TRUONG DAI HOC Y HA NOI CONG HOA XA HQI CHU NGHIA VIET NAM
BENH VIEN PAI HOC Y HA NOI Déc 1ap - Tu do - Hanh phuc

S6: 4332/TB- BVPHYHN Ha Néi, ngay 22 thang 10 nam 2025

THONG BAO
Vé viéc yéu cau bao gia dich vu phuc vu cong tic

kham chira bénh ciaa Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi

Kinh giri: Cac nha cung cép tai Viét Nam

Bénh vién Pai hoc Y Ha Noi ¢6 nhu cau tiép nhan béo gia dé tham khao, xay
dung gia goi thau, 1am co s to chire lua chon nha thau cho géi thau thué dich vu xét
nghiém chi tiét nhu Phy luc 3 kém theo.

I. Thong tin ciia don vi yéu ciu bao gia

1. Pon vi yéu ciu bao gia: Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi

2. Thong tin lién hé cta nguoi chiu trach nhiém tiép nhan bao gia:

Ba Pham Thi Thanh Thuy, Chuyén vién Phong Vit tu thiét bi- Quan tri1, Phong
513, tda nha A2, Bénh vién Pai hoc Y Ha Ngi. SDT: 0964.435.666.

3. Céch thtrc tiép nhan bao gia:

Nhén tryc tiép tai dia chi: Phong Vat tu thiét bi - Quan trj, Phong 513, tda nha
A2, Bénh vién Dai hoc Y Ha No1

4. Thoi han tiép nhan bao gia: Tir 08h00 ngay 23 thang 10 nam 2025 dén trudce
17h00 ngay 03 thang 11 nam 2025.

Cac bao gia nhan dugce sau thoi diém néu trén s& khong dugce xem xét.

5. Thoi han c6 hiéu luc cta bao gid: Tdi thiéu 180 ngay, ké tir ngay 03 thang
11 nam 2025.

I1. Ndi dung yéu cau bio gia:

1. Danh muc dich vu: Chi tiét trong Bang md ta cac tinh niang, yéu cau k¥ thuat

co ban cua cac dich vu tai Phu luc 03 kém theo.



2. Pia diém thuc hién xét nghiém: Bénh vién Pai hoc Y Ha Noj, s6 1 Ton
Thit Tung, Déng DPa, Ha Noi.

3. Dy kién vé cac diéu khoan tam tng, thanh toan hop dong:

- Gia tr1 thanh toan: béng ) luong thuc té nha thau da thyc hién nhan v&i don
gia ¢ dinh trong hop dong hoic phu luc hop ddng (néu co).

- Phuong thic thanh toan: chuyén khoan trong vong 90 ngay tinh tir ngay cudi
cung cua thang xuit hoa don sau khi Bén A nhin duogc hoa don chung tir hop 1€, hop
phap.

4. Thoi gian thwe hién hop dong: 24 thang ké tir ngay ky

5. Cac thong tin khac (néu co).

- Kinh d& nghi cic cong ty, cac nha cung cap nghién ctru k§ cac yéu cau va
1am theo hudng dan di néu tai cac Phu luc dinh kém thong bao nay.

- Puoc chao gia 1 hodc nhiéu muc hang trong danh muc moi chao gia theo kha
nang cung cap cla cong ty.

- Pé nghi cac cong ty thuc hién lay (cac) file mau, thuc hién 1ap bao gia qua
hé théng h tro tai dja chi:
https://sites.google.com/view/hmuh-vttbqt/qu%E1%BA%A3Nn-1%C3%BD-ch%C3%A00-gi%C3%A1-v8

hodc quét md QR phia dudi dé truy cap.
Tai khoan truy cép guest@123 mat khau 121212.

Tran trong cam on./. | .
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ST Théng tin Chi tiéu Panh gia dap tng k§y
thuat cia Bao gia

Cong ty phai 1ap bang dap tng | C6 bang dap ung véi diy | Pap tng
tinh ning chi tiét cia hang hoa | du thong tin yéu cau

do Cong ty chao so voi yéu cau

ctia Bénh vién nhu MAu 1 tai Phy Khéng c6 bang dap ung | Khong dap tmg

luc 02 hodc bang dap ung khong

c6 day du thong tin

- Bénh vién danh gia gid mirc 4o dap trng k¥ thuat cua dich vu cong ty chao dya trén co s¢
Bang ké khai - do cong ty tw ké khai — tu chiu trach nhiém trudc phap luat vé tinh chinh xac
clia cac noi dung do cong ty tu ké khai. Trudng hop can thiét Bénh vién s& yéu cau lam rd, cong
ty phai cung cap tai liéu dé chimg minh.

- Yéu cau ky thuat néu trong Phu lyc 03 14 cac yéu cau dich vu téi thiéu. Cong ty co thé
chao cach thtrc thuc hién dich vu turong duong hoac tot hon.
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PHU LUC 02

MéAu 1: Bang dap @ng ky thuat

J NOI
K (I_(fm ihe’c; ,Phong bdo s6 4332/TB-BVPHYHN ngay 22  thang 10 ndm 2025)

== BANG PAP UNG KY THUAT HANG HOA CHAO GIA

Yéu cau moi chao gia

(Chi tiét tai Phu luc 03)

Yéu ciu k§y
thuat chao gia

Cac diém khong
dat kém thuyét
minh (néu c6)

STTTB | Tén
moi chao | dich
gia vu

Yéu ciu k§y thuit

Néu céac théng
s6 k¥ thuat cia
hang hoa tuong
ung véi cac tinh

nang k¥ thuat

yéu cau

- Néu rd cac thdng
s6 khong dap ung
ciia hang hoa (néu
c6) kém theo thuyét
minh/ 1y giai

- Truong hop co
cong nghé/ giai
phép k¥ thuat tuong
duong hoic t6t hon
nhung van dap ung
yéu cau chuyén
mon dé nghi thuyét
minh cu thé




MaAu 2: Bing chio gia
BAO GIA®

Kinh giri: Bénh vién DPai hoc Y Ha Noi

Trén co s¢ yéu cau béo gia cia Bénh vién Pai hoc Y Ha No1, ching to1.... [ghi tén, dia chi cua hang san xudt, nha cung cdp;
trieong hop nhiéu hing san xudt, nha cung cdp cing tham gia trong mét bdo gid (goi chung 1d lién danh) thi ghi ré tén, dia chi ciia

cac thanh vién lién danh] bao gia cho cac hang héa, dich vu nhu sau:

1. Bao gia cho cac hang hoa va dich vu lién quan

. L i Thué. VAT Pon gia (da bao gf‘)m ;
So lwong/ D Chi phi cho céac LC> i Thanh tidn ©| PO1 gia triing | Tai liéu tham chiéu
STT TB moi i on £ s (5 | thué phi, ¢ phiva cac anh tien o i .
o Danh muc® khoi dich vu lién (néu cé) ] thau gan nhat © | don gia tring thau
chao gia | @ | vi tinh® © (VND) dich vu lién quan (néu (VND) (VND) A Ao
wong : quan () ) gan nhat
&) ¢6))? (VND)
1 Muc A
2 Muc B
n
2. Bé4o gid nay c6 hi¢u lyc trong vong: .... ngay, ké tir ngay ... thang ... ndm ... [ghi cu thé so ngay nhung khong nho hon

180 ngay], ké tir ngdy ... thang... nam... [ghi ngdy... .thdng...ndm... két thiic nhdn bdo gid phi hop véi théng tin tai khodn 4 Muc
| — Yéu cdu bdo gid].

3. Ching t6i cam két:

- Khong dang trong qua trinh thuc hién thu tuc giai thé hogc bi thu hdi Gidy chimg nhan dang ky doanh nghiép hoic Gidy
chtng nhan dang ky ho kinh doanh hodc cac tai liéu twong duong khac; khong thudce trudng hop mat kha ning thanh toan theo quy

dinh ctia phap luat vé doanh nghiép.



- Gia tri cua cac thiét bi y t& néu trong bao gia 1a phu hop, khong vi pham quy dinh ctia phap luat vé canh tranh, ban pha gia.
- Nhitng thong tin néu trong bao gia l1a trung thuc.
....., ngay.... thang....nam....
Pai dién hop phép ciia hiing san xuit, nha cung cip@®
(Ky tén, déng dau (néu cé))
Ghi chu:

(1) Nha cung cdp dién day dii cac théng tin dé bdo gid theo Mau nay. Truwong hop yéu cau giri bdo gid trén Hé thong mang dau thau quoc

gia, nha cung cdp dang nhdp vao Hé thong mang dau thau quéc gia bang tdi khoan ciia nha thau dé givi bdo gid va cdc tai liéu lién quan cho Chii

dau ti theo hwéng dan trén Hé thong mang dau thau quoc gia. Trong trwong hop ndy, nha cung cap khéng phdi ky tén, déng ddu theo yéu cau tai
ghi chu 19.

(2) Nha cung cdp ghi tén danh muc theo diing yéu cau ghi tai ¢t “Danh muc” trong Yéu cau bao gia.
(3) Nha cung cap ghi cu thé sé heong, khoi heong theo ding sé heong, khoi long néu trong Yéu cau bdo gid.
(4) Nha cung cap ghi don vi tinh ciia hang hod

(5) Nha cung cdp ghi cu thé gid tri dé thuc hién cdc dich vu lién quan nhw ldp dat, van chuyén, bdo quan cho tirng hang hod hodc toan bg;

chi tinh chi phi cho cdc dich vu lién quan trong nuoc.

(6) Nha cung cap ghi cu thé ty 1é thué gid tri gia tang (%) (néu c6) cho tirng hang hod.

(7) Nha cung cdp ghi gid tri don gid cia tirng hang hod (dd bao gom thué, phi, 1é phi va dich vu lién quan (néu c6)) theo diing yéu cau néu

trong Yéu cau bao gia.

(8) Nha cung cdp ghi gid tri bdo gid cho ting danh muc.. Gid tri ghi tai c6t ndy dwoc hiéu la toan bo chi phi ciia tirng hang hod (bao gom

thué, phi, 1é phi va dich vu lién quan (néu cd)) theo diing yéu cau néu trong Yéu cau bdo gid.

Nha cung cap ghi don gid, chi phi cho cdc dich vu lién quan, thué, phi, 1é phi va thanh tién bang dong Viét Nam (VND). Truong hop ghi bang



dong tién nuéc ngoai, Chii dau tw sé quy doi vé dong Viét Nam dé xem xét theo ty gid quy déi ciia Ngdn hang Ngoai thieong Viét Nam (VCB) céng

bé tai thoi diém ngay két thiic nhdn bdo gid.
(9) Céng ty dién don gid tring thau gan nhdt trong vong 360 ngay (néu c6) cia (cdc) hang hod twong tw di chdo gid cho Bénh vién.
(10) Céng ty dién logi vin bdn; s6 van ban; ngay vin ban va tén co sé 'y té ban hanh van ban

VD: Hop dong sé 12/HD-XX ngay 01/03/2023 ky véi Bénh vién......./ Quyét dinh phé duyét két qua thau so 11/0P-BV .... ngay 15/03/2023

cua Bénh vién... ...

(11) Nguoi dai dién theo phdp ludt hodc nguoi dwoc ngueoi dai dién theo phdp ludt iy quyén phdi ky tén, déng ddu (néu cd). Truwong hop iy
quyén, phai giti kém theo gidy iy quyén ky bdo gia. Truong hop lién danh tham gia bdo gid, dai dién hop phdp cia tat cd cdc thanh vién lién danh
phdi ky tén, déng dau (néu c6) vao bdo gid.

Trweong hop dp dung cdch thirc giri bdo gid trén Hé thong mang ddu thau quoc gia, hdng san xudt, nha cung cap dang nhdp vao Hé thong
mang ddu thau quéc gia bang tai khodn nha thau ciia minh dé giri bao gid. Trwong hop lién danh, cdc thanh vién thong nhat cir mot dai dién thay
mdt lién danh ndp bdo gid trén Hé thong. Trong truong hop nay, thanh vién dai dién lién danh truy cdp vao Hé thong mang dau thau quéc gia bang
chitng thie s6 cdp cho nha thau ciia minh dé giri bdo gid. Viéc dién cdc thong tin va ndp Bdo gid thuwe hién theo hudng dan tai Mdau Bdo gid va hwéng

dan trén Hé thong mang ddu thau quoc gia.



PHU LUC 03

A
,-/7_\ Bang.mo ta cac tinh ning, yéu chu ky thuit co ban ciia cac
T* BENH VIENY, |
|2l patHOC Y I;'-ff,:] Dich vu
o\ HA NOI /= )/ ,
Kem i !e;;f}héng bdao so 4332/TB-BVDHYHN ngay 22  thang 10 nam 2025)

T



] Pon vi So
STT Tén dich vu Tinh niing, thong so Ky thuat i
tinh luwgng
Xét nghiém khao sat | Khao sat 7.535 dot bién gay bénh trén 19 gen HBA1, HBA2, HBB, PAH, G6PD, GALT, SLC25A13, SRD5A2, GAA, ATP7B, SMPD1, CFTR, IGHMBP2, SLC26A4, Mau 1500
bénh di truyén gen lan |PKHDI, F8 OTC, ABCDI1, SLC22A5, tuong ung voi 18 bénh di truyén lan nhu sau: . .
Tan mau bam sinh the Alpha (khao sat mét doan SEA, 3.7, 4.2, THAI va 183 d6t bién diem gay bénh trén gen HBAL, HBA2); Tan mau bam sinh the Beta (khao sat 318
dot bien diém gay bénh trén gen HBB); Khong dung nap dam (Phenylketon ni¢u); Thieu men G6PD; Di ting sita (roi loan chuyén héa galactose); Vang da & mat do thieu
men citrin; Roi loan phat trién gisi tinh & nam do thiéu men 5-alpha reductase; Bénh Pompe (ri loan du trit glycogen loai 2); Bénh Wilson (roi loan chuyén hoa dong);
Bénh Niemann-Pick type A&B; Bénh Xo nang; Teo co tiy séng véi suy hd hép type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S); Hoi ching Pendred (diéc di truyén); Than da nang
(Bénh Caroli); Méu khé dong Hemophilia A; Thiéu ornithine transcarbamylase; Loan dudng chit tring ndo - thuong than; Thiéu men carnitine nguyén phét.
Loai miu xét nghiém: Mau 2ml, phét niém mac mé, dich 8i, gai nhau, mo thai sdy . )
Hb trg sau xét nghigm: Mif:n phi 01 xét nghiém twong tng cho 01 nguoi than (Vo hoac Chong hoac Con) khi ngudi 1am xét nghiém c6 két qua duong tinh.
- Str dung sinh pham IVD dé thuc hién )
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh tu gen thé hé 2
Xét nghiém tam sodt | Khao sat: 505 mat doan va dot bién lién quan dén 02 bénh di truyén 1an nghiém trong va phé bién nhat nhu sau: Mau 200
bénh di truyén lan « Bénh Thalassemia Alpha: Khao sat cac mét doan phé bién nhét gay bénh la mét doan Southeast Asian (-SEA), mét doan 3.7kb (-a3.7), mat doan 4.2kb (-a4.2), mét
Thalassemia doan THAI va 183 dot bién diém gay bénh bao gdm dot bién CS, QS trén gen HBA1 & HBA2.
Alpha & Beta « Bénh Thalassemia Beta: Khao sat 318 dot bién diém gay bénh trén gen HBB bao gdm 15 dot bién phé bién nhat 28(A-G), -29(A-G), Cap(-AAAC), Int(T-G),
CD14/15(+G), CD17(A-T), CD27/28(+C), BE(G-A), CD31(-C), CD41/42 (-TTCT), CD3(G-T), CD71/72(+A), IVS-I-1(G-T), IVS-1-1(G-A), IVS-I-5(G-C), IVS-II-
654(C-T).
Loai mau xét nghiém: Mau 2ml, phét niém mac m4, dich i, gai nhau, mé thai say.
H&b tro sau xét nghiém: Mién phi 01 xét nghiém tuong tmg cho 01 ngudi than (Vo hoic Chdng hoic Con) khi ngudi 1am xét nghiém c6 két qua duong tinh.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
Xeét nghiém NIPT 23 |Khao sat: Mau 300

cap nhidm sic thé va
khao sat bénh di truyén
troi cho thai; ddng thoi
khao sat bénh gen lan
cho me

+ BAt thuong léch boi cia 23 cap Nhidm séc thé (NST) cho thai bao gém:

« Tam nhiém séc thé 21 - 18 - 13 (Hoi chung Down - Edwards - Patau)

« Pon nhiém séc thé XO (Hoi ching Turner)

« Léch boi nhidm sic thé gigi tinh: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48, XXXY)

« Tam nhidm séc thé thuong khéc: 1-12; 14-17; 19-20; 22

+ 01 mét doan phé bién, duy nhit duoc khuyén c4o lién quan dén hoi chig DiGeorge cho thai.

+7.000 dot bién lién quan 25 bénh di truyén tréi don gen phé bién nhét cho thai, bao gdm: Loan san xuong - Achondroplasia & Hypochondroplasia, Loan san xuong gay
tir vong, Hoi chitng Muenke, Hoi chitng Crouzon, Hoi ching CATSHL, Bénh xuong thuy tinh, Hoi ching Ehlers - Danlos, Hoi ching Antley Bixler, Hoi ching Apert,
Hoi chang Pfeiffer, Hoi chiing Jackson Weiss, Hoi chung Noonan, Hoi chitng Leopard, Hoi chung tim mach - Cardiofaciocutaneous, Hoi chitng Alagille, Hoi chiing
CHARGE, Hai chiing Cornelia de Lange, Hoi chiing Costello, Bénh dong kinh & tré em, Thiéu nang tri tué, Bénh bach ciu cip nguyén bao tuy vi thanh nién, Hoi chiing
Rett, Hoi ching Sotos, Bénh xo ctng cu.

+7.535 dot bién gay bénh lién quan 18 bénh di truyén don gen 1an phé bién cho me - sang loc me mang gen bénh thé 4n dé du doan nguy co méc bénh cho thai*:
Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiéu men G6PD, Phenylketon niéu, RSi loan chuyén héa galactose, Vang da & mat do thiéu men citrin, RSi loan phat trién gici
tinh & nam do thiéu men 5- alpha reductase, Pompe, Wilson, Niemann-Pick type A&B, Xo nang, Teo co tiy séng véi suy ho hip type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S),
héi chimg Pendred (diéc di truyén), Than da nang (Bénh Caroli), Mau kho déng Hemophilia A, Thiéu ornithine transcarbamylase, Loan dudng chét tring néo - thuong
than, Thiéu men carnitine nguyén phat.

*Ghi chi: Khao sét trén DNA cua thai phu, khong phai DNA cua thai nhi

- C6 cong bb PPV (gié tri tién doan dwong tinh) trén bang tra két qua

Loai miu xét nghiém: Mau 10ml

H3 tro sau xét nghiém:

+ Mi&n phi xét nghiém phét hién bét thuong sé lwong va ciu triic NST va hd trg chi phi thu thuat choc 6i, xét nghiém trén dich &i (t5i thiéu 2,5 triéu ddng) trong truong
hop két qua NIPT nguy co cao.

+ Mién phl xét nghiém phét hién bat thuong di truyén do dot bién gen va xét nghlem phét hién bit thuong sb lugng va ciu triic NST trong truong hop két qua NIPT
nguy co thip nhung siéu 4m bt thuang hinh thi c6 chi dinh xét nghiém dich di.

- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién

- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2




- Donvi | S6
STT Tén dich vu Tinh niing, thong so Ky thuat
tinh lwgng
Xét nghiém sang loc 23 | Khao sat: Mau 800
cap NST cho thai va |+ Bét thuong léch boi ciia 23 cap Nhim séc thé (NST) cho thai bao gom:
khao sat bénh gen lan |+ Tam nhidm séc thé 21 - 18 - 13 (Hoi ching Down - Edwards - Patau)
cho me « Pon nhiém séc thé XO (Hoi chimg Turner)

« Léch boi nhidm sic thé gigi tinh: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48, XXXY)
« Tam nhidm séc thé thuong khéc: 1-12; 14-17; 19-20; 22
+7.535 dot bién gay bénh lién quan 18 bénh di truyén don gen 1an phé bién cho me - sang loc me mang gen bénh thé 4n dé dy doan nguy co méc bénh cho thai*:
Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiéu men G6PD, Phenylketon niéu, Réi loan chuyén héa galactose, Vang da & mat do thiéu men citrin, Réi loan phat trién gici
tinh & nam do thiéu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson, Niemann-Pick type A&B, Xo nang, Teo co tiy sdng véi suy ho hip type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S),
hoi chimg Pendred (diéc di truyén), Than da nang (Bénh Caroli), Mau khé déng Hemophilia A, Thiéu ornithine transcarbamylase, Loan dudng chat tring nao - thuong
than, Thiéu men carnitine nguyén phat.
*Ghi chi: Khao sét trén DNA cua thai phu, khong phai DNA cia thai nhi. Xét nghiém bao gdm ca don thai va song thai.
- C6 cong bb PPV (gié tri tién doan duwong tinh) trén bang tra két qua
Loai miu xét nghiém: Mau 10ml
H& tro sau xét nghiém:
+ Mién phi xét nghiém phét hién bit thuong sé lwong va céu tric NST va hd tro chi phi tha thuat choc 6i, xét nghiém trén dich i (tdi thiéu 2,5 triéu ddng) trong truong
hop két qua NIPT nguy co cao.
+ Mi&n phi xét nghiém phét hién bat thuong di truyén do dot bién gen va xét nghiém phat hién bt thuong sb lugng va cAu triic NST trong trudng hop két qua NIPT
nguy co thip nhung siéu 4m bt thuong hinh thai cé chi dinh xét nghiém dich i.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2

Xét nghiém sang loc 8 | Khao sét: Mau 400

bt thuong phé bién
cho thai va khao sat
bénh gen lan cho me

+ 08 bét thuong phé bién bao gém:

« Tam nhidm séc thé 21 - 18 - 13 (Hoi chung Down - Edwards - Patau)

« Pon nhiém séc thé XO (Hoi chimng Turner)

« Léch boi nhidm sic thé gigi tinh: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48, XXXY)

+7.535 dot bién gay bénh lién quan 18 bénh di truyén don gen 1an phé bién cho me - sang loc me mang gen bénh thé 4n dé du doan nguy co méc bénh cho thai*:
Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiéu men G6PD, Phenylketon niéu, Réi loan chuyén héa galactose, Vang da & mat do thiéu men citrin, Réi loan phat trién gici
tinh & nam do thiéu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson, Niemann-Pick type A&B, Xo nang, Teo co tity séng véi suy hd hip type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S),
hoi chimg Pendred (diéc di truyén), Than da nang (Bénh Caroli), Mau khé déng Hemophilia A, Thiéu ornithine transcarbamylase, Loan dudng chat tring nao - thuong
than, Thiéu men carnitine nguyén phat.

*Ghi chi: Khao sét trén DNA cua thai phu, khong phai DNA cua thai nhi. Xét nghiém bao gdm ca don thai va song thai

- C6 cong bb PPV (gié tri tién doan dwong tinh) trén bang tra két qua

Loai miu xét nghiém: Mau 10ml

H& tro sau xét nghiém:

+ Mi&n phi xét nghiém phét hién bét thuong sé lwong va ciu triic NST va hd trg chi phi thu thuat choc 6i, xét nghiém trén dich &i (t5i thiéu 2,5 tridu ddng) trong truong
hop két qua NIPT nguy co cao.

+ Mién phi xét nghiém phét hién bit thuong di truyén do dot bién gen va xét nghiém phat hién bét thuong sb lugng va ciu tric NST trong truong hop két qua NIPT nguy
co thép nhung siéu 4m bt thuong hinh thai co chi dinh xét nghiém dich 6i.

- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién

- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh tu gen thé hé 2
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6. |Xét nghiém sang loc 4 | Khao sét: Mau 200
bt thuong phé bién |+ 04 bt thuong phé bién bao gom:
cho thai va khao s&t |+ Tam nhiém séc thé 21 - 18 - 13 (Héi ching Down - Edwards - Patau)
bénh gen lan « Pon nhiém séc thé XO (Hoi chimg Turner)
Thalassemia + 505 mét doan va dot bién lién quan dén 02 bénh di truyén lin nghiém trong va phé bién nhét cho me - sang loc me mang gen bénh thé 4n dé dy doan nguy co méic bénh
Alpha & Beta cho me | cho thai*:
« Bénh Thalassemia Alpha: Khao sat céc mét doan phé bién nhit gay bénh la mét doan Southeast Asian (-SEA), mat doan 3.7kb (-a3.7), mat doan 4.2kb (-a4.2), mét
doan THAI va 183 dot bién diém gay bénh bao gém dot bién CS, QS trén gen HBA1 & HBA2.
« Bénh Thalassemia Beta: Khao sat 318 d6t bién diém gay bénh trén gen HBB bao gom 15 dot bién phé bién nhét 28(A-G), -29(A-G), Cap(-AAAC), Int(T-G),
CD14/15(+G), CD17(A-T), CD27/28(+C), BE(G-A), CD31(-C), CD41/42 (-TTCT), CD3(G-T), CD7L/72(+A), IVS-1-1(G-T), IVS-1-1(G-A), IVS-I-5(G-C), IVS-1I-
654(C-T).
*Ghi chi: Khao séat trén DNA cua thai phu, khdng phai DNA cua thai nhi.
- C6 cong bb PPV (gié tri tién doan dwong tinh) trén bang tra két qua
Loai miu xét nghiém: Mau 10ml
H& tro sau xét nghiém:
+ Mién phi xét nghiém phét hién bit thuong sé lwong va céu tric NST va hd tro chi phi tha thuat choc 6i, xét nghiém trén dich i (tdi thiéu 2,5 triéu ddng) trong truong
hop két qua NIPT nguy co cao.
+ Mién ph| xét nghiém phét hién bat thuong di truyén do dot bién gen va xét nghlem phét hién bat thuong sb lugng va cAu triic NST trong truong hop két qua NIPT
nguy co thip nhu‘ng siéu 4m bt thuong hinh thai c6 chi dinh xét nghiém dich 6i.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
7. | Xétnghiém tam soat, |Phan tich dot bien trén 17 gen gilp tam soat 15 loai ung thu di truyén: da day, vd, buong trang, dai truc trang, ndi mac tir cung, tuy, tién liét tuyén, than, u can hach, u Mau 100
khao sét yéu td di | nguyén bao véng mac, da, u tiry thuong than; ung thu tuyén giap, da u tuyén noi tiét, ung thu than.
truyén lién quan dén | Loai miu xét nghiém: Mau 2ml Hoac Phét niém mac ma
ung thu ciaa DNAbS | - Str dung sinh pham IVD dé thuc hién
gen (QDNA) - Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
8. | Xetnghiém khao sat | Phén tich dot bien trén 133 gen gitip tam soat 30 loai ung thu di truyén: da, bénh bach cau cap (ung thu mau), dai tryc trang, vu, ung thu phoi, than, tuy, budng tring, da Mau 100
133 gen cho 30 loai | day, bang quang, ndi mac tir cung, tién liét tuyen ung thu dau cb, ndo, u té bao can hach thin kinh, ung thu duong mat, tuyén giap, xwong, da u tuyén noi tiét, sarcoma co
Ung thur di truyén | van, gan, rudt non, u tuyén yén, u nguyén bao than kinh, u soi than kinh, u tuy thuong than, ung thu tuyén can giap, u nguyén bao véng mac, thuc quan, da u tuy
Loai mAu xét nghiém: Méau 2ml Hoac Phét niém mac mé
H¥b tro sau xét nghiém: Mién phi 01 xét nghiém cho 01 dét bién di truyén cho 01 ngudi than bac 1 (Cha hoac Me hoic Con hoac Anh chi em rudt) trong truong hop
ngudi lam xét nghiém cé két qua duong tinh.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
9. | Xétnghiém tam soéat, |Khao sat trén 10 gen gilp tam soat bénh ung thu di truyén lién quan dén ung thu v, budng trimg va dai truc trang danh cho nit Mau 500
khao sét yéu t6 di (BRCA1, BRCA2, PTEN, TP53, CDH1, PALB2, STK11, MLH1, MSH2, APC)
truyén lién quan dén | Loai miu xét nghiém: Méu 2ml Hoac Phét niém mac ma
ung thu v, budng | H& tro sau xét nghiém: Mién phi 01 xét nghiém cho 01 dot bién di truyén cho 01 ngudi than bac 1 (Cha hodc Me hoic Con hoac Anh chj em ruét) trong trudng hop
trimg va dai —truc | ngudi 1am xét nghiém ¢ két qua duong tinh.
trang cua DNA bo - Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
Gene (QDNA) - Phuong phip thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh tu gen thé hé 2
10.| Xét nghiém tam Soéat, | Khao sat trén 10 gen gilp tam soat bénh ung thu tién liét tuyén di truyén, ung thu da day va ung thu dai truc trang di truyén danh cho nam: Mau 500

khao sét yéu t6 di
truyén lién quan dén

ung thu Tién liét tuyén,

Da day va Bai — Truc
trang Cua DNA bd
Gene (gDNA)

- BCA1l, BRCA2
- MLHI, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM (h¢i chimg Lynch)
- APC, MUTYH, CDH1
Loai miu xét nghigm: Mau 2ml Hozc Phét niém mac ma
H& tro sau xét nghiém: Mién phi 01 xét nghiém cho 01 dot bién di truyén cho 01 ngudi than bac 1 (Cha hodc Me hoic Con hoic Anh chj em rudt) trong trudng hop
nguoi lam xét nghiém cé két qua duong tinh.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuong phap thuc hign xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
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11.| Xét nghiém chan doan | Khao sat bién thé trén 3 gen quan trong nhat: LDLR, APOB, PCSK9, tam soat va chan doan bénh tang Cholesterol mau di truyén. Mau 100
bénh ting Cholesterol | Loai miu xét nghi¢m: Méu 2ml Hogc Phét niém mac ma
méu di truyén - Sir dung sinh phim IVD dé thyc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh tu gen thé hé 2
12.| Xeétnghiém khaosat |Khao sat: ] ] . ] ] Mau 50
65 gene nham tam soat | 1. Xét nghiém phat hién dot bién trén 21 gen lién quan dén 15 loai ung thu di truyén theo khuyen céo cua Hiép Hoi Di Truyén Y Khoa Hoa Ky Ung thu vi, Ung thu
toan dién 54 bénh ung buong trang, Ung thu dai - truc trang, Ung thu than, Ung thu ndi mac tir cung , Ung thu tuyén gidp, U tuy thuong than , U vo thuong than, U tuyén can giap, Pa u tuyén
thu va man tinh di ndi tiét, U hé thin kinh trung wong, U can hach than kinh, U s¢i thin kinh, loai 2, Sarcoma, Bénh xo cimg ci Pham vi gen dugc khao sét: BRCAL, BRCA2, TP53,
truyén STK11, PTEN, MLH1, MSHZ, MSH6, PMS2, APC, MUTYH VHL, RET, MEN1,SDHD, SDHB SDI—]AEZ SDHC, NF2, TSC1, TSC2 )
2.,Xét nghjém phét hién dot bién trén 34 gen lién quan dén 30 hoi chiang va bénh man tinh di truyén pho bién: 20 bénh ly tim mach, 5 bénh ly mé lién két, 5 bénh 1y noi
tiet - chuyén héa Pham vi gen duoc khao sat: MYH11, ACTA2, TMEM43, DSP, PKP2, DSG2, DSC2, SCN5A, RYR2, LMNA, MYBPC3, COL3A1, GLA, APOB,
LDLR, MYH7, TPM1, PRKAG2, TNNI3, MYL3, MYL2, ACTC1, PCSK9, TNNT2, TGFBR1, TGFBR2, SMAD3, KCNQ1, KCNH2, RYR1, CACNALS, FBN1, OTC,
TTR
3. Xét nghiém phét hi¢n dot bién trén 10 gen lién quan dén 9 bénh di truyén I13n phé bién ciia nguoi Viéet Nam: HBAL, HBA2, HBB, G6PD, PAH, GALT, SLC25A13,
SRD5A2, GAA, ATP7B (Alpha Thalassemia, Beta Thalassemia, Thieu men G6PD, Phenylketon niéu, Roi loan chuyen hoéa Galactose; Vang da & mat do thiéu men
citrin; R&i loan phat trién gidi tinh & nam do thiéu men 5-alpha reductase; Bénh Pompe (réi loan du trit glycogen loai 2); Bénh Wilson (I’OI loan chuyén hoa dong)
*Tly chon tich hop xét nghiém H3 tro tim soat phat hign sém 10 loai ung thu (Gan, Va, Phéi, Da day va Pai tryc trang, Thyc quan, Tuyén Tuy, Puong mat, Buong
trang, Tu cung) dya trén ctDNA phéng thich tir khdi u
Loai miu xét nghiém: Méu- -2ml Hodc Phét niém mac ma
Truong hop tich hop ding mau mau 10ml ) .
Ho trg sau xét nghiém: Mjén phi 01 xét nghiém cho 01 d6t bién di truyén cho 01 ngudi than bac 1 (Cha hoic Me hogdc Con hodc Anh chi em rudt) trong truong hop
ngudi lam xét nghiém c6 ket qua duong tinh.
- Str dung sinh pham IVD dé thyc hién )
- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hodc giai trinh tu gen thé hé 2
13. | Xét nghiém dot bien Xét nghiém dot bién gen BRAF va 1 s6 gen khac nhu: NRAS, KRAS, HER2 amplification/mutations, PIK3CA, NTRK fusion, RET fusion. 100
gen BRAF Loai miu xét nghigm: Mau mo, mau méu
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phwong phap thyc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh ty gen thé hé 2
14. | Xét nghiém dot biéen Xét nghiém ddt bién gen EGFR va 1 so6 gen khac nhu: NRAS, MET amplification/mutations, HER2 amplification/mutations, TP53, STK11, KRAS, BRAF,ALK 100
gen EGFR fusion/mutations, ROS1 fusion, NTRK fusion, FGFR2 fusion, PIK3CA, RET fusion/mutations, KEAP1, MaP2K1.
Loai miu xét nghiém: Mau md, mau méau
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh tw gen thé hé 2
15. | Xét nghiém dot bien Xét nghiém dot bién gen KRAS va 1 s6 gen khac nhu: NRAS, BRAF, HER2 amplification/mutations, PIK3CA, NTRK fusion, RET fusion. 100
gen KRAS Loai miu xét nghiém: Mau md, mau méu
- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh tw gen thé hé 2
16.| Xét nghiém phan tich | Xét nghiém ting dung k§ thuat giai trinh tw gen thé hé mai (NGS) phat hién ctDNA tir té bao ung thu, ho tro tam soét phat hién sém ung thu Pai — Truc trang Mau 100

cac chi déu dic trung
ciia DNA c6 ngudn gbc
tir khéi u (CtDNA)
nhim tim soat sém ung
thu dai truc trang

Loai miu xét nghiém: Méau 10ml

- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh tw gen thé hé 2
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17.| Xétnghiém phan tich | Xét nghiém tng dung k§ thuat giai trinh tw gen thé hé méi (NGS) phat hién ctDNA tir té bao ung thu, hd trg tam soét phat hién sém ung thu Phoi. Mau 100
cac chi dal,l dic trung Loai miu xét nghiém: Méau 10ml
ctia DNA ¢ nguon goc ) .
tir khdi u (ctDNA) - Str dung sinh pham IVD dé thuc hién )
nhim tAm soat som ung| - Phuong phép thuc hign xét nghiém: NGS hogc giai trinh ty gen thé h¢ 2
thur phéi.
18.| Xét nghiém phan tich |HG trg tam soét phét hién som 10 loai ung thu (Gan, Vi, Phoi, Da day va Dai truc trang, Thuc quan, Tuyén Tuy, Puong mat, Buong tring, Tir cung) dua trén ctDNA Mau 300
bién dbi vé ti I¢ Methyl | phéng thich tir khéi u
va kich thudc ciia DNA | Loai miu xét nghiém: Mau 10ml
ti‘[rgs 8?\102' E?&E&e)" H&b tro sau xét nghiém: Trong truong hop nguoi lam xét nghiém cé két qua dwong tinh, HS tro tdi thiéu 5 triéu ddng chi phi thuc hién 1 s6 phuong phap can 1am sang
nhim muc dich tim | chan doan ung thu (PETCT, CT nguc c0 can quang...) (thdi diém thyc hién tinh tir sau khi c két qua xét nghiém).
soat 10 I?ai_‘jng thu | Sy dyng sinh pham IVD dé thuc hién
pho bien - Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tw gen thé hé 2
19.| Xét nghiém khao sat |Khao sat: Mau 50
473 gene cho tit ca ung | 1. Bat én dinh vi vé tinh (MSI), Ganh nang dét bién khéi u (TMB), va chi du protein PD-L1 (IHC) 1a 3 chi d4u doc l4p lién quan dén kha nang dap tng liéu phap mién
thu mo dac dich & khéi u dang tién trién.
2. Dot bién dich (Actionable mutations) va dot bién khang thudc (Resistant mutations) cho liéu phap nhim tring dich, dot bién lién quan dén chin doan va tién luvong lam
sang, bao gdm cac bién thé don nucleotide (single nucleotide variants), d6t bién chén/xéa nho va lon (small and large indels), dt bién cAu trdc (structural variants),
khuéch dai gen (amplification) va dot bién dung hop (fusion variants) dugc phét hién théng qua phan tich dya trén ca DNA va RNA.
3. Tinh trang stra chita téi t5 hop tuong ddng (HRR)/khiém khuyét tai t6 hop turong ddng (HRD), tinh trang virus sinh ung thu (oncovirus), va ngudn géc md khéi u ddi
v6i mot sb loai ung thu dugc chon loc.
4. Pot bién di truyén (Germline mutations) hay cac dot bién gen c6 tinh di truyén trong gia dinh; tinh trang b4t hoat hai alen ciing dwoc khéo sét.
5. Ton du téi thiéu khdi u (MRD)/Dong ning ctDNA nham theo ddi tai phat sém hogc danh gia dap ing diéu tri, thuc hién nhu 13 xét nghiém bé sung tly chon.
Loai miu xét nghiém: Méu 10ml Va Block FFPE vui nén hozc lat cit mau mo u FFPE.
H&b tro sau xét nghiém: Mién phi 01 xét nghiém cho 01 d6t bién di truyén cho 01 ngudi than bac 1 (Cha hoac Me hoic Con hoac Anh chi em rudt) trong truong hop
ngudi 1am xét nghiém c6 két qua duong tinh.
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh tu gen thé hé 2
20.| Xét nghiém phan tich |Khao sat: Mau 50
tdn du khéi uvithé | 1. Khao sat phat hién ton du téi thiéu (MRD) va theo dbi tai phat som 8 loai ung thu: Phdi, Gan, Thuc quan — da day, Tuy, Pai — tryc trang, V(, Budng tring, Noi mac tir
dua trén DNA ngoai | cung.
bao phéng thich tir khéi | 2. Khao sat dot bién gen hd tro didu tri nhim trung dich 9 loai ung thu: Phi, Gan, Thuc quan — da day, Tuy, Dai — truc trang, V(, Budng tring, Néi mac tir cung, Tién
u liét tuyén
3. Khao sét tinh trang bat én dinh vé tinh (MSI) Phéi, Gan, Thyc quan — da day, Tuy, Dai — truc trang, Vi, Budng tring, Noi mac tir cung, Tién lit tuyén
4. Khao sat dot bién di truyén (Germline)
Phéi, Gan, Thuc quan — da day, Tuy, Dai — tryc trang, V4, Budng trimg, Noi mac tir cung, Tién liét tuyén
Loai miu xét nghiém: 10 ml mau va 10 lat cit FFPE chia vao 2 éng tube vi sinh (mdi tube 5 lt)
- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghigm: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
21.| Xeét nghiém phéat hién | Khao sat ton du toi thiéu (MRD)/dong nang ctDNA cua khoi u cho ngudi da thuc hién Xét nghiém phén tich ton du khai u vi thé dua trén DNA ngoai bao phdng thich tur Mau 50

DNA khdi u ton du téi
thiéu trong mau bénh
nhan

khéi u 1an 1, cin danh gia dinh ky hiéu qua diéu tri va theo doi tai phéat sém.
Céc nhém ung thu: Phéi, Gan, Thuc quan — da day, Tuy, Pai — truc trang, V4, Budng trimg, Noi mac tir cung.
Loai miu xét nghiém: Méau 10ml

- Sir dyng sinh pham IVD dé thuc hién )
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh tu gen thé hé 2
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22. | Xét nghiém gen Vdiéu tri | Xét nghiém duoc thiét ké dé phét hién cac dot bién gen cho diéu tri dich va cac d6t bién gen khang thudc dang mau mé thuc hién cho 14 loai ung thu: phoi, dai-truc Mau 200
‘22;1 E(Iyli}?;us;}?ﬂ]guj trang, v, da day, tuyén giap, budng tring, tién liét tuyén, cd tir cung, tuy, GIST, héc t6 da (Melanoma), md bao (Erdheim-Chester, Langerhans, Rosai-Dorfman), u néo,
tirsinh thiét mo | ung thu duong mat.
« Phéi: EGFR, KRAS, BRAF, NRAS, MET amplification/mutations, HER2 amplification/mutations, ALK fusion/mutations, ROS1 fusion, NTRK fusion, FGFR fusion,
PIK3CA, RET fusion/mutations, TP53, STK11, KEAP1, MAP2K1
« bai truc trang: KRAS, NRAS, BRAF, HER2 amplification/mutations, PIK3CA, NTRK fusion, RET fusion
* Vi: BRCAL, BRCA2, PALB2, PIK3CA, AKT1, PTEN, ESR1, HER2 amplification/mutations, NTRK fusion, FGFR fusion, RET fusion,
« Da day: HER2 amplification/mutation, PIK3CA, NTRK fusion, BRAF, RET fusion
« Tuyén giap: BRAF, NTRK fusion, ALK fusion, RET fusion/mutations, FGFR fusion
« Budng tring: BRCAL, BRCA2, BRAF, NTRK fusion, RET fusion
« Tién liét tuyén: BRCAL, BRCA2, PALB2, AR, NTRK fusion, RET fusion
« C6 tir cung: NTRK fusion, RET fusion
» Tuy: BRCAL, BRCA2, KRAS, NRAS, BRAF, RET fusion, NTRK fusion
« GIST: KIT, PDGFRA, BRAF, RET fusion
* Melanoma: BRAF, KIT, NRAS, RET fusion
« Bénh M6 bao (Erdheim-Chester, Langerhans, Rosai-Dorfman): MAP2K1, KRAS, NRAS, BRAF
« U nfo: IDH1, IDH2, FGFR fusion, BRAF, RET fusion, NTRK fusion
* Buong mat: FGFR fusion, IDH1, IDH2, HER2 amplification/mutation, KRAS, BRAF, RET fusion, NTRK fusion
Loai miu xét nghiém: MAu U (FFPE): 8-10 l4t cit FFPE chia vao 2 éng tube vi sinh (mdi tube 5 lat)
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién )
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh tu gen thé hé 2
23.| Xét nghiém gen diéu trj | Xét nghiém dugc thiét ké dé phat hién céc dot bién gen cho diéu trj dich va cac dot bién gen khang thude ding mau méu voi trudng hop khong c6 mau mé hodc mdumé | Mau 200

dich ung thu nhdm tryc
tiép co ché sinh khoi u
tir mau sinh thiét long

khong du, hodc nghi ngd ung thu tién trién, thuc hién cho 5 loai ung thu: phéi, dai-truc trang, vu, da day, buéng tring.

Pham vi khao sat:
Phéi: EGFR, KRAS, BRAF, NRAS, MET amplification/mutations, HER2 amplification/mutations, ALK fusion/mutations, ROS1 fusion, NTRK fusion, FGFR
fusion, PIK3CA, RET fusion/mutations, TP53, STK11, KEAP1, MAP2K1
*  Dai tryc trang: KRAS, NRAS, BRAF, HER2 amplification/mutations, PIK3CA, NTRK fusion, RET fusion
* VU0:BRCAL, BRCA2, PALB2, PIK3CA, AKT1, PTEN, ESR1, HER2 amplification/mutations, NTRK fusion, FGFR fusion, RET fusion,
»  Da day: HER2 amplification/mutation, PIK3CA, NTRK fusion, BRAF, RET fusion
. Buf”)ng trimg: BRCA1, BRCA2, BRAF, NTRK fusion, RET fusion
Loai miu xét nghigm: Mau mau (STL): 8-10 ml méu

- Sir dyng sinh phiam IVD dé thyc hién

- Phwong phap thuc hién xét nghigm: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
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24.| Xétnghiém khao sat | Khao sat dot bién diém SNV, indel vung ma hda va vung intron ké cén 2 dau caa exon (10bp ctia nhdm gen khéo sat (177 panels vai 13 chuyén khoa va hon 3000 gen Mau 200
dét bién trén hon 3.000 | dugc phan tich)
gene cia DNA bd gene | Loai miu xét nghiém: Mau 2ml, dich i, gai nhau, md thai sdy, phét niém mac mé
(gDNA) Hb trg sau xét nghiém:
- H8 trg giam 50% phi xét nghiém nang cip cao hon:
+ Xét nghiém khao sat viing ma hoa potein (Exon) cia khoang 22.000 gene bang DNA b gene (gDNA).
+ Xét nghiém khao sat 3 ti Nucleotit bo gene nguoi, bao gdm viing ma héa-Exon (ciia khoang 22.000 gene) va viing khong mé héa Protein — Intron bing DNA b gene
(9DNA) trong truong hop két qua xét nghiém nay chua phat hién duoc dot bién phi hop vai 1am sang.).
- Hd tro giam 50% phi xét nghiém loai cho tét ca nguoi than bac 1 (B, me, con, anh chi em rudt) trong truong hop két qua xét nghiém 1a dwong tinh (thsi gian hé tro
trong vong 6 thang tinh tir ngay trd két qua xét nghigm)
- Sir dung sinh phidm IVD dé thyc hién
- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
25.| Xét nghiém khao sat | Khao sat mit exon 7 - 8 trén gen SMN1 va cac dot bién diém viing exon Mau 200
bat thuong cua cac | Khao sat s6 ban sao (copy) ciia exon 7-8 gen SMN2
gene lién quan dén | Loai mAu xét nghiém: Mau 2ml, dich 4i, gai nhau, md thai siy, phét niém mac mé
bénh Teo cotuy |+ H& tro giam 50% phi xét nghiém loai cho tit ca ngudi than bac 1 (B, me, con, anh chi em rudt) trong truong hop két qua xét nghiém 1a dwong tinh (thoi gian hd tro
trong vong 6 thang tinh tir ngay tra két qua xét nghiém)
- Sir dung sinh phidm IVD dé thyc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoac giai trinh ty gen thé hé 2
26.| Xét nghiém khao sat | Khao sat tat ca cac dot bién diém va vi mat doan/lap doan trong gen DMD Mau 100
bat thuong cua cac | Loai miu xét nghiém: Mau 2 ml, dich &i, gai nhau, mé thai sy, phét niém mac ma
gene lién quan dén | H8 tro  giam 509 phi xét nghiém loai cho tit ca ngui than bac 1 (BS, me, con, anh chi em rugt) trong trudng hop két qua xét nghiém la dwong tinh (thoi gian hé tro
bénh loan dudng co | trong vong 6 thang tinh tir ngay tra két qua xét nghiém)
- St dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
27.| Xét nghiém khao sat | Khao sat dot bién diém SNV vung mé hod va vung intron ké cén 2 dau ctia exon (10-20bp); vi mat/lap doan trong gen (dén muc 1 exon); mot s6 dot bien vung intron cua Mau 800
vung mé hod protein | 22.000 gen khao sat
(Exon) cua khoang | Loai miu xét nghiém: Mau 2 ml, dich &i, gai nhau, mé thai sy, phét niém mac ma
22.000 gene bing DNA | HJ tro sau xét nghiém:
b gene (JDNA) - H8 trg  giam 50% phi xét nghiém nang cip cao hon (Xét nghiém khao sét 3 ti Nucleotit bo gene ngudi, bao gdm viing ma héa-Exon (cua khoang 22.000 gene) va
viing khéng ma héa Protein - Intron bing DNA b gene (gDNA) trong trudng hop két qua xét nghiém na chwa phat hién duge dot bién phti hop véi 1am sang.
- Hb tro giam 50% phi xét nghiém loai cho tit ca nguoi than bac 1 (BS, me, con, anh chi em rudt) trong truong hop két qua xét nghiém 1a dwong tinh (thsi gian hd tro
trong vong 6 thang tinh tir ngay tra két qua xét nghigm)
- Str dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh ty gen thé hé 2
28.| Xét nghiém khao sat 3 | Phan tich tat ca 3 ti nucleotit bo gen nguoi, bao gom viing mé hdéa-exon (cua khoang 22.000 gen) va vung khéng ma hda protein — intron Mau 100

ti Nucleotit bo gene
ngudi, bao gom viing
ma héa-Exon (cta
khoang 22.000 gene)
va vung khéng mé hoa
Protein — Intron bing
DNA bd gene (gDNA)

Loai miu xét nghigm: Méu 2 ml, dich 6i, gai nhau, mé thai siy, phét niém mac ma

H&b tro giam 50% phi xét nghiém loai cho tit ca ngudi than bac 1 (BS, me, con, anh chi em rudt) trong truong hop két qua xét nghiém 1a duong tinh (thoi gian hé tro
trong vong 6 thang tinh tir ngay tra két qua xét nghigm)

- Sir dung sinh pham IVD dé thuc hién

- Phuong phép thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé he 2




] Pon vi So
STT Tén dich vu Tinh niing, thong so Ky thuat i
tinh luwgng
29.| Xét nghiém phat hién | Xét nghi¢m phan tich ving ma hda cua 4503 gen Mau 1200
bat thggpgigr'] tg::zen 40| whao sat 4503 gen gay bénh duoc biét dén hién nay. Léch boi nhidm séc thé va tit ca vi mét doan, vi lap doan lon hon 400kp
' Loai miu xét nghiém: Méu 2 ml, dich i, gai nhau, mé thai sy, phét niém mac ma
H& tro sau xét nghiém:
- Hb tro giam 50% phi xét nghiém nang cip cao hon
+ Xét nghiém khao sat vung ma hoa potein (Exon) cua khoang 22.000 gene bang DNA bg gene (gDNA).
+ Xét nghiém khao sét 3 ti Nucleotit bo gene ngudi, bao gém viing ma héa-Exon (cua khoang 22.000 gene) va viing khong ma héa Protein — Intron biang DNA bo gene
(9DNA) trong trudng hop két qua xét nghiém na chwa phat hién dugc dot bién phi hop véi 1am sang.).
- H8 trg giam 50% phi xét nghiém loai cho tit ca nguoi than bac 1 (BS, me, con, anh chi em rugt) trong truedng hop két qua xét nghiém la dwong tinh (thei gian hé tro
trong vong 6 thang tinh tir ngay trd két qua xét nghiém)
- Sir dung sinh pham IVD dé thyc hién
- Phwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hozc giai trinh ty gen thé hé 2
30.| Xét nghiém phat hién | Xet nghi¢m phan tich viing ma hoa cia 4503 gen cho gia dinh (b6 - me - con) Mau 50
baf th}ff’ng di truyen 40| whao sat 4503 gen gay bénh duoc biét dén hién nay. Léch boi nhidm sic thé va tit ca vi mét doan, vi lap doan l6n hon 400kp
dot bien gen (b6 - me - - ) . )
con) Loai mau xét nghigm: Mau 2 ml, dich 6i, gai nhau, m6 thai say, phét niém mac ma
- Sir dung sinh phdm IVD dé thyc hién
- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
31.| Xét nghiém phat hién | Khao st toan b cac bét thuong sé lwong trén 23 NST véi tat ca cac vi mat, lap doan 1on hon 400kp Mau 400

bat thuong s lugng va

cAu tric nhidm sic thé

Loai miu xét nghiém: Méu 2 ml, dich i, gai nhau, mé thai sy, phét niém mac ma

H& tro sau xét nghiém:

- Hb tro giam 30% phi xét nghiém nang cép cao hon:

+ Xét nghiém phat hién bét thuong di truyén do dét bién gen.

+ Xét nghi¢m khao sat ving méd hoa potein (Exon) cua khoang 22.000 gene bing DNA b6 gene (GDNA).

+ Xét nghiém khao sét 3 ti Nucleotit bo gene ngudi, bao gém viing ma héa-Exon (cua khoang 22.000 gene) va viing khong ma héa Protein — Intron bang DNA bo gene
(9DNA) trong trudng hop két qua xét nghiém na chwa phat hién dugc dot bién pha hop véi 1am sang.).

+ H8 tro giam 50% phi xét nghiém loai cho tt ca ngudi than bac 1 (BS, me, con, anh chi em rugt) trong truedng hop két qua xét nghiém 1a dwong tinh (théi gian hd tro

trong vong 6 théng tinh tr ngay tra két qua xét nghiém)
- Str dung sinh pham IVD dé thuc hién

- Phuwong phap thuc hién xét nghiém: NGS hoic giai trinh tu gen thé hé 2
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