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G-Breca

Nguy co Ung thu vu di truyén

Kham pha bd gen. Lam chu tuong lai
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| Kétqua & Thongtinlam sang DANH CHO BAC si

Genetica D SAMPLE

n NGUYEN THI B Ngay sinh (Knéng c6 thdng tin)

Gigi tinh N
Bao cao G-Breca Thong tin bao cao
Loai mau Nudc bot Bao cao nay chi ranguy ca tiém dn clia ban di véi bénh ung thu vu.
Ngay phathanh 13/01/2023 Ban s& nam dugc théng tin vé cac gen lién quan ciing nhu cac

khuy&n nghj tuong Ung tu két qua do.

TOM TAT KET QUA Nguy cocuaB
Két qua am tinh. Khéng tim thay bién thé gay 0.54

bénh nao lién quan dén ung thu vu.

z = e Tang kha nang bao vé khoi ung thu vu
Tom tat ISR I SRR
e Khong tim thay bién thé bat Igi ndo trong cac bién thé ung thu vu thudng gap cua gen CASP8
|é m sa ng e B&o vé khdi ung thu vu vai sy tang cusng methyl hoa cia DNA.

e Gidm nguy co xuat hién dich bat thusng tai num vu.

e it bi &nh hudng bai chat déc phong xa

e Gen XRCC2 thuc hién suia chia hiéu qua

e Giam mat do nhd anh trung binh va tang kha nang bao vé khoi ung thu vu ER-

S6 genphantich Gay bénh Bat Igi Bao vé Binh thuéng

35 0 o) 7 28

APC, AR, ATM, ATR, BARD1, BLM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, BUB1B, CDKN2A, CHEK?2, COL7A1, DOCK8, EPCAM, FANCA, FANCC, FANCM,
GJB2, MAX, MUTYH, NF1, PALB2, PMS2, POLE, POT1, PRDMS, PTCHI1, PTPN11, RAD51C, RECQL, RET, SETBP1, TP53, UROD.

= AT -~

Bien the
Bién thé& di truyén Tinhtrang Biéu hién Khuy&n nghi
XRCC2 Giadm nguy co dau vung num vu. Van dong trong ngay cang nhiéu cang tot.
CcC Nghién cu trén 73.000 phu nit chau A ghinhan
NC_00000714:9.152648922C>A nhiing phu nd di chuyén va tap luyén nhiéu lan

trong ngay co it nguy co méc ung thu va hon.

ESR1 Ban co thé dugc bao vé chdng laiung  Kiém soat viéc sirdung thuc uéng chuia con. Cac
AA thu vd ER- (ung thu v khdéng co thu nha khoa hoc phat hién ra réng rugu bia lam

NC_000006.12:9.151633699A>G thé estrogen) hon ung thu v ER+ tang nguy coung thuvu ER +.
(ung thu vu co thu thé estrogen).
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= AT -~
Bien the
Bién thé& di truyén

CASP8
GG
NC_000002.12:9.201284866G>A

CASP8
CcC
NC_00000212:9.201279205T>C

TMEM258
AA
NC_00001110:9.61792609G>A

Giai thich

Tinhtrang Bi€u hién Khuyén nghi
Giam nguy co kich Ung da ving Thém mot lugng vira phai ddu nanh vao ché do
nguc. an cua ban. Nghién cuu trén 24.000 phu nf chau

Bao vé

A (Nn&t Ban) chira rang ham lugng 16n genistein
€0 thé& gidm nguy co ung thu vu. Genistein dugc
tim thay trong déu nanh.

it co kha nang xudt hién dich ti€t bat  Thém curcumin vao thuc don hang ngay. Nghién

thudng tai num vu. cuu chi rardng curcumin co thé tang cusng kha
nang tao ra qua trinh té bao chét theo chuong
trinh trong co thé.

It bi dau 6 vung nguc. Su dung may loc nudc dé loc hau hét chi. Mot

www.genetica.asia

nghién clu trén gan 10.000 phu Nl cho thay viéc
tiép xuc vai kim loai ddc hai nhu chi, co thé lam
tang nguy co ung thu vu & phu nd.

Nghién cuu cho thay ban mang mét bién thé di truyén co Igi giup lam gidm nguy co ung thu vu
S0 vGi nhiing ngudi khac. Ung thu va co thé gay dau & vung num vu.

Tuy nhién, hay luu y rang cac yéu t6 I16i séng gay hai co thé 1am tang nguy co ung thu vu cla
ban. Vi vay, ban khdng nén dua hoan toan vao dac diém di truyén co Igi ciia minh.

Vi du, tap thé duc coé thé diéu chinh phu hgp lugng estrogen trong co thé ban d& giam nguy co
ung thu vu. Nghién cuu trén 73.000 phu nirchau A (Trung Quac) dusng nhu xac nhan diéu
nay. Phu n{r thuang xuyén di chuyén va tap thé duc xuyén sudt mot ngay co nguy co ung thu
vU thap hon.

Né&u ban co mot cdng viéc it van dong, hdy dam bao rang ban thusng xuyén nghi ngai gitia
nhing lan ngdi, strdung gic an trua dé tap thé duc va tap thé duc sau khi vé nha hoac vao

cudi tuan.

Chung t6i d& xac dinh dugc rang ban mang mét bién thé di truyén cé Igi. Cu thé, ban co thé
dugc bao vé chdng lai ung thu vu ER- (ung thu vi kndng co thu thé estrogen) hon ung thu va
ER+ (ung thu vu cé thu thé estrogen). Té bao ung thu v ER- khdng phu thudc vao estrogen
dé phat trién, trong khi diéu nguagc lai la dung véi cac té bao ung thu vi ER+,

Tuy nhién, ban cé thé thuc hién cac budc dé bao vé minh khdi ung thu va ER+. Vidy, cac nha
nghién clru da phat hién ra rdng ruou lam tang nguy co ung thu vi ER+. Tot nhat, ban nén
ngung udng rugu hoan toan. Hoac ban nhat thiét nén tranh uéng nhiéu hon 11y méi ngay.
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Giai thich

www.genetica.asia

NhUng ngudi co ki€u gen tuong tu cho thay nguy cd bi ung thu vu thap hon. Biéu nay cd nghia
I& cac dau hiéu va triéu chung cla bénh ung thu nay, nhu kich Ung da, it xay ra hon trong
trusng hop cla ban.

Tuy nhién, cac gen co Igi sé khdng bao vé ban hoan toan khoi ung thu vu. Cac yéu toé moi
trusng va 16i séng cling co thé anh hudng dang k€ dén nguy co nay.

biéu nay co nghfa 1a ban nén can trong trong cudc séng hang ngay dé€ giam nguy co ung thu
vU cang nhiéu cang tot.

Nghién cru trén 24.000 phu nchau A (Nhat Ban) chi ra réng Iugng cao hon clia mét hop chét
thyc vat, dugc goi la genistein, co lién quan dén viéc giam nguy co ung thu vu. Genistein co
trong dau nanh. Mac du ngusi ta ting cho rang dau nanh co thé 1am tang nguy co ung thu vu
& phu nd, nhung théng tin nay khéng dang tin cay nlfa. Khi ddu nanh va cac san pham tu dau
nanh dugc tiéu thu vai lugng vira phai, thi it nhat 1a ching knéng gay ra tac dung x&u nhu tung
dé cap trudc day, ma tham chicd thé co lgi.

Chung t&i nhan thdy ban cd mang mét bién thé di truyén co Igi trong gen CASP8. Su thay ddi
di truyén nay co thé& lam giam nguy co méc ung thu vi clia ban; dac biét la giam nguy co xuét
hién dich bat thusng tai nim vd, nhu mau.

D& giam thi€u hon nlfa nguy co ung thu vu, ban co thé thém curcumin vao ché do an cua
minh. Curcumin la hgp chat hoat tinh dugc tim thay trong nghé, mét thanh vién ho gung. Cac
nghién cuu d& chi ra rdng curcumin Uc ché sy tang sinh va thuc dédy qua trinh té bao chét theo
chuaong trinh clia cac thé bao ung thu vu. Qua trinh tu nhién nay bao vé chung ta khoi sy phat
trién cla ung thu.

Khi dugc strdung dé ché bién, nghé co thé dugc thém truc ti€p vao thuc phdm dé tao huong
vi hay mau séc. Khi dugc su dung véi muc dich y té hoac nhu mét chét bé sung dinh dudng,
khuyén cao chung véi ham luong 500 dén 2.000 miligam (mg) méi ngay. 2 thia ca phé bot
nghé chira gan 500 mg tinh bot nghé. Bén canh nhiing lgi ich dac biét trong ung thu,
curcumin con dugc ghi nhan 1a chat chéng oxy hda co Igi cho suic khoe thé chat.

Chung toi phat hién ra rang ban mang mét bién thé di truyén lién quan dén viéc giam nguy co
ung thu vu. Biéu do céd nghia la ban it bj dau 6 viing nguc do tac ddng cua bénh nay.

Tuy nhién, ban nén canh giac vdi cac yéu té moi trusng. Nghién cliu gan day trén khoang
10.000 phu n{ cho thay kim loai chi, cling co thé lam tang nguy co ung thu vu & phu ndi. Khdng
tim thay mai lién quan tuong tu doi vai cac kim loai nang khac.

Diéu nay co nghia la ban nén thuc hién cac budc dé loai bo chi, dac biét la trong nguén nusc
ban dang su dung. Mot cach dé dang dé bao vé ban khoi nhiém chi trong nudc la mua mot b
loc nuéc. Thong thusng, mot b loc bang than cli don gidn va ré tién sé la lam dugc diéu nay,
chi can dam bao rang no dugc ching nhan loc hau hét thanh phan chi cé trong nudc.
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| Tomtatkétqua

Genetica D SAMPLE

Q NGUYEN THl B Ngay sinh (Khéng c6 théng tin)

Gidgi tinh NG

Tom tat Chung téi khdng phat hién ra dot bién gay bénh nao lién quan dén ung thu vu.

Biénthé  Sdégenphantich Batlgi Baové  Binhthudng () TomeeeE e

trang Tom tét cho bac si
35 0 7 28 phia truéc
Nguy co di truyen
Phan bé trong
dancuchauA (%)
15
Ty 1é mac

o - [

0 @ O @
Nguy co thap I ©1.015n Nguy cd cao

Ngusi chau A
[ binhthusng  RCRCKSR4

Nguy co tu moi truéng

@ Mbt s6 két qua con thiéu.
Genetica® sé gui tai ban mot B cau hoi sang loc s6m nhat dé co thé cap nhat két qua nguy co ung thu tu mdi trusng clia ca nhan
ban.
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Thong tin phong Lab

Gene Friend Way, Inc.

Oakland Genomics Center

Dia chi: 355 30th Street, Oakland, CA 94609, USA
S6 dién thoai: +1650-367-4679

- %’ﬂéwﬁ i (/1

Duyén Bui Rama Kota
Nha béng Sang Lap va Giam béc Trudng bd phan di truyén hoc
Khoa Hoc cuia Genetica® loai nguai
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G-Breca

BAO CAO

Muc luc

Muc luc

® [
Gidi thiéu L&i m& déu
Pdi ngl khoa hoc
Thuat nglr ca ban trong di truyén hoc
Bao cao nay dudgc tao ra nhu thé nao?
Ung thuvu: V& bénh ung thu vu

-~ . ~ . an Nguy cao trong gia dinh
Thong tin can biet L

Yéu t6 nguy co tumdi truéng
To6i co thé lam gi?
D&u hiéu & triéu chung

Nh{ng diéu nén hdi bac sivé ung thu vu

Chi tiét khoa hoc Céc gen dugc phan tich

Théng tin vé xét nghiém

Ngudn tham khao
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G-Breca

BAO CAO

L&i mé dau

Tu 6ng Cao Anh Tuan

Nha béng Sang Lap va Giam béc
Cong Nghé cua Genetica®

8 www.genetica.asia

Gidi thiéu

Thén chao NGUYEN THI B,

Thay mat toan thé ddi ngl Genetica® toi xin gui tdi ban I6i chao, 16i cdm
on sau sac vi dé tin tudng va st dung dich vu tu van vé cdng nghé giai ma
gen di truyén mang thuong hiéu Genetica®.

V&i doi ngl cac nha khoa hoc hang dau trong Ilinh vuc giai ma gen di
truyén, két hgp vai cong nghé tri tué nhan tao, Genetica® tin chung toi
s& mang lai nhiing gia tri tt dep va cé y nghia ti cudc séng cua mbi
khach hang. Bay cling chinh la s ménh va myc tiéu ma téi va cac dong
nghiép ludn hudng téi d& mi ngay trau di, hoan thién hon nita cac san
phdm dich vu cua Genetica®, dua céng nghé gidi ma gen di truyén tgi
gan hon v&i cudc séng cdng dong. Khdng con la cac thuat nglr cao xa
n(a; gid day, vai Genetica®, ban, gia dinh ban, va tat cd moi ngugi déu co
thé& tiép can, hi€u rdé nhiing bi méat tiém &n trong chinh ban than minh
thong qua cac giai phap khoa hoc cua giai ma gen di truyén.

Hay kham pha ban than véi cun bao céo giai ma gen ma ban dang cam
trén tay ngay luc nay va lang nghe co thé ban dé co mét 16 trinh lam viéc,
tap luyén, nghi ngoi téi uu Nhat, khai pha tiém nang, cai thién sac voc cho
mot cudc séng tét dep hon.

Khi lya chon Genetica®, Kham pha bd gen - Lam chu tuong lai, ban sé
ludén cd sy dong hanh clia ddi ngl tu van chuyén mon giau kinh nghiém,
nén dung ngai ngan lién hé vai chung téi khi co bat ky thac mac nao céan
giai dap vé bao cao gen clia ban. Hodc ban cé thé dang nhap Ung dung
Genetica® dé theo ddi nhiing thong tin hiu ich dugc cap nhat cho riéng
hoé so gen cla ban.

Hi vong ban hai long vai dich vu clia chung téi, mot 1an nlra cdm on ban da
Ilua chon Genetica®.

Day la niém vinh hanh I6n lao cua chung toi khi dugc dong hanh cung ban
trong hanh trinh nay.

Tréntrong,

Twe2—
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G-Breca

BAO CAO

Gidi thiéu

Thuét ngir co ban

trong Di truyén hoc

Hé gen

DNA

Dot bién

Gen la don vi di truyén co ban ma méi nguai déu cé thé truyén lai cac tinh
trang cho thé hé sau. Hau hét cac trudng hgp, vat liéu cau tao nén gen la
DNA, va gen sé dugc truyén cho thé hé tiép theo bang cach sao chép
DNA. DNA mang cac mat mé di truyén, dugc phan loai thanh 4 loai ba-zo
laA TG C.

DNA, hay axit deoxyribonucleic, la vat liéu di truyén & ngugi va hau hét
cac sinh vat khac. Gan nhu moi té bao trong cung ca thé déu chira mot
ki€u DNA. Thong tin luu trit trong DNA dugc mé& hoa bang 4 don vi hoa
hoc: adenine (A), guanine (G), cytosine (C) va thymine (T).

M&t da hinh don nucleotide (SNP, goi la snip) 1a mét bién thé trong doan
DNA, dugc ghi nhan khi mét trinh tu nucleotide adenine (A), thymine (T),
cytosine (C) hoac guanine (G) trong bd gen (hodc mot trinh ty tuong tu)
cé sy khac nhau gilia cac ca thé cta mot loai hodc mét cap nhiém sac
thé trong mot ca thé.

Dot bién l1a mot thay di xay ra trong chudi DNA cla chung ta, do 16i khi
sao chép DNA hoac do két qua clia cac yéu t6 moi trudng nhu tia UV va
khoi thudc 1.

Cac gen co6 thé dugc goi la co quan tich hgp thong tin cadu thanh co thé
cua chung ta, va muc dich cla xét nghiém di truyén la dé xac dinh nhiing
tac dong vé mat di truyén clia mét sé bénh nhat dinh. Va hon thé, dé cé
thé&€ ki€ém soat tac dong cua cac yéu té moi trudng mot cach tét nhat 1én
co thé cua chung ta.
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G-Breca

BAO CAO

Gidi thiéu

Po6i ngu Khoa hoc

Duyen Bui Tuan Cao Judith Alonzo
Giam d6c Khoa hoc Giam d6c Cong nghé Chuyén gia dinh dudng
Tién s Sinh hoc phéan tu va Di Tién siKhoa hoc may tinh, BH Tién s Sinh hoc phéan tu va Di
truyén, BH Cornell Cornell truyén, bH Cornell

Rama Kota Gill Bejerano Roy Perlis
Chuyén gia di truyén hoc Tién si, Giao subH Stanford Bac si, Thac si, Giao su
Tién sidi truyén hoc PHY Havard

PH California, Davis

Benjamin Ma
Giao su bH California,
San Francisco
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G-Breca

BAO CAO

Gidi thiéu

Bdo cdao nay ducc tao ra nhu
thé ndo

S :
o

0o 1 2 3
Dang ky Thu thap Kiémn sodt Teich chiét
dich vu méu nudc bot

chdt luong méu DNA

il

5 4
X Kiém sodt Gidi trinh ty
= chéat luong DNA

flfe

6 7 8 9
Phén tich Banh gid GUi bdio cco Tu vén k&t qud
bdo cdio bdo cdo var dat lich hen tu van bdo cdo
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)7.(,& Geneticar

Ung thu vu:
Thong tin can biét

Vé bénh ung thu vu D&u hiéu & triéu chung
Nguy co trong gia dinh Nhimng diéu nén hoi bac si vé ung
thu vu

Yéu t6 nguy cd tu moi trudng

Toi co thé lam gi?




G-Breca Ung thuvu:

BAO CAO Théng tin can biét

Khong c6 dot bién khong co

nghia la sé khéng mac bénh.

L6i s6ng va cac yéu té méi trudng co thé gay ung thu va du
ban khéng mang dét bién lién quan.

Vé bénh ung thu vu

VU bao gém ba phan chinh: mé lién két, ti€u thuy
va 6ng dan. Mé lién két (mé ma va mo soi) gilr cac

= Yéu s ditruyén

phan khac nhau cua vu lai véi nhau. Ti€u thuy san
xuét slra. Cac 6ng dan sé dan sira dén num vu. Cac
loai ung thu vu phé bién nhat anh hudng dén cac
tiu thuy va éng dan.

Dot bién trén nhiing gen sau day gay ra nhiéu
ca méac ung thu vu nhat:

Khoang 12,9% phu nir dugc chdn doan méc dang BRCAT, BRCA2, TPS3

ung thu vu nay hodc dang con lai trong suét cudc
dsi. Tuy nhién, phu nrBéng A cé xu husng co ty & = X
mac mai thap hon (trén 100.000 nguai) so véi
nhling chung téc khac. B tudi trung binh khi chan
doan la khoang 63 tudi.

Ung thu vu thusng dugc chan doan bang nhiéu ky
thuat khac nhau, bao géom kham vu, chup nhii anh
va sinh thiét.

Cac bién phap diéu tri ung thu vu bao gém cat bd
chinh khai u, cat bo toan bé vu, hay xa tri, hoa tri
va liéu phap ho6c moén.
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G-Breca Ung thuvu:

BAO CAO Théng tin can biét

Nguy co trong gia dinh

Chung toi da phat hién ra bién thé di truyén cé kha
nang gay bénh trong bd gen cua ban. Ngudi than cua 1
ban cé thé cling mang bién thé& giéng ban.

e B me: b6 hodc me ban cé 50% kha nang mang
cung bién thé véi ban.

* Anh chjem: méi ngudi anh chi em clia ban c6 50% q
kha nang mang cung bién thé véi ban. ‘

* Con cai: mdi dua tré co 50% kha nang cé bién thé
nay di truyén tu ban.
@ Mang Khéng mang
bién thé bién thé

Ban hay can nhac chia sé nhiing két qua nay vai cac thanh vién than thiét trong gia dinh minh dé ho
n&m dugc va cé thé quyét dinh kiém tra xem ho co mang bién thé di truyén nay hay khong.
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G-Breca

BAO CAO

Ung thuva:
Théng tin can biét

V. ~nT
Ye u t o n g uy Cd Nguy co mac ung thu va tang khi ti€p xuc voi mot

hodc mot sé yéu té lam tdng nguy ca ung thu dudi

tumoitruong

15

Do tudi

Kha nang tién trién ung thu vu clia phu nir tang Ién theo tudi tac. Vi du, phu nir
70 tudi cd nguy co mac ung thu v cao han khoang 10 18n so vai phu nir & do tudi
30."

Tién s gia dinh

Tién sy té€ cua gia dinh ban noi Ién rat nhiéu vé nguy co di truyén cua ban.
Nh{tng phu nirco me hodc chj em gai ting bi ung thu vu cd nguy co mac can
bénh nay tang gap 1,5-3 1an.%3

Thudc nglra thai bang duéng udng

ThuGc tranh thai bang dudng udng lién quan dén viéc st dung cac hgp chat hoa
hoc, thudng Ia ndi tiét to trong tu nhién dé ki€m soat sinh san. Viéc strdung kéo
dai mét s6 hgp chat nay cd lién quan dén viéc tang 1,24 1an nguy co ung thu vu
trong 10 ndm dung thudc. 45

Surdung thudc la

Cac san pham thudc 14 bao gdm thudc 1a diéu va xi ga. Phu nirhut thude co tilé
mac ung thu vi cao hon 13-61%. 68
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G-Breca Ung thuvu:

BAO CAO Théng tin can biét

Rugu bia

Rugu la mét loai doc t6 ma ca thé sé hoat ddng dé& giai doc khi ban tiéu thu no.
Rugu bia cd lién quan dén nguy cc ung thu vu cao hon 7-32%. 912

Cong viéc cadém

- R&t nhiéu nganh nghé yéu cau phailam ca dém, chdng han nhu trong linh vuc y

t& va san xuat. Phu nlrlam viéc ca dém co nguy co mac ung thu vu cao hon 48%.
S . 13-16
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G-Breca

BAO CAO

Ung thuva:
Théng tin can biét

T6i c6 thé lam gi?

5

17

Phat hién sém

Néu ban mang dét bién lién quan dén ung thu vu, hay trao déi véi bac sichuyén
khoa ung budu. Bac si chuyén khoa ung budu la ngudi chuyén chan doan va
diéu triung thu.

Bac si chuyén khoa ung budu ctia ban co6 thé tu van ban nén kiém tra stic khoe
thudng xuyén dé€ co thé phat hién ung thu & giai doan sém.

Phat hién va diéu tri sém la vé cung quan trong dé€ diéu tri ung thu thanh cong.

D€ lam dugc nhiing diéu trén, ban nén thao luan vai bac siriéng vé viéc kham vu
va chup nhd anh. Chup nhii dnh chinh [a chup x-ray ving vu, giup bac si phat
hién sém cac triéu chung cdia ung thu vu. 1920

K& hoach diéu tri cu thé

Néu ban mang dét bién di truyén lién quan dén ung thu vy, hay thao luan ky
cang vai bac si. Boi véi mét s6 loai ung thu, ban cé thé lua chon liéu phap diéu tri
“trung dich” vao cac dét bién nay vai dd hiéu qua cao hon. 2!

Ph3u thuat phong ngira

NhUng phu nr mang dét bién di truyén lam tang cao nguy co ung thu nén thao
luan v&i bac siriéng dé thuc hién phau thuat cat bo vu. Ca phau thuét nay sé cét
bod hoan toan mét hoac ca hai va. Qua trinh phiu thuat nay co thé giup phong
ngUa ung thu vu & cac bénh nhan co nguy co mac bénh cao. 22
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Ung thuva:
Théng tin can biét

K& hoach cho gia dinh

Né&u ban mang dét bién gay hai lam tang nguy co ung thu vu, ban nén can nhac
yéu té nay trong quyét dinh sinh con cdia minh. Vi dy, mot ngudi phu nlr cé thé
doi phau thuét cét bo vu cho dén sau khi ho co con.?

Hiéu ré vé cac dét bién cia minh

Ban nén hi€u rd cac dot bién di truyén clia minh, vi vay hay gilf bao cao nay cho
quy trinh chdm séc suc khode & tuong lai.

Né&u ban méc ung thu, viéc biét dugc liéu phap cu thé cho loai dét bi€én ma ban
mang sé& hé trg rat nhiéu cho ban va bac sica nhan cua ban.

Tranh hoang loan

Ngay ca khi ban mang nguy co méc ung thu va di truyén cao, diéu nay khéng cod
nghia la ban chac chan sé méc ung thu vu.

Chia sé thong tin véi gia dinh

Ban nén can nhac chia sé théng tin di truyén nay cho cac thanh vién trong gia
dinh minh. Vi DNA clia ho tuang tu DNA ctia ban, ho c6 thé muén dugc giai mé
DNA, dé€ hiéu thém vé cac nguy ca suc khoé cla chinh ho.
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Ung thuva:
Théng tin can biét

Dau hiéu & triéu ching

Ung thu vu cd mét s dau hiéu & triéu ching, bao gom:

Thay déi kich cd hoac
hinh dang bau nguc.

¢
Py
¢
—
Tiét dich bat thudng o]

dau nguc, dac biét la
chay mau.

Xuat hién khéi u hoac khu Co hién tugng thut dau nguc.
vuc co da day han trén nguc.

Xuat hién thay déi da trén hoac
Xung quanh nguc nhu sung, 16m,
tay dé, hoac da tré nén day hon.

Xin luu y: nhitng d4u hiéu va triéu chimg nay van cé thé xuat phat ti cac nguyén nhan khac. Ban cé mot hodc mét vai dau hiéu nay khéng co
nghia la ban da méc hodc chac chén s& mac ung thu vu.

Vi dy, mét khoi u & nguc co thé chila khéi u md khdng gay hai goi la u lanh tinh.

19
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Nhiing diéu nén héi bac si

vé ung thu vu

Ban c6 thé co rat nhiéu cau hoi
vé ung thu vu. Vivay, ban can
thao luan ky véi bac sihodc doi
ngU diéu tri ung thu dé€ biét dugc
cau tra Igi can thiét.

Diéu nay sé giup ban lamré tinh
trang cua minh, tu do duara

quyét dinh t&t hon vé cham soc
y t€ phu hop.

Cau hoi chung Ung thuvalagi?
Ung thu vu coé di truyén kndng?
Nguyén nhan gay ra ung thuvu a gi?
Ung thu vu phat trién nhu thé nao?

Phat hién & Cach tot nhat dé tam soat ung thu vu la gi?
Chan doan sém Toi nén tdm soat ung thu vu khi nao va thudng xuyén dén muc nao?
Phuong phap chan doan ung thu vu chinh xac nhat la gi?

Néu bac sichan Ung thu vu cé céac giai doan va muc dé nao?

doan ban dia mic T6i dang méac ung thu vu & giai doan va muc dé nao?
Toi co kha nang tiép tuc song 5 ndm nilfa la bao nhiéu?

ung thuvu : _
T6inén chuy dén cac dau hiéu va triéu chung ndo?

Diéu tri Ung thu vu dugc diéu tri nhu thé nao?
Ung thu vu co6 thé chiia dugc khéng?
Chi phi diéu tri ung thu vu la bao nhiéu?
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Chi tiét khoa hoc

Cac gen ducc phan tich

35 gen lién quan dén ung thu vu dugc phan tich.

APC, AR, ATM, ATR, BARDT1, BLM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, BUB1B, CDKN2A, CHEK2, COL7A1, DOCKS,
EPCAM, FANCA, FANCC, FANCM, GJB2, MAX, MUTYH, NF1, PALB2, PMS2, POLE, POT1, PRDM9, PTCH],
PTPN11, RAD51C, RECQL, RET, SETBP1, TP53, UROD.

APC

AR

ATM

ATR

BARD1

BLM

BRCAT1

BRCA2

22

Gen APC cho phép ca thé tao ra mét loai protein ngan chan cac té bao phan chia mét cach mat
ki€m soat. Dot bién gen APC dugc tim thay trong khodng 18% cac trudng hgp ung thu vu.

Gen AR cho phép co thé tao ra thu thé androgen. Trong tuong lai, cac nha khoa hoc hy vong co
thé st dung thu thé nay dé nham muc tiéu diéu tri cu thé & cac dang ung thu vu bang cac loai
thudc dac hiéu.

Gen nay quy dinh toc dé phat trién va phan chia cua té bao. Cac dét bién trong gen nay co thé
dan dén su phat trién va phan chia té bao mat kiém soat, mdt dac di€m ndi bat clia bénh ung thu.
Dot bién gen ATM thudng lién quan dén ung thu vu khdi phat sém va ung thu & c hai vu.

Day la gen mé hoa cho cam bién ADN bi t&n thuong. Nghién clu ban dau cho thay cam bién nay
co thé dong moét vai trd nao dé trong viéc ngusi bénh dap Ung vai cac phucng phap diéu triung
thuvu.

Gen BARD1 Uc ché su hinh thanh cac khdi u va déi khi hoat dong vai protein dugc tao ra bdi gen
BRCA1, mét gen quan trong khac trong ung thu va. Cac dét bién trong gen BARD1 ¢6 lién quan
dénung thu vu b ba dam tinh.

Gilta nhiéu chuic nang, gen BLM giup duy tri su 6n dinh ctia ADN. Cac dot bién trong gen nay co
lién quan dén ung thu vu khdi phat sém, sém nhat la & tudi 33.

Gen nay ma hoa mot loai protein giup stra chifa cac ADN bi t&n thuang. Diéu nay duy tri su én
dinh cuia thong tin di truyén cua té bao va gidm thi€u kha nang té bao tré thanh ung thu. Bot bién
gen BRCAT1 la nguyén nhan rat phé bién cuia ung thu vu di truyén.

Gen BRCA2 ma hoa mét protein tic ché khéi u. Cac dot bién trong gen nay dan dén viéc san xuat
mot protein bat thudng khong thé stra chia cac dot bién & cac gen khac. Biéu nay lam tang nguy
coung thu. Dot bién gen BRCA2 1a mdt yéu t6 cuc ky quan trong trong ung thu vu di truyén.
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BRIP1

BUB1B

CDKN2A

CHEK2

COL7A1

DOCKS8

EPCAM

FANCA

FANCC

FANCM

GJB2

MAX

MUTYH

NF1
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Gen nay déng gop vao chuic nang cua gen BRCAT, giup né suia chia ADN. Cac dot bién trong gen
nay dugdc cho rang la nguyén nhan gop phan vao su phat trién clia ung thu vi bd ba am tinh.

Gen nay cho phép cac nhiém sac thé phan chia hgp ly trong qua trinh phan bao. Cac dét bién
trong gen nay co6 thé anh hudng dén kha nang cac té€ bao ung thu vu ton tai nhu thé nao trong co
thé.

Gen nay ma hoa mét loai protein dam bao rang cac té bao trong co thé khéng phat trién theo
cach bat thudng. Gen nay thudng khong bi dét bién trong cac trudng hgp ung thu vu.

Protein dugc ma hoa bdi gen nay hoat dong véi mét protein khac, p53, giup gidam thi€u nguy co
ung thu. Tién strgia dinh mac bénh ung thu vi cé thé két hop véi cac dét bién trong gen nay dé
lam tdng nguy ¢ tdng quat clia ung thu nay.

Gen nay cho phép ca thé tao ra mét loai protein goi la collagen. Cac dot bién trong gen nay co
lién quan dén cac trudng hgp ung thu vu co tién lugng xau.

Protein dugc ma héa bai gen nay dong mét vai trd quan trong trong viéc truyén tin hiéu héa hoc
trong ca thé. Gen nay cling co thé giup co thé ngan chan su hinh thanh ung thu vu.

Protein dugc ma héa bdi gen nay gilp cac té bao trong co thé ban lién két véi nhau. Mot s6 dot
bién nhat dinh trong gen nay cé lién quan dén tién lugng xau hon trong 30 - 40% truéng hgp ung
thuvu.

Gen nay ma hoa mot loai protein lién quan dén viéc stia chita ADN. Cac dét bién trong gen nay
thudng lam tdng nguy ca ung thu vu.

Protein dugc ma hoa bdi gen nay dong mét vai trd quan trong trong viéc stia chia ADN. Cac dot
bién trong gen FANCC lam tang nguy co ung thu vu.

Gen nay ma hoa mot loai enzyme ADN. Cac dét bién trong gen nay cd thé dac biét quan trong doi
vGi ung thu va &m tinh véi ER va ung thu vu bd ba dm tinh.

Gen nay ma hoa mét loai protein giup hinh thanh cac kénh giia cac té bao lién ké trong co thé.
Cac dot bién trong gen nay co thé dac biét quan trong trong cac trudng hgp ung thu v xam lan.

Gen nay ma hoa mot loai protein co thé anh hudng dén cach mét té bao co thyc hién viéc tu sat
té bao hay kndng, thay vi trd thanh té€ bao ung thu. Trong tuang lai, cac nha khoa hoc hy vong sé
nham dén loai protein nay dé diéu tri ung thu vu.

Day la mot gen stia chita ADN. Nhiing thay dGi rat nhd doi véi gen nay co lién quan dén viéc gay ra
ung thuva.

Day la mot gen Uc ché khoéi u. N gidi mang dot bién gen nay co thé duge chdn doan mudn hon
binh thudng hodc co tién lugng xau hon.
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PALB2

PMS2

POLE

POT1

PRDM9

PTCH1

PTPNT1

RADS1C

RECQL

RET

SETBP1

TPS53

UROD

24

San phdm cua gen nay tuong tac vai san pham clia gen BRCA2 dé€ Uc ché sy hinh thanh cac khoi
u. Cac dot bién trong gen nay co lién quan dén tién lugng xau trong cac trusng hgp ung thu vu.

Gen nay ma hoa mét loai protein co chiic nang sira chita cac |16i dugc tao ra trong qua trinh sao
chép ADN. Mét sb nghién cuu cho thay dét bién trong gen nay lam tang dang k€ nguy co ung thu
vu.

Gen nay ma hoa mot protein cé lién quan dén viéc sia chita ADN. Cac dét bién trong gen nay cod
lién quan dén ung thu vu.

Gen nay bao vé ca th€ khoi viéc ADN bj t&n thuong. Cac dot bién trong gen nay co lién quan dén
bénh ung thu va bd ba dm tinh.

Gen nay dong mét vai trd quan trong trong qua trinh gidm phan. Mac du gen nay co thé lién quan
dén ung thu vu, nhung khéng lién quan tai tién lugng clia ung thu nay.

Gen nay ma hoa mot thu thé lién quan dén su phat trién cua té bao. Cac dot bién trong gen nay
€0 thé anh hudng dén su tai phat clia ung thu vu.

Day 1a gen gay ung thu, mét gen cé thé dugc kich hoat d€ trd thanh gen gay ung thu. Cac dét
bién trong gen nay co thé lam tang ty 1é phat trién cla cac té bao ung thu vu.

Day la mét gen stia chira ADN. Cac dét bién trong gen nay co lién quan dén cac ho ung thu va am
tinh v&i BRCA1va BRCA2.

Gen nay giup sUa chira ADN. Tuy thudc vao dot bién cu thé trong gen nay, co hdi sdng sot sau
ung thu vu cda ngudi bénh co thé bi thay déi.

Gen nay cung cap cac chi dan cho phép co thé tao ra mét loai protein lién quan dén tin hiéu hoa
hoc trong té bao. Cac dot bién trong gen nay cé thé thay dai cach ca thé dap Ung vai cac tac
nhan hoa tri liéu cu thé.

Gen SETBP1anh hudng dén hoat dong clia gen. Cac dt bién trong gen nay dan dén viéc protein
SETBP1hoat déng qua muic, tu do, lam tang hoat déng clia cac gen khac theo cach co thé dan
dén ung thu, bao gom ca ung thu vu.

Gen nay ngan chan sy phat trién clia cac t€ bao co ADN bi t&n thuong. 20-40% trudng hgp ung
thu vu phat hién dét bién trong gen nay. Cac dot bién trong gen nay vé hiéu hoa kha nang thuc
hién viéc "ty sat co ki€ém soat” cla té bao dé ngan chinh no tu bién thanh té bao ung thu.

Gen UROD giup co thé tao ra mét loai enzym goi la UROD, giup san xuat mét loai protein cd nhan
sat dugc goi la heme. Cac nha khoa hoc dua ra gia thuyét rang protein UROD co6 thé gitp diéu tri
ung thu bang phuong phap xa tri.
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Thong tin xet nghiém

Phuong phap xét
nghiém

Nhitng mat han ché

Nudc bot dugc thu thap bang cach st dung Bé thu mau DNA nudce bot
GeneFiXTM, co thé bao quan chat lugng DNA trong nudc bot dugc thu thap
trong it nhat 6 thang & nhiét dé phong. Bd thu mau DNA nusc bot
GeneFiXTM dugc phat trién, san xuat va giam sat theo Hé thdng quan ly
chat lugng dua trén ISO 9001: 2015 va ISO 13485: 2016.

TUméau nudc bot thu dugc, DNA sé& dugc tach chiét badng hé théng
Chemagic PrimeTM Robot. Qua trinh nay hoan toan tu dong, sirdung cong
nghé doc quyén chemagen M-PVA Magnetic Bead cho qua trinh tinh loc
DNA va RNA cung vai viéc xtr ly chat ldng, dé€ phéan 18p tu dong théng lugng
cao cla axit nucleic siéu tinh khiét. Qua trinh nay dugc giam sat theo tiéu
chudn Kiém soat chat lugng cua ISO/IEC 17025.

DNA tach chiét dugc sau dé dugc lam giau & cac vang muc tiéu bang cach

s dung quy trinh dua trén quy trinh lai va dugc gidi ma bdi chip gidi ma gen
doc quyén Genetica® V3. Chip gidi ma gen Genetica® V3 bao gém 800.000
da hinh nucleotide don (SNPs), chén hodc mat (Indels) va cac s6 lugng ban
sao bién thé (CNV). Genetica st dung cong cu tri tué nhan tao doc quyén dé
trich xuat SNP, Indels va CNV tu hon 435.000 bai bao khoa hoc dugc cong
b6. Cong cu tri tué nhan tao phan loai cac bién thé/dét bién theo tdm quan
trong clia chung va trich xuat 800.000 bién thé/ddt bién quan trong nhat
ddi véi ngudi chau A. Tat ca cac bién thé gay bénh va co kha nang gay bénh
dugc xac dinh bang co s6 dl liéu Clinvar va ACMG. Quy trinh lam viéc cla
Genetica la sirdung nén tang Thermo Fisher GeneTitan and lllumina Hiseq
2000 (600 GB trong mét 1&n). T4t ca cac mau dugc xU ly trong phong thi
nghiém RUCDR Infinite Biologics Clinical Genomics, day la phong thi nghiém
c6 chuing nhan CLIA va dugc cdng nhan bai CAP (CLIA Number: 31D2077913,
CAP Number: 8981166).

Giai ma gen Genetica V3 bao cao cac bién thé gay bénh va co kha nang gay
bénh nhung khdng bao céo cac bién thé chua xac dinh dugc vai trd (VUS).
VUS Ia mét bién thé trong trinh tu di truyén ma & do sy lién quan vai nguy co
mac bénh khdng ré rang. Co kha nang mét bién thé dugce xem la VUS tai thoi
diém ki€m tra nay, cé thé€ dugc phan loai la lanh tinh hoac gay bénh trong
tuong lai.
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Khuyén céao

26
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Gene Friend Way cung cap dich vu phan tich cac yéu to di truyén véi muc
dich nghién cuu va diéu tra. Gene Friend Way khdng cung cap bat ky chan
doany té truc ti€p nao cho tung bénh nhan. Cac théng tin vé gen di truyén
phai ludn dugc xem xét cung vai cac thong tin suc khde khac cda ban: 16i
song, tiéu su gia dinh, cac yéu to nguy ca, dirliéu y sinh, ché dé an uéng,
dinh dudng va hoat dong thé chat.

Hoat déng clia Gene Friend Way tap trung vao viéc phan tich cac yéu to di
truyén va dua ra cac I6i khuyén chung. Cac chan doan y té cu thé vé suc
khoe ban can phai tham van cac chuyén gia co trinh dé chuyén mén hoac
béac si chuyén nganh. Cac théng tin hodc I6i khuyén dua ra trong bao céo
clia chung t6i chi nham muc dich tham khao ho&c hé trg cac chuyén gia
chuyén nganh chan doan hoac diéu tri. Khi phan tich cac thong sé di truyén
va dua ra cac I6i khuyén trong bao cao nay, chung téi kndng xem xét cac
diéu kién surc khde trong qua khu, hién tai hay bat ky loai thudc nao ban da
va hién dang s dung. Ngay ca khi ban da cung cap cho chung t6i thong tin
trén, chung toi cling khéng dua vao qua trinh phan tich. Ban nén tham khao
cac chuyén gia y t€ hodc chuyén gia cham soc suc khde khi thuc hién cac I6i
khuyén luyén tap dugc dua ra trong bao cao.

Viéc stirdung cac thong tin va I6i khuyén trong bao cao hoan toan tuy theo
quyét dinh clia ban. Lién quan dén cac van dé suc knde vay té, ban sé chiu
trach nhiém cho cac 16i va/ hoac thiéu sot do ban hodc ngusi khac gay ra
trong qua trinh thu thap mau DNA hodc chuyén giao mau DNA ti Gene
Friend Way. Chung t6i knéng dadm bao hoac phat ngon (truc tiép hay gian
tiép) vé kha nang thuong mai, su phu hgp cua ni dung bao cao cho mét
muc dich strdung cu thé. Théng tin trong bao cao nay chi nhdm muc dich
nghién cuu (Research Use Only- RUO) hoac diéu tra (Investigational Use
Only - 1UQ), tuc 1a hd trg sdu hon cho viéc chan doan y té hodc diéu trilam
sang cua cac chuyén gia trong cac linh vuc chuyén mon.

N&u m&u clia ban bi tu chéi hodc két qua xét nghiém kndéng thanh cong,
diéu do cé nghia la mau cla ban c6 16i va khéng thé phan tich dugc. Chung
t6i khuyén ban nén I3y lai mau dé& ki€ém tra. T4t ca cac mau kiém tra khéng
hogp |é déu dugc xU ly theo quy dinh vé chat thai sinh hoc nguy hiém va tuan
thd theo tiéu chuan HIPAA.

Phan tich dugc thuc hién trong phong thi nghiém. Két qua phan tich dugc
ghi nhan va thadm dinh bdi doi ngl Genetica, tuan thu theo tiéu chudn CLIA-
Quy dinh cai tién phong xét nghiém Iam sang. Két qua nay chua dugc Cuc
Quan ly Thuc phdm va Dugc pham Hoa Ky phé duyét hodc tham dinh. Ban
cantham khao y kién clia bac st hodc danh gia nguy cd lam sang trudc khi ap
dung két qua nay vao thuc té.
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