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ABSTRACT

Objective: To identify BRCAT and BRCA2 gene mutations and analyze their associated factors
among high-risk breast cancer patients at Nghe An Oncology Hospital.

Methods: An analytical cross-sectional study was conducted on 103 high-risk breast cancer
patients. Study period: from January 2024 to December 2025. Laboratory technique: Peripheral
blood samples were utilized, and next-generation sequencing (NGS) was applied to investigate the
BRCA1/2 genes. Data analysis: Variants were classified according to their clinical significance; the
associations between mutation status and disease stage, as well as receptor expression (ER, PR,
HERZ2), were analyzed using odds ratios (OR), 95% confidence intervals (95% CI), and p-values.

Results: Among high-risk breast cancer patients evaluated at Nghe An Oncology Hospital, the
detection rate of likely pathogenic (LP) BRCA1/2 variants was 9.7%. The identified variants were
mainly nonsense and frameshift variants, all predicted to result in truncated proteins. The most
frequent variant was BRCA2:¢.6490C>T(p.Gln2164Ter), detected in 4 of 10 patients carrying LP
variants. Most variants had previously been reported in ClinVar; notably, BRCA17:c.872_873del
(p.Leu291Serfs*3) had not been documented in this database at the time of analysis. Patients
carrying LP BRCA1/2 variants were more likely to have HER2-negative and triple-negative breast
cancer phenotypes than non-carriers, with odds ratios of 4.86 and 5.47, respectively; the
corresponding p-values were 0.048 and 0.015.

Conclusions: In this cohort of high-risk breast cancer patients, the prevalence of LP BRCA1/2
variants was 9.7%, with truncating variants predominating. BRCA2 c.6490C>T (p.Gln2164Ter) was
the most frequent variant, while BRCA1 ¢.872_873del (p.Leu291Serfs*3) had not been reported
in ClinVar at the time of analysis. LP BRCA1/2 variant carriers were more likely to present with
HER2-negative and triple-negative phenotypes.
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TOM TAT

Muc tiéu: Xac dinh céac dot bién gen BRCA1, BRCA2 va phan tich mét s6 yéu t6 lién quan & bénh
nhan ung thu v nguy co cao tai Bénh vién Ung Budu Nghé An.

Phuong phap nghién cru: Nghién clru mé ta cat ngang cé phan tich, ti€n hanh trén 103 bénh nhan
ung thu' va nguy cd cao. Thai glan nghlen clu: tu thang 01/2024 dén thang 12/2025. Ky thuat xét
nghlem dung mau mau ngoai VI va ap dung ky thuét giai trinh tu gen thé& hé mai (NGS) dé khao sat
céc gen BRCA1/2. Phéan tich s6 liéu: cac bién thé dugc phan loai theo y nghia [d&m sang; maéi lién
quan gilra tinh trang dé6t bién vé&i ung thu vi thé tam am va tinh trang HER2 dugc phan tich bang ty
suét chénh (OR), khoang tin cy 95% (95%ClI) va gia tri p.

K&t qua: Trong nhdm bénh nhan ung thu vi nguy co cao dugc khao sat tai Bénh vién Ung budu
Nghé An, ty & phat hién bién thé BRCA1/2 c6 thé gay bénh la 9,7%. Céc bién thé ghi nhan chi yéu
thudc nhém bién thé vd nghia va dich khung, déu duoc dy doan gay cat cut protein. Trong dé, bién
thé BRCAZ2:¢.6490C>T (p.Gln2164Ter) la bién thé gap nhiéu nhat, dugc phat hién § 4/10 bénh nhan
mang bién thé cé thé gay bénh. Phan L&n céc bién thé da dugce ghi nhan trén ClinVar; riéng bién thé
BRCAT1:c.872_873del (p.Leu291Serfs*3) chua dugc bao céo trong cd s& dif liéu nay tai thoi diém
phantich. Dang chuy, bénh nhan mang bién thé BRCA1/2 ¢4 thé gy bénh c6 kha nang thuéc nhom
HER2 4m tinh va ung thu vi thé tam &m cao hon so véi nhom khéng mang bién thé, vdi OR an lugt
la 4,86 va 5,47; p tvong ing la 0,048 va 0,015.

K&t luan: Ty L& phat hién bién thé gay bénh/co kha nang gay bénh trén gen BRCA1/2 & nhém bénh
nhan ung thu vi nguy co cao tai Bénh vién Ung budu Nghé An 1& 9,7%. C4c bién thé ghi nhan chu
yéu la bién thé gay cat cut protein, gdm bién thé vé nghia va dich khung; trong d6 BRCA2:¢.6490C>T
(p.Gln2164Ter) la bién thé gap nhiéu nhat. B&nh nhan mang bién thé BRCA1/2 gay bénh/cé kha
nang gay bénh cé xu hudng lién quan vdi kiu hinh HER2 am tinh va ung thu vi thé tam am.

Tir khéa: Ung thu va, BRCAT, BRCA2, giai trinh tu gen thé hé mdi, yéu t6 nguy cao cao.

1. DAT VAN BE

Ung thuva (UTV) la ganh nang bénh tat hang dau & ni gidi
trén toan cau clng nhu & Viét Nam [1]. Trong do, yéu t8
di truyén dong vai trd quan trong, déc biét la cac dot bién
trén hai gen sra chira dut gay sgi doi BRCAT va BRCAZ2.
bayla nhirng gen quan trong trong co ché stra chita DNA
quataité hop tu’o’ng dong. Khibi dot bién, ching lam tang
déngké nguy co mac ungtervu va buongtru’ng, dong thoi
lién quan dén céc thé bénh cd tién lugng xau nhu ung thu
vu b ba am tinh.

Xac dinh dc}t bién BRCA1/2 bang ky thuét NGS c6 y nghia
trong tu'van di truyen duphongva céthé héa diéu tri. Tuy
nhién, di* liéu ve dac diém dot bién gen nay tai khu vuc
Bac Trung B6 van con han ché. Do dg, chungt0| tién hanh
nghién cttu nay nhdm xac dinh ty l& dot bién BRCA1/2 va
phén tich céac yéu td lién quan trén nhom bénh nhan ung
thu vl nguy ca cao tai Bénh vién Ung budu Nghé An.

2. PHUONG PHAP NGHIEN cU'U

2.1. Thi€t k& nghién ciru: Nghién ctru quan sét cat ngang
trén mau chon.

2.2. Dia diém va thdi gian nghién ctiru

*Téc gia lién hé

Email: xxx Dién thoai: (+84) xxx DOI: 10.52163/yhc.v67iCD13.6508

m 264 www.tapchiyhcd.vn

Kham lam sang, thu thap thong tin bénh nhan tai bénh
vién Ung Budu Nghé An. Xét nghiém giai trinh tu gen
BRCA1/BRCA2 tai labo ky thuat cao di truyén y sinh hoc
GENLAB, Vién Cong nghé ADN va Phan tich di truyén.
Thai gian: tir 01/01/2024 dén 31/12/2025.
2.3. Boi twong nghién cliru, c& mau
Bénh nhan kham va diéu tri Bénh vién Ung budu Nghé An
-Tiéu chuén lua chon: bénh nhan dudc ch@in dodn xac

dinh ung thu v va c6 mot trong cac tiéu chuan sau:

+ Tién sl gia dinh mac ung thu v hoac bubng
tring.

+ Hach nach duong tinh (1-3 hach) va HR am tinh.

+Ungthuvad cé bo 3am tinh (ER, PR va Her 2).

+ Hach nach duong tinh (= 4 hach).
Trong 373 bénh nhén ung thu vu dugc sang loc, ching toi
chon dugc 103 bénh nhan thoa man tiéu chi lua chon va
dong y tham gia nghién clru va lam xét nghiém dot bién
gen BRCA.
2.4. Ky thuat xét nghiém
DNA dugc tach chiét tr mau mau tinh mach bang DNA



V. Dinh Giap et al. / Vietnham Journal of Community Medicine, Vol. 67, Special Issue 13, 263-268

GenelET Whole Blood Genomic. Thu vién DNA duoc
chuén bi bang NEBNext® Ultra™ Il FS DNA Library Prep Kit
va gin barcode bang NEBNext® Multiplex Oligos for
[lumina® Dual Index Primers Set 1. Thu vién duogc lam
sach/chon kich thudc bdng KAPA Pure Beads va dinh
lugng bang Quantus Fluorometer véi QuantiFluor®
dsDNA System. Khoa céc trinh tu khéng dac hiéu bang
xGen Lockdown Reagents. Cac vung gen muc tiéu
dugc lam giau bang phuong phap lai bat st dung xGen®
Universal Blockers-TS Mix va xGen Predesigned Gene
Capture Pools. Sau d6 tién hanh giai trinh tu déng thoi
céc gen muc tiéu trén hé théng giai trinh tu’ th€ hé mdi
NGS NextSeq 550 vdi bd kit Nextseq Mid Output Kit (150
cycles).

D liéu giai trinh tu dugc kiém soat chat lugng bang
FastQC, sau do can chinh véi bo gen tham chi€u ngudi
GRCh38 bang BWA, phat hién va chu giai bién thé trén
céc gen muc tiéu. Chi cdc mau dat tiéu chuan chat lugng,
gdm ty L& base dat Q30, dé phu trung binh t&i thiéu 200x,
méi dugc dua vao phan tich. Cac bién thé dugdc chu giai,
déi chiéu vdi co sd di liéu tham chiéu nhu ClinVar va
phan tich anh hudng l&n trinh ty protein nham xac dinh
céac bién thé cé y nghia lam sang.

Céc biénthé phan mém goi dugc chingtditién hanh déanh
gia kha ndng gay bénh cuia bién thé dua trén “Céc khuyén
nghi dua trén bang chiing vé phan loai bién thé ACMG/
AMP cu thé cho tirng gen tir Hoi ddng chuyén gia vé phan
loai bién thé ClinGen ENIGMA BRCA1 va BRCA2”[2]. Chi
nhirng bién thé dugc phan loai gy bénh, c6 thé gy bénh,
chua ré chi'c nang dugc bdo cdo trong nghién clru clia
chung t6i, cac bi€n thé lanh tinh, c6é kha ndng lanh tinh
khéng dugc bao cao trong nghién cuiru.

2.5. Xtr ly va phan tich sé liéu

Théng tin bénh nhan, két qua xét nghiém dugc ma hoa,
nhap liéu, x{r ly va phan tich bang phan mém SPSS 20.0.

2.6. Pao durc nghién ctru

- Bénh nhan dugc giai thich vé muc dich nghién ctu,
quyén lgi va trach nhiém khi tham gia nghién clu, ty
nguyén tham gia va c6 quyén khéng tham gia nghién ctru
bat ki lic nao, khéng anh hudng dén qua trinh diéu tri tiép
theo clla bénh nhén.

-Bao matthoéngtin riéng lién quan téi d6i tugng nghién
clru. P8 tai nghién ctru thuc hién vi muc dich khoa hoc,
khéng vi muc dich khac.

- Bé&nh nhan c6 két qua xét nghiém phat hién dét bién
gen BRCA dugc xay dung chién lugc diéu tri ca thé hoa
bang cac thuéc mién dich, ngoai ra theo doi du phong
ung thu va ddi bén, ung thu budng trirng va dugc tu van
di truyén ung thu v cho ngudi than trong gia dinh.

- D& tai da thong qua Hoi déngy dirc clia Bénh vién.

3. KET QUA NGHIEN cUU
3.1. Ty & cac bién thé trén gen BRCA1/2
Bang 1. Ty lé cac bién thé trén gen BRCA1 va BRCA2

Nhém bénh nhan S6BN | Tylé
C6 bién thé c6 thé gay bénh (LP) 10 | 9,7%
Chicé VUS 32 31,1%

Chi c6 bién thé lanh tinh/c6 kha nang lanh
tinh (B/LB) 61 | 59,2%
Téng 103 100%

Trong s8 103 bénh nhan dugc xét nghiém dong thai
BRCA1vaBRCA2, c6 10 bénh nhan (9,7%) mang bién thé
c6 thé gay bénh & it nhat mot trong hai gen.

3.2. Dic diém céc bién thé gay bénh/ c6 thé gay bénh gen BRCA1/2
Bang 2. Pac diém bién thé gen BRCA1

STT Tén bién thé n Loai bién thé Vi tri bi€n thé Exon
1 N'E’;jg?r?f?;‘égﬁfff)'e‘ 1 Dich khung Ving méa héa (Mign BRCT) 21
2 NM—O(g?éf’rf‘éf;%;‘)‘gC” 1 V6 nghfa Vung ma hoa 10
3 N"?E%’l?z%‘kr‘gf‘;ffs‘j)“p 1 Dich khung Vung méa héa (mién RING) 2
4 NM—?gﬁ%‘;g;%gZé;g; 3del 1 Dich khung Vung ma hoa 10

n: sé bénh nhan mang bién thé

Trong s6 4 bénh nhan mang bién thé cd thé gay bénh gen BRCA1, c6 4 bién thé khac nhau dugc phéat hién. Trong d6 ¢6 3 bién

thé dich khung va 1 bién thé vé nghia, déu duoc dy doén gay

c&t cut protein. Ca 4 bién thé thudc vung ma hoéa, trong dé 2

bi&n thé ndm trén exon 10; 1 bién thé thudc mién RING, thudc exon 2, 1 bién thé thudc mién BRCT thudc exon 21.
Bang 3. Phién giai cac bién thé gen BRCA1

STT Tén bién thé TansG | phan loai Tiéu chi ACMG Baocdotrén | Congeu dy

1 o ronsato 0% | COKNBIENE | pvs1+PM2_supporting |  6ban ghi .

3 N“?g%)lz%%‘,f\‘féfcs‘f%“p <0.001% Cgékyhﬁé”néh”g PVS1+PM2_supporting | 11 ban ghi -
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4 bién thé gy bénh déu cd tan s8 allen trong quan thé thap, thda man céc tiéu chi PVS1 va PM2, ¢6 3 bién thé da dugc
ghi nhan vdi nhiéu ban ghi dugc bao céo trén Clinvar, 1 bién thé chua dugc bao céo. Bién thé NM_007294.4:¢.949C>T

c6 cac cong cu du doan tin sinh du bao anh hudng chic nang protein.
Bang 4. Pac diém bién thé trén gen BRCA2

STT Tén bién thé n Loai bién thé Vi tri bién thé Exon
1 NM_000059.4:¢c.6490C>T (p.Gln2164Ter) 4 V6 nghia vung ma hoéa 11
2 NM_000059.4:¢c.5641_5644del (p.Lys1881fs*27) 1 Dich khung vung mé héa 11
3 NM_000059.4:c.5617del (p.Val1873Ter) 1 V6 nghia vung ma hoéa 11

Téng 6

Trong s6 6 bénh nhan mang bién thé BRCA2 phan loai c6 thé gy bénh, ching téi quat sat thay 3 bién thé khac nhau.
Trong d6 c6 2 bién thé vo nghia, 1 bién thé dich khung, déu dugc du doan gay cat cut protein. Ca 3 bién thé nay déu
nam trong vung coding va thuéc exon 11. Bién thé ¢.6490C>T xué4t hién & 4 bénh nhan khéac nhau.

Bang 5. Phién giai bién thé gen BRCA1/2

e e Tan sé A . - . Bédo céo Céng cu dv
STT Tén bién thé alen Phan loai Tiéu chi ACMG trén Clinvar doan
BayesDel: 0,28
NM_000059.4:¢c.6490C>T Cé kha nang gay . N . (moderate)
1 (p.Gln2164Ter) 0% bénh PVS1+PM2_supporting 5 ban ghi DANN: 0,99
MT: 1
NM_000059.4:c.5641_5644del C6 kha nang gay . N .
2 (p.Lys1881GInfs*27) 0% bénh PVS1+PM2_supporting 5 ban ghi
NM_000059.4:¢c.5617del C6 kha nang gay . , . .
3 (pVal1873%) 0% bénh PVS1+PM2_supporting 2 ban ghi

C4c bién thé phan loai c6 kha nang gy bénh trén gen BRCA2 déu ¢ tan s8 alen thap (0%), thda méan céc tiéu chi PVS1
va PM2 theo ACMG, va déu da dugc bao céo trén clinvar. Bién thé NM_000059.4:¢.6490C>T c6 cac céng cu tin sinh dy
dodn c6 kha nang gay anh hudng cé hai lén protein, cac bién thé khac khéng ap dung.
3.3. Mai lién quan giira dot bién BRCA1,2 va thé tam am, tinh trang HER2

Bang 6. Dot bién gen BRCA1/2 va tinh trang HER2

Kiéu hinh Mang bién thé LP BRCA1/2 | Khéng mang bién thé LP .
(Her2/neu) n(%) BRCA1/2 n(%) Tong n(%) ORp
Am tinh 8(7,8) 42(40,8) 50(48,5)
OR=4,86
Duang tinh 2(1,9) 51(49,5) 53(51,5) (C195%: 0,98-24,12)
p=0.048
Téng 10(9,7) 93(90,3) 103(100)

Bé&nh nhan UTV HER2 4m tinh c6 kha ndng mang bién thé LP gen BRCA1/2 cao gap 4,86 lan so v&i bénh nhan UTV Her
2 duaong tinh, sy khac biét cé y nghia thong ké p<0,05
Bang 7. Dot bién gen BRCA1/2 va ung thu vii thé tam am

e Mang bién thé LP Khéng mang bién thé "
Kiéu hinh BRCA1/2 n(%) LP BRCAT/2 n(%) Tong n(%) ORp
UTV thé tam am 6(5,8) 20 (19,4) 26 (25,2)
OR=5,475
UTV khéng phai thé tam am 4(3,9) 73(70,9) 77 (74.8) (CI: 1,407 -21,298)
0.015
Téng 10(9,7) 93(90,3) 103(100)

Bé&nh nhan UTV thé tam 4m c6 kha nang mang bién thé LP gen BRCA1/2 cao gap 5,47 lan so v4i nhitng bénh nhan UTV
khéng phai thé tam dm, su khac biét c6 y nghia théng ké véGi p< 0,05
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4. BAN LUAN

4.1. Ty lé cac bién thé trén gen BRCA1/2

Nghién c(ru clia chung toi thuc hién trén 103 bénh nhan,
phat hién 10 bénh nhan mang bién thé c6 thé gay bénh
gen BRCA1/2, véi 7 loai bién thé khac nhau. K&t qua
cho thay ty l& mang dot bién gen BRCA1/2 & nhom doi
tuwong nghién ctiu la 9,7%, tuwong dong véi cac nghién cliu
trong nudc trude dé clia Nguyén Luu Hong Dang (khoang
5-10%) va Pham Héng Khoa (9,8%), déng thai cling ndm
trong phé ty (& du’o’c y van quéc té ghi nhan (4,4-8,1%)
[3] [4]. Trong tong s6 10 ca dot bién dugc ghl nhén, c6 4
mau mang détbién BRCAT (chiém 3,87%) va 6 mau mang
do6t bién BRCA2 (chiém 5,83%).

4.2. Dac diém cac bién thé gen BRCA1/2

Déc diém néi bat la toan bd cac bién thé LP gen BRCA1T
va BRCA2 dé&u thudc nhém bién thé lam cat cut protein,
goém bién thé v6 nghia va dich khung. Day la cac nhém
bién tao m4 kétthic sém, dan dén protein BRCA1/2 bi cét
cut hodc mRNA bithoai héa qua co ché phanra qua trung
gian v6 nghia (NMD: nonsense-mediated decay).

Bi&n thé c.66dup (p.Glu23Argfs*18) gen BRCAT nam rat
s&m & dau N cua protein, thudc viung RING domain. Theo
dac ta ctia ClinGen/ENIGMA BRCA1/2 VCEP, mién RING
ctia BRCA1 ndm trong khoang acid amin 2-101, trong khi
mién BRCT nam & vung acid amin 1650-1857. Mién RING
cO vai trd quan trong trong tuong tac BRCA7-BARD1 va
hoattinh E3 ubiquitin ligase, lién quan dén chiic nang stra
chira DNAva duy tri 8n dinh nhiém sic thé [5]. Vivay, bién
thé dich khung tai vi tri p.Glu23 lam mé&t gan nhu toan bd
mién RING va phan con lai cla protein, pht hgp véi co
ché& méat chirc nang.

Bién thé ¢.5335del (p.Gln1779Asnfs*14) nam & vung C
tan cung clia BRCA1, thuéc mién BRCT. Mién BRCT la
vung chiic nang quan trong giup BRCAT tuong tac véi
céc phosphoprotein trong dap &ng tén thuong DNA, diéu
hoa checkpoint chu ky t& bao va sira chira DNA. Cac bién
thé& lam méat hoac pha v& mién BRCT c6 thé lam suy gidm
chtrc néng trc ché& khéi u cuia BRCA1 [6].

Hai bidn thé c.949C>T (p.Gln317Ter) va c.872_873del
(p.Leu291Serfs*3) nam & exon 10 - exon l&n nhat cla
BRCA1. Pay la viung ma héa phia trudc cac mién chirc
nang l&n & dau C, khoéng thudc truc ti€p mién RING hay
BRCT theo phéan vung acid amin. Tuy nhién, diéu nay
khéng lam gidmy nghia bénh hoc, vi ca hai déu la biénthé
cat cut sém, du kién lam mat cic vung chirc ndng phia
sau clia BRCA1, bao gobm mién coiled-coil va mién BRCT.

Bén canh do, BRCAZ2 la gen tham gia stra ch(ra dut gay
DNA mach déi qua tai t8 hgp tuong déng, tuyén mo
RAD51 va duy tri 8n dinh hé gen. Viéc cé 3 bién thé co
thé gy bénh déu nam & exon 11 14 diém dang chuy. Exon
11 la exon l&n nhat cla BRCA2, ma hoda vung chira nhiéu
BRC repeats, cac motif co vai tro tuong tac véi RAD51.
Cac BRC repeats cua BRCA2 giup diéu hoa RAD51 trong
qua trinh stra chira DNA bang tai t6 hop tuong dong [7]
Ngoal ra, cac bién thé c4t cut tai vung exon 1 1 sélam mat
cac mién chirc nang phla sau, dic biét la mién gadn DNA
& dau C clila BRCA2, gom helical domain va cac OB folds,
trai dai khoang acid amin 2482-3184 [8]. Do do, du diém
cat cut nam trude hay sau mot s6 BRC repeats, hau qué
chung van la mat phan lén céu trdc chlc nang phia sau
clia protein.

Nhém bién thé c6 thé gy bénh gen BRCA1/2 thudng thoa
man PVS1 + PM2_supporting, vi day la cac bién thé vo
nghta/dich khung trong gen ma mat chitc nang la co ché
gay bénh da biét. Theo ACMG/AMP va hudng dan cla
ClinGen/ENIGMA, PVS1 ap dung cho bién thé null nhu' vo
nghta, dich khung, vi tri splice £1/+2 hodc mét exon trong
gen c6 cd ché mat chirc nang da dugc xac lap [2].

C4c bién thé BRCA1/2 c6 thé gay bénh da sé da dugc ghi
nhan trén ClinVar véi nhigu ban ghi. Dy la bang chiing
ho trg quan trong, dac biét néu ban ghi cé mirc danh
gia cao nhu nhiéu submitter déng thuan hoac danh gia
clia chuyén gia. Tuy nhién, s6 lugng ban ghi trén ClinVar
khéng ty dong quyét dinh bién thé la gay bénh; né chi la
ngudn tham khao téng hop. ClinVar la co s dif liéu cong
khai t6ng hgp mdi lién quan gira bién thé va y nghia ldm
sang, nhung phan loai cé thé thay déi theo thai gian khi
céd thém dir liéu.

3. M@i lién quan gilra dot bi€n gen BRCA1/2 véi UTV thé
tam am va tinh trang HER2

K&t qua nghién clu ghi nhan dot bién BRCA1/2 thudng
c6 ty & xuat hién cao hon & nhém ung thu v thé tam am
clng nhu biéu hién HER2 am tinh.

O thu thé HER2, ngudi mang bién thé BRCA1/2 c6 ty &
HER2 &m tinh cao gap 4,86 lan so véi nhom HER2 duong
tinh (p=0,048). K&t qua nay phu hgp vdi nghién clru clia
Tomasello va cdng sy, ty lé HER2 duong tinh trong ung
thu v & ngudi mang bién thé gy bénh BRCA1/2 nhin
chung thap, chi khoang 9,1%; trong loat don trung tdm
clia nghién cttu nay, HER2 duong tinh gap & 5,4% bénh
nhan mang BRCA1 va 9,5% bénh nhan mang BRCA2 [9].
M@i lién quan ré nhat khi xét dén ung thu vi thé tam am
(TNBC). Nghién cttu clia chung t6i ghi nhan kha nang
TNBC & nhirng ngudi mang bién thé LP gen BRCA1/2 cao
gap 5,47 [an so vdi nhitng ngudi khéng mang bién thé LP
gen BRCA1/2 (p=0,015). Nghién clu clia chung t6i kha
tuong dbngvdl phantich gdp cia Chenvacongsutrén 16
nghién cu, gobm 46.870 bénh nhan ung thu va, cho thay
bénh nhan mang bién thé BRCAT c6 kha nang méc TNBC
cao haon rd rét so véi nguoi mang BRCA2, véi OR = 3,292;
95%Cl: 2,773-3,909, va cao hon so v&i ngudi khdng mang
bi€n thé, véi OR = 4,011; 95%Cl: 3,362-4,786 [10]. VGi c&
mau nho va chi cé 10 bénh nhan mang bién thé BRCA1/2
LP, két qua nghién ctu cia chung t6i ggi y méi lién quan
gitra sy cd mat clia dot bién BRCA1/2 va tinh trang TNBC
va HER2 am tinh. Trong tuong lai, can tién hanh céc ng-
hién ctru véicd mau lén, phantich rleng BRCA1/2va phan
tang theo cac phan nhém mién dich mé bénh hoc délam
r6 han mai lién quan nay.

5. KET LUAN

Ty l& phéat hién bién thé cé kha nang gay bénh trén gen
BRCA1/2 & nhdm bénh nhan ung thu vu nguy co cao tai
Bénh vién Ung budu Nghé An la 9,7%. C4c bién thé ghi
nhan chu yéu (a bién thé gay cat cut protein, gom bién
thé vé nghia va dich khung; trong d6 BRCA2:¢.6490C>T
(p.Gln2164Ter) la bién thé gap nhiéu nhat. Bénh nhan
mang bién thé BRCA1/2 gay bénh/cé kha nang gay bénh
c6 xu hudng lién quan véi ki€u hinh HER2 4m tinh va ung
thu vi thé tam am.
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