[bookmark: _Toc143821572]XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN, xét nghiệm nhằm xác định những thay đổi trong các nhiễm sắc thể, gen hoặc các protein - có liên hệ với các rối loạn di truyền và xác định xem liệu một người có hoặc sẽ phát triển một bệnh nào đó hoặc có thể truyền bệnh cho thế hệ sau hay không. Các XNDT cũng xác định liệu các cặp vợ chồng có nguy cơ cao hơn người bình thường khi sinh con bị ảnh hưởng với một rối loạn di truyền hay không.
Một số gia đình hoặc nhóm dân tộc có tỉ lệ mắc bệnh nào đó cao hơn so với phần còn lại, nên XNDT để sàng lọc di truyền một cặp vợ chồng trước khi mang thai có thể biết liệu con của họ có nguy cơ mắc bệnh hay không. Ngoài ra, những người đang gặp khó khăn trong việc thụ thai hoặc bị sảy thai nhiều lần cũng có thể được xét nghiệm để xem có phải do nguyên nhân di truyền hay không.
Trong thời kỳ mang thai, các tế bào của thai nhi có thể được nghiên cứu về một số rối loạn di truyền hoặc các vấn đề nhiễm sắc thể. XNDT trong thai kỳ được gọi là chẩn đoán trước sinh.
Một bệnh di truyền có thể được chẩn đoán khi mới sinh bằng cách đánh giá thể chất của đứa bé và quan sát các đặc điểm của rối loạn. XNDT có thể giúp xác nhận bất kỳ chẩn đoán nào được thực hiện bằng đánh giá thể chất trước đó. Nó cũng có thể giúp phát hiện các tình trạng thường không biểu hiện cho đến khi trưởng thành. Ngoài ra, XNDT được sử dụng thường xuyên trên tất cả các trẻ sơ sinh để tầm soát một số bệnh di truyền có thể ảnh hưởng đến sức khỏe của trẻ ngay sau sinh.
Một số khiếm khuyết di truyền có thể khiến một người dễ mắc một số loại ung thư, vd. như ung thư vú. Việc kiểm tra những khiếm khuyết này có thể giúp dự đoán rủi ro của một người. Các loại XNDT khác giúp chẩn đoán, dự đoán và theo dõi tiến trình của một số loại ung thư, đặc biệt là bệnh bạch cầu và u lympho.
Các loại XNDT: gồm có:
Xét nghiệm gen: tìm kiếm các dấu hiệu của một bệnh bằng cách kiểm tra DNA lấy từ máu, dịch hoặc mô của một người. Xét nghiệm này có thể phát hiện những thay đổi lớn (như một gen có một phần bị thiếu hoặc được bổ sung) hoặc những thay đổi nhỏ (như một bazơ hóa học bị thiếu, được bổ sung hay bị thay đổi trong chuỗi DNA). Những thay đổi quan trọng khác bao gồm gen có quá nhiều bản sao, gen hoạt động quá mạnh, gen bị tắt hay bị thiếu.
Giải trình tự DNA trực tiếp để tìm các đột biến gen cụ thể. Một đột biến bất kỳ nào đó có thể làm cho gen bị mất chức năng và gây ra bệnh. Xét nghiệm này thường được thực hiện trên các tế bào bạch cầu, nhưng nó cũng có thể được thực hiện trên các mô khác. 
Xét nghiệm DNA gián tiếp: các nghiên cứu liên kết gia đình được thực hiện để nghiên cứu một bệnh khi chưa biết chính xác loại và vị trí của sự thay đổi di truyền, nhưng vị trí chung trên nhiễm sắc thể đã được xác định. Nghiên cứu liên kết có nhược điểm là không được tìm thấy trong phân tích đột biến DNA trực tiếp và yêu cầu nhiều thành viên trong gia đình tham gia thử nghiệm. Nếu các thành viên chính trong gia đình không tham gia, tiền sử gia đình không đầy đủ có thể khiến kết quả của các thành viên khác không đầy đủ. 
Xét nghiệm nhiễm sắc thể: các hội chứng di truyền khác nhau được gây ra bởi các bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể. Để phân tích nhiễm sắc thể của một người, các tế bào của họ được cho phép phát triển và nhân lên trong phòng thí nghiệm cho đến khi chúng đạt đến một giai đoạn phát triển nhất định. Khi các tế bào đã đạt yêu cầu, chúng được đặt trên một tấm kính hiển vi sử dụng một kỹ thuật để làm cho chúng vỡ ra và giải phóng các nhiễm sắc thể. Dưới kính hiển vi, các nhiễm sắc thể được đếm, xác định và phân tích dựa trên kích thước, hình dạng và sự nhuộm màu của chúng.
Xét nghiệm sinh hóa: các gen chứa các thông tin để tạo ra các protein và mức protein bất thường có thể là dấu hiệu của một rối loạn di truyền. Các xét nghiệm sinh hóa xem xét đặc điểm của các protein quan trọng để xác định các gen không hoạt động bình thường. Những loại xét nghiệm này thường được sử dụng để sàng lọc sơ sinh. 
Ứng dụng của XNDT: 1)Sàng lọc sơ sinh: xét nghiệm mẫu máu của trẻ sơ sinh để tìm các sản phẩm gen bất thường hoặc bị thiếu. Các chương trình sàng lọc sơ sinh kiểm tra các rối loạn có thể gây ra bệnh truyền nhiễm, tử vong sớm, rối loạn thính giác, hoặc các vấn đề về tim, cũng như các bệnh lý khác. 2)Phát hiện người mang gen bệnh: một cá nhân có gen liên quan đến một bệnh nhưng không có biểu hiện nào của bệnh được gọi là người mang gen bệnh. Người mang gen bệnh có thể truyền gen cho đời sau. Các XNDT đã được phát triển để cho các bậc cha mẹ tương lai biết họ có phải là người mang gen bệnh nào đó hay không. Nếu một hoặc cả hai cha mẹ là người mang gen bệnh, thì dự đoán trước được nguy cơ truyền bệnh cho con. 3)Xét nghiệm tiền triệu chứng: không phải tất cả các bệnh di truyền đều thể hiện ảnh hưởng của chúng ngay lập tức khi mới sinh hoặc trong thời thơ ấu mặc dù đột biến gen có từ khi mới sinh. Tuy nhiên, nếu một gen đột biến cụ thể gây ra bệnh khởi phát muộn đã được xác định, 1 người trong gia đình bị ảnh hưởng có thể được xét nghiệm trước khi các triệu chứng xuất hiện. 4)Xét nghiệm sự nhạy cảm ung thư: ung thư có thể là kết quả của một gen đột biến di truyền hoặc một gen đột biến trong cuộc đời của một người. Một số gen, được gọi là gen ức chế khối u, tạo ra các protein bảo vệ cơ thể khỏi ung thư. Các gen khác, được gọi là gen sinh ung thư, có liên quan đến sự phát triển của tế bào. Một đột biến trong gen sinh ung thư có thể gây ra sự phát triển quá mức - khởi đầu của ung thư. Các xét nghiệm DNA trực tiếp tìm các đột biến gen được xác định và có liên quan đến một số loại ung thư. 5)Phân tích nhiễm sắc thể trước và sau sinh: phân tích nhiễm sắc thể được thực hiện trên các tế bào của thai nhi chủ yếu khi người mẹ 35 tuổi trở lên vào thời điểm mang thai, đã trải qua nhiều lần sảy thai hoặc có tiền sử gia đình về một ca tử vong do di truyền. Phân tích nhiễm sắc thể bằng cách sử dụng các tế bào máu được thực hiện trên trẻ em sinh ra có hoặc sau đó phát triển các dấu hiệu của khiếm khuyết trí tuệ hoặc dị tật thể chất. Ở trẻ lớn hơn, phân tích nhiễm sắc thể có thể được thực hiện để điều tra sự chậm phát triển. 6)Xét nghiệm chẩn đoán: được sử dụng để xác định chẩn đoán khi một người có các dấu hiệu hoặc triệu chứng của một bệnh di truyền. XNDT được sử dụng phụ thuộc vào bệnh được thử nghiệm. Vd. nếu một bệnh nhân có các đặc điểm thể chất biểu thị cho Hội chứng Down, xét nghiệm nhiễm sắc thể sẽ được sử dụng. Để kiểm tra chứng loạn dưỡng cơ Duchenne, xét nghiệm gen được thực hiện để tìm kiếm các đoạn còn thiếu trong gen dystrophin. 7)Xét nghiệm gen phản ứng thuốc: thử nghiệm di truyền dược lý nhằm mục đích thiết kế các phương pháp điều trị bằng thuốc cho từng cá nhân bằng cách phân tích gen của một người để tìm hiểu cách cơ thể bệnh nhân sẽ phân hủy một số loại thuốc nhất định. 
Các phương pháp XNDT: hầu hết các xét nghiệm về bệnh di truyền của trẻ em và người lớn đều được thực hiện trên máu. 
Xét nghiệm tiền sinh sản được thực hiện trên nước ối hoặc lấy mẫu nhung mao màng đệm. Tủy xương được sử dụng để phân tích nhiễm sắc thể ở những người bị bệnh bạch cầu hoặc ung thư hạch. 
Chuẩn bị: vì XNDT không phải luôn chính xác và mỗi cá nhân được XNDT cần được quan tâm riêng, tư vấn di truyền nên được thực hiện trước khi XNDT. Sự tìm hiểu về căn bệnh được đề cập, những lợi ích và rủi ro của kết quả, và những lựa chọn điều trị có sẵn nếu kết quả dương tính... sẽ giúp người chuẩn bị cho xét nghiệm. Trong buổi tư vấn di truyền, cá nhân quan tâm đến XNDT sẽ được tư vấn kết quả xét nghiệm sẽ ảnh hưởng như thế nào đến cuộc sống, gia đình và các quyết định trong tương lai của họ.
Chăm sóc sau xét nghiệm: sau khi lấy máu, bệnh nhân có thể cảm thấy khó chịu, bầm tím tại chỗ lấy máu, có thể chóng mặt hoặc ngất xỉu. Ép lên vị trí lấy máu cho đến khi máu ngừng chảy để giảm bầm tím. Chườm ấm lên chỗ chích để giảm cảm giác khó chịu. 
Việc lấy mẫu nhung mao màng đệm, chọc dò màng ối và các thủ thuật tủy xương đều được thực hiện dưới sự giám sát của bác sĩ chuyên khoa. Sau khi làm thủ thuật, người đó được yêu cầu nghỉ ngơi, theo dõi tình trạng yếu và dấu hiệu chảy máu.
Kết quả: kết quả bình thường cho phân tích nhiễm sắc thể là 46, XX hoặc 46, XY. Điều này có nghĩa là có 46 nhiễm sắc thể (bao gồm hai nhiễm sắc thể X cho nữ hoặc một X và một Y cho nam) không có bất thường về cấu trúc. Kết quả bình thường cho phân tích đột biến DNA trực tiếp hoặc nghiên cứu liên kết là không tìm thấy đột biến gen. Những người biết chắc rằng họ không còn nguy cơ mắc bệnh di truyền có thể lựa chọn không trải qua một số liệu pháp dự phòng và cảm thấy bớt lo lắng và yên tâm hơn. Một báo cáo phân tích nhiễm sắc thể bất thường sẽ bao gồm: tổng số nhiễm sắc thể; kết qủa xác định sự bất thường được tìm thấy. Các xét nghiệm về đột biến gen sẽ cho kết quả các đột biến được tìm thấy. Trước khi đưa ra quyết định dựa trên một kết quả xét nghiệm bất thường, nên gặp chuyên gia tư vấn di truyền để thảo luận về ý nghĩa của kết quả và tìm hiểu những lựa chọn có sẵn, bao gồm cả rủi ro và lợi ích của mỗi lựa chọn. 
Rủi ro: lấy mẫu nước ối và lấy mẫu nhung mao màng đệm có nguy cơ sảy thai, nhiễm trùng và chảy máu. Sau lấy mẫu tủy xương, vị trí lấy mẫu có thể trở nên nhiễm trùng và sốt. 
XNDT còn liên quan đến các rủi ro khác. Nhiều người lo sợ có thể mất quyền riêng tư về thông tin sức khỏe cá nhân. Các thành viên khác trong gia đình có thể bị ảnh hưởng bởi kết quả XNDT của một người. 
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