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Muc tiéu: Xac dinh tinh trang dot bién gen
BRCA1/2 va mdi lién quan v6i mot sé dic diém
mé bénh hoc (MBH) cua ung thu biéu mé va.

Péi twong va phuong phap: Nghién ctru cat
ngang trén cac bénh nhan ung thu vii nguy co cao
duoc xét nghiém dot bién BRCAL/2 bang ky
thuat giai trinh tu gen thé hé moi (NGS) tir
10/2021 dén 6/2022, tai Bénh vién K.

Két qua: Trong s6 26 bénh nhan ciia nghién
ctru, 18 (69,2%) truong hop khong co dot bién.
Dot bién BRCA giy bénh phat hién ¢ 8 trudng
hop bénh nhan (30,8%); trong d6 c6 7 bénh nhan
c6 dot bién BRCAL (26,9%) va 1 bénh nhan c6
dot bién BRCA2 (3,8%), 1 bénh nhan c6 bién thé
y nghia chua xac dinh cia gen BRCA2. Nhém
bénh nhan ung thu v bd ba am tinh (TNBC)
chiém 73,1% cac truong hop nghién ciu (19
bénh nhén), d6t bién gay bénh BRCA phat hién &
6 truong hop bénh nhan (31,6%), trong d6 chu
yéu 1a dot bién gen BRCAL.

Két luan: Ky thuat giai trinh ty gen thé hé
méi ¢6 nhidu wu diém trong phat hién dot bién
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SUMMARY
FIRST STEP TO RESEARCH ON
BRCA1/2 MUTATIONS IN BREAST
CANCER USING NEXT GENERATION

SEQUENCING AT KHOSPITAL

Objectives: Determination of BRCAL/2 gene
mutation status and its association with some
histopathological features of breast carcinoma.

Materials and method: Cross-sectional
study on high-risk breast cancer patients tested
for BRCAL/2 mutations by next-generation gene
sequencing (NGS) from 10/2021 to 6/2022, at K
hospital.

Results: Of 26 patients, 18 (69,2%) had no

mutation. Deleterious BRCA mutations were
identified in 8 patients (30,8%);
BRCAlmutations were found in 7 patients

(26,9%), and BRCA2 mutations were found in 1
patients (3,8%), 1 patient has variant uncertain
significance of BRCAZ2. Triple-negative breast
cancer (TNBC) accounted for 73,1% of all
patients (19 patients), Deleterious BRCA
mutations were identified in 6 patients (31,6%),
BRCAl is most common mutations than
BRCAZ2.

Conclusions: The next- generation gene
sequencing technique has many advantages in
detecting BRCA1/2 gene mutations in breast
cancer.

Keywords: Breast cancer; BRCA1/2; Next-
generation sequencing

255



HOI THAO KHOA HOC GIAI PHAU BENH — TE BAO BENH HQC VIET NAM LAN THU' 10

I. DAT VAN DE

Ung thu va (UTV) 1a loai ung thu (UT)
phé bién & phu nir Viét Nam ciing nhu trén
thé gi¢i. Theo GLOBOCAN 2020, lan dau
tién UTV trd thanh loai UT ¢6 ti 1¢ méc cao
nhét trong cac loai UT & ca hai gi6i, chiém
t6i 11,7% trong sb cac loai UT thudng gip
va dung thir tu trong sb 10 bénh UT gay tir
vong nhiéu nhit. Trén toan thé gidi, co
2261419 truong hop UTV méi duge chan
doan nam 2020, chiém 24,5% [5].

Bénh sinh cia UTV khéa phirc tap dan
dén viéc phong ngira, phat hién sém va diéu
tri gap nhiéu kho khan. Cac nha khoa hoc da
tién hanh rat nhiéu nghién ctu nham phat
hién cac nguyén nhan va yéu té nguy co giy
UTV véi muc dich phat hién sém, giam ti 1€
tor vong. Mot trong nhiing nguyén nhan duogc
nhic dén nhiéu nhit 13 ngudi bénh mang dot
bién gen BRCA1/2 do di truyén: day 1a cac
gen uc ché khdi u chiju trach nhiém stra chita
DNA bi hu hong dé ngan ngira sinh u. Viéc
xuat hién dot bién tai cac gen nay s€ co thé
gy ra UT tai ca thé mang dot bién. Khoang
5-10% UTV c6 dot bién di truyén lién quan
dén gen BRCA1 va BRCA2 [2]. Dot bién
BRCA giy bénh hoidc cac bién thé co kha
ning gy bénh (BRCAm) chiém vai trd chi
yéu trong hoi chimg ung thu va - budng
tring di truyén (Hereditary breast-ovarian
cancer syndromes - HBOC). O cac ca thé
mang d6t bién BRCA1/2, nguy co mic UTV
& 70 tudi 1a 65% dbi véi dot bién BRCAI va
45% ab6i voi dot bién BRCA2 [1]. Xac dinh
dot bién dong mam BRCA1/2 (gBRCA1/2)
¢6 thé dua ra hudéng dan vé liéu phap diéu tri
quan trong chang han nhu liéu phap trc ché
Poly ADP- ribose polymerase (Poly ADP -
ribose polymerase inhibitors - PARPI).

Chinh vi vay, phan tich gen BRCA1/2 dé
xac dinh cac bién thé sinh u dang dan tro
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thanh mot van dé thiét yéu trong viéc phong
ngira, phat hién som va diéu tri UT co hiéu
qua.

O Viét Nam ky thuat NGS 1a mot ky
thuat hién dai va dem lai nhiéu wu diém trong
phan tich dot bién BRCA1/2 so véi cac ky
thuat giai trinh ty gen thé hé thir nhat. Hién
nay, chua co nhiéu cong trinh nghién ctru
tinh trang dot bién BRCA1/2 bang ky thuat
nay, diac biét trong UTV. Do do, ching toi
tién hanh nghién ctru ndy nhim muc tiéu:
Xéc dinh tinh trang dot bién gen BRCA1/2
va mdi lién quan vé&i mot s6 dic diém mo
bénh hoc cia ung thu biéu mé va.

1. DOI TUONG VA PHUO'NG PHAP NGHIEN CU'U

Péi twong nghién ciu

DPbi tuong nghién ciru gébm cac bénh
nhan ung thu biéu mé (UTBM) vii, dugc xét
nghiém dot bién BRCA1/2 bang ky thuat
NGS tai Trung tdim Giai phau bénh - Sinh
hoc phan tir, Bénh vién K tir thang 10/2021
dén thang 06/2022.

Tiéu chuin chon miu

- C6 thong tin hanh chinh day du.

- Bénh nhan c6 dic diém md bénh hoc
(MBH) khang dinh 1a UTBM nguyén phat tai
va trén bénh pham phiu thuét hodc sinh thiét
v va chua dugc diéu tri trude do.

- Céac bénh nhan UTV c6 nguy co cao
mang dot bién gen di truyén BRCA1/2 theo
khuyén cdo ciia NCCN [3]:

+ Tién sir c4 nhan mic UTV < 45 tuéi.

+ Tién st c4 nhan mic UTV bo ba am
tinh (TNBC) duoc chan doan & tudi < 60.

+ Chan doan UTV & bét ki d6 tudi nao,
voi:

Nguén gdc Do Thai Ashkenazi, hodc

C6 it nhat mot thanh vién than thiét trong
gia dinh mac UTV ¢ d6 tudi < 50, hodc ung
thu budng trimg (UTBT), tuy, tién liét tuyén
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nhém nguy co cao hodc rit cao & bat ki do
tudi nao, hodc

Ban than va > 2 thanh vién than thiét
trong gia dinh mac UTV.

+ Tién st c4 nhan bi UTV & do tudi 46-
50 va c6 it nhat mot thanh vién than thiét
trong gia dinh (cha me, anh chi em, con, 6ng,
ba, chau, chu, di, chéu trai, chau gai hodc anh
ho) dugc chan doan mic bénh UTV, UTBT,
tuy hay tién liét tuyén ¢ moi do tudi.

+ Tién sir ban than méc bénh UTV & moi
d6 tudi va mot thanh vién trong gia dinh
duoc chan doan mic bénh UTV & tudi < 50.

+ Chan doan ¢ bat ky do tudi nao véi
UTV ¢ nam gioi.

- C6 du tiéu ban, khoi nén dé lam xét
nghiém MBH, héa m6 mién dich (HMMD).

- Pugc l1am xét nghiém BRCA1/2 bang
k¥ thuat NGS (miu mau hoic mau mo)

- Bénh nhan dong y tham gia nghién ctru.

Tiéu chuén loai trir:

- Mau md khong du xét nghiém MBH va
HMMD

- Khéng c6 mau mau va mau mo khong
du chat lugng DNA dé phan tich bang k¥
thuat NGS.

Phuwong phap nghién ciru: Nghién ciou
mo ta cit ngang.

C& miu

+ Ap dung phuong phép chon mau toan
thé khong xac suét.

+ C& mau: 26 trudng hop duoc chan
doan UTBM vu c6 nguy co cao, dugc xét
nghiém dot bién BRCA1/2 bang ky thuat
NGS tai Trung tdm Giai phau bénh - Sinh
hoc phan tir, Bénh vién K tir thang 10/2021
dén thang 06/2022.

Quy trinh nghién ciru:

- Lua chon va thu thap cac thong tin [am
sang nhimg bénh nhan UTV dat tiéu chuan
theo miu bénh an nghién ciru. Lay thong tin

vé tién st bénh, tién st gia dinh bénh nhan.

- Thu thap cac mau mé u vui nén dat tiéu
chuén cta nhirng bénh nhan UTV. Xac dinh
tip MBH, d0 mo hoc.

- Céc chi sb trén duoc danh gia theo phan
loai cia TCYTTG vé bénh tuyén va nim
2019 [9].

- Liy 10 ml mau dé 6ng chong dong
EDTA cta bénh nhan UTV tham gia nghién
clru.

- Tach chiét DNA tr miu md hodc mau
mau nhitng bénh nhan nghién cuu.

- Tién hanh xé4c dinh dot bién BRCA1/2
tir cic mau mo hodc miu mau bang ky thuat
NGS.

- Phén tich ti 1& dot bién va cac dang dot
bién gen BRCA1/2 trén bénh nhan UTV.
Pong thoi lap ké hoach van di truyén cho
nhimg bénh nhin c6 dot bién gay hai
(pathogenic).

- P6i chiéu tinh trang dot bién gen
BRCAL/2 véi mot s6 ddc diem MBH cua cic
bénh nhan UTV.

Cong cu nghién ciru va ki thuit thu
thap s6 liéu:

* Chuyén dtic cit nhuom HE thuong qui
bang may.

+ Xac dinh tip MBH cua UTV theo phan
loai MBH cia TCYTTG nam 2019 [9].

* K3 thuat nhuom HMMD duogc thuc hién
ty dong trén mday BenchMark Ultra
(Ventana).

+ Nhuém HMMD : ER, PR, Her-2, Ki67
dbi voi cac trudng hop UTBM va.

+ Panh gia két qua HMMD theo hudng
dan cua Hiép hoi ung thu 14m sang Hoa Ky
(American Society of Clinical Oncology —
ASCO) va hiép hoi cac nha Gidi phau bénh
Hoa Ky (College of American Pathologists -
CAP) nam 2018 [9].

* Quy trinh xét nghiém dot bién
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BRCA1/2 bang k¥ thuit NGS:

Céac budc quy trinh NGS su dung kit
BRCAaccuTestTM PLUS va hé théng
[Nlumina MiSeqDx tuan theo quy trinh cua
hing NGeneBio Co., Ltd 82. Phan tich két
qua dot bién dwa trén phén mém
NgeneAnalySysTM v.1.4 (CE-IVD) cua
hang NgeneBio.

- Chuin bj miu: Tach chiét DNA bo
gen tir mau toan phan dung trong chat chdng
dong EDTA hodac mé u (FFPE). Dinh lugng
va kiém tra chat lugng cia DNA bo gen da
tach chiét bang bo QIAamp® DNA Blood
Mini Kit d6i v6i miu mau va st dung kit
GeneRead™ DNA FFPE Kit déi v6i miu
mo.

St dung RNase trong qué trinh tach chiét
DNA. St dung TapeStation 4200 (Agilent
Technologies) dé kiém tra do toan ven cua
DNA (DIN).

Str dung Qubit 4.0 dé xac dinh néng do
DNA thu dugc. BRCAaccu Test TM PLUS
sir dung 10 - 30 ng DNA bd gen chét luong
cao cho mdi phan tmg khuéch dai gen BRCA.

- Chuian bi thw vién si dung
BRCAaccuTestTM PLUS:

- Buéc 1: PCR I — Khuéch dai BRCAL
va BRCA2.

- Budc 2 : PCR I — Tinh sach.

- Budc 3 : END REPAIR (chinh sira dau
mut)

- Bu6c 4: Gan adapter

- Budc 5: Tinh sach DNA di gin adapter

- Bu6c 6: PCR 11 — Khuéch dai thu vién

- Budc 7: PCR II — Tinh sach

- Kiém tra thw vién

- Bién tinh va pha lodng thu vi¢n.

- Giai trinh ty: Tién hanh giai trinh tu
thu vién d4 chuan bi trén hé théng MiSeqDx
cua [llumina.

- Phén tich két qua: DNA duoc bién
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tinh va tién hanh giai trinh tu ddng thoi cac
gen muc tiéu trén hé thong giai trinh tu thé
hé mdéi NGS. Phan tich dir li¢u giai trinh tu
dé x4c dinh dot bién trén cac gen muc tiéu.

- Dién giai két qua va bao cdo:

Phat hién cac bién thé thong qua dir liéu
NGS str dung NGeneAnalySysTM Software.
Céc doan doc 1a két qua ciia qué trinh giai
trinh ty s€ dugc so sanh véi trinh tu gen
BRCAL, BRCA2 chuén dé tim ra céc bién the
(variants). Nhitng diém sai khac nay s& duoc
s0 sanh v6i co so dir liéu cia phan mém phan
tich dé danh gia xem liéu nhimg diém sai
khac trén ving exon va vung lién ké exon-
intron ctia gen BRCA1 va BRCA2 c6 dan t6i
viéc sai khac trén trinh tuy amino acid tir do
c6 thé phat hién ra nhimmg dot bién lién quan
to1 viée lam tang nguy co bi UT.

Phan loai bién thé dot bién BRCAL/2 theo
hudng dan cia hiép hoi bénh hoc phan tir va
di truyén y hoc Hoa Ky [8]:

Cac truong hop xac dinh co6 dot bién
trong nghién ctru 1a cac truong hop co bién
thé dot bién BRCAL/2 gay bénh hay giy hai
(pathogenic/like pathogenic).

Pao dirc nghién ciru: D¢ tai duge thuc
hién tudn theo cic van dé dao duc duoc
thong qua boi hoi dong y dirc Bénh vién K.

Xir li s6 lidu: theo phuong phap thong ké
y hoc trén phan mém SPSS 16.0.

INl. KET QUA NGHIEN cUU

Pic diém bénh nhan

Trong 26 bénh nhan UTV cua nghién
clru, tit ca déu 1a nir va tit ca cac bénh nhan
déu <60 tudi. Nhom tudi phd bién nhat trong
nghién ctru 1a 30-39 (chiém 50%), s6 lugng
cac bénh nhan UTV trong nghién ctru <45 1a
20 trudng hop (chiém 76,9%). Thong tin tom
ddc diém 1am sang ctia bénh nhan dugc trinh
bay trong bang 1.
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Bdng 1. Cac dac diém lam sang ciia bénh nhdn

Pic diém S6 lwong bénh nhian (n=26) | Ty 18 (%)
Tudi
<30 2 7,7%
30-39 13 50%
40-49 7 26,9%
50-59 4 15,4%
Tudi <45 20 76,9%
Vi tri UTV
1 bénvi 24 92,3%
Hai bén vu 2 7,7%
Tién sir gia dinh”
Co 3 115%
Khdng 23 88,5%
* C6 it nhat 1 ngudi than mic UTV hodc UTBT trong 3 thé hé trong gia dinh bénh nhan.

Phan I6n cac bénh nhan UTV mét bén
chiém 92,3%, chi ¢6 2 truong hop c6 UTV ¢
2 bén v (chiém 7,7%). Vé tién sir gia dinh,
¢6 3 trwong hop (chiém 11,5%) co tién su
gia dinh c6 nguoi than trong 3 thé hé mic
UTV hoac UTBT.

Pic diém giai phau bénh

Vé dic diém tip MBH trong nghién ctu,

pho bién nhat 1a UTBM xam nhap tip khong
dic biét (NST) v6i 19 truong hop (chiém
73,1%), tiép d6 1a UTBM dj san (26,9%). Do
mo hoc pho bién nhat trong nghién ctru 1a d6
3, chiém 69,2%. Phan loai theo dic diém
HMMD thi nhom TNBC la nhom bénh nhan
phd bién nhat trong nghién ctru véi 19 trudng
hop, chiém 73,1% (bang 2).

Bdng 2. Ddc diém mé bénh hoc va héa mé mién dich

Dic diém Sg;gg‘;ﬁ:’;;h Ty 18
Tip MBH
UTBM xam nhép tip khong dic biét (NST) 19 73,1%
UTBM thé di san 7 26,9%
P6 mo hoc
2 8 30,8%
3 18 69,2%
Phan nhd6m HMMD
TNBC 19 73,1%
Her2+ 2 7,7%
HR+/Her2+ 1 3,8%
HR-/Her2- 4 15,4%

TNBC: Triple-negative breast cancer, HR: Hormone receptor, Her2: Human epidermal

growth factor receptor 2.
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Tinh trang dét bién BRCA1/2

Bdng 3. Ty 1 phéat hign bién thé gay bénh ciia BRCAI1/2 trong ung thw vii

Loai miu Dot bién Khéng dét bién Téng
: n % n %
Maiu mb 2 33,3% 4 66,7% 6
MAu mau 6 30% 14 70% 20
Téng 8 30,8 % 18 69,2% 26

Bang 3 cho thay thong tin vé s6 lwong cac loai miu xét nghiém trong nghién cuau, c6 6
truong hop xét nghiém bang miu mod (phat hién dot bién somatic) va 20 trudng hop xét
nghiém bang mau méu (phat hién dot bién germline). Ty 1& bién thé dot bién gay bénh cua
BRCA1/2 chiém 30,8% cac trudng hop UTV trong nghién cau; ty 1¢ phat hién dot bién trong
mau mau 1a 30 % céc truong hop xét nghiém, trong mau mé 1a 33,3% cac truang hop.

Bdng 4. Diic diém cdc trweong hgp djt bién BRCA1/2

.. | Nucleotide thay . . Loai dot bién:| _.. .. . | Phan
STT Gf)‘i‘é?]‘-’t aéi (HGvs | Amino ;(;:i'd thay | Germline (G)/ gé‘;”bfgr‘: nhom
Format) Somatic (S) : HMMD
1 | BRCA2 | c.1701_1703del p.T568del G VUS Her+
2 | BRCAl c.66dup p.E23RfsTerl8 S Pathogenic| TNBC
3 | BRCA1l €.4997dup p.Y1666Ter S Pathogenic [HR+/Her2+
4 | BRCA1l €.4997dup p.Y1666Ter G Pathogenic |HR+/Her2-
5 | BRCAlL c.5251C>T p.R1751Ter G Pathogenic| TNBC
6 | BRCAl €.3461T>G p.L1154Ter G Pathogenic| TNBC
7 | BRCAL c.5251C>T p.R1751Ter G Pathogenic| TNBC
8 | BRCA2 | c.4478 4481del | p.E1493VfsTerl0 G Pathogenic| TNBC
9 | BRCAl c.1016del p.K339RfsTer2 G Pathogenic| TNBC

VUS: Variant of uncertain or unknown
significance.

Ty lé dot bién gay bénh (pathogenic)
BRCA1/2 trong nghién ctu chiém 30,8% (8
truong hop), trong d6 dot bién BRCA1L
chiém chii yéu (7 trudng hop, chiém 26,9%),
dot bién BRCA2 gap & 1 truong hop (chiém
3,8%), c6 mot trudng hop bién thé dot bién
thugc nhom y nghia chua xac dinh (VUS),
chiém 3,8%. Trong cac trudng hop dot bién
BRCAL/2 c6 t6i 6 truong hop thuéc nhém
TNBC, nhu vay ty l¢ dot bién BRCA1/2
trong nhom bénh nhén TNBC cua nghién
cau (n=19 bénh nhan) la 31,6%. Trong do

260

5/6 trudng hop (chiém 83,3%) 1a dot bién
BRCAIL, chi c¢6 1 truong hop 1a dot bién
BRCA2.

IV. BAN LUAN

Tai Viét Nam, ky thudt NGS trong xét
nghiém dot bién BRCAL/2 1a mot ky thuat
moi, hién dai, chua dugc 4p dung rong rai tai
cac co s& y té, nhat 1a cic bénh vién cong
lap. Hién tai chua c6 nhiéu nghién ctru vé ty
dot bién BRCA1/2 trong quan thé bénh nhan
UTV Viét Nam bang ky thuat NGS. Nghién
clru cua chung t61 1a mot trong nhiing nghién
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clru dau tién vé tinh trang dot bién BRCA1/2
trong UTV bang ky thuat NGS.

Vé dic diém 1am sang, giai phiu bénh

Trong nghién ciru cua ching toi, tat ca cac
bénh nhan déu < 60 tudi, va nhém bénh nhan
chiém ty 1& cao nhét 1a < 45 tudi (chiém
70,6%). Vi trong nghién clru tdp trung vao
nhom ddi twgng bénh nhan UTV ¢6 nguy co
cao mang dot bién BRCA1/2 di truyén, theo
khuyén céo ctia NCCN [3].

Tip MBH hay gip nhit trong nghién ctru
la UTBM x4m nhap NST (chiém 73,1%),
twong tu nhu nghién ciru cua Omalkhair
Abulkhair va cong su (2018) vdi nhom
UTBM x4m nhap NST chiém 93,2% [7],
nghién ctu cua Hikmat Abdel-Razeq va
cong su (2018) voi UTBM xam nhdp NST
chiém 91% [6].

Trong nghién ctru cua chung t6i d0 mo
hoc 3 chiém chu yéu (69,2%), tuong tu
nghién ctu cua Hikmat Abdel-Razeq va
cong sy (2018) [6].

Vé phan nhém theo HMMD. Trong
nghién ciru cta ching t6i nhém TNBC phd
bién nhat chiém 73,1% (19 truong hop). Day
cling 12 nhom nguy co cao ddi véi sang loc
dot bién BRCA1/2 di truyén, nhét 1a d6i véi
cac bénh nhén < 60 tudi.

Vé tinh trang dot bién BRCA1/2

Trong nghién clru cua chung to61 ty 1¢ dot
bién gay bénh 1a 30,8%, cao hon nghién ctru
cua tac gia Omalkhair Abulkhair va cong su
(2018) trén quan thé cic bénh nhan UTV
nguy co cao ¢ Saudi Arabia [7]. Sy khac biét
¢6 thé do quan thé nghién ciru khac nhau va
s6 lwong mAu con han ché trong nghién ciru
cta chiing toi.

Trong nghién clru cua chung to61 ty 1€ dot
bién BRCA1 (chiém 87,5% céc trudng hop
dot bién) phd bién hon dot bién BRCA2.
Tuong tu nghién ciu cia Omalkhair

Abulkhair va cong su (2018) [7]. Trong s 7
truong hop dot bién BRCAL trong nghién
ciu cua chung toi: c6 2 truong hop cung
mang bién thé ¢.4997dup (Amino acid thay
doi la p.Y1666Ter), 2 truong hop cing mang
bién thé ¢.5251C>T (Amino acid thay doi la
p.R1751Ter); 3 trudng hop con lai dot bién
c6 cac bién thé 1a: c.66dup, c.3461T>G va
c.1016del. Mot trudng hop dot bién BRCA2
gdy bénh trong nghién ctru cua ching t6i 1a
BRCA2 (c.4478 4481del). Ngoai ra trong
nghién ctru ctia chung t6i con c6 1 trudng
hop dot bién BRCA2 mang bién thé y nghia
chua xac dinh (VUS) la ¢.1701_1703del.

Nghién ctru cta chung téi c6 19 truong
hop thugc nhém TNBC, trong d6 c6 6 bénh
nhan c6 dot bién giy bénh gen BRCA1/2
(chiém 31,6%), trong d6 chi yéu 1a dot bién
gen BRCAL (5/6 truong hop, chiém 83,3%),
chi c6 mot truong hop dot bién gen BRCA2.
Két qua cua ching t6i cao hon so vé&i nghién
cau cua Fumie Fujisawa va cong su (2020)
trén cac bénh nhan Nhat Ban trén 65 bénh
nhan TNBC, c6 ty Ié dot bién gay bénh gen
BRCA1/2 1a 20% [4]. Tuong ty nhu nghién
ctu cua Omalkhair Abulkhair va cong su
(2018) v&i 35/126 truong hop TNBC (chiém
27,8%) c6 dot bién BRCA1/2, trong d6 dot
bién BRCAL chiém chu yéu 31/35 truong
hop (chiém 88,6%) [7].

V. KET LUAN

Ty 1& dot bién gay bénh BRCA1/2 trong
nhém bénh nhan UTV nguy co cao chiém ty
1€ 30,8%. Nhom TNBC la nhom thuong gap,
v6i ty 1& dot bién BRCA1/2 1a 31,6%, trong
d6 dot bién gen BRCAL phd bién hon gen
BRCA2. Ky thuat NGS c6 nhiéu wu diém
trong phat hién dot bién gen BRCA1/2 trong
uTVv.

261


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Abulkhair+O&cauthor_id=30199306

HOI THAO KHOA HOC GIAI PHAU BENH — TE BAO BENH HQC VIET NAM LAN THU' 10

VL.

KHUYEN NGH|

K¥ thuat NGS 1a mot k¥ thuat xét nghiém
mdi, hién dai, gid thanh con kha cao, nghién
ctru cta ching t6i budc dau danh gia trén sb
luong bénh nhan con han ché. Can nghién
ctru danh gia thém trén quan thé bénh nhan

vOl
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¢& mau lén hon trong tuong lai.
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