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Kế hoạch trình bày

• Sàng lọc và chẩn đoán các rối loạn phát triển thần kinh (TND): vai trò của 

di truyền học

• Các phương tiện chẩn đoán trong di truyền học

• Tầm quan trọng của kết quả di truyền học



Centre Hospitalier Universitaire Grenoble Alpes 

Khám tư vấn di truyền 
trong các TND



Một vài con số

Các rối loạn phát triển thần kinh (TND) bao gồm:



Dépistage et diagnostic des TND
HÀNG ĐẦU TIÊN

Các bác sĩ đảm bảo theo dõi thường xuyên cho trẻ: 

bác sĩ đa khoa hoặc bác sĩ nhi khoa độc lập

Các bác sĩ trong hệ thống mạng tiền sản khoa, PMI, trường học

Tư vấn đơn giản để phát hiện 

dấu hiệu cảnh báo*

HÀNG THỨ HAI

Các bác sĩ phụ trách theo dõi TND: bác sĩ nhi khoa độc lập hoặc 

bác sĩ PMI

Các bác sĩ trong mạng lưới theo dõi (tiền sản hoặc nhi khoa)

Các chuyên gia độc lập phối hợp với nhau dưới sự chỉ đạo của 

một bác sĩ

Đội ngũ đa ngành chuyên biệt: CAMSP, CMP, CMPP 
với đào tạo chuyên môn về TND

Tư vấn chuyên biệt về phát 

triển thần kinh

HÀNG THỨ BA

Trung tâm tham vấn, bao gồm các đội ngũ đa ngành
Bác sĩ thần kinh nhi, bác sĩ tâm thần nhi, y học vật lý và phục
hồi chức năng

Tư vấn chuyên gia * Với bảng đánh dấu phát hiện sự phát 

triển bất thường ở trẻ dưới 7 tuổi của ủy 

ban liên ngành về tự kỷ và các rối loạn 

phát triển thần kinh
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Chuyển đến khám tư vấn di truyền

- Không phải tất cả các rối loạn phát triển thần kinh đều cần khám

- Rối loạn phát triển trí tuệ

- Rối loạn phát triển thần kinh khác, nhưng phức tạp

- TSA/Dys/TDAH + Dysmorphie
+ Động kinh
+ Chậm phát triển vận động...

Làm việc theo mạng với liên hệ bác sĩ di truyền để có ý kiến chuyên môn định kỳ trước khi đặt lịch hẹn



Centre Hospitalier Universitaire Grenoble Alpes 

Các phương tiện chẩn đoán 
di truyền trong TND



1959

Sự phát triển của các xét nghiệm chẩn đoán hiện có



1959 80s

Sự phát triển của các xét nghiệm chẩn đoán hiện có



1959 80s 90s 90s

Sự phát triển của các xét nghiệm chẩn đoán hiện có



1959 80s 90s 90s 2000s

Sự phát triển của các xét nghiệm chẩn đoán hiện có



1959 80s 90s 90s 2000s 2020

Sự phát triển của các xét nghiệm chẩn đoán hiện có



Kế hoạch Pháp về Y học Di truyền 2025

https://pfmg2025.aviesan.fr



Ví dụ về nền tảng AURAGEN

www.auragen.fr



Nghiên cứu DEFIDIAG: đánh giá y tế kinh tế về giải trình tự genome trong
suy giảm trí tuệ

El Chehadeh S, 2025 Genome Medicine
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Tầm quan trọng của chẩn
đoán di truyền?



Chăm sóc cá nhân hóa

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

>300 PNDS

Các giao thức quốc gia về Chẩn đoán và Chăm sóc (PNDS)



Chăm sóc cá nhân hóa

Giuseppina Miano 2007 BMC genomics

Các giao thức quốc gia về Chẩn đoán và Chăm sóc (PNDS)
Tư vấn di truyền

• Nguy cơ cho người thân 

(ví dụ: 20% mất đoạn 22q11.2 di truyền, nguy cơ tái phát 50% mỗi lần mang thai)

• Chẩn đoán trước sinh

• Chẩn đoán tiền cấy ghép



kết luận

• Di truyền học có vai trò quan trọng trong các TND, 

• đặc biệt là TND phức tạp và TDI, 

• cho việc chăm sóc và tư vấn di truyền




