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Ai nén can nhiac
thuc hién xét
nghiém di truyén?
Hay trao d&i vai bac si hodc
chuyén gia tu van di truyén
dé xac dinh liéu xét nghiém

di truyén c6 phu hop vai quy

vi hay khong. Xét nghiém di

truyén chi dugc khuyén nghi
cho nhiing nguai cé nguy co

cao, bao gém nhing truéng
hop la:
- Mot thanh vién trong
gia dinh c6 dot bién gen
BRCA1/2 (hoac dot bién

khac c6 lién quan dén ung

thu vua)

- Ca nhan hodc gia dinh c6
tién sir mac ung thu va &
tudi 45 tré xudng

- Canhan cé tién st mac
ung thu va & moi Ida tudi

va mot thanh vién cé quan

hé ruét thi trong gia dinh
mac ung thu va & do tudi
50 tr& xuéng

- Ca nhan hodc gia dinh cé

tién sir mac ung thu buéng

triing, ung thu tuyén tuy

hodc ung thu tuyén tién

liét di cdn & moi Ita tudi
Truy cap komen.org/
genetictesting dé biét thém

thong tin vé tu van di truyén,

xét nghiém va két qua xét
nghiém.

DITRUYEN VA UNGTHU' VU

Gen la gi?

Moi té bao trong co thé déu dugc tao thanh tit cac gen. Gen chiia cac ban d6 gen (ma di
truyén) cho co thé. Gen c6 ma sé quyét dinh cac yéu t6 nhu mau mit cua quy vi. Gen
cting ¢6 énh hudng dén céc chiic nang khéc, chdng han nhu céch céc té bao trong co thé

quy vi phat trién, phan chia va chét di.

Nhiing thay d6i trong ma gen dugc goi la dot bién. Dot bién cé thé cb hai, c6 lgi hodc
khong anh hudng gi. Va dot bién c6 thé dugc di truyén tii cha me sang con cai. Khi diéu
nay xay ra, n6 dugc goi la dot bién gen di truyén.

Gen va ung thu vu

Céc loai gen phd bién nhat lién quan dén
ung thu vt la BRCAI va BRCA2 (gen Ung
Thu Vu 1 va 2). Moi ngudi déu s hitu
nhiing gen nay.

Tuy nhién, mot s6 nguaoi bi dot bién di
truyén & mot hodc ca hai gen nay. Mang
dot bién gen BRCA1/2 trong co thé lam
tang nguy co mac ung thu va va ung thu
budng tring. Tuy nhién, viéc mang dot
bién BRCA1/2 khong c6 nghia la quy vi sé
bi ung thu vi. Mot s6 ngudi mang dot
bién nay khong bao gid bi ung thu va.
Ngoai ra, nhiing ngudi khong mang dot
bién nay van c6 nguy co méc bénh.

Hau hét cac ca ung thu va 6 Hoa Ky khong
phai do d6t bién di truyén. O nhiing phu
nii nay, chi khoang 5-10 phén tram céc ca
ung thu vt la do dot bién di truyén.

Cau héi danh cho chuyén gia tu van di truyén ctia quy vi

Vay con nhitng ngudi dan
6ng thi sao?

Nam gidi ciing c6 thé mang BRCAI/2 va
cac dot bién di truyén khac. Ho c6 thé
truyén chung cho con cai cua ho.

ban 6ng mang dot bién BRCA2 c6 nguy
co mac ung thu v cao hon. C6 t6i 40%
truong hgp ung thu v § nam gidi c6 thé
lién quan dén dot bién BRCA2.

Nam gi¢i mang dot bién BRCAI ciing c6
thé ting nguy co mac ung thu va.

Chuyén gia tu van di truyén
Quy vi nén trao d6i v6i mot chuyén gia tu
van di truyén (hodc nha cung cip dich vu
cham sdc stic khde khic dugc dao tao vé tu
van di truyén) trudc khi quyét dinh xem
c6 nén xét nghiém BRCA1, BRCA2 hodc
cac dot bién gen di truyén khac lién quan
dén ung thu va hay khong. Mot chuyén gia
tu vén di truyén c6 thé thao luan vé lgi ich
va rui ro cua viéc xét nghiém véi quy vi.

« Toi c6 thé biét nhiing thong tin gi tli xét nghiém di truyén?

+ Toi nén xem xét nhiing yéu t6 nao trudc khi thuc hién xét nghiém di truyén?

+ Gia dinh ching t6i can biét gi vé€ xét nghiém di truyén va chung t6i sé sti dung thong

tin d6 nhu thé nao?

« Toi c6 thé lam gi néu t6i bi dot bién?
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Dé& biét thém thang tin, hay truy cap komen.org hoac goi dén dudng day hé trg cham séc vu
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Xét nghiém nhiéu
dét bién gen (xét
nghiém panel mé
réong)

Trudc day, cac xét nghiém di
truyén ung thu va chi kiém
tra cac dot bién trong gen
BRCA1/2. Gi& day, viéc kiém
tra cac dot bién gen khac da
trd nén phd bién. Day dugc
goi la xét nghiém panel m&
réng hodc xét nghiém da gen.

DITRUYEN VA UNG THU VU

Xét nghiém di truyén truc

tiép cho ngudi tiéu dung

(xét nghiém di truyén tai

nha)

Xét nghiém di truyén truc ti€p cho nguai

tiéu dung (DTC) cho phép mot ngudi

thuc hién xét nghiém tai nha. Diéu nay c6

nghia la ho khong bat bu¢c phai hoi y kién

bac si hodc cong ty bao hiém.

C6 mot s6 lo ngai vé cac xét nghiém DTC:

«  CO thé ¢ sai sot trong két qua.

« Xét nghiém c6 thé khong day du.

« Chung thudng chi xét nghiém mot s6
dot bién lién quan dén ung thu va.

« Quy vi phai ty tra tién tdi cho viéc kiém
tra (bdo hiém khong chi tra).

Trudc khi thuc hién bat ky diéu gi véi két

qua tu xét nghiém di truyén truc ti€p cho

ngudi tiéu dung, hay yéu cau chuyén gia tu

van di truyén hodc nha cung cdp dich vu

cham sdc stic khde duge dao tao xem xét

két qua. Ho c6 thé yéu cau quy vi xac nhan

két qua thong qua xét nghiém di truyén

trong mot phong thi nghiém da dugc phé

duyét chiing nhan theo Cac Quy Dinh

Stia D6i Cai Tién Phong Thi Nghiém Lam

Sang (CLIA).

Chi phi xét nghiém di truyén
Kiém tra bao hiém y té cua quy vi dé biét
liéu quy vi c6 dugc bao hiém chi trd hay
khong. Néu quy vi ¢6 ké hoach bat dau vao
hodc sau ngay 1 thang 8 nam 2012, thi Pao
Lu4t Cham Séc Stic Khde Hop Tui Tién
(ACA) yéu cau xét nghiém di truyén dugc
bao hiém chi tra khi bac si d€ nghi. Pao
Luét ciing yéu ciu bao hiém chi trad cho
viéc tu van di truyén trudc khi xét nghiém.

Néu quy vi c6 mot dot bién lam tang nguy
c6 mac ung thu vu, thi ACA cling yéu cau
bao hiém chi tra cho viéc tu van vé cic lua
chon giam thiéu nguy co. Diéu nay c6 thé
giup quy vi quyét dinh xem liéu nhiing
viéc nhu dung thu6c d€ giam nguy co c6
pht hop véi quy vi hay khong.

Néu quy vi khong du kha nang chi tra cho
xét nghiém, thi c6 nhiing chuong trinh cé
thé gitip quy vi.

Bao vé khéi phan biét doi
xua

Mot s6 ngudi cé thé lo lang vé viéc bi doi
xt khong cong bing duya trén két qua cta
xét nghiém di truyén. Luét ctia tiéu bang
va lién bang gitp bao vé quy vi. Pao Luat
Khéng Phéan Biét D6i Xt Dua Trén Thong
Tin Di Truyén (GINA) nghiém cam cac
cong ty bdo hiém stic khoe tii chéi chi

trd hodc tinh phi bdo hiém cao hon cho
ngudi cé nguy co mic ung thu di truyén
cao hon. Dao Lut ciing bao vé moi ngudi
khoi sy d6i xt bat cong clia ngudi stt dung
lao dong.

To6i c6 thé lam xét nghiém di
truyén & dau?

Hay trao d6i v6i béac si cia quy vi néu quy
vi muén tim hiéu thém vé nguy co méc
ung thu vu va xét nghiém di truyén. Bac
s1 6 thé gidi thiéu quy vi dén mot chuyén
gia tu van di truyén. Néu bac si cia quy
vi khong biét mot chuyén gia & gan quy
vi, hay lién hé vé6i Vién Ung thu Quéc gia
hoac Hiép hdi Tu van Di truyén Quoc gia.
Ho c6 thé gidi thiéu quy vi dén mot trung
tam gan nhdt c6 nhan vién tu van. Ho
cing c6 thé cung cip thém thong tin chi
tiét vé BRCA1/2 va xét nghiém di truyén.
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N&i dung do Susan G, Komen cung c&p nay chi duoc xay dung cho muc dich phd bién kién thitc va khdng phai
la ndi dung toan dién. Vui 1ong tham kh&o y kién cla béc siriéng clia quy vi.
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