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PRENATAL TEST

Xét nghiém c6 do nhay cao dé phat hién cac roi loan
nhiém séc thé & thai nhi trong mau me

Thong tin danh cho cac bac cha me tudng lai




Xét nghiém Harmony la gi?

Xét nghiém Harmony® la moét phuong phap khéng xam lan dé phat
hién mot s6 réiloan nhiém sdc thé & thainhi. Trong thai ky mang thai,
cacmanh DNAtU nhau thai sé dugc giai phong vao méu clia ngudi me.
Xét nghiém Harmony® phan tich cac manh DNAty do nay dé xac dinh
nguy cd thai nhi mdc hoi ching Trisomy 21, Trisomy 18, Trisomy 13
hodc réiloan nhiém sdc thé gidi tinh (X/Y). Day [a mdt xét nghiém tién
san sémva dangtin cay (NIPT, xét nghiém tién san khdngxam [an), cd
thé thuc hién tu tuan thai th(r 10+0 dya trén mau méu ctia ngudi me.

Théng thudng, thong tin di truyén & con ngudi dugc luu tri trén
23 cdp nhiém sdc thé. Trisomy & mdt rdi loan nhiém sac thé, trong
d6 mot nhiém sic thé cu thé xuat hién ba [&n thay vi hai lan.

Trisomy 21 la dang trisomy pho bién nhat. Tinh trang nay xay ra &
khoang 1 trong 830 tré sd sinh. Trisomy 21 dan dén céi goi la “hoi
chiing Down”, cé thé gy ra khuyét tat tri tué ti nhe dén trung binh
cling nhu cac bénh ly khac, chdng han nhu di tattim bam sinh. Tudi
tho trung binh ctia ngudi mac hdi chiing nay hién nay la khoang 60
tudi. Xac sudt méc bénh phu thudc rat nhiéu vao tudi clia ngudi me.

M&t dang tam boi thé khac tuong d&i phd bién la tam boi
thé 18. Dang nay gay ra cai goi la “hdi ching Edwards”. Ty
& mdc tam bdi thé nay la khodng 1 trén 5.000 tré sd sinh.
Tam boi thé 13 (“hdi chiing Patau”) anh hudng dén khoang 1 trén
16.000 tré sd sinh. Ca hai dang trisomy nay déu lién quan dén ty 1&
sdy thai cao. Tré em mdc bénh hau nhu luén mac nhiéu bénh cling
lic, trong d6 chu yéu la céc di tat tim nghiém trong. Tudi tho cla
cacem chikhoangvaithangva hiémkhiséng sét qua nam dau tién.
Nguy cd méc ca hai dang trisomy nay cling phu thudc rat nhigu vao
tudi clia ngudi me.



DNA thai nhi khdng gan vdi té bao la gi?

DNA clia thai nhi dugc truyén tu nhau thai vao méau me va cé thé dugc
xét nghiém dé phat hién cac réi loan nhiém sac thé thong qua xét nghiém
Harmony®. Ty 1& DNA thai nhi khéng gan véi té bao trong téng lugng DNA
tu do trong mau me trung binh khoang 10%.

Nhau thai Hé tuan hoan cta

ngusi me

DNA ctia thai nhi
XDAX DNA clia me

Xét nghiém Harmony?® so v@i cac phuong
phap chan doan tién san khac

Khac vdi cac phudng phap xam lan, xét nghiém Harmony®khong gay ra
nguy ca sdy thai. DS chinh xac clia xét nghiém nay, dac biét déi véi hoi
ching Down (Trisomy 21), cao hdn gép nhiéu [an so véi, vi du nhu, xét
nghiém sangloc tam cé nguyét dautién (siéu &m+ phan tich hormone).
Tuy nhién xét nghiém nay khong thé thay thé cho mot siéu am chi tiét
nhdm phat hién cac bat thudng vé cau trdc cla thai nhi.
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Cac dac diém chat lugng chia xét nghiém
Harmony®

Ty lé nhan dién cao
Ty € phdt hién hdi chiing Down la 99,3% trong cdc nghién clu dé céng bé™

Hau nhu khéng cé phudng phap xét nghiém tién san khong xam lan
(NIPT) nao dudgc nghién clu k§ luGng nhu xét nghiém Harmony®®2.
Tong hgp cac nghién cliu quan trong nhat d& dudc cong b, xét
nghiém Harmony® dat ty [é phét hién hoi chliing Down (Trisomy 21)
trén 99,3%. (HOi ching Trisomy 18: 97,4%, HGi ching Trisomy 13:
93,8%)!.

Ty lé dudng tinh gia thap
Chi 0,04% doi véi héi chiing Down'

Trong mot phan tich toan dién, tdng hop tu nhiéu nghién clu', céc
dit liéu chinh xéc vé ty |é duong tinh gia clia xét nghiém Harmony® d&
dugcxacdinh trén motnhém bénh nhan khongdugechonloc. VGihan
23.155 phu nif mang thai, ty [é dudng tinh gia déi vdi hdi chiing Down
(Trisomy 21) 1a 0,04% (4 trén 10.000), trong khi ty & nay doi véi hoi
ching Trisomy 13 va Trisomy 18 lan lugt la 0,02%. Nhu vy, ty [é dudng
tinh gid ctia xét nghiém Harmony® thap han khodng 125 [an so vdi xét
nghiém sang loc tam ca nguyét dau tién, von co ty |é dugng tinh gia
khoang 5%.

GUi két qua nhanh chong

Trong vong trung binh 3 ngay lam viéc

Xét nghiém Harmony® ndi bat nhé cdng nghé doc déo, gilp rat ngén
thai gian phéan tich. Sau khi nhén dugc mau méu, két qua thusng ¢
trong vong 2-4 ngay lam viéc.

Dai ngii chuyén gia giau kinh nghiém
GOm cdc bdc sTva nha khoa hoc

Dé giai thich két qua chan doén va tu van, Trung tdm Di truyén hoc con
ngudi quy tu mot doi ngli cac béc st chuyén khoa va nha khoa hoc co
trinh d6 chuyén mon cao.



Linh vuc Ung dung

Xét nghiém Harmony® c6 thé dugc thuc hién déi véi thai don va thai
doi, ké ca sau khi thu tinh trong 6ng nghiém (IVF) va hién tang tring.
Trong trudng hgp hién tang triing, viéc ghi rd thong tin nay trén phiéu
yéu cau la diéu kiéntién quyét dé cd thé nhan dugc két qua xét nghiém.
Viécxac dinh gigi tinh tuy chon thong qua xét nghiém Harmony® dugc
thuc hién bang cach nhan dién cac chudi clia nhiém sdc thé Y. Néu
céc chudi nay dugc phét hién trong mau clia ngudi me, diéu nay cho
thay thai nhi la nam (trong trudng hgp sinh doi, it nhat mot thai nhi).
Trong trudng hdp thai doi bién mét, chiing t6i khuyén ban nén thuc
hién xét nghiém Harmony® sém nhét [a sau tuan th 15 cta thai ky
hodc it nhat tdm tuan sau khi thai nhith hai td vong¥. Ly do [& nhau
thai ctia thai nhi d& tif vong thudng ton tai trong vai tuan va tiép tuc
gidi phdng DNA khong cé té bao.

Conddnlé  Songsinh  Nhiéuhdn2

thai nhi

H6i chiing Down X
HGi chiing Trisomy 21,

18,13 X
Hoi chiing Trisomy 21,18, 13

va phan tich nhiém sac thé

Ny X X
Xac dinh gidi tinh X

*Hoi chiing monosomy X, hoi chiing Klinefelter, hoi ching Triple-X, hdi chiing
XYY va hoi chiing XXYY.
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Quy trinh

Bénh nhan mudn thuc hién xét nghiém Harmony®

Tu van di truyén do bac sisan phu khoa
hodc chuyén gia di truyén hoc thuc hién

L&y mau
Bac siva bénh nhan dién vao phiéu yéu cau
GUi mau
Thuc hién thtf nghiém
Phan tich dif liéu va [dp bao cdo chan doan
GUi két qua chan doan dén phong kham

Khau trr chi phi (chi ap dung khi xét nghiém thanh cong)
tu tai khoan clia bénh nhan va gifi bién lai thanh toan

Théng bao két qua chan doan cho bénh nhan tu phong kham
bao gom tu van di truyén

danh cho bénh nhan bdng nhigu ngdn nglt khéc nhau,
trén trang web cla ching t6i tai www.humangenetik-
tuebingen.de/praenataldiagnostik/harmony-test-
fuer-werdende-eltern/#downloads




Chi phi va cac bién thé

Goi xét nghiém Harmony® gom c¢é hai bién thé véi hai tuy chon
b6 sung

Cacbién thé

AR Afl 169,00 EUR
HGi chiing Down

N s ) 199,00 EUR
HOi ching Trisomy 21, 18,13

Cactuy chonbé sung

R&i loan lién quan dén nhiém sac

2R ,00 EUR
the XY™ 69,00 EU
Xac dinh gidi tinh 17,49 EUR

Viéc thanh toan dugc thuc hiéntheo GOA. D6ivdibénh nhan cé bdo hiémtunhan,
muc phi sé dugc nhan [én 1,15 [an. Cac mc gid nay chi dp dung tai Blc va c6 thé
khéc nhau & cac qudc gia khac. Xin luu y rdng bac sT cta quy v ¢ thé cung cap
céac dich vu lién quan dén xét nghiém (vi du: tu vén, [dy mau). Quy vi ¢ thé hoi
trudc ve cac chi phi phét sinh cho cac dich vu nay. Viéc thong béo gidi tinh dugc
thuc hién theo Ludt Chan doan Gen tU tuan thai th(r 14+0 (p.m.).

* Trong mot s6 trudng hgp nhét dinh, chi phi sé dugc bdo hiém y té cong chitra.

**Hoi ching monosomy X, hoi chiing Klinefelter, hoi chiing Triple-X, hoi chiing
XYY va XXYY.



Trung tam di truyén hoc con ngugi

TUndm2010,chingtoidahdtrgbénhnhanvacacbacsitrongviéclam
r& cac van dé lién quan dén di truyén. Boi ngli lién nganh cua ching
toi v&i han 200 nhan vién chuyén vé chan doan cac bénh di truyén.

Trung tdm di truyén hoc con nguoi Tibingen cung cép tat ca cac xét
nghiém di truyén trudc sinh c6 lién quan. Tuy thudc vao van dé cu
thé, chling t6i st dung cac cong nghé giai trinh tu hién dai nhat cling
nhu cac xét nghiém microarray hodc MLPA. B6i ngli tu van chuyén
mon cla ching t6i sdn sang ho trg quy vi trong moi thdc méc lién
quan dén chan doan di truyén. Ching t6i mong nhén dudc yéu cau
cla quy vi.
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