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Ha Ngi, ngay 3{ thdng f2ndm 2024

BAO CAO KET QUA TU PANH GIA
NHIEM VU KHOA HQC VA CONG NGHE THEO NGHI PINH THU

I. Thong tin chung vé nhiém vu:
1. Tén nhiém vu: Nghién cuu dot bién gen mi hoa yéu t6 IX & bénh nhan ;
Hemophilia B Viét Nam va xéac dinh céc chi thi phén tir phuc vu chin dodn nguoi |
mang gen bénh.
M3 s&: NDT/AU/21/26.
Thudc:
- Chuong trinh (#én, ma s6 chirong trinh): Nghi dinh thu.
- Khac (ghi cu thé):
2. Muc tiéu nhiém vuy:
2.1.Muc tiéu chung:
2.1.1X4c dinh dot bién trén gen ma héa yéu t6 IX & bénh nhan va nguoi
mang gen bénh hemophilia B tai Viét Nam.
2.1.2. Xéc dinh tinh da hinh nucleotid ctia gen ma hoa yéu t6 IX phuc vu
chin doan ngudi mang gen hemophilia B tai Viét Nam.
2.2. Muc tiéu cu thé:
2.2.1. Xidc dinh dpt bién trén gen mi héa yéu t6 IX ¢ bénh nhan va nguwoi
mang gen bénh hemophilia B tqi Viét Nam.
- Xay dung quy trinh x4c dinh dot bién gen ma hoa yéu t6 IX va ngudi mang
gen bénh bing phuong phép giai trinh tw gen thé h¢ méi (NGS)
- Thiét 1ap co s dit lidu vé dot bién gen ciia 100 bénh nhan hemophilia B Viét
Nam.
- Thiét 1ap co s& dit lidu dot bién gen hemophilia B cuia 100 nguoi me bénh
nhén.
2.2.2. Xdc dinh tinh da hinh nucleotid ctia gen ma hoa yéu to IX phuc vu chin
dodn ngwoi mang gen hemophilia B ciia nguwoi Viét Nam.
- Xay dung quy trinh xdc dinh nguoi mang gen hemophilia B bang phuong
phép phan tich lién két.
- Thiét 1ap co s& dir liéu vé da hinh nucleotid ciia gen mé hoa yéu t6 IX & 300
ngudi phu nit khée manh.
3. Cht nhiém nhiém vu: TS. Bach Quéc Khanh.
4. Té chirc cht tri nhiém vu: Vién Huyét hoc — Truyén méau TW.
5. Téng kinh phi thuc hién: 3.300 tri¢u dong.



Trong do, kinh phi tir ngan sach SNKH: 3.300 tri¢u dong.
Kinh phi tir ngudn khéc: 0 triéu dong.
6. Thoi gian thyc hién theo Hop ddng;

Bit diu: 07/2021
Két thic: 01/2024

Thoi gian thye hién theo viin ban didu chinh cta co quan c6 tham quyén (néu
cé): tir thang 01 nam 2024 dén théang 01 nam 2025.
7. Danh sach thanh vién chinh thue hién nhiém vy néu trén gbm:
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I1. N§i dung tu danh gia vé két qua thwe hién nhiém vu:
1. V& san phdm khoa hoc:
1.1. Danh myc san phim da hoan thanh:

S6 Tén san pham S6 lwong Khoi lwgng Chit lwong
TT Xult [ Pat | K. | Xudt | Pat | K. | Xuét | Pat | K.
séic dat | séc dat | séc dat
1 Co s6 dif lidu vé dot bién
gen cia 100 bénh nhén X X X

hemophilia B Viét Nam

2 | Co so dir ligu dot bién
gen hemophilia B cua
100 ngudi me bénh nhan X X X
bing phuwong phép giai
trinh tu gen truc tiép

3 | Co so dit lidu vé da hinh
ntxlclec:tid ka:i gen méi hé‘é} X X X
yeu to IX & 300 nguoi
phu nit khoe manh

4 Béo céo danh gia két qua
cia hai phuong phép
phén tich truc tiép (giai
trinh ty gen) va phén tich X X X
gian ti€p (phuong phap
phén tich lién két) trong
phat hién ngudi mang
gen bénh hemophilia B

5 Quy trinh xdc dinh dot
bién gen ma hoa yéu ) X X X
IX va ngudi mang gen
bénh

6 Quy trinh x4c dinh nguoi
mang gen hemophilia B X X X
bang phuong phép lién
két

1.2. Danh muyc san pham khoa hoc dy kién tng dung, chuyén giao (néu co): Khong,
1.3. Danh muc san phdm khoa hoc da dugc ing dung (néu cd):

Sb Tén san pham Thoi gian | Tén co quan Ghi chi
TT ung dung ung dung
(guy .Erlnh xae g m? 2 Vién Huyét D3 4p dung chén doén
dot bién gen ma hoa | Tu 2021 A A %
1 éu t6 IX va ngudi dén na hige—~ Truyen sha'binn.itin
Y Ag Y mau TW hemophilia tai Vién
mang gen bénh
. A Du kién 4p dung ngay dé
t v £ 2 AN v
Q;lyuér;ri]}}l;lac déﬁh Vién Huy€t | chan doan cac thanh vién
2 & 8 B 2024 hoc — Truyén gia dinh ngudoi bénh

Eirggp hl}lllgl %jggq{gé ¢ mau TW bénh hemophilia tai
p g phap Vién




2. V& nhitng dong gép mai cia nhi¢m vu:

- Hoan thién quy trinh chén doan di truyén trong bénh hemophilia B tai Viét
Nam, ning cao chit luong va pham vi chan doan ngudi mang gen hemophilia B, -
dua linh vuc chdn dodn di truyén trong bénh hemophilia B Viét Nam 1én ngang tAm
khu vuc va thé gigi.

- Cong tunh nghién ctu dAu tién mo ta voi cac nha khoa hoc trén thé gidi
nhitng dic diém v& dot bién trén toan bd gen F9 & bénh nhan hemophilia B Viét
Nam va nhitng dic diém da hinh nucleotid trén gen F9 & quan thé ngudi Viét Nam.
3. Vé hiéu qua cta nhiém vy:

3.1. Hiéu qua kinh té

- Quy trinh chén doan di truyén trong bénh hemophilia B hoan thi¢n hd tro
déc luc trong chin doan ngudi mang gen bénh.

- Cac k§ thuét phan tich duoc xay dung trong nghién ctru ny 1a cac ky thuat
hién dai, dang duoc st dung trén thé g6i bénh. Vi vay benh nhan dugc st dung phac
dd chén doan tai Viét Nam véi k§ thudt ngang tdm quéc té ma khong phai di ra
nudc ngoai, gop phén phat trién kinh té trong nuéc.

3.2. Hi¢u qua xa hoi

- Viéc chin doan va tu vén tdt, hd trg cac gia dinh co tién str hemophilia sinh
con khde manh, tir d6 giam ganh ning cho cac gia dinh hemophilia B, gop phén
giam ganh n3ng cho xa hoi.

- Viée han ché duogc gen bénh lan truyén trong cong ddng gop phan dang k é

dé cai thién gidng noi.

IIL. Ty danh gia, xép loai két qua thye hi¢n nhi¢ém vu

1. Vé tién do thue hién: (ddnh déu v vao é tuong iing): E(
- Nop ho so diing han
_ Nép chém tir trén 30 ngay dén 06 théng ]
- Nop ho so chdm trén 06 thing []

2. V& két qua thuc hién nhiém vy:

- Xudt scic l:l

- Dat @/

- Khéng dat []
Gl thioh It mmusssmmmmissssmsremsesvesosmsssssssstssssoss s1TETTIT TG4

Vién Huyét hoc — Truyén mau TW cam doan ndi dung ctia Bdo cdo 1a trung
thuc; Cht nhiém va cac thanh vién tham gia thyc hién nhiém vy khong sir dung két
qua nghién ctru cia nguoi khac trai véi quy dinh ctia phép ludt.
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