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Xét nghiém exome
cho bénh nhi

Bao gom tinh trang cham phat trién,
thiéu nang tri tué, réi loan phé tw ky
va dong kinh




©f Xét nghiém di truyén 1a gi?

Xét nghiém di truyén xem xét cac gen, day la

nhitng chi dan quy dinh cach co thé chiing ta phat

trién va hoat dong. Déi khi nhitng thay déi trong

gen (hay con goi |a bién thé di truyén) khién co thé

téng trwdng hodc phat trién khac voi dy kién. Viéc

xét nghiém di truyén c6 thé phat hién dwoc nhirng

thay ddi nay trong gen. Biét dwoc nhitng diéu do

c6 thé giup xac dinh:

« cach kiém soat hoac diéu trj tbt nhat cho mot
tinh trang

+ nhtrng dy kién trong twong lai

+ ngudn luc va hd tro bd sung nao cé thé gitp ich

§ Exome la gi?

Exome la nhom bao gdm tat ca cac doan DNA cho
co thé biét cach tao ra protein, c6 y nghta quan
trong dé co thé ching ta hoat déng ding chirc
néng. Xét nghiém exome xem xét cu thé cac exon
dé cb gang tim ra bién ddi di truy&n ma bién déi do
c6 thé 1a nguyén nhan gay ra sw khac biét trong
cach co thé hoat dong hoac phat trién.

Bang chu giai thuat ngir di truyén

DNA la c&m nang huéng déin cho co thé biét
cach phat trién va hoat dong.

Gen |a nhirng hwéng dan riéng 1é trong cdm
nang cho co thé biét cach tao ra protein.
Chung dworc tao thanh tir hai phan:

+ Exon la c&c doan két hop lai v&i nhau dé
cho co thé biét cach tao ra protein.

* Intron la nhitng viing & gilra cac exon bi
cat ra khi dich ma protein.

Protein |a nhitng khéi dwng nén co thé giup
chung ta hoat déng. Chung c4u tao nén co,
da, hormone va nhiéu hoa chét khac cho
phép co’ thé hoat déng.




Tai sao nha cung cép cua t6i lai khuyén
nghi thwc hién xét nghiém exome?

Nhiéu bénh trang co thé gay ra cac triéu chirng giéng
nhau, vi vy nha cung cép dich vu cham séc strc
khde clia quy vi cé thé khuyén nghi thuc hién xét
nghiém di truyén dé cb gang xac dinh nguyén nhan
ti&m &n gay ra cac van dé vé strc khde clia quy vi.

Vi xem xét déng thoi hon 20.000 gen nén viéc xét
nghiém exome c6 thé gitp nha cung cép dich vu
cham séc strc khde ctia quy vi chan doan mot réi
loan cuy thé ho&c xay dung ké hoach cham séc hiéu
qué hon trong khoang thei gian ngén hon.
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2e8 Tai sao nha cung cap dich vu cham s6c¢
strc khoe cua toi lai dé xuat ca ngwoi
than trong gia dinh ciing nén thwc hién
xét nghiém?

Viéc xét nghiém ba thanh vién trong gia dinh cé quan
hé huyét théng va so sanh két qua véi DNA clia
ngudi dwoc xét nghiém dwoc goi la “xét nghiém bd
ba”. Cac mau tir cha me dé c6 thé cung cép nhiéu
théng tin nhéat. Tuy nhién, bat ky thanh vién nao cung
huyét théng trong gia dinh ciing déu c6 thé tham gia.

Xét nghiém bd ba co6 gia tri vi viéc nay:

+ tang kha néng tim dwoc bién ddi gen gay ra cac
triéu chirng

 gidm cac phat hién khong ré rang hoac khéng
chac chan




Eﬁ C6 kha ning cé nhirng két qua xét
nghiém nao?

Xét nghiém di truyén c6 thé cung cép ba loai két qua:

° Dwong tinh hodc chan doan nghia la ching
t6i da tim dwoc bién ddi gen duoc xac dinh la
tac nhan gay ra cac triéu chirng hoéc rdi loan
di truyén cu thé.

@ Am tinh hoic khéng chén doan nghia la tai
thoi diém nay, chwa xac dinh dwoc bat ky bién
doi gen nao giai thich cho bénh trang, dwa trén
kién thirc hién tai. Trong trwéng hop nay, nha
cung cép cla quy vi cé thé chi dinh thwe hién
xét nghiém theo déi.

e Khéng xac dinh nghia la chung t6i d&a phat hién
duoc bién ddi gen nhwng dwa trén bang chirng
khoa hoc hién co, chiing t6i khéng thé két luan
ré rang rang bién déi nay c6 lién quan dén mét
bénh trang hay khong Trong truong hop nay,
nha cung cép clia quy vi co thé dé xuét thuc
hién danh gia bé sung hoac tai phan tich théng
tin di truy&n clia quy vi trong twong lai.

Ngoai ra chung t6i cling c6 thé xac dinh dwoc
nhirng bién dm di truyen khong lién quan dén ly

do nha cung cép cta quy vi khuyén nghi thuc hién
xét nghiém, duoc goi la “phat hién thir cdp”. Quy vi
khong bét budc phai nhan théng tin nay va truéng
hop nay chi xay ra & khoang 3% nguwdi tham gia xét
nghiém. Chuing t6i khuyén khich quy vi thdo luan
lwa chon nay vé&i nha cung cép clia minh.

Video nay giai thich qua
trinh xét nghiém di truyén
va cac két qua cé thé co.

GeneDx.co/patient-video
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éQué puedo esperarme durante el
proceso de pruebas genéticas?

Su proveedor médico determinard cudl
es la prueba apropiada y recopilara
expedientes médicos e informacién
familiar de interés.

Se obtendrd una muestra (ya sea de
sangre, de hisopado bucal o de otro
tipo) que se enviard a GeneDx.

Nuestro laboratorio recibird y analizaré
la(s) muestra(s).

Nuestros expertos genéticos enviardn
a su proveedor un informe con una
explicacion de nuestros hallazgos.

Su proveedor le comunicard los
resultados y, juntos, determinardn los
pasos a seguir.

Segln los resultados, su proveedor
también podria sugerirle que consulte
con un consejero genético; este es

un profesional de la salud que podrd
ayudarle a entender mejor lo que hayan
revelado las pruebas.
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La diferencia GeneDx

Tenemos mds de 20 afos de experiencia
en el diagndstico de enfermedades

y trastornos raros, y nos dedicamos

a ofrecer informacion genética clara,
precisa y significativa para ayudar a
orientar las decisiones médicas.

Apoyo confiable de expertos en
cada paso

Nuestros expertos genéticos tienen
un objetivo comun: brindarles a usted
y a su proveedor de atencién médica
la informacién que necesiten.

Nuestro personal de atencidn al cliente
estd también disponible para ayudar
a responder cualquier pregunta que
usted y su familia puedan tener a lo
largo de todo el proceso de pruebas
genéticas.

LiGdmenos directamente al 888-729-1206,
opcién 3, o envienos un correo

electrénico a Support@GeneDx.com.

Miss less.
Discover more.
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