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TÓM TẮT NHỮNG KẾT LUẬN MỚI CỦA LUẬN ÁN
1. Đã giải được trình tự toàn bộ vùng mã hóa của 07 bệnh nhân tự kỷ Việt Nam với độ chính xác cao, cung cấp bộ dữ liệu lớn về các biến thể di truyền  liên quan đến bệnh tự kỷ ở bảy bệnh nhân. 
2. Đã xác định được hai biến thể mới (p.L111P và p.R3048C) trên gen RYR3 liên quan đến việc vận chuyển ion Ca2+ ở bệnh nhân T06.
3. Đã xác định được hai biến thể mới (p.R801C và p.Y819C) trên gen RYR2 liên quan đến việc vận chuyển ion Ca2+ ở bệnh nhân T07
4. Đã xác định được sáu biến thể mới (p.A2224S; p.W13569C; p.Val13167Met; p.L13171F; p.E12869K; p.D13229E) trên gen MUC16 ở 06 bệnh nhân T02, T03, T06, T07, T08 và T09.
5. Đã xác định được đa hình rs7725785c.507+53G>T trên gen HTR4 ở 04 bệnh nhân T01, T07, T08 và T09.
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FINDINGS AND CONCLUSIONS

1. The entire coding regions of 07 Vietnamese autism patients were sequenced with high accuracy, providing a large data set of autism-related genetic variations in seven patients.

2. Identifed the two new variants (p.L111P and p.R3048C) on RYR3 gene involved in transporting Ca2+ ions in patient T06.

3. Identifed the two new variants (p.R801C and p.Y819C) on RYR2 gene related to transporting Ca2+ ions in patient T07

4. Identifed the six new variants (p.A2224S; p.W13569C; p.Val13167Met; p.L13171F; p.E12869K; p.D13229E) on MUC16 gene in 06 patients including T02, T03, T06, T07, T08 and T09.

5. Identifed a polymorphic rs7725785 c.507 + 53G> T on HTR4 gene in 04 patients including T01, T07, T08 and T09.
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