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Gidi thiéu vé di truyén
hoc va hé gen

Hé gen la nghién ctru vé bd gen.

Hé gen la mot tap hop thong tin di truyén
hoan chinh cua sinh vat, con dwoc goi la
ADN. T4t ca cac sinh vat séng déu c6 bo
gen riéng, méi bd gen la ddc nhét.

Co thé chung ta chtra hang triéu té bao, la

nhirng khdi cAu tric tao nén tat ca cac mo

trong co’ thé ching ta (vi du nhw da, xwong
va co).

Bén trong té bao clia chung ta la ADN,
ADN chi cho té bao ctia ching ta cach hoat
dong. ADN c6 thé dwoc coi l1a hwéng dan

st dung cho co thé ban vé cach hoat déng.
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Cac té bao hoat ddng khac nhau tuy thugc
vao phan nao ctia ADN dwoc sir dung dé
lay théng tin cda chung.

Théng tin di truyén ca nhan cda ban xac
dinh nhiéu dac diém (vi du nhw mau mat va
téc hoac nhdm mau cula ban)

Mac du khéng phai tt ca cac bénh déu

di truyén nhwng nhirng thay déi (hodc dot
bién) trong ADN cta ban déi khi cé thé gay
ra cac van dé vé strc khoe.



Chromosome

Nucleus

Hé gen la mot tap hop théng tin di truyén hoan chinh cla mét sinh vat, con dwoc goi 1a ADN (DNA).

Thuat nglr quan trong

Nhiém sac the

Cac cau truc trong té bao noi ADN cua ban duwoc
dong goi.

ADN

CAu tric héa hoc hop thanh vat chat di truyén cla
ban.

Exome
Tat ca cac gen trong hé gen dwoc goi la exome.

Gen

M6t phan clia vat chat di truyén cta ban kiém soat
cach phat trién cac dac diém clia ban. Con ngudi co
khoang 20.000 gen trong b gen cua ho.

Hé gen

TAt ca vat chat di truyén cha ban, bao gébm gen va
ADN gilra cac gen.

Dét bién

Day |a nhirng khac biét trong mét gen khién con
nguwdi cé nhivng dac diém khac nhau. Day cé thé la
nhirng d&c diém dién hinh nhw mau mét hoac nhirng
d&c diém bét loi co thé gay bénh.
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Sw khéc biét gitra di truyén va hé
gen trong cham séc sirc khée la gi?

Hé gen kiém tra nhiéu gen trong xét
nghiém chan doan. Di truyén hoc
kiém tra mot vai gen (1 dén 5 gen)
trong mét xét nghiém chan doan.

Trong khi cdng nghé dwoc sty dung
trong cac xét nghiém chan doan
khac nhau gitra hé gen va di truyén
hoc, trong cac cudc thao luan [am
sang voi bénh nhan, cac tr thwong
duwoc str dung thay thé cho nhau ma
khéng c6 van dé gi.

Queensland Genomics dang né lwc dwa hé gen vao dich vu chdm
séc strc khde hang ngay & Queensland, dé chuyén ddi viéc cung cap
céc dich vu y té véi viéc chdn doan nhanh hon, phuong phap diéu tri
m&i va phan phéi hiéu qué hon vé chi phi.

Théng tin nay do Nhém Cong déng Queensland Genomics (Queensland Genomics

Community Group) cung cép cho Bé Céng cu Théng tin Hé Gen (Genomics Information
Toolkit) cho bénh nhan. Thong tin nay chinh xac vao thang 9 nam 2020.

Mudn tim hiéu thém thong tin hodc d& xem cac t& thong tin khac, hay truy cap
qugenslanc[genomics.org/pct\. X
Muon tim hiéu thém thong tin ve Strc khée Di truyeén Queensland, hay truy cap bit.ly/GHQId
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Néu ban mac mot can bénh hiém g&p hoéc lo lang vé‘vén dé bénh st cua gia
dinh, viéc tw van v&i mot chuyén gia suc khc’)g di truyén cé thé gitp ban tim
hiéu xem tinh trang ctia ban c6 phai la di truyén hay khéng.

Strc Khée Di Truyén Queensland (Genetic Health
Queensland - GHQ) la dich vu cham soc strc khde cong
va chuyén trén toan tiéu bang ctia Bo Y té Queensland
(Queensland Health) danh cho nhirng nguoi va cac gia
dinh nghi hoac biét c6 cac van dé vé strc khde di truyén.

GHQ LAM Gi?

G’HQ mang céq nha di truyén hoc lam sang yé dich’vu tw
van di truyén den v&i bénh nhan trong hé thong y té céng
cOng cua Queensland.
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=3 Nha di truyén hoc lam sar]g la bac si duoc
(0] dao tao chuyén khoa vé chan doan cac tinh
£ trang di truyén.

= C6 vén di truyén hoc la chuyén gia y té h.
0 tro lam sang dwoc dao tao chuyén nganh vé di
G truyén hoc.

Ho d&u lam viéc vé&i cac ca nhan, cap doi va
gia dinh c6 nguy co hodc dwoc chan doan
mac bénh di truyén. Ho ciing gilp giai thich két
qua, trang bj kién thrc va hé tro bénh nhan va
gia dinh cua ho.



LAM THE NAO DBE TIEP CAN CAC DICH VU CUA
GHQ?

Bac si da khoa (GP) hoac chuyén gia'y

té clia ban c6 thé gioi thiéu ban dén voi
chuyén gia di truyén ctia GHQ.

Mot s6 chuyén gia y té ciing co thé sép xép cac xét
nghiém di truyén chan doan cho cac trwdng hgp nam
trong linh virc chuyén mon cua ho.

Béc sT hodc chuyén gia y t& clia ban co thé tim tryc tuyén
cac tiéu chi wu tién 1am sang ve di truyen tong quat va di
truyén ung thu:

Cairns

Townsville

Mackay

Rockhampton

* Di truyén Téng quat - www.metronorth.health.qld.gov.

au/specialist_service/refer-your-patient/genetic-health
« Di truyén Ung thw - www.metronorth.health.qld.gov.au/

specialist_service/refer-your-patient/cancer-genetics

Khi ban hoan tat cac cudc hen véi GHQ, nha di truyén hoc
lam sang cla ban sé viét mot ban bao cao cho bac si gidi
thiéu cla ban, va glri mét ban bao cao va/hoac thw cho
ban v&i tw cach la bénh nhan. Sau dé, GP hoac chuyén
gia y té ca ban sé& dwa trén két qua bao cao dé dé& quan
ly viéc cham séc lam sang cua ban.

TOI CO THE DEN VO DICH VU CUA GHQ O bAU?

GHQ la mét dich vu toan tiéu bang,
co tru s& tai Brisbane v&i nhiéu

phong kham & cac khu vwc ngoai 6.
Néu phiu hop vé& mat [am sang, ban ciing c6 thé dat hen

kham strc khoe tir xa, cé sén cho tat ca cac khu vuc ngoai
0 & Queensland.

Bundaberg

Sunshine Coast

Toowoomba '
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Brisbane
Gold Coast



CHI PHi DICH VU CUA GHQ?

B6 Y té Queensland cung cAp céc dich vu y t& cong cong
clia GHQ. Néu xét nghiém dwoc chi dinh 1am sang thi sé
dwoc bénh vién hodc Medicare tai tro. Didu nay c6 nghia
la ban khéng phai tra tién tdi cho cac cudc hen kham hodc
xét nghiém dwoc chi dinh I[am sang.

THOI GIAN CHO DOl DICH VU GHQ LA BAO LAU?

Thoi gian cho cr}o céc cudc henrcﬂa GHQ thay doi tuy
theo mtrc do khan cap - vi dy: néu ban dang mang thai
hoac mac bénh giai doan cuoi.

LOAI 1
bat muc tiéu gap bénh nhan trong
vong 30 ngay

Chi dinh 1am sang c6 nghia la két qua xét nghiém co
thé thay ddi viéc quan Iy strc khde hodc cham séc xa
héi cia bénh nhan va/hodc gia dinh cla ho.

LOAI 2

vong 90 ngay

Bat muc tiéu gap bénh nhan trong

DICH VU DI TRUYEN TU NHAN

TOI CO THE SU’ DUNG DICH VU TU NHAN
KHONG?

C6 nhirng nha di truyén hoc lam sang tw
nhan lam viéc & Queensland. M6t sé cung
cép dich vu cham séc stre khde tr xa cho
bénh nhan & cac khu viwc ngoai 6.

Tham khao t& thong tin v& Nha Di truyén hoc Lam sang &
Queensland (cong va tw) dé biét thém thong tin.

CHI PHi CUA DICH VU TU NHAN LA Gi?

Bénh nhan tw co thé tw tuc kinh phi xét nghiém di truyén,
gia tlr vai trdm dén vai nghin do.

Khi céc tiéu chi cu thé duoc dap trng, mot sb xét nghiém
di truyen c6 thé duwoc tai tro' y té cia chinh pha (Bulk
Billed). Ban cé thé hdi bac sT xem liéu diéu nay co6 ap dung
cho ban hay khong.
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LOAI 3
Dat muc tiéu gap bénh nhan trong
vong 365 ngay

Khi so sanh cac nha cung cép, hay kiém tra nhirng dich
vu ndo dwoc bao gdm trong mirc phi d6. Mot s6 nha cung
cAp 1am viéc & phong thi nghiém khong bao gém phan
tich di lieu dé dwa ra két qua va co thé co phu phi cho
dich vu nay.

XET NGHIEM BAO GOM NHI’NG Gi?

Néu ban chon xét nghiém di truyén, ban s& can cung cap
mot mau ADN cla minh - mau nay sé & dang nwéc bot
hodc mau mau.

CAC CHUYEN GIA KHAC (TU VA CONG)

Mot sb chuyén gia cé kinh nghiém vé cac tinh trang di
truyén lién quan dén linh vwc cia ho cé thé yéu cau cac
xét nghiém di truyén hoac ch&n doan céc tinh trang di
truyén.
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CAcC BUOC BbE NHAN PUQOC SU CHAM SOC?

GIOI THIEU BOI

Bac si da khoa, bac si chuyén
khoa chinh hoac phong kham
da nganh
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NGHIEN CUPU HOAC THU NGHIEM LAM SANG
Khi khéng cé cac phwong phap diéu tri 1am sang
Hth BAC STDA KHOA’VAII-’IOAC H hoac xét nghiém chan doan cho tinh trang bénh,
@ CHUYEN GIA QUAN LY mot sO bénh nhan duwgc Iwa chon tham gia nghién
TIEP TUC CHAM SOC A ctvu hodc thtr nghiém 1am sang dé tiép can cac
phwong phap didu tri méi va/hodc cac xét nghiém
di truy&n hodc hé gen.

Xét nghiém di truy&n hodc hé gen c6 thé ho&c khéng thé dan dén viéc chan doan ctia bénh nhan. Khi hidu biét cia ching
ta vé& bénh di truyén dwoc cai thién, mot sb két qua xét nghiém cé thé dwoc phan tich lai hodc danh gia lai. Viéc phan tich
lai c6 thé d&n dén thay ddi viéc chan doan ctia bénh nhan. Chuyén gia di truyén, chuyén gia chinh théng hodc GHQ c6
thé khuyén ban lién hé lai v&i ho dé thdo luan xem ¢ can xét nghiém lai hodc phan tich lai hay khong.

Queensland Genomics dang né lwc hé gen vao dich vu cham soc sirc I§h6e
hang ngay & Queensland, dé chuyén doi viép cung cap cac dich vuy té voi
[\ viéc chan doan nhanh hon, phwong phap diéu tri m&i va phan phoi hiéu qua

( 9 QueenSIand hon vé chi phi.

Genomlcs Théng tin nay do Nhém Cong déng Queensland Genomics (Queensland Genomics Community
Accelerating change in healthcare Group) cung cap cho Bo Céng cu Théng tin Nghién ctru CAu tric Gen (Genomics Information Toolkit)

cho bénh nhan. Thong tin nay chinh xac vao thang 9 nam 2020.

Muén tim hiéu thém thong tin hodc d& xem céc t& thong tin khac, hay truy cap

queenslandgenomlcs.org . land . queenslandgenomics.org/pct.
07 34431080 £ communications@queenslandgenomics.org Muén tim hi&u thém thang tin v& Strc khoe Di truyén Queensland, hay truy cap

bit.ly/GHQId




Céac nha Di truyén hoc Lam sang & Queensland
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Nha di truyén hoc 1am sang 1a nhirng bac si chuyén chan doan va dwa ra |&i khuyén cho nhirng b&nh nhan cé tinh trang strc khde dwoc thira hwéng hoac di truyén.
C6 mét s6 nha di truyén hoc 1am sang lam viéc & Queensland théng qua hé théng y té cong va tuw.

CAN GIAY GIO!I
NHA CUNG THIEU CUA BAC Si
TEN CO QUAN CAP CHI TIET LIEN HE CHUYEN MON KHU VU’C LAM VIEC DA KHOA (GP)
Céac nha Di truyén hoc  Strc khoe Cong J (07) 3646 1686 + Ditruyénlamsang & Tré  Phong kham & Brisbane va cac trung tam  Co
Lam sang (Various Di truyén & GHQ@health.gld.gov.au em & Nguoi lon & cac khu ngoai 0 lon.
Clinical Geneticists) Queensland < e + Ung thw C6 thé dit hen kham chira bénh tir xa.
(Genetic Health health.qld.gov.au/ghq . Tién san O i
Queensland)
Giao sw David Coman Tw nhan & (07) 3832 9876 - Ditruyénlam sang & Tré  Brisbane. Co
& reception@drdavidcoman.com.au em & "j?“’“j Ion Céac bénh nhan & ngoai Brisbane co thé
<7 drdavidcoman.com.au . TF?O doi chat dat hen kham chira bénh t xa.
’ ’ + Tién san
* Ung thw
Béc si Di Milnes Gen Uc (Genes Tw nhan J (07) 3088 6983 + Ditruyénlam sang & Tré  Brisbane Tuy trwong hop
Australia) & admin@genesaustralia.com.au em & Nguoi lon Cac bénh nhan & ngoai Brisbane co thé
<7 genesaustralia.com.au * Ung thw dat hen kham chira bénh tr xa.
T + Tién san
Bac si Michael Gattas  Di truyén Tw nhan J (07) 3217 8244 + Ditruyénlamsang & Tré  Brisbane Cé
?é)c Erlsbane & email@brisbanegenetics.com.au em & Nguoi lon Céac bénh nhan & ngoai Brisbane co thé
risbane « Ungth - . PPN
Genetics) <V brisbanegenetics.com.au o dathenkhamehttabenhtrxa. L
ERSTTRe S S T TR E TR SO RISRERITEPPPIRPPRIEPS Khong
Di truyen hoc Sudi & (07) 3556 3896 » Tién thai san
nguon (Wellspring 89 email@wellspringgenetics.com.au * Ungthw
Genetics) ’ )
< wellspringgenetics.com.au
Béc si Stephen Di truyén Y hoc Tw nhan & (07) 3202 5547 * Ung thw Gold Coast Co
Withers Uc (Medical </ medgen.com.au + Thén kinh Céc bénh nhan & ngoai Gold Coast c6
Genetics thé dat hen kham chira bénh tir xa.
Australia)

LWU Y: Cac bac s lam sang nay la chuyén gia FRACP vé& Di truyén Lam sang. Cac chuyén gia khac cé thé c6 cac chuyén nganh phu vé di truyén hoc dwoc cdng nhan nhwng khdng dwoc dwa vao danh sach nay.
Hai chuyén gia y té cta ban xem liéu ho c¢é cung cép dich vu tw van va xét nghiém di truy&n hay khéng.
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Khi g&p mét nha di truyén hoc 1am sang, ban thwdng sé can gidy gidi thiéu cia bac si da khoa.

Vui Idng xem t& thong tin lién quan cla chiing t6i v& Tim chan doan?

Théng tin nay do Nhém Cong déng Queensland Genomics (Queensland Genomics Community Group) cung cAp cho B Cong cu Théng tin Hé Gen (Genomics
Information Toolkit) cho bénh nhan.

Thoéng tin nQy chinh xac vao thang 9 nam 2020. Mudn tim hiéu thém thong tin hodc xem cac t& thdng tin khac, hay truy cap queenslandgenomics.org/pct.
Muén tim hiéu thém théng tin v& Strc khde Di truyén Queensland, hay truy cap bit.ly/GHQId

queenslandgenomics.org

07 3443 1080 communications@queenslandgenomics.org
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Hwéng dan vé cac xét nghiém
di truyén va hé gen

Di truyén hoc va hé gen 1a nhivng linh vuc
phat trién nhanh chéng véi cac thuat ng
m&i va cac xét nghiém khac nhau xuét hién
thwdng xuyén.

T& théng tin nay |a hwéng dan dé ban hiéu
nhirng thuat nglr nay va giai thich mot s
cac loai xét nghiém di truyén va hé gen
khac nhau.

Néu ban dang tim chan doan va diéu trj,
nha di truyén hoc 1am sang hodc chuyén
gia y té lién quan clia ban sé& xem xét théng
tin c6 s8n va dé xuét xét nghiém tét nhat
cho ban.

@ queenslandgenomics.org 9 07 34431080 4 communications@queenslandgenomics.org

Cac thuat nglr quan trong

Nhiém sic thé
Céc cAu truc trong t& bao noi ADN clia ban dugc déng
goi.

ADN
CAu truc hoa hoc hop thanh vat chat di truyén cla ban.

Exome
Tat ca cac gen trong hé gen dwoc goi la exome.

Gen

Mot phan cla vat chét di truy&n cla ban kiém soat cach
phat trién cac dac diém ctia ban. Con ngwoi cé khoang
20.000 gen trong b gen cua ho.

B6 gen

TAt ca vat chét di truyén clia ban, bao gdm gen va ADN
gilra cac gen.

Dot bién

Day la nhirng khac biét trong mot gen khién con nguei

¢6 nhitng dac diém khac nhau. Day co thé la nhirng dac
diém dién hinh nhw mau mét hodc nhirng dac diém bat loi
c6 thé gay bénh.



Mot sb loai xét nghiém?

Xét nghiém nhiém sac thé

Phan tich nhiém sac thé db phén tir Micro-array hodc cau
triic nhiém séc thé

Phan tich nhiém séc thé: Nhirng xét nghiém nay kiém tra
sb lwong nhiém sac thé hodc néu bat ky nhiém sic thé
nao cé manh thira hoac thiéu. Cac xét nghiém nay ciing
c6 thé xac dinh xem néu cé sy tai sdp dat vé cu trac Ion
hay khéng.

Diéu kién cu thé ]
Xét nghiém gen don hoac xét nghiém da gen cu thé
Cac xét nghiém nay kiém tra mot hodc nhiéu gen dé tim
céac dot bién gay ra cac bénh cu thé nhw bénh xo hoa
nang.

Xét nghiém triéu chirng cu thé

Xét nghiém nhém bénh hoac xét nghiém da gen dién rong
Caéc xét nghiém nay tim kiém cac dot bién trong nhiéu gen
c6 lien quan dén cac triéu chirng hodc hoi chirng twong
tw v&i nhau - vi du: nhém ung thw di truyén, nhém tim di
truyén hodc nhém déng kinh & tré so sinh.

Giai trinh tw vung hé gen exome (Whole Exome
Sequencing - WES) va giai trinh tw toan b6 hé gen
(Whole Genome Sequencing - WGS)

C4 hai xét nghiém déu thu thap dir liéu tlr gan nhw tat ca
cac gen. Phan tich thwong tap trung vao mét nhom cac
gen c6 lién quan dén tinh trang dwoc quan tam.

WES tiét kiém chi phi hon va tap trung vao nhirng phan
cua hé gen cd nhiéu théng tin nhat.

WGS xem xét t4t ca cac phan cta hé gen. V&i WGS, ¢
thé tim hiéu xem hé gen cé cac manh thira hay thiéu.

Ai can cung cap mau?

Néu ban chon xét nghiém di truyén, ban s& can cung cap
mot mau ADN clia minh - mau nay sé & dang nudc bot
hodc mau mau.

Xét nghiém don (singleton) chi y&u cdu mot mau tiy
bénh nhan.

Xét nghiém bd ba yéu ciu mau tir bénh nhan va cha me
ruét ctia ho.

Xét nghiém cap déi yéu cau ldy mau tir hai nguoi dang
c6 ké hoach sinh con.

Xét nghiém cap chi danh cho bénh nhan ung thw va yéu
cau mét mau xét nghiém gom mé ung thw va binh thwong
cta bénh nhan.
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Muc dich xét nghiém

Xét nghiém chan doan dwoc st dung dé xac dinh
nguyén nhan gay ra cac tinh trang ctia bénh nhan.

Xét nghiém dw doan danh cho ngudi khong coé dau

hiéu ho&c triéu chirng cda tinh trang bénh di truyén. Xét
nghiém dy doan liéu nguoi nay cé kha ndng mac bénh
trong twong lai hay khéng. Néi chung, didu nay chi kha
thi khi c6 thay déi gen ma gay ra tinh trang bénh da duwoc
xac dinh & mot thanh vién khéac trong gia dinh. Vi ly do
dao dtrc, xét nghiém dw doan céc tinh trang khdi phat &
ngwoi Ion chi danh cho nhirng ngwdi trwdng thanh trong
gia dinh.

Xét nghiém tién san danh cho tré chwa sinh ra hodc me
bau va duoc st dung dé xac dinh xem dira tré cé tinh
trang bénh di truyén hay khéng.

Xét nghiém di truyén tién cay ghép Ia xét nghiém phai

trwde khi cdy. Xét nghiém nay duoc str dung dé kiém tra

xem phdi cé cé két ndi v& bién thé di truyén véi tinh trang
di truyén hay khéng.

Sang loc ngw®i mang thai danh cho cac cap déi dang
c6 ké& hoach mang thai. Viéc sang loc dwoc st dung dé
xac dinh nguy co sinh con clia cap doéi véi mét tinh trang
bénh di truyén da biét.

Nhirng diéu quan trong can nhé

Xét nghiém nhiém séc thé duoc st
dung dé chan doan tinh trang bénh va
thwéng chi yéu cdu mau tir bénh nhan.
Trong moét sb trwérng hop cling can xét
nghiém cda cha me.

« Cac xét nghiém cu thé vé tinh trang
bénh hoac triéu chirng dwoc sir dung
dé chén doan cho bénh nhan hoéc thai
nhi, dw doan nguy co’ phat trién bénh
cla bénh nhan hodc dy doan nguy co
tré méc bénh. Cac xét nghiém nay yéu
cau mau tir bénh nhan va trong mét sé
trwérng hop la mau cia cha me.

WES hoiic WGS Ia cac xét nghiém
c6 thé xem xét nhiéu gen cung mét luc.
Cac xét nghiém nay yéu cau mau tiy
bénh nhan va trong mét sb truéng hop
Ia mau cla cha me ho.

Queensland Genomics dang né lwc dwa hé gen vao dich vu chdm séc sirc
khée hang ngay & Queensland, dé& chuyén ddi viéc cung cap cac dich vu y
té v6i viec chan doan nhanh hon, phwong phap diéu tri méi va phan phéi
hiéu qua hon vé chi phi.

Thong tin nay qo Nhém Cong déng Queensland Genomics (Queensland Genomics Community

Group) cung cap cho Bo Céng cu Thong tin Hé Gen (Genomics Information Toolkit) cho bénh nhan.
Théng tin nay chinh xac vao thang 9 nam 2020.

Mudn tim hiéu thém thong tin hodc d& xem cac t& thong tin khac, hay truy cap
qugenslanqgenomics.org/pct\. X
Muon tim hiéu thém thong tin ve Strc khée Di truyén Queensland, hay truy cap bit.ly/GHQId
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