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Y HỌC HỆ GENE (GENOMIC MEDICINE) TRONG VÒNG ĐỜI CON NGƯỜI

Y HỌC HỆ GENE

Việc sử dụng công nghệ  thông 

tin và công nghệ gen (ví dụ: giải 

trình tự gen, bao gồm toàn bộ bộ 

gen và exome hoặc đa gen) để 

xác định nguy cơ và khuynh 

hướng bệnh, chẩn đoán và tiên 

lượng cũng như lựa chọn và ưu 

tiên các lựa chọn điều trị, phòng 
ngừa.

Curr. Drug Metab. 15, 209–217 (2014).



GIỚI THIỆU Y HỌC HỆ GENE (GENOME MEDICINE))

Journal of Internal Medicine, 2023, 294; 455–481



CÔNG NGHỆ DNA NGOẠI BÀO (CELL- FREE DNA): XÉT NGHIỆM KHÔNG XÂM LẤN

Công nghệ DNA 
ngoại bào là cách
tiếp cận hợp lý về
chi phí và hiệu quả

cho người Việt 
Nam

- Không xâm lấn

- An toàn, đơn giản

- Độ chính xác cao

Thách thức: lượng DNA ngoại bào mục tiêu rất thấp
trong máu

Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT)
(fetal DNA: 5%) 

Cancer liquid biopsy (STL) 
- Late stage (ctDNA: 1%)

- Early stage (ctDNA: 0.05%) 
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What is a Flow Cell?

A flow cell is a thick glass slide 

with channels or lanes 

Each lane is randomly coated with 

a lawn of oligos that are 

complementary to library adapters

Cluster generation occurs on a 

flow cell



NGHIÊN CỨU VỀ GENE/DI TRUYỀN ĐÃ VÀ ĐANG THAY ĐỔI THỰC HÀNH Y KHOA

8

Human Genome Project 1990 - 2003 Y học Hệ Gen Hệ Gen phục vụ Sức khoẻ Cộng Đồng



TIÊN PHONG CHUẨN HÓA CHẤT LƯỢNG QUỐC TẾ TRUNG TÂM XÉT NGHIỆM NGS TẠI VIỆT NAM
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100K+
XN(1)/tháng

10K
XN/tháng

5K
XN/tháng

2K
XN/tháng

1,000,000+
Xét nghiệm cho thai phụ

50,000+
Xét nghiệm cho chẩn đoán bệnh nhi

40,000+
Xét nghiệm cho hỗ trợ điều trị ung thư

33,000+
Cho tầm soát dự phòng ung thư

40+
Nghiên cứu được công bố trên thế giới

HỆ THỐNG TRUNG TÂM XÉT NGHIỆM NGS CỦA GS TẠI ĐÔNG NAM Á



(*) Giải trình tự gen thế hệ mới
(**) Hiệp hội các chuyên gia cận lâm sàng và giải phẫu bệnh Hoa Kỳ

MGJ-GENE SOLUTIONS GROUP,

TRUNG TÂM XÉT NGHIỆM 

DI TRUYỀN Y HỌC NGS(1) 

ĐẦU TIÊN TẠI VIỆT NAM 

ĐẠT CHỨNG NHẬN CAP(2)



ỨNG DỤNG GIẢI TRÌNH TỰ GENE THẾ HỆ MỚI TRONG SẢN KHOA



CÁC PHƯƠNG PHÁP SÀNG LỌC TRƯỚC SINH

XÉT NGHIỆM SINH HÓA

Thực hiện từ tuần thai 11 – 13: Double Test

Thực hiện từ tuần thai 18 - 20: Triple Test

XÉT NGHIỆM NIPT 

(Non-Invasive Prenatal Testing)

Dựa trên DNA của thai nhi được phóng thích từ bánh 

nhau vào máu mẹ để phát hiện bất thường về số 

lượng NST (HC Down, HC Edwards…)

• Thực hiện từ tuần thai 9

• Không xâm lấn và độ chính xác cao

• Hơn 90 quốc gia đã sử dụng

Illustration adapted from Genetic Counseling Aids, 7th Edition, Copyright 2020, permission for use 
granted by Greenwood Genetic Center



NGUYÊN NHÂN BẤT THƯỜNG BẨM SINH

Keith.L.Moore T.VN. Persaud, Mark G. Tochia (2008), "The Developing Human-Clinically Oriented Embryology".  8th edition

50-60%
Không rõ nguyên nhân

20-25%
Đa yếu tố

7-8%

6-7%

7-10%
Môi trường

Đột biến gen

Bất thường NST

41.000 
Trẻ bị dị tật bẩm sinh/năm

1.700 
Trẻ tử vong do dị tật bẩm sinh/năm

Nguồn: Bộ Y Tế Việt Nam

13 PHÚT 
Có 1 trẻ dị tật bẩm sinh chào đời

20.000 gen

> 4000 bệnh đơn gen



QUY TRÌNH XÉT NGHIỆM NIPT

Tách chiết DNA tự do cell 

free DNA

Giải trình tự: hệ thống NGS Illumina 

Phân tích dữ liệu:  thuật toán triSure
đã được kiểm chứng

Phát hiện tín hiệu bất thường lệch bội

10ml máu mẹ

Làm giàu DNA tự

do

mẹ

thai

Mẹ

thai

NST 21 

(Hội chứng Down) 
NST 21

(bình thường) 

thuật toán triSure đã được kiểm chứng kết hợp 2 phương pháp: count-based và size based 

Phan et al. Establishing and validating noninvasive prenatal testing procedure for fetal aneuploidies in Vietnam.
J Matern Fetal Neonatal Med. 2018 Jul 10:1-7

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29865915


CÁC CÔNG BỐ KHOA HỌC CỦA NIPT  KIỂM CHỨNG TRÊN THAI PHỤ VIỆT NAM

1. Sàng lọc lệch bội-
2017 
Thiết lập quy trình: SEN, 
SPE, PPV
Phân biệt bất thường từ
mẹ (khảm XO)

2. Tích hợp sàng lọc gen 
bệnh thể ẩn-2020
Tần suất 9 bệnh di 
truyền lặn phổ biến nhất
Công nghệ sàng lọc dựa
trên DNA tự do 

3. Tích hợp sàng lọc 25 
bệnh đơn gen trội -2022
Công nghệ NGS sâu và dựa
trên amplicon 



GIÁ TRỊ LÂM SÀNG CỦA NIPT

1 | Giảm số ca bệnh bị bỏ sót 99% (chỉ bỏ sót 1 ca)

15X
NIPT giảm 

số ca bị bỏ sót (âm tính giả)



GIÁ TRỊ LÂM SÀNG CỦA NIPT

2 | Giảm thực hiện chẩn đoán xâm lấn

số ca chọc ối “oan”

NIPT giảm

25X



NIPT NÂNG CAO– GIẢI PHÁP TOÀN DIỆN

Bất thường số lượng NST
(HC Down: 1/700)

Đột biến gen – Bệnh di truyền lặn
9 bệnh thể ẩn thường gặp

(Tần suất < 1/100)

Đột biến gen – Bệnh di truyền trội – đột biến mới - de novo

25 bệnh di truyền trội – 30 gen
(Tần suất cộng gộp: 1/600)

(1) Baird, P. A. et al. Am. J. Hum.Genet. 42, 677–693 (1988). 
(2) ACMG, Practice guideline, June 2008
(3) GeneReviews 

10 ml
máu mẹ



ỨNG DỤNG GIẢI TRÌNH TỰ GENE THẾ HỆ MỚI TRONG UNG THƯ



KHÁI NIỆM VỀ CIRCULATING TUMOR DNA (CtDNA)

Nature Review, Cancer, 
24 Feb 2017



ỨNG DỤNG GIẢI TRÌNH TỰ GENE THẾ HỆ MỚI ĐỂ TẦM SOÁT VÀ PHÁT HIỆN SỚM UNG THƯ



XU HƯỚNG TẦM SOÁT ĐA UNG THƯ

99%
91%

72%

35%29%

14%

70%

Tầm soát ung thư giúp cải thiện sống
còn

Early stage 

Late stage 

Giới hạn của tầm soát ung thư hiện
tại

Chỉ tầm soát đơn cơ quan

Phương pháp xâm lấn
Tiếp xúc với bức xạ

Tỷ lệ dương tính giả cao
(46%–60%)

Đơn giản
(1lần lấy máu)

Thuận tiện
(tầm soát đa

ung thư)

Chính xác
(độ đặc hiệu

cao)

Kinh tế

Sinh thiết lỏng:  CôngƎƘԄǘӴƳsoátŚŀungǘƘԜŚԍǘphá

Note:
1. Siegel R et al. CA cancer J Clin. 2018;68:7–30
2. https://seer.cancer.gov/archive/csr/1975_2015/. 22



GIẢI PHÁP TẦM SOÁT ĐA UNG THƯ

8/16/2024 23

1. KԒt h֯p nhiԚu x®t nghi֓m h³nh Ӷnh h֙c +  kԒt h֯p c¹ng ngh֓ AI, machine learning: dҼҺng 

t²nh giӶ cao + chi ph² cao

2. Chֱp PET-CT: chi ph² qu§ ĽԂt + dҼҺng t²nh giӶ

3. KhӶo s§t t³m tԒ b¨o ung thҼ trong m§u (circulating tumor cell-CTC): c¹ng ngh֓ chҼa khӶ thi

4. C¹ng ngh֓ CtDNA: khӶ thi

Nat Rev Cancer. 2017;17(4):223–38



TẦM SOÁT ĐA UNG THƯ BẰNG CtDNA KHÁC VỚI TẦM SOÁT THƯỜNG QUY?

Gao, Qiang et al. The Innovation, Volume 3, Issue 4, 100259



QUÁ TRÌNH PHÁT TRIỂN CÔNG NGHỆ SPOTMAS TẠI VIỆT NAM

Chương trình K-DETEK
(NCT05227261)

2,700+ người tham gia không có dấu hiệu ung 

thư từ 13 bệnh viện/trung tâm y khoa
Trạng thái: hoàn thành

Chương trình K-DETEK mở rộng

10.000+ người tham gia không có dấu hiệu ung

thư từ 75 bệnh viện/trung tâm y khoa
Trạng thái: đang tiến hành



GIÁ TRỊ CỦA SPOTMAS

SPOT-MAS Galleri
(GRAIL, Hoa Kì)

Dấu hiệu sinh học khối u
(CEA, CA 19.9,…) 

Xét nghiệm hình ảnh học

Sensitivity 73.9% (1) 51.5% (3) 6.6% - 10.8% (5)

Specificity 95.9% (1) 99.5% (3)

Positive Predictive Value
(PPV)

60% (2) 40-49% (4) 2.7% - 5.8% (5) Mammography: 36.5% 
FIT: 5.8% 
Low-dose CT: 3.3% - 43.5%

Accuracy of Tumor Origin 
Prediction

83.3% (2) 89% ( on report)

(1) Retrospective study of 1,620 case-control cohort;  Nguyen et al. Vietnam Medical Journal, Volume 

1, April-2022

(2) CANCER INVESTIGATION. https://doi.org/10.1080/07357907.2023.2173773(3) 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34176681/

(4) PHATHFINDER validation program on 6,629 participants 

(5) https://www.nature.com/articles/s41598-020-75319-8 



ỨNG DỤNG GIẢI TRÌNH TỰ GENE THẾ HỆ MỚI TRÊN BỆNH NHÂN UNG THƯ



ONCOGS: KHẢO SÁT ĐỘT BIẾN CHO 12 LOẠI UNG THƯ

Ung thʇphΣi: EGFR, KRAS, BRAF,NRAS, MET, HER2, ALK, ROS1, NTRK, PIK3CA, RET, TP53 , SKT11

Ung thʇĽʜitrοctràng: KRAS, NRAS, BRAF, HER2, PIK3CA, NTRK fusion, RET

Ung thʇvú: BRCA1, BRCA2, PALB2, PIK3CA, ESR1, HER2, NTRK fusion, RET

Ung thʇdʜdày : HER2 mutations, PIK3CA, NTRK fusion, BRAF, RET

Ung thʇtuyʺngiáp : BRAF, NTRK fusion, ALK, RET

Ung thʇbuΠngtrηng: BRCA1, BRCA2, BRAF, NTRK fusion, RET

Ung thʇtiʼnli˂ttuyʺn: BRCA1, BRCA2, PALB2, AR, NTRK fusion, RET

Ung thʇcΣtλcung : NTRK fusion, RET

Ung thʇtuσ: BRCA1, BRCA2, KRAS, NRAS, BRAF, RET, NTRK fusion

U mô Ľ˂mĽʇΫngtiêu hoá GIST: KIT, PDGFRA, BRAF, RET

Melanoma : BRAF, KIT, NRAS, RET

Ung thʇmô bào Erdheim -Chester, Langerhans, Rosai -Dorfman : MAP2K1, KRAS, NRAS, BRAF



SINH THIẾT LỎNG KHẢO SÁT TỒN DƯ TỐI THIỂU KHỐI U 

Nature Review, Cancer, 24 Feb 2017

Đáp ứng 
điều trị 
tân hỗ trợ

Phát hiện 
tồn dư tối 
thiểu

Theo dõi
tái phát
sau hỗ trợ

Theo dõi đáp
ứng khi điều trị

ĐIỀU TRỊ TRIỆT CĂN TÁI PHÁT/ DI CĂN

Minimal Residual disease-MRD



ִNG DְNG LĄM SêNG T֞N Dһ T֜I THIԛU KH֜I U (MRD)

(khôngōӸǘōǳԍŎ)

Lần 1

CácǘƘԐƛŚƛԂƳcóǘƘԂ
ōӸǘŚӴǳŚłƴƘgiá
MRD



MỐI TƯƠNG QUAN GIỮA MRD (K TRACK ) VÀ TÁI PHÁT

HCC

CRC

Breast

Gastric



COMPREHENSIVE GENOMIC PROFILINGóěɗǹ ȹ3ƕó kѕHєI SѐNG CÒN CHO BыNH NHÂN UNG TH ѝ

Cell 161, April 9, 2015



C M N S THEO DÕI C A Ȅɓʵ ʗĶ


