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Tai sao con t6i can xét nghiém sang loc so sinh?

Tat ca cac bac cha me déu hi vong con minh dugc khde manh. Mot s6 em bé trong hoan
toan khde manh khi mdi sinh c6 thé phat sinh nhiing van dé anh hudng dén qua trinh
trudng thanh va phat trién sau nay. Xét nghiém sang loc sd sinh gitp kiém tra nhiéu
tinh trang bénh chua biéu hién ré rang khi méi sinh, nhung can dugc diéu tri. T viéc
phat hién van dé stic khoe ngay sau khi sinh, tré sé& nhanh chéng duoc diéu tri s6m. Xét
nghiém sang loc so sinh gép phan cai thién stic khoé va su phat trién cla tré so sinh.

Hang nam & tiéu bang Ohio, xét nghiém sang loc so sinh da gitp phat hién hon 500
tré so sinh can cham soc y t€. Khoang 200 tré bj di€éc hodc nghe kém, khoang 80 tré bj
bénh tim nghiém trong va khoang 300 tré c6 cac réi loan y té nghiém trong dugc phat
hién théng qua xét nghiém mau.

Con toi sé trai qua nhiing xét nghiém sang loc nao?

Chinh quyén ti€u bang Ohio mong muén bao vé stic khoé cla tat ca tré sa sinh; do dé
luat phép ti€u bang yéu cau thuc hién ba loai xét nghiém khac nhau cho tré truéc khi
r&i bénh vién vé nha:

| Sang loc thinh luc dé phat hién nguy co khiém thinh;

B Do dod bao hoa oxy qua da dé phat hién s6m cac van dé lién quan dén cdu tric tim; va

2 [ ] Xét nghiém giot mau got chan dé sang loc mét s6 nguy ca stic khde khac nhau.



Cac van dé siic khéde ma ti€u bang Ohio xét nghiém sang loc la gi?

B Sang loc thinh luc
Sang loc thinh luc d€ xdc dinh nguy co khiém thinh. Khiém thinh c6 thé do nhiéu
nguyén nhan khac nhau. Phat hién sém tinh trang khiém thinh sé gitip con ctia quy
vi phat trién ky ning giao tiép, ngdn ngt va noi.

B Do d6 bao hoa oxy qua da dé phat hién cac van dé tim bam sinh
Cé nhiéu dang bénh tim b&m sinh khac nhau. Tai Ohio, viéc do d6 bao hoa oxy
qua da dugc st dung dé xac dinh 7 loai bénh tim quan trong bao gém: héi chiing
gidm san tim trai, hep déng mach phéi, tir chiing Fallot, bt thusng héi luu tinh
mach phéi toan phan (TAPVR), chuyén vi dai ddng mach, hep van ba 4 va than
chung déng mach.

B Xét nghiém giot mau gét chan
Tiéu bang Ohio thuc hién sang loc mét s6 tinh trang stic khde dya trén viéc ldy
mau xét nghiém tai got chan. Cac tinh trang y té dugc xem xét trong pham vi
sang loc sa sinh cda ti€éu bang Ohio do t6 chiic March of Dimes va Bé Y Té va Dich
Vu Nhan Sinh Hoa Ky dé xuat (danh sach day d duoc trinh bay & cudi sé tay nay,
dé biét thém théng tin chi tiét xin vui ldng truy cap trang web:
https://www.odh.ohio.gov/odhprograms/phl/newbrn/nbsdisorderslist.aspx).

Lam thé nao va khi nao con téi dugc tham gia cac xét nghiém sang loc?

B Sang loc thinh lyc
Viéc sang loc thinh luc sé dugc
thuc hién truéc khi con clia
quy vi r&i bénh vién vé nha,
thong thuong dugc thuc hién
tai phong cia me hodc phong
tré. Toan b xét nghiém chi
mat 15 phut va bé c6 thé ngu
trong khi sang loc. C6 hai loai
xét nghiém khac nhau dugc
st dung. Con cla quy vi cé thé
dugc tham gia mot hodc cd hai
xét nghiém moé ta dudi day.

® Do am 8¢ tai (OAE): Xét
nghiém nay st dung nut tai nghe bang bot x6p nho, mém hoéc cao su. dugc
dat vao bén trong tai clia bé dé cho bé nghe am thanh ém diu. Tiéng vang
phan xa trd lai trong 6¢ tai sé dugc do cu thé nhdm xac dinh thinh luc ctia bé
¢6 binh thudng hay khéng.

® Do dién thinh luc (ABR): Xét nghiém nay st dung ba miéng bang nho dan
trén mat, vai va c6 clia em bé; sau d6 chup headphone nhé qua tai clia bé
hodc dat cac nut tai nghe vao tai clia bé dé cho bé nghe &m thanh ém diu.
Xét nghiém nay do do phan ting clia cac day than kinh thinh giac véi am
thanh nhu thé nao.
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Do do6 bao hoa oxy qua da dé phat hién cac van dé tim bam sinh

Xét nghiém do do6 bao hoa oxy qua da la mot xét nghiém don gian, khong gay
dau dén cho bé va thuang dugc thuc hién khodng 24 gid sau khi sinh. Mdy do do
bao hoa oxy qua da sé do lugng oxy trong mau clia bé qua cac cam bién dat trén
da. Cac cdm bién thudng dugc dat trén ban tay hay ban chan cta bé.

Xét nghiém giot mau goét chan

Mot vai giot mau sé dugc trich tur got chan cla bé sau khi sinh mot ngay va dugc
gui tGi Phong Xét nghiém cda S&'Y té Ohio, noi ti€én hanh cac xét nghiém sang loc
nhiéu tinh trang y té€ khac nhau.

Néu con téi khéng dugc sinh & bénh vién thi sao?

Tat ca em bé duac sinh & Ohio déu dugc xét nghiém sang loc so sinh. Néu con cua
quy vi khéng dugc sinh tai bénh vién, hay lién hé véi ho ly, bac si hodc phong y té dia
phuong dé tién hanh cac xét nghiém sang loc so sinh. O nhiéu quan, viéc sang loc ¢6
thé dugc thuc hién ngay tai nha. Biéu quan trong la phai xét nghiém giot mau got
chan tré sau khi sinh it nhat 24 gid, nhung trudc khi bé dugc sau ngay tudi.

Lam thé nao dé biét két qua xét nghiém cia con t6i?

Sang loc thinh luc

Ban in k&t qua sang loc thinh lyc sé dugc nhan vién bénh vién trao cho quy vi
trudc khi rai bénh vién vé nha. Nhan vién bénh vién ciing sé hé trg dat lich hen
xét nghiém thinh luc bé sung néu can thiét.

Do d6 bao hoa oxy qua da dé phat hién cac van dé tim bam sinh

Co sy té cham sdéc con clia quy vi sé gui cho quy vi két qua sang loc. Néu két qua
xét nghiém am tinh thi tdc la con cta quy vi cd lugng oxy trong mau binh thuong.
Néu két qua xét nghiém duong tinh thi tuc la con ctia quy vi ¢é lugng oxy trong
mau thap. Diéu nay khong c6 nghia la con cta quy vi bi bénh tim ma nghia la co
5@y té sé tiép tuc theo dbi bé va co thé xét nghiém lai sau d6 moét thai gian ngan
hodc tién hanh siéu am tim.

Xét nghiém giot mau goét chan

Két qua xét nghiém mau clia bé sé dugc gui téi bénh vién noi bé dugc sinh ra va
t6i co s& cham séc stic khoé ctia bé ngay sau khi hoan thanh. Két qua thusng cé
trong vong hai tuan. Két qua sang loc ctia hau hét tré sa sinh la binh thudng va
cha me sé Iay két qua khi dua bé di kiém tra stic khée dinh ky. Néu két qua sang
loc cho thay nhimng dau hiéu bat thudng, ca s&'y té sé lién lac vdi gia dinh va bo tri
céac xét nghiém bé sung.

Quy vi cdn cung cdp dia chiva sé dién thoai chinh xdc cho bénh vién va co sGy té dé
ho cé thélién lac khi can.



Can lam gi trong truéng hop con téi can xét nghiém bd sung?

Co sy té cham séc stic khoé clia bé sé lién lac véi quy vi néu bé can cac xét nghiém
b6 sung, gidi thich Ii do tai sao bé can phai dugc xét nghiém lai va nhimng budc can lam
ti€p theo. Néu con clia quy vi can xét nghiém bé sung, hay lam theo huéng dan cla co
s3y té. Mot s6 xét nghiém sé can phai thuc hién ngay, con mét s6 xét nghiém khac ¢
thé& ch& tdi khi con clia quy vi l6n hon mét chit. Trong mét s trudng hgp, con clia quy
vi sé dugc gidi thiéu t&i mot bac si chuyén khoa.

B Sang loc thinh luc
Né&u khéng dat xét nghiém thinh luc, bé sé dugc gidi thiéu téi chuyén gia thinh hoc
dé xét nghiém b8 sung trong vong hai dén ba tuan. Néu con clia quy vi bi khiém
thinh, Chuong trinh Khiém thinh Tré so sinh sé gidi thiéu vé cac dich vu can thiép
sém tai nha dé gitp phat trién kha nang giao ti€p va ngdn ng ctia bé. Tinh trang
khiém thinh dugc phét hién sém chiing nao thi tré dugc bét dau phat trién ky ning
giao tiép sém chling dé. Diéu nay rat quan trong d8i vdi qua trinh phat trién, két
qua hoc tap, trinh d6 van hod va phat trién ky nang cdm xic xa hoi cla tré.

B Do d6 bao hda oxy qua da dé phat hién cac van dé tim bam sinh
Néu khéng dat cac xét nghiém do d6 bao hoa oxy, con clia quy vi sé dugc xét
nghiém bé sung dé sang loc bénh tim bam sinh. Xét nghiém nay cé thé dugc thuc
hién trudc khi dua bé rgi bénh vién vé nha hodc tai co sG clia bac si chuyén khoa
tim mach nhi dé€ c6 cac bién phap chdm soc y t€ bé sung. Nhiing triéu chiing tim
bam sinh nghiém trong can dugc diéu tri trong vong vai tuan hodc vai thang dau
sau khi bé dugc sinh ra @€ ngan ngua tir vong hay khuyét tat.

B Xét nghiém giot mau goét chan
Néu két qua xét nghiém giot mau gét chan cho thdy nhiing dau hiéu bat thudng,
€0 8y té& cham soc stic khoé clia bé sé bé tri xét nghiém bé sung ngay lap tic.
Trong mot s6 trudng hop, con cla quy vi sé dugc gidi thiéu dén maot bac si
chuyén khoa. Nhiing tinh trang nay can dugc nhanh chéng phat hién dé cé thé
bat dau qua trinh diéu tri cang sém cang t6t, giup cai thién stic khée va qua trinh
phat trién cua tré.

A

-

i ¢6 thé néi chuyén véi ai néu c6 cau héi?

Hay hoi co sy té cla bé néu quy vi c6 bat ky cau héi hay quan ngai nao.

Tim hiéu trén trang web Sang loc So sinh clia S&Y t€ Ohio:
www.odh.ohio.gov/odhPrograms/phl/newbrn/nbrn1.aspx.
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Con t6i c6 can xét nghiém sang loc khéng?

Sang loc so'sinh gitip ngdn
chan tdr vong, cdi thién suc
khoé clia tré so sinh va la yéu
cau bat budc déi véi tat ca
tré sa sinh & Ohio. Trong moét
s6 trudng hap, cha me co
thé tir ch8i xét nghiém sang
loc so sinh.

Cha me ¢6 thé tir chéi moi
loai hinh sang loc so sinh
néu viéc nay trai vai tin
ngudng tén gido cta ho. Cha
me cling c6 thé tir ch&i kiém
tra thinh luc vi bat ky ly do
nao khéc. Cac bac cha me tu
chéi sang loc sa sinh phai ky
vao ban xac nhan rang ho phan déi viéc xét nghiém véi con minh.

Luat phap Ohio ciing cho phép cha me dugc quyén ti chéi kiém tra bénh Krabbe

I mot trong cac tinh trang dugc sang loc qua xét nghiém giot mau gét chan. G cap
qudc gia, Krabbe khéng dugc bao gém trong pham vi xét nghiém giot mau. Krabbe

la mét chiing bénh hi€ém dan téi tén thuang ndo bo va than kinh nghiém trong theo
thai gian. Hién van chua c6 phuong phép diéu tri nao cho bénh nay. Trong mét s6
trudng hgp, néu dugc phat hién ngay sau khi sinh, viéc ghép tly xuong trong nhiing
tuadn dau tién clia tré c6 thé lam cham su phét trién clia bénh. Cac bac cha me & Ohio
dugc quyén tir chdi sang loc bénh Krabbe qua xét nghiém giot mau gét chan vi bat cd
ly do nao. Néu khéng mudn xét nghiém bénh Krabbe véi con minh, quy vi can théng
bao cho y ta hodc ho ly vé diéu nay tai thai diém |y mau mau cla bé. Trong s6 cac
bénh dugc sang loc qua xét nghiém giot mau, luat phap Ohio chi cho phép tir chdi xét
nghiém Krabbe, tat ca cac chiing bénh con lai sé dugc thuc hién bat budc.



Cac tinh trang y té bao gom trong xét nghiém giot mau

R&i loan axit amin xuét phat tir van dé lién quan dén kha ning co thé sir dung ding
céc loai axit amin nhat dinh trong thuc phdm. Cac héa chat nguy hiém tich tu trong

cd thé ngay sau khi sinh va c6 thé lam tén thuong ndo b6 va cac co quan khac. Ché do
an udng dac biét hay thuc pham bé sung cé thé gitip diéu tri nhiing van dé stc khoe
nay, gidp lam cham hodc ngén nglra tac hai xau hon. Chuong trinh cla tiéu bang Ohio
sang loc céc r6i loan chuyén hoa amin sau day: Réi loan chuyén héa axit Arginemia
niéu (ASA), r6i loan chuyén héa Citrullin Loai | (CIT) va Loai Il (CIT Il), r&i loan chuyén
héa Homocysti niéu (HCY), réi loan chuyén héa Hypermethionin (MET), bénh ti€u Siro
(MSUD), r8i loan chuyén hoa Phenylketone niéu (PKU), réi loan chuyén héaTyrosin Loai
[ (TYRI), Loai Il (TYR Il) va Loai lll (TYRIII).

R&i loan axit béo c6 thé can tra kha nidng chuyén héa chat béo thanh nang lugng
cla cc thé. Tré so sinh mac chiing r6i loan chuyén héa axit béo cé thé d6i mat véi
cac van dé tim mach, kho thg, dong kinh, suy nhugc ca thé va ti vong. Ché do &n
udng dac biét, an nhiéu bira va diing thudc cé thé gitip ngan chan cac triéu ching.
Chuong trinh cla tiéu bang Ohio sang loc cac réi loan chuyén héa axit béo sau day:
Thiéu hut enzyme Carnitine/Acylcarnitine Translocase (CACT), thi€éu hut enzyme
Carnitine Palmitoyl Transferase loai Il (CPT II), thi€u hut hap thu Carnitine (CUD),

réi loan chuyén hoa axit Glutaric loai Il (GA-2), thi€u hut enzyme Hydroxy Long Chain
Acyl-CoA Dehydrogenase (LCHAD), thiéu hut enzyme Medium Chain Acyl-CoA
Dehydrogenase (MCAD), thi€u hut Protein 3 chiic nang (TFP), thi€u hut enzyme
Acyl-CoA Dehydrogenase chudi rat dai (VLCAD).

R&i loan axit hitu co xay ra khi co thé ctia bé khong thé loai bd mét s6 chat thai tur
mau. Diéu nay c6 thé dan dén nén, lugng dudng trong mau thap, hén mé hodc tu
vong. Phuong phép diéu tri c6 thé bao gém ché d6 an uéng dac biét va thudc. Chuong
trinh cla ti€u bang Ohio sang loc cac réi loan chuyén héa axit hitu co sau day: Bénh
thi€u hut enzyme 2-Methylbutyryl-CoA Dehydrogenase (2MBG), thiéu hut enzyme
3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA Lyase (HMG), thi€u hut enzyme Acetoacetyl-CoA
Thiolase ty thé (BKT), thi€u hut enzyme 3-Methylcrotonyl-CoA Carboxylase (3MCC),

r8i loan chuyén héa axit Glutaric loai | (GA-1), thi€u hut enzyme Isobutyryl-CoA
Dehydrogenase (IBG), réi loan chuyé&n héa axit Isovaleric (IVA), réi loan chuyén hoéa axit
Methylmalonic (MMA), thi€u hut enzyme Multiple CoA Carboxylase (MCD), r6i loan
chuyén héa axit Propionic (PROP).

Thiéu hut Biotinidase xay ra khi bé khong thé st dung dugc vitamin Biotin binh
thudng. C6 thé ngan ngiia cac van dé phat ban trén da, dong kinh, khiém thinh hoac
cham phat trién bang cach bé sung biotin vao ché dé &n uéng.

Bénh ting san tuyén thugng than bam sinh (CAH) xay ra khi co thé khong tao
dugc cac hodc-mon nhat dinh & tuyén thugng than. Tré so sinh mac phai tinh trang
nay c6 thé chuyén ning thanh cac giai doan de doa tinh mang do mat nudc va hén
mé. Mot s6 hién tugng bat thudng c6 thé xuat hién & bd phan sinh duc clia bé gai.
Qua trinh diéu tri bdng thudc cé thé gilip ngan nglia cac bién chiing nguy hiém dén
tinh mang cua tinh trang nay.

Bénh Suy gidp bam sinh xay ra khi co thé tré khong san sinh da hodc-maon tuyén
gidp dé duy tri khd ndng phat trién binh thudng. Diéu tri bang thudc cé thé gidp ngan
nglia cac van dé tang trudng va cham phat trién.
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Bénh Xao nang (CF) Ia mét bénh di truyén & phéi va hé théng tiéu hoa, c6 thé gay ra
nhiém tring nguc va suy dinh duéng. Phat hién va diéu tri sém cé thé gilp cai thién
qua trinh phat trién va gidm nguy co nhiém trung.

Bénh réi loan chuyén héa duéng Galactose xay ra khi co thé bé khong thé hap
thu dudng siia (galactose). Ché d6 &n udng dac biét khéng cé dudng sia cé thé gitp
ngan nguia tén thucng nao va gan.

Bénh thi€u mau Sickle-Cell va Hemoglobinopathy khac 1a nhing réi loan

di truyén anh hudng dén hong cau. Mét so réi loan nay déi khi gay dau dén, nhiém
tring hodc céac van dé stic khoé nghiém trong khac cé thé dan dén tir vong. C6 thé can
diéu tri bang thuéc dé gidam nguy ca nhiém trling va cac van dé khac. Tré sa sinh méc
nhiing réi loan nay can dugc dua tdi bac si chuyén khoa dé kham va diéu tri.

Suy yéu mién dich két hop nang (SCID) bao gém mot nhém réi loan mién dich
hi€m gdp nhung nghiém trong. Co thé clia em bé khéng thé san sinh mot s6 t&€ bao
bao vé co thé khoi bi nhiém trung. Tré so sinh khéng dugc diéu tri ¢ thé dién bién
thanh nhiém khuan de doa tinh mang do vi khudn, vi rat va ndm. Diéu tri c6 thé lam
gidm nguy cc nhiém trung.

Bénh lién quan t&i rdi loan cac chat trong lysosome (LSDS) |a nhiing triéu
chiing xay ra khi co thé khéng san sinh ra cac enzyme can thiét dé bién déi cac phan
tlr16n thanh cac chat nhd hon cho co thé hap thu. Cac phan tr 1én tich tu trong té bao
va cé thé gay tén thuong cho néo, day than kinh, tim, xuong, gan va cac cd quan khac.
Diéu tri c6 thé bao gom thay thé enzyme va ghép tly xuong. Ti€u bang Ohio thuc hién
sang loc cac bénh lién quan tGi réi loan cac chat trong lysosome sau day: Bénh Krabbe,
bénh Mucopolysaccharidosis Loai |, va Bénh lién quan tdi réi loan cac chat trong
Glycogen Loai Il (Bénh Pompe).




