Miul
11/2014/TT-BKHCN

CONG HOA XA HQI CHU NGHIA VIET NAM
DPoc lap - Tw do - Hanh phiic

Thdi Nguyén, ngay 30 thang 6 nim 2026

BAO CAO KET QUA Ty PANHGIA
NHIEM VU KHOA HQC VA CONG NGHE CAP QUOC GIA
I. Thong tin chung vé nhiém vu:

1. Tén nhiém vy, ma s6: Nghién ciru mot sé yéu td nguy co va dic diém hé gen
mi héa & bénh nhan khiém thinh bam sinh tai Viét Nam. Ma s6: PTDL.CN.36/21

Thudc:
- Chuong trinh (tén, ma s6 churong trinh):
- Khac (ghi cu thé): Dé tai doc lap
2. Muc tiéu nhiém vu:
- X4c dinh mot sb yéu té nguy co cta bénh khiém thinh bdm sinh tai Viét Nam.

- Phan tich hé gen ma héa va x4c dinh dugc cac bién dbi lién quan dén bénh khiém
thinh bam sinh tai Viét Nam.

- Dé xuét quy trinh sang loc, chin doan va dy phong khiém thinh bim sinh tai
Viét Nam.

3. Chii nhiém nhiém vu: PGS.TS Nguyén Céng Hoang
4. T6 chirc chi tri nhiém vu: Bénh vién Trung wong Théi Nguyén
5. Téng kinh phi thuc hién: 7.990 triéu dong.
Trong d6, kinh phi tir ngan sach SNKH:7.990 triéu dong.
Kinh phi tir ngu6n khac: 0 triéu dong.
6. Thoi gian thyuc hién theo Hop dong:
Bit dau: thang 11/2021
Két thic: thang 10/2024
Thai gian thye hién theo vin ban diéu chinh ctia co quan ¢6 thim quyén:
- Lan 1:tirthdng 11/2021 dén thang 10/2025
-Lan 2: tirthang 11/2021 dén thang 4/2026
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7. Danh siach thanh vién chinh thye hi¢n nhiém vu néu trén gom:

S6 Ho va tén Chirc Co quan cong tac
TT danh khoa
hoc, hoc vi
1 | Nguyén Cong Hoang | PGS.TS | Bénh vién Trung vong Théi Nguyén
2 | Lé Thi Huong Lan PGS.TS | Bénh vién Trung uong Thai Nguyén
3 | Bao Minh Nguyét BSCKII | Bénh vién Trung uvong Théai Nguyén
4 |Nguyén Phi Hing PGS.TS | Trung tdm Khoa hoc va Gi4o duc lién
nganh - PH Thai Nguyén

5 | Ha Tién Quang BSCKII |Bénh vién Trung uong Thai Nguyén
6 |LéHung Vuong BSCKII | Bénh vién Trung uvong Thai Nguyén
7 | Pang Hoang Nga BSCKII | Bénh vién Trung wvong Thai Nguyén
8 | Vi Quang Huy BSCKII | Bénh vién Trung uwong Thai Nguyén
9 | Mai Anh Tuén TS.BS | Truong PH Y Dugc Théi Nguyén
10 | Bui Thi Thu Huong PGS.TS | Bénh vién Trung vong Thai Nguyén
11 | Truong Phuc Hung TS PH Khoa hoc - PH Thai Nguyén

12 | L€ Thi Thanh Huong TS PH Khoa hgc - PH Théi Nguyén

13 | Hira Nguyét Mai ThS PH Khoa hoc - PH Thai Nguyén




IL. N§i dung ty dinh gia vé két qua thyc hién nhiém vu:
1. V& san pham khoa hoc:
1.1. Danh muyc san phim da hoan thanh:

So Tén sin So lwgng Khoi lurgng Chat lugng

TT phim Xudt | Pat | Khong | Xudt [ Dat | Khéng | Xuat [ Dat | Khong
sic dat siic dat sic dat

II.1 | Bdo céo phén X X X

tich mot sb
yéu to nguy co
cua bénh
khiém  thinh
bim sinh tai
Viét Nam.

1.2 | Bdo cdo dic X X X
diém hé¢ gen
ma héa va cic
bién déi gen
lién quan dén
khiém  thinh
bdm sinh tai
Viét Nam.

1.3 | Quy trinh sing X X X
loc, chan dodn
va du phong
khiém  thinh
bim sinh tai
Viét Nam.

11102 bai bio X X X
dugc ding trén
tap chi khoa
hoc Viét Nam

12|01 bai bio X X X
dugc dang trén
tap chi khoa
hoc Québc té

n.3| 01 dang ky| x X X
bao hy sing
ché (don duge
chz‘lp nhén)

111401 Tién si Y X X X
hoc




1.2. Danh muyc san phdm khoa hoc dy kién ing dung, chuyén giao (néu co):

S6 Tén sin pham Thoi gian dy | Co quan dy kién | Ghi chi
TT kién \rng dung irng dung
1 [Quy trinh sang loc, - Bénh vién Trung
chan doan va dy phong uong Théi Nguyén
khiém thinh bim sinh
tai Viét Nam.

1.3.Danh muyc san pham khoa hoc da dugc ung dung (néu cd):

So Tén san pham Thoi gian ing | Tén co quan wng | Ghi chu
TT dung dung

1

2

2. V& nhimg déng g6p mai cia nhiém vu:

- Pay la nghién ciru dau tién tai Viét Nam ap dung phuong phap phéan tich
trinh ty hé gen biéu hién trén cac bénh nhan KTBS. Dé tai da phan tich trén toan
bo hé gen biéu hién bang phuong phap giai trinh tr gen thé hé méi va tim ra 9
bién thé c6 lién quan dén KTBS, trong d6 c6 4 bién thé chua timg dugc ghi nhan
trén co s& dir lidu gen khiém thinh tai Viét Nam.

- Pé tai da x4y dung dugc quy trinh sang loc (gdm sang loc 1am sang va sang
loc di truyén) ddi véi bénh KTBS cho ngudi Viét Nam. Viée thiét 1ap duge quy
trinh sang loc gép phan lam giam thiéu nguy co sinh ra tré khiém thinh va gilp
bac si dura ra phac d diéu trj phit hop dé phuc hdi thinh luc cho tré bj KTBS kip
thoi va hiéu qua.

3. V& hiéu qua ctia nhiém vu:

3.1. Hiéu qua kinh té: Bénh nhan duoc sang loc va phat hién sém KTBS, qua
d6 gitp cho bénh nhan nghéo tai Thai Nguyén va cac Tinh mién nui phia bic tiép
can k¥ thuét cao trong chén doén va diéu tri bénh tai dia phuong, giam chi phi
diéu tri va giam tai cho bénh vién tuyén trén.

3.2. Hiéu qua x4 hoi: Bénh vién phat trién cac k§ thuat cao trong xét nghiém
gen trén hé théng giai trinh tu gen thé hé méi, khéng chi phat trién ky thuat phat
hién bénh khiém thinh ma con trién khai céc k§ thuét chdn doan cic bénh ly di
truyén khac, qua d6 nang cao chit lwong bénh vién, tao nidm tin cia nhan dan,
dap g yéu cau bénh vién chuyén sau, tuyén cudi khu vue Mién ndi phia Bic.
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I Tuw danh gid, xép loai két qua thye hi¢n nhi¢m vy
1. Vé tién do thuc hién: (@dnh dau v vao 6 twong img):
- Nop ho so diing han
- Nop cham tir trén 30 ngay dén 06 thing

OOX

- Nép ho so chdm trén 06 thang
2. Vé két qua thyuc hién nhiém vu:

- Xuat sdc

- Dat

- Khong dat

OX O

Giai thich ly do:

D& tai da hoan thanh diy du céc ndi dung nghién ctru, ¢6 thém 01 san pham
vuot troi so voi thuyét minh dugc phé duyét 1a Sang ché duoc Cuc Sa hiru tri tué
chap nhan don.

Bénh vién Trung wong Thai Nguyén cam doan ndi dung cua Béo céo 1a

trung thuc; Cha nhiém va céc thanh vién tham gia thuc hién nhi€ém vu khong sur
dung két qua nghién ctru ctia ngudi khac tréi véi quy dinh clia phép luat. )

CHU NHIEM NHIEM VU THU TRUONG
(Hoc ham, hoc vi, Ho, tén va chit ky) TO CHUC CHU TRI NHIEM VU

PGS.TS.NGUYEN CONG HOANG

PHO GIAM POC
PGS.TS.Lé Thi Huong Lan



