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Di truyén hoc cac rdi loan phat trién than kinh

~ Hoi thao Nhi khoa va Di truyén hoc
Thang 11 nam 2025 — Thanh pho H6 Chi Minh



Ké hoach trinh bay

Sang loc va chan dodn cac rdi loan phat trién than kinh (TND): vai tro cla
di truyén hoc
Cac phuwong tién chan dodan trong di truyén hoc

Tam quan trong cua két qua di truyén hoc



Kham tu van di truyén
@ trongcacTND
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Mot vai con sd

Cac roi loan phat trién than kinh (TND) bao gém:

PREMIER ANNIVERSAIRE
DE LA STRATEGIE NATIONALE
2023-2027 POUR LES TROUBLES

ESTIMATIONS PAR TROUBLE DU NEURODEVELOPPEMENT

Autisme Troubles Dys

1a2% 8 % ’

de la population de la population

TDAH TDI
6 o/o des enfants et 1 o/o

3 0/ de la population
O des adultes



Dépistage et diagnostic des TND

Zia dinh, tré em

Nén tang diéu phdi va dinh hwéng TSA/TND

HANG DAU TIEN
Cac bac si ddm bao theo doéi thwong xuyén cho tré:

bac si da khoa hoac bejc sT nhi khqa déc lap
Cac bac si trong hé thong mang tién san khoa, PMI, trwong hoc

HANG THU HAI

Cac bac si phu trach theo déi TND: bac si nhi khoa déc l1ap hoac
bac si PMI

Cac bac si trong mang lwdi theo dbi (tién san hodc nhi khoa)
Cac chuyén gia doc 1ap phdi hop véi nhau dwdi sy chi dao cta
mot bac si
Do6i ngl da nganh chuyén biét: CAMSP, CMP, CMPP

v&i dao tao chuyén mén vé TND

HANG THU BA

Trung tdm tham van, bao gdbm cac ddi ngli da nganh
Bdc sithan kinh nhi, bac s tdm than nhi, y hoc vat ly va phuc
hoi chirc ndng

Tw van don gian dé phat hién
dau hiéu canh bao*

Tw van chuyén biét vé phat
trién than kinh

Tw van chuyén gia

RECOMMANDATION DE BONNE PRATIQUE

Troubles du neurodéveloppement

Repérage et orientation des enfants a risque

* \/&i bang danh d4u phat hién sw phat
trién bat thwong & tré dwdi 7 tudi ctia Gy
ban lién nganh vé tw ky va céac réi loan
phét trién than kinh



HAS Société Frangaise
- de Néonatologie
HAUTE AUTORITE DE SANT

Chuyén dén kham tw van di truyén

Troubles du neurodéveloppement

Repérage et orientation des enfants a risque

- Khéng phai tat ca cac rdi loan phat trién than kinh déu can kham
- RGi loan phat trién tri tué

- RGi loan phat trién than kinh khac, nhwng phirc tap

- TSA/Dys/TDAH + Dysmorphie

+ Dong kinh
+ Cham phat trién van dong...

Lam viéc theo mang vdi lién hé béc si di truyén dé cd y kién chuyén mén dinh ky trudc khi dat lich hen




Cac phuong tién chan doan
@ ditruyéntrong TND
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Sw phat trién cta cac xét nghiém chan doan hién c

1959



Sw phat trién cta cac xét nghiém chan doan hién cé
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Sw phat trién cta cac xét nghiém chan doan hién cé
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V 4

én cla cac xé

Suw phat tri t nghiém chan doan hién cé

patients
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t nghiém chan doan hién cé
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Ké hoach Phap vé Y hoc Di truvén 2025

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

) V I C)J S O m N PRESENTATION ¥  LEPLAN ¥  ACTUALITES & EVENEMENTS ¥  PATIENTSET FAMILLE ¥  PROFESSIONNELS ¥  RE

P AN FRANCE MEDECINE
: de la médecine
GENOMIQUE 2025 |

génomique

La médecine génomique est en train de changer profondément la

prise en charge des patients. Pour s'assurer que chacun puisse

accéder aux nouvelles technologies de maniéere équitable sur tout

le territoire, la France met en place un plan : le plan France

médecine génomique 2025. Il vise a faire évoluer a I'horizon de

2025 la fagon de diagnostiquer, prévenir, et soigner les patients.

En savoir plus Pour identifier des variations

pouvant étre cibles de nouveaux traitements.

K

https://pfmg2025.aviesan.fr



RA Vi du vé nén tdng AURAGEN
GEN

MOULINS

Rasionsnid

2

ANNECY

BOURG-EN-BRESSE

%0
L2

CLERMONT FERRAND ® CHAMBERY

SAINT
ETIENNE

AURILLAC

Fald

/ L J

©
VALENCE

PRIVAS

CONSORTIUM

H6pltaux:CIermont-Ferrand,Grenoble,Lyon,SaInt-Etienne LBMMS (Laboratoire de Biologie Médicale Multi-Sites)
‘ Site HCL : séquengage

CLCC: Centre L.Bérard, Centre J.Perrin, Inst. Cancérologie Loire

' Site CHUGA : curation maladies ra

Universités : Clermont-Ferrand, Grenoble, Lyon, Saint-Etienne

Site CLB : curation génome tumoral
Fondation Synergie Lyon Cancer, Mines de Saint-Etienne @ ° =L

www.auragen.fr



Nghién clru DEFIDIAG: danh gid y té kinh té vé giai trinh tw genome trong

suy giam tri tué
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El Chehadeh S, 2025 Genome Medicine
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V) V4 V' é n V4 HAS
Cham soc ca nhan hoa

Protocole national de diag ic et de soins
pour les maladies rares

2021

Céac giao thirc qudc gia vé Chan doan va Cham séc (PNDS)

Documents: 2
Délétion 22qu1

GUIDE MALADIE CHRONIQUE - Mis en ligne le 01 févr. 2016

TELECHARGER LE GUIDE

Ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) explicite aux professionnels concernés la
prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale et le parcours de soins d'un patient atteint

ECOUTER ) e . " ) .
) _ de délétion 22a11. Il a été élaboré par le centre de référence Anomalies du Développement et
[.] AJOUTER A MA SELECTION Syndromes Mz > 3 00 P N D S
fait lobjet dun .
PNDS - Délétion 22q11
Docume ﬂ Document Adobe Acrobat PDF / 2,62 Mo
Délél
PNDS - Délétion 22q11 C:b)

Toutes nos publications sur

Enfants - Adolescents Maladies génétiques, rares, congénitales

https://www.has-sante.fr/jcms/c_1340879/fr/protocoles-nationaux-de-diagnostic-et-de-soins-pnds



Cham soc ca nhan hoa

Céac giao thirc qudc gia vé Chan doan va Cham séc (PNDS)
Tw van di truyén

* Nguy co cho nguoi than

(vi du: 20% mat doan 22q11.2 di truyén, nguy co tai phat 50% moi [an mang thai)

e Chan doan trudc sinh

1 ) ]

* Chan dodn tién cay ghép | |
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| Fragile X syndrome @ FMR1 premutated carrier @ 46, XX inv(2) (p12q13) M Apgeatmencpause H Age at hysterectomy FAN Spontaneous miscarniage

Figure |
] ] ] ] Genealogical tree of Family #_P| presenting POF manifestation, FRAXA disorder and FMR/| premutated and mutated alleles.
Giuseppina Miano 2007 BMC genomics With F the genotypes of FMR/ alleles obtained by PCR and Southern blot assays are shown.



két luan

« Di truyén hoc cé vai trd quan trong trong cac TND,
» dac biét la TND phtirc tap va TDI,

» cho viéc cham séc va tw van di truyén



La plateforme
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