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No6i dung

« Thé nao 13 Y hoc ca nhan hoa ?

» Coséd cla y hoc ca nhan hoa

* Y hoc ¢4 nhan héa trong bénh tiéu dwéong
* Y hoc ca nhan héa trong bénh tim mach

* Y hoc cac nhan hoa trong ung thw

» Thuat nglr "y hoc ca nhan hoa " thwéng
dwoc mo ta 1a " diéu tri dung bénh nhan
véi dang thube, dung lidu, vao dang thoi
diém.*

N6i rong hon, “y hoc ca nhan héa" cé thé
dwoc coi nhw 13 viéc y t& cham séc phu
hop v6&i cac dic diém ca nhan, nhu ciu va
s& thich ctia mbi bénh nhan trong tat ca
cac khau bao gdm: phong ngtra, chan
doan, diéu tri va theo dbi.

Y hoc ca nhan héa la gi?
Ia md hinh
> Cham soéc strc khée, dw dodn tinh nhay cam

v&i bénh tat, cal thién viéc phat hién bénh, ngdn
chén tién trlen cla benh —quyét dinh y té

> Didu tri phu hop cho tirng bénh nhédn vao dung
thoi diém bang cach s dung cac :

-Thtr nghiém y hoc ca nhan —chan doan chinh
Xac
-Liéu phap diéu tri nhAm muc tiéu
dé:
> Téi da héa hiéu qua va
> Giam thiéu céc phan irng béat loi.

Y Hoc ca nhan hoéa

> Y hoc ca nhan héa la mét linh vuc tré nhung tién
bd nhanh chong
> Trong twong lai cac bac si va nhan vién tw vén di
truyén:
-Co the phac thao mot chién lwoc béo tri strc
khoe subt doi phu hop véi di truyén clia mdi nguoi.
- C6 thé dy doan sw nhay cam V@i bénh tat dé
phong nglra, tri hodn hodc gidm thiéu bénh bang
céc loai thubc dwoc Iwa chon chinh xéac.
> Dat téi cach didu tri ding bénh nhan véi dung
thuoc ding lidu, vao dang thoi diém va tw van 16i
sbng phu hop

Co s& cua Y hoc ca nhan hoéa

> DU liéu tr Dy an B6 gen nguoi,

> Céc ky thuat di truyén




Di liéu bd gen nguoi

Hé gen la ké hoach chi tiét cho co’ the méi
nguwdi, dé mac bénh gi, phan &ng cla co
thé nhir thé nao v&i bénh tat, voi moi.
trwdng, voi chuyen héa thic &n va ca véi
thudc diéu tri, dap &ng hay khong dap trng

Nam 2003, thanh cdng trong nghién ctru B
gen nguoi, cé khoang 3 ty cap base,khoang
22.000 — 23.000 gen, chi chiéem khoang 2%
bd gen, phan con lai la ving khéng ma hoa,
dwoc cho la c6 tac dung didu hoa cac chtre
nang cla gen...
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- Da xac dinh dwgc gen dac biét gay ra mot
sO bénh,

- Nhiéu bénh Ia sy twong tac ctia nhidu gen

- Tuy nhién cac gen riéng & va cac yéu tb
kiem soat gen, sw twong tac gilra cac
gen.. van dang dwoc xac dinh

Mét s bénh da tim thay gen chiu trach nhiém

Bénh

TY 18

Gen tham gia

Ung thur vii , budng
trirng ( nhay cam)

~5% cac loai ung
thu

BRCA1, BRCA2

Hoi chirng Lynch

5-10% céc truong
hop ung thu rudt

MLH1, MLH3,MSH2,
MSH6, PMS1,PMS2,
TGFBR2

Bénh Huntington 1:20.000 Huntingtin
Bénh Alzheimer 1:2500 PS1, PS2, APP
(xuat hi¢n sém)

Bénh xo cirng 1:2500 CFTR

(Cystic fibrosis)

Bénh loan dudng co | 1:3500 tré em nam | Dystrophin

Duchenne

» & VN: da thanh lap vién nghién ctru hé gen,
trwee thudc vién Han 1am Khoa hoc va
Cbng nghé Viét Nam
« M6t s6 nuéc: cong ty kiém tra DNA:
- 23andMe va
- Navigenics

Cung cép cho khach hang nhirng théng tin vé
bd gen, cac xét nghiém cho phép khach hang
kiém tra nguy co v&i cac bénh khac nhau.

Mét thudc dung cho tét ca
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Pa dang thubc

Y hoc cé nhan hoa
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Cac ky thuat di truyén

» Genetic carrier tests: xac dinh ngu’c‘yi mang gen
dot bién (ngudi c6 Is gia dinh c6 bénh nay) so v 16

dang xem xét va quyét dinh sang loc mién phi cho hai benh suy giap bam
sinh va thiéu men GBPD cho tat ca cac tré so sinh trong ca nwoc

+ Screening tests: XN sang loc phat hién nguy co
bénh trong twong lai hodc con cai (bénh xo
nang, bénh loan duong CO’ Duchenne)TT Gen -protein
BPHYHN da c6 nhiéu nghién cru vé van dé& nay

+ Predictive tests : xét nghiém tién doan ( trén
nhi*rng ngudi thira hwdng dot bién di truyén: ung
thw va)

* Pre-symptomatic tests, xét nghiém trwéc triéu

chng, (véi bénh Huntington dé diéu tri ngan chan truéc khi
bénh xay ra )
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+ Diagnostic tests, sub-classify: XN chan doan,
phan tang chi tiet, dwédi nhom...
=duwéi nhém ung thw vi :ER (+); PR (+) diéu tri bing Hormon

tang truéng HER2 diéu tri bang Tratuzumab
- dwdi nhém ung thw phdi khong té bao nhé:
dot bién xo6a exon 19 hodc thay thé 21(L858L) diéu tri bang Afanitif

+ Pharmacogenetic tests: xac dinh bién dbi di
truyén gay ra phan (rng v&i thuoc khac nhau.

+ Pharmacogenomic : NC bién dbi di truyén lién
quan dén sy chuyén héa thubc trong co the
qua d6 tim dugc tac dung maéi cla cac thuébc ca,
TD Metformin diing diéu tri DTD typ 2 c6 tac
dung ngan chan ung thw

| Khéng dap &ng va déc hai

Cac BN dwoc chén doan nhw nhau Didu trj voi
thuée va
' lidu Iya
sxnEne

chon

DPap tng va BN khong bi nhiém doc

Diéu tri voi
thubc va
liéu
théng thwong

4

Y hoc ca nhan héa véi
bénh tiéu dwong

La viéc str dung cac thong tin di truyén
clia ngwdi bénh dé dwa ra cac chién lwoc
thich hop dé& ngan nglra, phat hién, xt ly
ho&c theo dai bénh tiéu dwdng ctia BN

Gom 4 budc:

« 1. Xac dinh gen va céac chi du sinh hoc cho
bénh tiéu dwérng, bénh béo phi (nguy co)

+ 2. C6 ké hoach ngén chan, phat hién bénh
tiéu dwdng & ngudi cé nguy co

« 3. Lwa chon phwong phap diéu tri ca nhan:
thudc, liéu lwong thube, ché d6 &n ubng.

* 4. Do lwéng céac chi dau sinh hoc, theo déi
phén rng dé phong ngira va diéu tri bién
chirng

Loi ich va han ché cla y hoc ca nhan hoa voi
bénh tiéu duwdng

Loi ich

+ Xac dinh cac yéu t6 nguy co théng qua dAu hiéu
di truy&n hodc chi d4u sinh hoc

+ Ngan chan bénh tiéu dwong trwdc khi bénh xuét
hién

« Diéu tri bénh tiéu duwdng cu the cho tirng ca
nhan: TD sulfonylurea sé that bai ther phat &
nhitng BN c6 dét bién gen E23K vafKCNJ11 ma
héa kénh K/ATP

+ Cham séc bénh nhan ngén chan cac bién
chng.

Tac dung cla sulfonylurea chiu &nh hwéng clia sy van chuyén cation hiru co
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Han ché:

+ Phai qua mot hé théng phan tich tdn kém

» Khéng chi cé mét gen ma la da gen

+ Phai c6 mot co sé ha tdng y té

» Phai c6 mot co s6 ha tang giam sat quan
ly d(? khéi bi lam dung céac thong tin di
truyén cha nguwdi dan
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+ Céac nghién cru hién nay vé Diéu tri tidu duwong;

1.Dwoc: kiém tra cac twong tac gen vai thube.

2.Do lwéng cac san pham gen ( RNA)

3. Xac dinh cac phan tng trung gian di truyén dbi
v&i thire an

4. Nghién ctru cac chi déu sinh hoc co thé dy
doan cac typ tiéu duwdng.

5.Nghién 9L’Pu hé théng sinh hoc: Sy twong tac
gitra biéu hién gen (transcriptomics) vé&i protein ,
sw chuyén héa cac chéat trong té bao va mé
(metabolomics),va xac dinh tt ca cac
carbohydrat trong té bao va mé ( glycomics)

FACTORS AND RELATIONSHIPS AFFECTING DRUG RESPONSE

' Molecular e }
Genomic andEelar Clinical

phenotype phenotype i' 4  phenotype

Molecules jyma  Alleles ana  Individual

Drug Environmental
response factors

Y hoc ca nhan héa vé&i bénh tim mach

* Mot s6 bénh tim mach da tim duoc cac
ton thwong di truyén, cé dnh hwdng dén
viéc st dung thudc diéu tri:

1. H6i chirng QT kéo dai (LQPS),bénh dtr
tr6i,NST thwong, cé 12 gen nhay cadm
khac nhau. Beta blocker cé hiéu qua vé&i
LQTS 1, khéng hiéu quéd v&i LQTS2 va 3

2. Chéng huyét khéi trong CVD duoc dung
Warfarin va Clopidogel

« Warfarin dwoc chuyén héa béi CYP2C9
trong gan, SNP thay ddi — CYP2C9*2 va
CYP2C9*3 hoat dong kém — warfarin
khéng dwoc chuyén hda— phai dung liéu
thap hon dé tranh tai bién chay mau.

« Clopidogrel dwgc hoat hoa béi CYP2C19,

dot bién gen nay — Clopidogrel khéng
dwoc hoat héa thanh dang hoat déng

Clopldogrel
/ Dang tién chit
// Dang hoal dong
= E _""
\ \/

Clopidogrel
Dang tién chat

Dang bét hoat
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Y hoc ca nhan hoéa véi ung thw.

+ Thé ky trwéc; Phan loai k theo ngudn gbc

Diéu tri : Cytotoxic (d6c TB phat trién nhanh :
niém mac da day ruét — noén tiéu chay
tdy xwong — HC, BC giam
nang léng V rung téc
Hién nay: Y hoc ca thé héa mang lai nhiéu lgi ich
trong diéu tri ung thw
- Kiém tra di truyén: XN phat hién cac dot bién lién
quan den khoi u

Hoi chirng Gen lién quan Loai khéi u
Ung thw vi/budng trirng Ung thw v, ung
gia dinh BRCA1, BRCA2 | thu budng triing

Bénh polyp tuyén gia APC Ung thw dai tryec trang, u

dinh xwong

U nguyén bao véng RB1 U nguyén bao véng mac,

mac gia dinh U xwong

Hoi chirng Lynch AMLH, ung thuw dai truc trang

Hoi chieng Li Fraumeni P53, hCHK2 S’arconja mod mén'?’ ung thw

VU, u ndo, leukemia

Thiéu mau Fanconi FACC, FACA Leukemia cap dong tay

Ung thw than gia dinh Ung thw than, cac ung thw
MET khac

D6 1a vé b gen clia ban, va ching téi cé
mét cai gi do chi danh cho ban

- Chan doan phan tang dwéi nhom:
ung thw va :
- ER (+); PR (+) Diéu tri Tamoxifen

- Her 2(+) Trastuzumab

Ung thw phdi khong té bao nhé:

- EGFR (+) Dieu tri bang Erlotinib, Gefinitif
ngay & gd dau

- d6t bién x6a exon 19 hodc thay thé
21(L858L) dieu tri bang Afanitif

- KRAS (+) dap trng kém vai Erlotinib,
Gefinitif

Personalized medicine in cancer therapy




Y hoc ca nhan hoa: Diéu tri phu hop
Y hoc hién tai : Y hoc cua twong lai:

%ﬁ i mwﬂ

Hiéu qud  Khong Bét lgi

hiéu qua Higu qua
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, Két luan
Loi thé cu thé ma y hoc ca nhan dem lai cho bénh
nhan va bac silam sang bao gom:

Cac quyét dinh y t& dwa trén nhidu théng tin hon
Pat dwoc két qua mong muédn cao hon nhd diéu
tri hwong dich

Giam kha nang tac dung phu tiéu cwc

Can thiép bénh s&m hon

Tap trung vao cong tac phong chéng va dw
doan cua bénh chir khong phai la phan &ng véi
bénh.

Chi phi cham séc strc khde gidm

Han ché

*  Th nghiém di truyén—>l9 s vé phan
biét dbi x&r: bao hiém y t&, st¥ dung lao
déng
2008)

«  Chi phi XN chan doan va céac loai thubc
ca nhén,sé tang ( kho khan cho bao
hiémy té)

Tuwong lai

* Y hoc ca nhan co6 nghia la mot ngay, cac

bac si va nhan vién tw van di truyén sé cé
thé phéc thao mét chién lwoc bdo tri stre
khde subt doi phu hop vé&i hién phap di
truyen doc dao cia mét ngu’o’l No6 sé co
thé dw doan nhay cdm véi bénh tat va
phong ngtra, tri hodn hodc giam thiéu
nhirng bénh bang céc loai thuéc duwoc lya
chon chinh xac, phwcrng phap diéu tri va
tw van diéu chinh 16i séng .




