DANH SACH CAC BENH DI TRUYEN PUQC TU VAN

Loai XN Nhém bénh STT Tén xét nghiém Thf”i}gg” tra
Xac dinh bat thuong NST hoi ching Kleinerfelter, Turner, Down, Patau, .
A e 1 Edward 3 ngay
Bat thwong di truyén NST , __
2 |Cong thuc NST t& bao mau ngoai vi (Karyotype) 10 ngay
Sang loc Thalassemia 3 pién di huyét sic t6 3-5 ngay
X4c dinh dot bién gen Alpha glvobir) bénh Thalassemia 3.5 nga
4  ((PCR- phdt hién 7 d@ét bién phé bién cho nguoi Viét Nam trén gen alpha - hgay
globin)
Alpha Thalassemia g [Xéc dinh dot bién hiém gdp gen Alpha globin bénh Thalassemia ‘
(gidi trinh tu-dét bién diém, dét bién chen xéa) 3-5 ngay
g [Xécdinhdot bién gen Alpha globin bénh Thalassemia i
(StripAssay phdt hién dong thoi 21 dét bién trén gen alpha globin) 3-5 ngay
7 X4c dinh dot bién gen Beta gIobjn k;énh Thalassemia .
(PCR- phat hién 13 dgt bién phé bién trén gen beta globin) 3-5 ngay
2 ., Xac dinh dot bién gen Beta globin bénh Thalassemia
Chan dodn cic  |Beta Thalassemia 8  |(Gidi trinh tur phat hién tat ca cac dot bién diém, dét bién chén xéa trén gen 3-5 ngay
bénh ly Di truyén betaglobin)
9 X4c dinh do6t bién gen Beta globin bénh Thalassemia .
(StripAssay phdt hién dong thoi 22 dgt bién trén gen beta globin) 3-5 ngay
10 Xac dinh dot bién gen Alpha + Beta globin bénh Thalassemia .
_ (Phdt hién 24 dgt bien dac trung cho nguoi Viét nam) 5 ngay
Alpha va Beta Thalassemia
11 [Xac dinh dot bién mat doan hiém gap gen Alpha/Beta globin (MLPA) 5-7 ngay
12 Phat hién dao doan intron 1 bénh Hemophilia 7 naa
Longrange PCR gay
13 Phat hi¢n dao doan intron 22 gen FVIII bénh Hemophilia .
Longrange PCR 7 ngay
- Phat hién da hinh intron 18 bénh Hemophilia \
14 : -
Hemophilia OCR-RELP 7 ngay
Phan tich gen bénh Hemophilia (1 gen) .
15 . i
Gidi trinh fir NGS 7 ngay
16 Phan tich gen bénh Hemophilia (1 gen) 7 ngay

Giai trinh fur Sanger




Chan do4n cac .
bénh ly Di truyén

Xac dinh 3 dot bién gen LDLR, ApoB100, PCSK9

17 ‘ 10 nga
Giai trinh tu NGS S
_ Xét nghiém 4 genes: LDLR, ApoB100, PCSK9, LDLRAP1 lién quan .
Bénh cao cholesterol gia 18  |dén bénh cao cholesterol di truyén (Familial Hypercholesterolaemia 15-17 ngay
dinh (FH)
Xét nghiém 4 genes: LDLR, ApoB100, PCSK9, LDLRAP1, ABCBCGS, 15-17 nga
19 |ABCGS8 lién quan dén bénh cao cholesterol di truyén (Familial y
Hypercholesterolaemia (FH))
Xac dinh dot bién CFTR bénh xo nang .
1 oL s 5-7n
Y (8 SNPs-Realtime) gay
Bénh xo nang Xac dinh dot bién CFTR bénh xo nang 57 nga
2L |16 SNPs hidm gap-Realtime) gay
0o |Xéc dinh dot bién CFTR bénh xo nang 57 T
(35 SNPs-Stripassay) u
23 |Pinh lwong men G6PD 1-3 ngay
Thiéu hut G6PD o4 | Xdc dinh dot bién gen gay thiéu hut men G6PD (10 dot bién pho bién) 3-5 ngay
Giai trinh s
Viém cft song dinh khép 25 |Xét nghiém phat hién bénh Viém cot séng dinh khép HLA-B27 3 -5ngay
o | Xéc dinh dot bién gen GIB2 c.35DelG va ¢.269T>C & noa
(Gidi trinh tur) gy
Khiém thinh di trvén Xac dinh dot bién gen TECTA ¢.6061C>T .
/ 21 | (Gidi trinh tu) 9 M7
28  |Xac dinh 7 gene lién quan bénh khiém thinh di truyén 3-5 tuan
bg |Xdc dinh dot bién gen huyét khéi di truyén (4 gen-6 dot bién) 3-5 ngay
Fragment analysis
30 | Xéc dinh dot bién gen huyét khdi di truyén (6 gen-9 dot bién) 3-5 ngay
Huyét khéi di truyén Strip Assay S :
31 Xac dinh dot bién gen huyet khoi di truyén (6 gen-9 dot bien) 3-5nga
Gidi trinh tr J
3p  |Xéc dinh dot bién gen huyét khdi di truyén (10 gen-12 d6t bién) 3-5 ngay

Realtime PCR




Sang loc trude sinh khéng xam 14n NIPT (g6i basic)

33 [* Léch boi NST 21, 13, 18. 10 ngay
* Léch boi NST gidi tinh X, Y
Sang loc trude sinh khong xam 1an NIPT (basic +22q)
4 : Léch boi NST 21, 13, 18. 10 ngay
Sang loc trwée sinh NIPT Panorama " Iljﬁc.h E?l Ng‘_I'Gglm tlng;(,l\;.z
(Xét nghigm dwoe thuc hign tai M§) Al Endg DICEIGS (2204 )
Sang loc trudce sinh khong xam lan NIPT (goi Extended)
* Léch boi NST 21, 13, 18.
* Léch boi NST gidi tinh X, Y.
* Hoi ching DiGeorge (22q11.2) 10 ngay
35 Hoi ching Angelman
* Hoi chirng Cri-du-chat
* Hoi chieng Prader-Willi
* Hoi chirng x6a doan 1p36
36 |Chan doan di truyén tién lam t6 phat hién bénh thalassemia (1 phoi) 15 ngay
Chin don di truyén tién 1am té bénh 37 |Chan doan di truyén tién 1am t6 phat hién bénh thalassemia (2 phoi) 15 ngay
Thalassemia 38 |Chan doan di truyén tién 1am t6 phat hién bénh thalassemia (3 phoi) 15 ngay
39  [Chan doan di truyén tién lam t6 phat hién bénh thalassemia (nhiéu hon 3 phéi) 16 ngay
40 |Chén doan trude sinh bat thuong NST 13, 18, 21, X, Y (QF-PCR) mau gai 5-7 ngay
. _ o 41  |Chan doan trudc sinh bat thuong NST 15, 16, 22 (QF-PCR) mau gai nhau 5 -7 ngay
Chan doan trwdc sinh mau gai nhau 2 - . ~ . x . :
42 |Chan doan trude sinh bénh Alpha Thalassemia tir mau gai nhau 5 -7 ngay
43 |Chan doan trudc sinh bénh Beta Thalassemia tir mau gai nhau 5 -7 ngay
44 |Chan doan trudc sinh bat thuong NST 13, 18, 21, X, Y (QF-PCR) maiu 6i 3 -5 ngay
45 |Chén doan trude sinh bat thuong NST 13, 18, 21, X, Y, 15, 16, 22 (QF-PCR) 3 -5 ngay
Chan doan truéce sinh miu dich 6i Mau ol
46 |X4c dinh cong thirc Nhidm sic thé té bao 6i (Karyotype 6i) 10-15 ngay
47 |Chan doan trudce sinh bénh Alpha Thalassemia tir mau di 15 -17 ngay
48  |Chén doan trude sinh bénh Beta Thalassemia tir mau i

15 -17 ngay




Chan doan nguyén nhan gay vé sinh va
say thai lién tiép

49 |Cong thire NST té bao mau ngoai vi (Karyotype) 10 ngay
50 [X4c dinh ty 18 phan manh DNA tinh tring Halosperm bénh vé sinh nam 3 ngay
51  |X4c dinh gen SRY - Yéu t6 biét hoa tinh hoan (TDF) bénh vé sinh nam 3-5 ngay
52 |Xac dinh d6t bién CFTR bénh vé sinh nam (8 SNPs-Realtime) 3-5 ngay
53  |Xac dinh d6t bién CFTR bénh vé sinh nam (16 SNPs hiém gap-Realtime) 5-7 ngay
54 |Xac dinh d6t bién CFTR bénh vé sinh nam (35 SNPs-Stripassay) 3-5 ngay
55 Xac dinh mat doan AZF trén NST Y bénh vé sinh nam (Fragment analysis) 7 ngay
Gai co ban
Xac dinh mat doan AZF trén NST Y bénh vé sinh nam (Fragment analysis) \
56 e aiiin 7 ngay
Goi mo rong
57 Xac dinh bat thuc‘r_ng NST gidi tinh bénh vo6 sinh nam va nix 7 ngay
(Fragment analysis)
58  |X4c dinh dot bién gen MTHFR (Giai trinh tu) 5 ngay
Xac dinh dot bién gen huyét khoi di truyén gy xay thai lién tiép
59 |(4 gen-6 dot bién) 3-5 ngay
Fragment analysis
Xac dinh dot bién gen huyét khdi di truyen gay xay thai lién tiép
60 |(6 gen-9 dot bien) 3-5 ngay
Strip Assay
Xac dinh dot bién gen huyét khoi di truyén gy xay thai lién tiép 3.5 N
61  |(6 gen-9 dot bién) gay
Gidi trinh ar
Xac dinh dot bién gen huyét khoi di truyén gy xay thai lién tiép 3-5 nga
62 |(10 gen-12 dot bién) Y
Realtime PCR
63 Clart HPV genotyping 3-5 ngay

(35 type bao gom 18 type nguy cor cao, 17 type nguy co thdp)




