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PHIEU KET QUA XET NGHIEM

(BM02/QTQL 28)
Ma s6 XN: 25999985 BS chi dinh: TSBS Nguyén Khic Han Hoan (MSG: 263)
Ho tén: KET QUA MAU SMA Ngay sinh: 2019 Gidi tinh: N
Dia chi: 101/24 Nguy&n Chi Thanh, Phudng 9, Quén 5, TPHCM Dién thoai: 088.xxxx.211
Thong tin mau xét nghiém Nai I8y mau: Phong Xét nghiém ISOLABO
Loai mau: Mau Ngay, gidf 1&y mau: 18/04/2025 08:00
S8 HS gui: Ngdy, gid nhan mau: 22/04/2025 11:59

Ngay, gid xét nghiém: 26/04/2025 16:03
Chan doan: Teo ca tuy, cha va me mang di hdp dot bién xda doan exon 7, exon 8 trén gen SMN1.
Chi dinh: PCR chan dodn bénh teo ca tuy (SMA)

Phucng phap: Khao sat s6 ban sao clia gen SMN1 va SMN2, kit MLPA SALSA® Probemix P021-B1 va Coffalyser
(MRC Holland), thiét bi ABI 3500.

KET QUA: LRG_676t1 (SMN1): O copy
LRG_677t1 (SMN2): 2 copy

Dién giai: Ngudi ndy mat hoan toan gen SMN1 (0 copy) va cd 2 copy clia gen SMN2.
Ki€u gen nay phu hgp véi ki€u hinh bénh teo cg tly (SMA).

B4t thudng nay la do thira hudng ddét bién tir cha va me va anh, chi, em clia ngudi nay (néu cd) cling c6 thé thira
hudng dot bién.

Pé nghi:

1/ Tu van di truyén vé két qua xét nghiém nay.

2/ Xét nghiém gen SMN cho anh, chi, em (néu co).

Ghi ch(: * Phuong phap nay chi khao sat dot bién x6a doan exon 7, 8 cia gen SMN1 va SMN2, khong khao sat cac
dot bién tai ciu tric s3p x&p, x6a doan exon ban phan hay dét bién diém.

* Pong hgp xoa doan exon 7 gen SMN1 la nguyén nhan cla khoang 95% cac truGng hgp bénh (Labrum R va cs.
(2007). Neuromuscular Disorders. 17:684-692).

* K&t qua nay chi p dung d6i vdi nghiém phdm da nhan nhu trén.

TPHCM, ngay 05/05/2025
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