong sém

M6t dang cla di tat dinh khép so sém; co
thé gay ra bat thudng & chan

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

Tuong tu nhu hoi chirng Noonan, véi cac
nét da tiang sic t6; gy ra thm véc thap, di
tat tim, cac van dé vé dong mau, va trong
mét s6 trudng hop, thi€u nang tri tué
murc do nhe

Gay ra cac bat thudng & tim, mat, da va
téc; 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 thudng vé dét séng

Viét tit clia Coloboma (hoi chirng mit méo),
heart defects (di tat tim), atresia of the
choanae (tic khoang miii sau), retardation of
growth and development (cham phat trién
tang trudng), genital abnormality (bat
thuong cé quan sinh duc), ear abnormalities
(bat thudng tai); nguy co mat thinh luc, cham
phat trién va sttt méi va/ho3c ché vom

Gay ra cac bat thudng vé hinh thai, nhan
thirc va la thach thirc véi nganh 'y hoc

Dij tat tim, thi€u ning tri tué, cham phat
trién tang trudng, va nguy co phat trién
cac khéi u ac tinh

Déng kinh va cham phat trién thd phat

Thi€u nang tri tué va cham phat trién

Mot bénh ung thu mau & tré em hiém
gap; ty 1é séng s6t sau ndam nam |4 khoang
50%

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

Hoi chirng phat trién qua mrc; 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 cé thé nguy hiém dén
tinh mang;ciing cé thé gay dong kinh va

cham phat trién thir phat

_ QUANLY
DIEU TRI LAM SANG

Chup MRI cho thai nhi, tranh sinh bing
dung cu, phau thuat chinh sira, theo
ddi ndo Ung thay, 4p dung sém diéu tri
ngon nglr ky hiéu va hanh vi

Chup MRI thai nhi, tranh sinh bing
dung cu, phau thuat chinh hinh, theo
doi cho néo Ung thay

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

Siéu am tim thai

Siéu am tim thai

Diéu tri dua theo triéu chitng

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

Theo déi cac bat thudng tim mach,
tiéu héa va chi

Nuéi an qua sonde, diéu tri hd tro va
diéu tri hanh vi

Theo dbi diéu tri con dong kinh

Ap dung sém céc can thiép hd tro'va
diéu tri hanh vi sém

Theo dbi xét nghiém mau va diéu tri
chuyén khoa

Danh gia nguy co tin_1 mach, theo doi
va diéu tri co giat, ho trg diéu tri
hanh vi

Siéu am tim thai, siéu am than thai va
can thiép diéu tri hanh vi s6ém

Siéu am tim thai nhi, MRI sau sinh,
diéu tri hd tro hanh vi
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GENETICS l.S P
INSTITUTE SOLUTIONS tridurel rocare
VIEN DI TRUYEN Y HOC Vi THE HE VIET KHOE TU GEN Sang loc toan dién 3 trong 1

HE SINH THAI GENE SOLUTIONS

KHG1 DAU VO GIA

Cdp doi chudn bi/ dang mang thai
Sang loc 09 bénh di truyén lan
triSureCarrier

CUNG MEVUGQT CAN

Khi thai tron 9 tudn
Sang loc toan dién cac bat thudng
di truyén trong thai ky

triSure triSurelProcare

TUONG LAI CHO CON

Tré so'sinh (24h - 72h sau sinh)
Sang loc va chan doan so sinh

babg&/zré‘

CUNG CON KHON LGN
Tré dudi 18 tudi
Giai m3 gen hiéu xuat phat di€ém cha con

GEN
LOVE

YEU BAN THAN TU GEN

Tir 18 tudi
Da dep dang khoe, cham séc ban than tir gen

GENLIE GENED GEN
LOVE LOVE LOVE

TAM SOAT NGUY CO

Tur 25 tudi

Ung thw va bénh man tinh di truyén
GENIDL ik Ren
(D onosure (D= gEOCArE

CHAN DOAN BENH DI TRUYEN

Thai/ bénh nhi/ bénh nhan
Khao sat bat thudng 23 cap NST

WGS WES BENH TY THE
OLAls CNVsURe Gusoo

HO TRO PIEU TRI UNG THU

Bénh nhi/ bénh nhan
Cdng nghé sinh thiét léng

oncoGS




63 tinh thanh V
GENE SOLUTIONS Hotng sa

cung cap dich vu

2.000+ beénh vién va phong kham
2.500+ bac si dong hanh
250.000+ xét nghiem da thuc hién

3
S.

..~ Truong sa

L

CONG TY CO PHAN GIAI PHAP GENE

O RO EL R > HOTLINE: 0287 101 8688
Céng Ty C8 Phan Giai Phap Gene s :

110 Nguyén Chi Thanh, P. 2, Q. 10 @ facebook.com/giaiphapgen

Vién Di Truyén Y Hoc ? www.genesolut'lTns..vn
186-188 Nguyén Duy Duong, P. 2, Q. 10 S G e N S
Q TP.HANOI

Tang 5, tdoa nha NHS Center, s6 214 Hao Nam,
Phuéng Cat Linh, Quan Déng Da

Chuing téi tudn tha Ludt HIPAA va Quy tdc Bdo mdt dé Bdo vé Théng tin Y khoa ctia ban,
vui long xem thém tai website cuia chting téi cho cdc chinh sdch bdo madt nay Luu hanh noi b6_220429




