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I. Thong tin chung vé nhiém vu:
1. Tén nhiém vy, ma so:

Nghién ctru ung dung k¥ thuét giai trinh tu gen thé hé mdi trong sang loc bénh
Parkinson c6 yéu t6 di truyén. M4 sb: KC.10.40/16-20

Thudc:

- Chuong trinh: Nghién ctru rng dung va phat ’Erién cong nghé tién tién
phuc vu bao vé va cham sdc suc khoe cong dong. Ma so KC.10/16-20.
2. Muc tiéu nhiém vu:

- X4c dinh dugc cac dot bién diém, indel cta cac gen lién quan dén bénh
Parkinson c6 yéu t5 di truyén;

- X&y dung dugc quy trinh Ung dung k¥ thuét giai trinh tu gen thé hé mai
trong sang loc bénh Parkinson trén céc d6i tugng c6 nguy co.

3. Chti nhiém nhiém vu: TS. Nguyén DPing Tén, Vién Nghién ctru hé gen

4. T chire cht tri nhiém vu: Vién Nghién ctru hé gen, Vién Han 1am KH&CN
VN

5. Téng kinh phi thuc hién: 5.690 triéu dong.
Trong d6, kinh phi tir ngan sach SNKH: 5.690 triéu dong.
Kinh phi tir ngudn khéc: 0 triéu dong.

6. Thoi gian thuc hién theo Hop dong:
Bit dau: 6/2019
Két thuc: 11/2020
Thoi gian thuc hién theo vin ban diéu chinh cta co quan ¢6 thAm quyén (héu cd):




7. Danh sach thanh vién chinh thuc hién nhi€ém vu néu trén gém:

So Ho va tén Chirc danh Co quan cong tac
TT khoa hoc,
hoc vi
1 | Nguyén Ping Tén, TS Tién s§ Vién Nghién ctru hé gen
2 | Nguyén Hai Ha, TS Tién sy Vién Nghién ctru hé gen
3 | Vi Phuong Nhung, ThS, NCS | Thac s¥ Vién Nghién ctru hé gen
4 | Nguyén Thiuy Duong, TS Tién sy Vién Nghién ctru hé gen
5 | Tran Thi Bich Ngoc, ThS Thac s¥ Vién Nghién ctru hé gen
6 |Ma Thi Huyén Thuong, ThS | Thac s§ Vién Nghién ctru hé gen
7 | Nguyén Thi Thanh Hoa, KS Thac sy Vién Nghién ctru hé gen
8 |NguydnDuy Béc,PGS. TS  |PhS Gido su, | pyoc vien Quan 'Y
Tién sy
9 | Lé Thi Kim Dung, TS Tién s§ Hoc vién Quéan Y
10 | Nguyén Minh Hai, TS Tién sy Hoc vién Quéan Y
11 | Nhit Binh Son, PGS. TS Pho  Gido U, | ganh vien Quany 103
Tién s¥
12 | Hoang Thi Dung, ThS Thac s§ Bénh vién Quén y 103
13 | Nguyén Puc Thuan, TS Tién sy Bénh vién Quan y 103
14 | Nguyn Trong Hung, PGS. TS. | Lp0 Gido su, | Bénh vién Lo khoa
Tién s§ Trung wong
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I1. N§i dung tw danh gia vé két qua thwc hién nhiém vu:

1. Vé san phdm khoa hoc: q
1.1. Danh muc san pham da hoan thanh:
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1.2. Danh muc san phim khoa hoc du kién tmg dung, chuyén giao (néu c6):

) Tén san phim Thoi gian de | Co quan dw kién |  Ghi chii
TT kién @&ng dung irng dung
2

1.3.Danh muc san phém khoa hoc da dugc tmng dung (néu co):

S6 Tén san pham Thoi gian tng | Tén co quan wng | Ghi chu
TT dung dung

1

2

2. Vé nhitng dong gép mdi ciia nhiém vu:
D3 hoan thanh giai trinh ty toan by hé gen ma hda ctia 100 bénh nhan

Parkinson khéi phat sém va 100 mau déi ching 13 nhimg ngudi khée manh khong
lién quan.

Phén tich két qua 100 mAu bénh nhan Parkinson khéi phat sém chiing t6i da
x4c dinh dugc 1,937,365 SNV phan vao 4 nhém chinh 1a: cac bién dbi twong ddng
(synonymous SNV), cc bién ddi khong twong dong (nonsynonymous SNV), bién
d6i bd ba két thic sém (stopgain) va mat bd ba két thuc (stoploss).

32,630 indel ciing d& dugc xéc dinh trén nhém mau bénh. Céc indel cling dugc
phan ra bon nhém chinh 1a thém nucleotide dich khung (frameshift insertion),
thém nucleotide khong dich khung (nonframeshift insertion), mat nucleotide dich
khung (frameshift deletion) va mét nucleotide khong dich khung (nonframeshift

deletion).

W\ mS =,y



Phan tich WES véi viéc két hop kiém tra bang MLPA, mét doan 16n trén gen
PRKN & 5 miu nghién ctru: PKS 53, PKS54, PKS55, PKS88, PKS111 di dugc
xac dinh.

P3 xay dung duoc quy trinh ing dung k¥ thuat giai trinh tu gen thé hé mdi
trong sang loc bénh Parkinson trén céc dbi tuong c6 nguy co. Theo d6, quy trinh
dua trén viéc két hop ciia hai phuong phap hién dai trong xéc dinh céc bién thé
lién quan dén bénh 1 giai trinh tu toan bd hé gen ma héa (WES) va MLPA.

D3 danh gia dugc quy trinh tng dung k¥ thuat giai trinh tw gen thé hé méi
trong sang loc bénh Parkinson trén cac dbi tuong c6 nguy co. Viée két hogp WES
va MLPA dua ra m§t quy trinh hiru ich va hiéu qua trong viéc sang loc bénh

Parkinson trén céc d6i tugng cé nguy co.

3. Vé hidu qua cia nhié¢m vu:
3.1. Hiéu qua kinh t&
San phdm cua d& tai c6 thé gép phan sang loc, tién luong nguy co gy bénh
cho ngudi nha ctia bénh nhén va nhitng ¢4 nhén ¢6 nhu cau. Tir d6, tim kiém cac
bién phap phong ngira, 1am giam ganh ning vé tam 1y va kinh té cho c4c gia dinh

cd nguoi bénh, cho cac co sd y té va xa hoi.

3.2. Hi€u qua x4 hoi
Quy trinh tng dung k§ thuat giai trinh tu gen thé hé mdi nhim x4c dinh cac

dot bién & céc gen lién quan dén bénh Parkinson phuc vu sang loc, tién lugng
sém nguy co gay bénh c6 thé dugc sir dung trong sang loc, tién lugng sém nguy
co gdy bénh & cac dbi tugng cé nguy co & cac bénh vién 130 khoa hoic cac khoa
than kinh ctia cac bénh vién c¢6 nhu cau.

Céc d6i tugng c6 nguy co cao c¢6 thé sir dung quy trinh ndy dé danh gia muc
do nguy co; Cacco &y té chuyén sau co trang bi céac thiét bi hién dai c6 thé st

dung de sang loc sém.
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III. Ty danh gia, xép loai két qua thye hién nhiém vu
1. V& tién do thuc hién: (ddnh ddu ¥V vao 6 tiong 1ing):
- Nép hé so dung han
- Nop chdm tir trén 30 ngay dén 06 thing
- Nop hé so ch@m trén 06 thing
2. Vé két qua thyc hién nhiém vu;
- Xudt sdic []
- Dat &
[]

- Khong dat

O

Cam doan ndi dung cua Béo céo la trung thuc; Chu nhiém va céc thanh
vién tham gia thuc hién nhiém vy khong st dung két qua nghién clru clia nguoi
khéc tri v6i quy dinh ctia phép luat.

CHU NHIEM NHIEM VU THU TRUONG
(Hoc ham, hoc vi, Ho, ténva chitky) TO CHUC CHU TRI NHIEM \%4 0
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