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tieát hôn.



2

Khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh giuùp ngaên ngöøa moät soá beänh coù theå chöõa trò
ñöôïc .

*  Raát coù theå raèng chaùu beù cuûa quí vò seõ mnh khoûe vaø quí vò seõ chaúng bao giôø nghó veà
nhöõng caên beänh coù theå ñöôïc khaùm phaùt hieän nôi treû sô sinh.

*  Ñoái vôùi moät soá nhoû caùc chaùu beù bò moät trong nhöõng caên beänh naøy, khaùm phaùt hieän
beänh coù theå laøm cho caû cuoäc ñôøi cuûa chaùu beù sau naøy toát ñeïp khaùc haún.

Khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh thöïc hieän baèng caùch thöû nghieäm taát caû caùc
chaùu beù sinh ra trong tieåu bang Massachusetts.

*  Thöû nghieäm taát caû moïi chaùu beù thì raát quan troïng, vì phaàn lôùn caùc chaùu beù coù veû khoûe
mnh luùc môùi sinh ra, ngay caû nhöõng chaùu beù maéc nhöõng caên beänh coù theå ñöôïc phaùt
hieän baèng phöông thöùc naøy.

*  Thöû nghieäm ñeå phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh ñöôïc thöïc hieän baèng caùch laáy moät vaøi gioït
maùu khi chaùu beù môùi sinh ñoä hai ngaøy.

*  Neáu vieäc thöû nghieäm cho thaáy laø chaùu beù cuûa quí vò maéc moät trong nhöõng caên beänh
chöõa trò ñöôïc naøy, baùc só chaêm soùc chaùu seõ goïi tôùi quí vò ñeå thu xeáp vieäc chaêm soùc
thích hôïp cho chaùu beù.

Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Theo Thoâng Leä

*  Ti Massachusetts, coù möôøi caên beänh chöõa trò ñöôïc bao goàm trong vÖÏeäc Khaùm Phaùt Hieän
Beänh Nôi Treû Sô Sinh Theo Thoâng Leä.

* Luaät cuûa tieåu bang Massalchusetts ñoøi hoûi raèng taát caû nhöõng chaùu beù sinh ra ti
Massachusetts phaûi ñöôïc khaùm phaùt hieän beänh ñeå tìm ra nhöõng daáu hieäu cuûa möôøi caên
beänh naøy tröø khi cha meï chaùu phaûn ñoái vì nieàm tin toân giaùo.

Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Tuøy YÙ Löïa Choïn

*  Vì lôïi ích cuûa quí vò, tieåu bang Massachusetts cung öùng vieäc khaùm phaùt hieän beänh veà hai
möôi beänh trng khaùc.
*  Khoâng phaûi phí toån theâm vaø khoâng phaûi laáy maùu theâm ñeå chaùu beù ñöôïc tham gia

vaøo chöông trình naøy.
*  Vieäc khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh tuøy yù löïa choïn laø hai coâng trình nghieân cöùu ñeå

phaùt trieån nhöõng chöông trình khaùm phaùt hieän beänh toát nhaát veà hai möôi caên beänh coù
theâm.

*  Theo höôùng daãn cuûa tieåu bang Massachusetts veà Chöông Trình Tuøy YÙ Löïa Choïn, sau khi
chaùu beù sinh ra, quí vò seõ ñöôïc hoûi xem quí vò coù muoán lôïi duïng ñöôïc vieäc Khaùm Phaùt
Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Tuøy YÙ Löïa Choïn hay khoâng.

*  Neáu vì moät lyù do naøo ñoù, quí vò quyeát ñònh raèng quí vò khoâng muoán tham gia vaøo chöông
trình tuøy yù löïa choïn naøy, chaùu beù cuûa quí vò vaãn höôûng ñöôïc nhöõng lôïi ích cuûa vieäc khaùm
phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh theo thoâng leä.

Neáu quí vò muoán coù theâm thoâng tin veà vieäc khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh tuøy
yù löïa choïn hay theo thoâng leä,  Xin haõy xem theâm beân trong cuoán caåm nang naøy.  Baûn
Muïc Luïc seõ höôùng daãn quí vò vôùi nhöõng caâu hoûi thoâng thöôøng nhaát veà nhöõng
chöông trình naøy.
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Kính göûi quí vò laø cha meï,

Xin chuùc möøng quí vò coù chaùu beù!  Khi quí vò xeùt ñeán töông lai cuûa chaùu beù môùi sinh cuûa quí
vò, quí vò seõ vui möøng bieát raèng taát caû nhöõng chaùu beù ti tieåu bang Massachusetts coù theå
höôûng lôïi ích töø moät chöông trình y teá coâng coäng goïi laø Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô
Sinh.  Chöông trình naøy giuùp ngaên ngöøa nhöõng caên beänh coù theå chöõa trò ñöôïc.  Chöông trình
naøy baét ñaàu töø naêm 1962 ti Massachusetts vôùi vieäc khaùm beänh thöû nghieäm cho moät beänh
maø thoâi.  Töø thôøi gian ñoù, soá beänh chöõa trò ñöôïc trong chöông trình ñaõ gia taêng vaø vieäc
khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh ñaõ ñöôïc chaáp nhaän treân khaép theá giôùi nhö laø moät
tieâu chuaån chaêm soùc theo thoâng leä. Tieåu bang Massachusetts laõnh ño trong vieäc khaùm phaùt
hieän beänh vì cung öùng vieäc khaùm phaùt hieän beänh cho nhieàu beänh chöõa trò ñöôïc hôn baát cöù
chöông trình naøo khaùc.

Tieåu bang Massachusetts cuõng cung öùng nhöõng dòch vuï khaùm phaùt hieän beänh tuøy yù löïa choïn.
Sau khi chaùu beù cuûa quí vò sinh ra, quí vò seõ ñöôïc hoûi laø coù muoán lôïi duïng ñöôïc nhöõng dòch
vuï tuøy yù löïa choïn naøy hay khoâng (xin xem chi tieát beân döôùi, trang 9).

Cuoán caåm nang naøy chæ daãn veà Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû  Sô Sinh.  Moät baûn toùm
luôïc ñöôïc in beân trong bìa beân traùi.  Cuoán caåm nang naøy coù moâ taû theâm caû veà khaùm phaùt
hieän beänh tuøy yù löïa choïn vaø khaùm phaùt hieän beänh theo thoâng leä (xin xem Muïc Luïc trang 5).

Xin chuùc quí vò vaø chaùu beù luoân mnh khoûe.

Traân troïng,

Nhaân vieân cuûa Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Thuoäc New
England.

Toâi coù theå ghi danh nhö theá naøo?  Hay toâi töø choái tham gia ra sao?
Sau khi chaùu beù cuûa quí vò sinh ra, quí vò seõ ñöôïc hoûi xem quí vò coù ñaõ nhaän ñöôïc cuoán caåm
nang naøy vôùi nhöõng thoâng tin veà nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño chöa.  Sau ñoù, quí vò seõ
ñöôïc hoûi xem quí vò coù muoán chaùu beù cuaû quí vò ñöôïc khaùm phaùt hieän veà nhöõng caên beänh
trong hai chuông trình daãn ño hay khoâng.

Quan troïng!  Quí vò seõ ñöôïc yeâu caàu cho caâu traû lôøi tröôùc khi maãu maùu cuûa chaùu beù ñöôïc
göûi tôùi phoøng thöû nghieäm khaùm phaùt hieän beänh*.  Caâu traû lôøi cuûa quí vò seõ ñöôïc ghi li
trong maãu ñôn thaâu thaäp veà khaùm phaùt hieän beänh.  Khi caâu traû lôøi cuûa quí vò ñöôïc ghi treân
maãu maùu cuûa chaùu beù, quí vò seõ coù moät baûn sao ñeå löu hoà sô cuûa quí vò.  Maãu baûn sao
quí vò nhaän ñöôïc nhö beân döôùi.  (Ghi chuù:  Quí vò coù theå ñoïc cuoán caåm nang naøy laø baûn
dòch khoâng phaûi laø tieáng Anh.  Tuy nhieân baûn sao ñeå quí vò löu hoà sô seõ baèng tieáng Anh.)

*Maãu maùu ñöôïc laáy giöõa 24-72 giôø sau khi sinh ra, hay tröôùc khi xuaát vieän neáu xuaát vieän sôùm
hôn 24 giôø.  Ñeå baûo ñaûm raèng vieäc khaùm phaùt hieän beänh theo thoâng leä cho chaùu beù cuûa
quí vò veà 10 beänh phaûi ñöôïc thöû nghieäm khoâng bò trì hoaõn, maãu maùu phaûi ñöôïc laáy vaø
chuyeån ñi ngay.
Baûn sao cuûa cha meï                

Caên Cöôùc Thöû Nghieäm # 100001

Kính göûi quí vò laø cha meï,
Baûn naøy laø hoà sô cho thaáy laø moät maãu maùu nhoû ñaõ ñöôïc laáy töø chaùu beù cuûa quí vò ñeå khaùm phaùt
hieän beänh nôi treû sô sinh theo thoâng leä. Dòch vuï thoâng leä naøy baûo ñaûm raèng chaùu beù cuûa quí vò seõ
ñöôïc khaùm phaùt hieän beänh cho caû möôøi beänh trng chöõa trò ñöôïc theo leänh baét buoäc cuûa Nha Y Teá
Coâng Coäng Tieåu Bang Massachusetts.

Theâm vaøo ñoù, baûn naøy ghi li chæ thò cuûa quí vò cho phoøng nuoâi treû sô sinh ti beänh vieän hay baùc só nhi
khoa veà quyeát ñònh cuûa quí vò veà nhöõng dòch vuï tuøy yù löïa choïn (saùng to aùn nghieân cöùu y teá coâng
coäng) daønh cho taát caû caùc chaùu beù sinh ra ti tieåu bang Massachusetts.
*    Neáu baûn naøy coù ghi daáu X trong oâ “töø choái CF “, chaùu beù cuûa quí vò seõ khoâng ñöôïc khaùm

phaùt hieän beänh cystic fibrosis (beänh di truyeàn u xô nang tuyeán ngoi tieát tuïy tng).
*   Neáu baûn naøy coù ghi daáu X trong oâ “töø choái MET”, chaùu beù cuûa quí vò seõ khoâng ñöôïc khaùm

phaùt hieän baát cöù beänh trng naøo trong soá 19 beänh veà bieán döôõng (metabolic disorders).

Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô  Sinh Thuoäc New England cuûa Ñi Hoïc Y Khoa — University of
Massachusetts cung öùng taát caû nhöõng dòch vuï khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh, nhö ñöôïc moâ taû trong
cuoán caåm nang cuûa quí vò vôùi tieâu ñeà “Traû Lôøi Cho Nhöõng Caâu Hoûi Thoâng Thöôøng Veà Khaùm Phaùt
Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh”.
New England Newborn Screening Program, University of Masschusetts Medical School
305 South St., Jamaica Plain, MA 02130      (617) 983-6300

 töø choái
 CF

     töø choái
 MET

 Teân chaùu beù                (Ho)                    
    (Teân)
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Muïc Luïc

Khaùm Phaùt Hieän Beänh Theo Thoâng Leä

*  Muïc ñích cuûa Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh laø gì?.............................6
* Chaùu beù cuûa toâi coù theå bò moät caên beänh coù theå khaùm phaù baèng caùch
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*  Chaùu beù cuûa toâi seõ ñöôïc khaùm phaùt hieän nhöõng beänh gì coù theå chöõa trò ñöôïc? ...... 7
*  Ai quyeát ñònh nhöõng beänh naøo ñöôïc goàm trong vieäc Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô

Sinh?........................................................................................................................................................ 9
*  Toâi coù theå töø choái nhöõng thöû nghieäm naøy khoâng? .............................................................. 9
*  Nhöõng keát quaû ñöôïc baùo caùo nhö theá naøo vaø toâi seõ ñöôïc thoâng baùo ra sao neáu chaùu

beù cuûa toâi caàn söï chaêm soùc ñaëc bieät? .................................................................................. 9
* Toâi ñöôïc goïi vaø cho bieát raèng chaùu beù cuûa toâi caàn thöû li.  Ñieàu naøy coù nghóa laø chaùu

beù cuaû toâi bò beänh gì chaêng?.................................................................................................... 9

Khaùm Phaùt Hieän Beänh Tuøy YÙ Löïa Choïn

*  Nhöõng cuoäc nghieân cöùu thöû nghieäm môùi (nghieân cöùu daãn ño) ......................................... 10
*  Nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøo ñang ñöôïc thöïc hieän? ................................................. 10
*  Ti sao treû sô sinh li ñöôïc khaùm phaùt hieän veà cystic fibrosis (u nang xô tuyeán ngoi tieát tuïy tng)

vaø ti sao nhöõng beänh veà bieán döôõng li ñöôïc ñöa vaøo nghieân cöùu daãn ño, maø khoâng bò
baét buoäc nhö 10 caên beänh kia?..................................................................................................... 10

*  Baát cöù treû sô sinh naøo cuõng ñöôïc tham gia vaøo nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño khoâng?
.............................................................................................................................................................  10

*  Toâi coù theå töø choái khoâng tham gia vaøo moät hay caû hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño
khoâng? .............................................................................................................................................   11

*  Laøm theá naøo ñeå ghi danh?  Hay laøm theá naøo ñeå töø choái khoâng tham gia?  ..................   11
*  Nhöõng lôïi ích toång quaùt vaø nhöõng ruûi ro gaén lieàn vôùi nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn

ño laø nhöõng gì?................................................................................................................................  12
*  Toâi coù theå tìm kieám theâm thoâng tin veà nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño ôû ñaâu?.........  12

Thoâng tin theâm cho quí vò laø cha meï
muoán bieát veà hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy.

*  Cuoäc nghieân cöùu daãn ño # 1:  Treû sô sinh ñöôïc khaùm phaùt hieän daáu chæ
veà cystic fibrosis.
*  Cuoäc nghieân cöùu daãn ño # 2 :  Khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh ñoái
vôùi caû boä 19 caên beänh veà bieán döôõng.
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Khaùm Phaùt Hieän Beänh Theo Thoâng Leä

Muïc ñích cuûa chöông trình khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh laø
gì?

Muïc ñích cuûa Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh ti
Massachusetts ñeå sôùm thaáy nhöõng daáu hieäu veà moät soá beänh coù theå
chöõa ñöôïc (nhö baét buoäc theo Ñieàu Luaät 105 VMR 270.000 cuûa Nha Y Teá
Coâng Coäng Massachusetts)

Cuoán caåm nang naøy moâ taû nhöõng beänh naøy vaø giaûi thích ti sao chaùu beù
cuûa quí vò caàn ñöôïc thöû nghieäm.

Chaùu beù cuûa toâi coù theå bò moät caên beänh coù theå khaùm phaù
baèng caùch khaùm phaùt hieän beänh nhö theá naøo?

Söï may ruûi raèng chaùu beù cuûa quí vò seõ bò moät trong nhöõng caên beänh naøy
thì raát nhoû. Trong nhöõng tröôøng hôïp hieám hoi khi moät caên beänh ñöôïc tìm
thaáy, söï chaån ñoaùn vaø chöõa trò sôùm  thöôøng coù theå ngaên ngöøa nhöõng
vaán ñeà lieân quan ñeán nhöõng caên beänh naøy.

Nhöõng thöû nghieäm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh ñem li cô hoäi sôùm ñeå
khaùm phaù ra nhöõng caên beänh tröôùc khi nhöõng trieäu chöùng xuaát hieän.  Tuy
nhieân, nhöõng thöû nghieäm phaùt hieän beänh thì khoâng phaûi luoân luoân chính
xaùc vaø coù theå khoâng khaùm phaù ra ñöôïc moät caên beänh.  Trong baát cöù
tröôøng hôïp naøo, neáu chaùu beù cuûa quí vò döôøng nhö khoâng ñöôïc khoûe mnh,
haõy noùi chuyeän vôùi baùc só cuûa chaùu caøng sôùm caøng hay.

Nhöõng thöû nghieäm ñöôïc thi haønh nhö theá naøo?

Vaøo khoaûng 48 giôø sau khi sinh, hay ngay tröôùc khi chaùu beù xuaát vieän, chaùu
beù seõ ñöôïc laáy  moät maãu maùu nhoû.  Chæ caàn vaøi gioït maùu maø thoâi vaø
maùu ñöôïc laáy töø goùt chaân cuûa chaùu beù.

Quan troïng!  Nhöõng chaùu beù sinh ra beân ngoaøi beänh vieän cuõng neân ñöôïc
thöû nghieäm, toát nhaát laø 48 giôø sau khi sinh ra.  Quí vò laø cha meï neân thu xeáp
vôùi moät baùc só, beänh vieän, hay baø ñôõ ñeå ñöôïc thöû nghieäm phaùt hieän
beänh.
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Chaùu beù seõ ñöôïc khaùm phaùt hieän nhöõng caên beänh naøo coù theå chöõa trò
ñöôïc?
Chaùu beù cuûa quí vò seõ ñöôïc khaùm phaùt hieän ñeå sôùm tìm nhöõng daáu hieäu
cuûa 10 caên beänh sau ñaây :

1.  Congenital Hypothyroidism (giaûm naêng tuyeán giaùp baåm sinh).  Caên beänh naøy
gaây ra bôûi söï thieáu hoùc moân tuyeán giaùp coù theå ñöa tôùi vieäc chaäm lôùn vaø chaäm
trí.  Neáu tìm ra sôùm vaø ñöôïc chöõa trò vôùi thuoác chöõa tuyeán giaùp, moät ñöùa treû seõ
lôùn leân vaø phaùt trieån bình thöôøng.

2.  Phenylketonuria —PKU (Phenylxeton nieäu).  Caên beänh naøy gaây ra khi cô theå cuûa
moät chaùu beù khoâng theå phaân ra ñeå haáp thuï axít aminoâ, phenylalanin, ñöôïc thaáy
trong proâtít cuûa thöïc phaåm.  Neáu ñöôïc khaùm phaù sôùm vaø chaùu beù baét ñaàu ñöôïc
cho löôïng dinh döôõng phenylalanin thaáp ñaëc bieät thì coù theå ngaên ngöøa ñöôïc söï
chaäm trí.

3.  Hemoglobin Disorders (Beänh veà hoàng huyeát caàu).  Nhöõng caên beänh naøy bao
goàm Sickle Cell Disease (Beänh Teá Baøo Lieàm), moät beänh trng gaây ra bôûi söï thay ñoåi
veà hoàng huyeát caàu.  Nghóa laø chaùu beù raát coù theå bò thieáu maùu, coù nhöõng côn
ñau, tai bieán mch naùu naõo, vaø nhieãm truøng nguy hieåm ñeán tính mng.  Söï chöõa trò vôùi
penicillin coù theå ngaên ngöøa  nhöõng söï nhieãm truøng traàm troïng trong thôøi thô aáu.

4.  Congenital Toxoplasmosis (Beänh do toxoplasma baåm sinh).  Caên beänh naøy laø
moät söï nhieãm truøng coù theå nheï hay traàm troïng.  Nôi moät chaùu beù, söï nhieãm truøng
naøy coù theå ñöa ñeán söï chaäm trí, muø, vaø nhöõng taät nguyeàn khaùc.  Söï chöõa trò
sôùm baèng thuoác coù theå giaûm nguy cô bò nhöõng vaán ñeà traàm troïng.

5.  Biotinidase Deficiency (Beänh thieáu biotinidase).   Beänh naøy gaây ra bôûi thieáu moät
enzym (men) goïi laø biotinidase.  Beänh naøy coù theå ñöa tôùi ñoäng kinh, chaäm phaùt trieån,
beänh chaøm ngöùa, vaø maát thính giaùc.  Chöõa trò baèng biotin coù theå ngaên ngöøa
nhöõng vaán ñeà traàm troïng.

6.  Galactosemia (Galatoma huyeát).  Beänh naøy xaûy ra khi moät chaùu beù khoâng theå
phaân ra ñeå haáp thuï phaàn galactose cuûa ñöôøng trong söõa.  Trong moät vaøi tröôøng
hôïp, söï hö hi naõo vaø gan ñe doïa ñeán tính mng coù theå xaûy ra ngay caû moät tuaàn sau
khi sinh ra.  Khi ñöôïc phaùt hieän sôùm, cheá ñoä sinh döôõng ñaëc bieät khoâng coù söõa coù
theå ngaên ngöøa nhöõng vaán ñeà naøy.

7. “Maple Syrup” Urine Disease —MSUD (Beänh nöôùc tieåu coù muøi thôm maät).  Beänh
naøy gaây ra vì khoâng theå phaân ra ñeå haáp thuï nhieàu axít aminoâ.  Beänh naøy coù theå
ñöa ñeán haäu quaû laø chaäm trí, ñoäng kinh, hay töû vong.  Teân cuûa caên beänh naøy do
töø muøi thôm maät roõ reät cuûa nöôùc tieåu.  Khi ñöôïc phaùt hieän sôùm, nhöõng treû thô
ñöôïc cho cheá ñoä dinh döôõng ñaëc bieät ñeå traùnh nhöõng aûnh höôûng traàm troïng cuûa
beänh naøy.

8.  Homocystinuria (Homocystin nieäu).  Beänh naøy gaây ra bôûi khoâng theå phaân ra ñeå
haáp thuï axít aminoâ, meâthioânin.  Beänh naøy coù theå ñöa ñeán söï chaäm trí, coù nhöõng
vaán ñeà veà maét, vaø ñoâng cuïc maùu.  Khi ñöôïc phaùt hieän sôùm, nhöõng treû thô ñöôïc
cho cheá ñoä dinh döôõng meâthioânin thaáp ñeå traùnh nhöõng vaán ñeà naøy.

9.  Congenital Adrenal Hyperplasia (Beänh taêng saûn thöôïng thaän baåm sinh).  Beänh
naøy gaây ra bôûi thieáu moät enzym (men) maø tuyeán thöôïng thaän duøng ñeå ñieàu hoøa
hoùc moân.  Nôi nhöõng  beù gaùi, boä phaän sinh duïc coù theå gioáng nhö cuûa nam giôùi.
Thieáu muoái vaø nöôùc traàm troïng trong cô theå, ngay caû töû vong, coù theå xaûy ra cho
caû beù nam hay nöõ.  Coù theå chöõa trò ñieàu chænh ñöôïc beänh trng naøy.

10.  Medium-chain acyl Co-A dehydrogenase deficiency — MCAD (Beänh axit beùo côõ
trung bình MCAD).  Beänh naøy coù theå gaây ra khuûng hoaûng bieán döôõng traàm troïng
khi moät chaùu beù “bò ñoùi” (khoâng aên ñöôïc trong moät thôøi gian laâu, nhö trong thôøi gian
bò beänh).  Loi khuûng hoaûng bieán döôõng naøy thænh thoaûng coù theå ñöa ñeán ñoäng
kinh, ngöng thôû, ngöng tim vaø töû vong. Troïng taâm chöõa trò laø ngaên ngöøa söï khuûng
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hoaûng bieán döôõng ñeå khoâng xaûy ra.  Söï chöõa trò thì coù hieäu quaû vaø taäp trung
vaøo vieäc ngaên ngöøa chaùu beù bò ñoùi quaù laâu.

Nhöõng caên beänh khaùc.  Coù nhöõng caên beänh khaùc maø quí vò coù theå löïa choïn
ñeå khaùm phaùt hieän (Xin xem phaàn coù teân Khaùm Phaùt Hieän Tuøy YÙ Löïa Choïn,
Nghieân Cöùu Nhöõng Thöû Nghieäm Môùi)
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Ai quyeát ñònh nhöõng caên beänh naøo ñöôïc bao goàm trong vieäc khaùm phaùt hieän
beänh nôi treû sô sinh?

Coâng Caùn UÛy Vieân Y Teá Coâng Coäng chòu traùch nhieäm quyeát ñònh danh saùch
nhöõng caên beänh naøy.  Moät Hoäi Ñoàng Coá Vaán goàm nhöõng baùc só, y taù, nhöõng
nhaø khoa hoïc, nhöõng chuyeân vieân luaân lyù ño ñöùc, vaø nhöõng ngöôøi tieâu thuï coá
vaán cho Coâng Caùn UÛy Vieân laø neân bao goàm nhöõng caên beänh naøo.  Ñeå bao goàm
moät caên beänh trong danh saùch, nhöõng ñieàu sau ñaây phaûi ñuùng: 1) beänh ñoù chöõa
ñöôïc, 2) coù thöû nghieäm toát, 3) chöõa baèng thuoác sôùm seõ coù lôïi cho treû sô sinh.

Toâi coù theå töø choái nhöõng thöû nghieäm naøy khoâng?

Phaàn lôùn nhöõng tieåu bang coù nhöõng luaät ñaëc bieät veà khaùm phaùt hieän beänh nôi
treû sô sinh.  Ti tieåu bang Massachusetts quí vò coù theå töø choái vì lyù do toân giaùo.  Neáu
quí vò töø choái, quí vò coù theå ñöôïc yeâu caàu kyù moät maãu ñôn töø choái.  Maãu ñôn
naøy mieãn cho baùc só cuûa quí vò veà traùch nhieäm khi chaùu beù coù theå bò beänh maø
ñaùng leõ ñaõ ñöôïc khaùm phaù ra nhôø khaùm phaùt hieän beänh.

Keát quaû ñöôïc baùo caùo nhö theá naøo vaø toâi seõ ñöôïc thoâng baùo nhö theá naøo
neáu chaùu beù cuûa toâi caàn ñöôïc chaêm soùc ñaëc bieät?

Nhöõng keát quaû thöû nghieäm cuûa chaùu beù seõ ñöôïc baùo caùo cho beänh vieän nôi
chaùu beù sinh ra.  Nhöõng baùo caùo naøy bao goàm nhöõng keát quaû cuûa taát caû nhöõng
thöû nghieäm theo thoâng leä vaø keát quaû cuûa vieäc khaùm phaùt hieän beänh tuøy yù löïa
choïn maø chaùu beù cuûa quí vò ñaõ coù (Xin xem  phaàn “Nghieân Cöùu Veà Nhöõng Thöû
Nghieäm Môùi”).

Theâm vaøo ñoù, neáu nhöõng keát quaû thöû nghieäm cuûa chaùu beù chæ cho thaáy raèng
caàn theo doõi chuù yù hôn (xem beân döôùi), beänh vieän nôi chaùu beù sinh ra hay baùc só
cuûa chaùu beù seõ ñöôïc thoâng baùo.

Toâi ñöôïc goïi vaø cho bieát raèng thöû nghieäm cuaû chaùu beù caàn ñöôïc laäp li.
Ñieàu naøy coù nghóa  laø chaùu beù cuûa toâi bò beänh khoâng?

Khoâng phaûi luoân nhö theá.  Coù nhieàu lyù do ti sao baùc só cuûa chaùu beù coù theå ñaõ
baûo quí vò laø chaùu beù cuûa quí vò caàn thöû nghieäm li.  Moät soá lyù do bao goàm:

Maãu maùu khoâng ñuû:   Khoâng ñuû maùu ñeå laøm ñaày ñuû taát caû nhöõng thöû
nghieäm khaùm phaùt hieän beänh ñoøi hoûi, hay laø maãu maùu khoâng duøng ñöôïc
vì nhöõng lyù do khaùc.

Maãu maùu “quaù sôùm”:   Neáu maãu maùu ñöôïc laáy tröôùc khi chaùu beù cuûa quí
vò ñöôïc 24 giôø, moät maãu maùu thöù hai neân ñöôïc laáy caøng sôùm caøng toát
ñeå traùnh khoâng bò thieáu moät caên beänh naøo.  Thôøi gian toát nhaát ñeå phaùt
hieän laø giöõa 24 giôø vaø 72 giôø sau khi chaùu beù sinh ra.

Keát quaû thöû nghieäm baát thöôøng:  moät keát quaû thöû nghieäm baát thöôøng
nghóa laø coù theå bò beänh.  Neáu thöû nghieäm laäp li cuõng chæ roõ caàn söï ñaùnh
giaù hôn nöõa, baùc só cuûa chaùu beù seõ ñöôïc goïi ngay.

Ghi chuù:  Nhöõng treû sô sinh nheï kyù hoaëc sinh non coù theå coù nhöõng keát quaû
thöû nghieäm baát thöôøng nhieàu hôn veà maãu maùu ñaàu tieân ngay caû khi khoâng
bò beänh.
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Khaùm phaùt hieän beänh tuøy yù löïa choïn

Nghieân cöùu nhöõng thöû nghieäm môùi (nghieân cöùu daãn ño):

Nha Y Teá Coâng Coäng Massachusetts coù theå cho quyeàn vaø chæ thò cho vieäc
nghieân cöùu nhöõng thöû nghieäm môùi trong Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän
Beänh Nôi Treû Sô Sinh.  Nghieân cöùu nhöõng thöû nghieäm môùi, ñöôïc goïi laø
nghieân cöùu daãn ño, ñöôïc thöïc hieän khi Nha Y Teá Coâng Coäng hy voïng coù
theå ñem li lôïi ích cho caû nhöõng caù nhaân cuõng nhö söùc khoûe coâng coäng.
Khoâng laáy maùu theâm nöõa töø chaùu beù cuûa quí vò, nhöng nhöõng thöû
nghieäm naøy seõ phaùt hieän moät soá beänh khaùc theâm vaøo thöû nghieäm theo
thoâng leä ñaõ ñöôïc moâ taû.

Nhöõng keát quaû nghieân cöùu daãn ño ñöôïc baùo caùo vôùi nhöõng keát quaû
khaùm phaùt hieän beänh theo thoâng leä.  Cuõng nhö vôùi vieäc khaùm phaùt hieän
beänh nôi treû sô sinh theo thoâng leä, neáu coù keát quaû baát thöôøng, baùc só cuûa
chaùu beù seõ laøm vieäc vôùi nhöõng baùc só chuyeân moân ñuùng ngaønh ñeå
ñieàu quaûn baát cöù söï chaêm soùc ñaëc bieät naøo maø chaùu beù coù theå caàn.

Nhöõng nghieân cöùu daãn ño naøo ñang ñöôïc thöïc hieän?

Baét ñaàu töø 1 Thaùng Hai, 1999, Chöông Trình naøy seõ thi haønh hai cuoäc nghieân
cöùu daãn ño ñöôïc goïi laø:

*  Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh tìm daáu hieäu cuûa beänh cystic                                                                                                                                           
fibrosis (beänh di truyeàn u xô nang tuyeán ngoi tieát tuïy tng)                                                                                                     
*  Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh tìm theâm 19 beänh veà bieán döôõng.                                                                                                                                           

Ti sao khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh tìm beänh cystic fibrosis (beänh
di truyeàn u xô nang tuyeán ngoi tieát tuïy tng) vaø theâm nhöõng beänh bieán
döôõng ñöôïc thi haønh nhö nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño thay vì baét
buoäc nhö 10 caên beänh kia?

Coù ba lyù do chính:

1. Ñeå löôïng giaù lôïi ích cuûa vieäc khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh trong
vieäc ñem li söï chaêm soùc y teá sôùm cho caùc chaùu beù bò nhöõng beänh trng
traàm troïng.
2. Ñeå tìm ra xem nhöõng beänh naøy xaûy ra thöôøng xuyeân nhö theá naøo ti
Massachusetts.
3.  Ñeå löôïng giaù nhöõng thöû nghieäm duøng trong vieäc khaùm phaùt hieän nhöõng
caên beänh naøy.

Baát cöù treû sô sinh naøo cuõng coù theå tham gia vaøo nhöõng cuoäc
nghieân cöùu daãn ño khoâng?
Ñöôïc.  Baát cöù treû sô sinh naøo muoán goàm trong vieäc khaùm phaùt hieän beänh
theo thoâng leä vaøo ngaøy 1 Thaùng Hai 1999, hay sau ngaøy 1 Thaùng Hai 1999
ñeàu coù theå tham gia.
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Toâi coù theå töø choái khoâng tham gia vaøo moät hay caû hai cuoäc nghieân
cöùu daãn ño khoâng?

Ñöôïc.  Quí vò coù theå töø choái khoâng cho chaùu beù tham gia vaøo hoaëc moät
hoaëc hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy vì baát cöù lyù do naøo.  Neáu quí vò töø
choái, chaùu beù cuûa quí vò vaãn coù ñöôïc taát caû nhöõng lôïi ñieåm cuûa vieäc
khaùm phaùt hieän beänh theo thoâng leä.

Laøm theá naøo ñeå ghi danh?  Hay laøm theá naøo ñeå töø choái khoâng tham
gia?

Sau chi chaùu beù sinh ra, quí vò seõ ñöôïc hoûi xem quí vò coù nhaän ñöôïc cuoán
caåm nang naøy vôùi thoâng tin veà nhöõng cuoäc nghieân cöùu daãn ño khoâng.
Roài quí vò seõ ñöôïc hoûi xem quí vò coù muoán chaùu beù cuûa quí vò ñöôïc khaùm
phaùt hieän beänh trong hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy khoâng.

Quan troïng!  Quí vò seõ ñöôïc yeâu caàu traû lôøi tröôùc khi maãu maùu cuûa chaùu
beù ñöôïc göûi tôùi phoøng thöû nghieäm khaùm phaùt hieän beänh*.  Caâu traû lôøi
cuûa quí vò seõ ñöôïc ghi treân maãu thu thaäp khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô
sinh.  Khi caâu traû lôøi cuaû quí vò ñöôïc ghi treân maãu thu thaäp khaùm phaùt hieän
beänh cuûa chaùu beù, quí vò seõ ñöôïc cho moät baûn sao ñeå löu giöõ trong hoà sô
cuûa quí vò.  Moät maãu baûn sao maø quí vò seõ nhaän ñöôïc cho thaáy beân döôùi.
(Ghi chuù:  quí vò coù theå ñang ñoïc moät baûn dòch khoâng phaûi laø tieáng Anh
cuûa cuoán caåm nang naøy. Tuy nhieân, baûn thaät söï cho hoà sô cuûa quí vò seõ
baèng tieáng Anh.)
*  Maãu maùu ñöôïc laáy giöõa 24-72 giôø sau khi sinh ra, hay tröôùc khi xuaát vieän neáu xuaát vieän
sôùm hôn 24 giôø.  Ñeå baûo ñaûm raèng vieäc khaùm phaùt hieän beänh theo thoâng leä cho chaùu beù
cuûa quí vò veà 10 caên beänh phaûi ñöôïc thöû nghieäm khoâng bò trì hoaõn, maãu maùu phaûi ñöôïc
laáy vaø chuyeån ñi ngay.

Baûn sao cuûa cha meï                
Caên Cöôùc Thöû Nghieäm # 100001

Kính göûi quí vò laø cha meï,
Baûn naøy laø hoà sô cho thaáy laø moät maãu maùu nhoû ñaõ ñöôïc laáy töø chaùu beù cuûa quí vò ñeå khaùm phaùt
hieän beänh nôi treû sô sinh theo thoâng leä. Dòch vuï thoâng leä naøy baûo ñaûm raèng chaùu beù cuûa quí vò seõ
ñöôïc khaùm phaùt hieän beänh cho caû möôøi beänh trng chöõa trò ñöôïc theo leänh baét buoäc cuûa Nha Y Teá
Coâng Coäng Tieåu Bang Massachusetts.

Theâm vaøo ñoù, baûn naøy ghi li chæ thò cuûa quí vò cho phoøng nuoâi treû sô sinh ti beänh vieän hay baùc só nhi
khoa veà quyeát ñònh cuûa quí vò veà nhöõng dòch vuï tuøy yù löïa choïn (saùng to aùn nghieân cöùu y teá coâng
coäng) daønh cho taát caû caùc chaùu beù sinh ra ti tieåu bang Massachusetts.
*    Neáu baûn naøy coù ghi daáu X trong oâ “töø choái CF “, chaùu beù cuûa quí vò seõ khoâng ñöôïc khaùm

phaùt hieän beänh cystic fibrosis (beänh di truyeàn u xô nang tuyeán ngoi tieát tuïy tng).
*   Neáu baûn naøy coù ghi daáu X trong oâ “töø choái MET”, chaùu beù cuûa quí vò seõ khoâng ñöôïc khaùm

phaùt hieän baát cöù beänh trng naøo trong soá 19 beänh veà bieán döôõng (metabolic disorders).

Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô  Sinh Thuoäc New England cuûa Ñi Hoïc Y Khoa — University of
Massachusetts cung öùng taát caû nhöõng dòch vuï khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh, nhö ñöôïc moâ taû trong
cuoán caåm nang cuûa quí vò vôùi tieâu ñeà “Traû Lôøi Cho Nhöõng Caâu Hoûi Thoâng Thöôøng Veà Khaùm Phaùt
Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh”.

New England Newborn Screening Program, University of Masschusetts Medical School
305 South St., Jamaica Plain, MA 02130      (617) 983-6300

 töø choái
 CF

     töø choái
 MET

 Teân chaùu beù                (Ho)                    
    (Teân)
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Nhöõng lôïi ích toång quaùt vaø nhöõng ruûi ro gaén lieàn vôùi nhöõng cuoäc
nghieân cöùu daãn ño laø nhöõng gì?

Nhöõng lôïi ích coù theå coù

• Lôïi ích caù nhaân quan troïng nhaát cho chaùu beù cuûa quí vò laø nhö sau:
Neáu chaùu beù quaû thaät bò moät caên beänh bao goàm trong cuoäc nghieân
cöùu naøy, chaùu beù cuûa quí vò seõ coù ñöôïc cô hoäi sôùm nhaát ñeå khaùm
phaù ra caên beänh ñoù vaø coù ñöôïc söï chaêm soùc y teá thích hôïp ngay.

• Nhöõng lôïi ích khaùc coù theå bao goàm söï haøi loøng cuûa chính quí vò vì ñaõ
giuùp traû lôøi nhöõng caâu hoûi quan troïng coù theå höõu ích cho caùc chaùu beù
khaùc.

Nhöõng ruûi ro coù theå coù

Cuõng nhö vôùi baát cöù cuoäc thöû nghieäm naøo, cuoäc thöû nghieäm naøy seõ coù
moät trong hai keát quaû:  chaùu beù cuûa quí vò seõ hoaëc laø coù keát quaû bình
thöôøng hoaëc laø coù keát quaû baát thöôøng.  Moãi moät trong hai keát quaû naøy
coù nhöõng ruûi ro cuûa chính noù maø quí vò coù theå muoán suy xeùt:

• Neáu chaùu beù cuûa quí vò coù keát quaû khaùm phaùt hieän beänh baát thöôøng,
coù theå raèng chaùu beù cuûa quí vò thaät söï khoâng coù beänh ñoù.  Ñeå chaéc
chaén, baùc só cuûa chaùu beù coù theå khuyeán caùo thöû nghieäm theâm bôûi
moät chuyeân vieân; vò naøy coù theå laáy theâm chuùt maãu nöõa (thöôøng laø
maùu hay nöôùc tieåu) töø chaùu beù cuûa quí vò.  Thöû nghieäm theâm coù theå
laøm cho quí vò lo ngi, ñieàu naøy laø phaûn öùng thoâng thöôøng ñoái vôùi vieäc
nhaän ñöôïc keát quaû thöû nghieäm trong moät chöông trình khaùm phaùt hieän
beänh.  Neáu sau khi thöû nghieäm theâm, quí vò nhaän ñöôïc tin möøng laø chaùu
beù cuûa quí vò khoâng coù beänh ñoù, hoà sô y beänh lyù cuûa chaùu beù phaûi
ñöôïc caäp nhaät.

• Neáu chaùu beù cuaû quí vò coù keát quaû khaùm phaùt hieän beänh bình thöôøng,
vaãn coøn coù söï ruûi ro laø chaùu beù bò beänh ñoù (nghóa laø vì lyù do naøo
ñoù, beänh naøy chöa ñöôïc khaùm phaù ra baèng vieäc khaùm phaùt hieän
beänh).  Neáu  baùc só hay beänh vieän troâng caäy quaù nhieàu nôi keát quaû
khaùm phaùt hieän beänh ñeå chaån ñoaùn, ñieàu naøy coù theå laøm chaäm vieäc
can thieäp chöõa beänh sôùm.   Söï ruûi ro naøy coù ñoái vôùi taát caû moïi hình
thöùc khaùm phaùt hieän beänh, bao goàm caû nhöõng thöû nghieäm môùi veà
khaùm phaùt hieän beänh.  Trong baát cöù tröôøng hôïp naøo, neáu chaùu beù
cuûa quí vò döôøng nhö khoâng khoûe mnh, quí vò neân noùi chuyeän vôùi baùc só
cuûa chaùu beù caøng sôùm caøng toát.

Toâi coù theå tìm kieám theâm thoâng tin veà nhöõng cuoäc nghieân cöùu
daãn ño ôû ñaâu?

Xin xem phaàn keá, coù tieâu ñeà “Thoâng tin cho quí vò laø cha meï muoán bieát
theâm veà hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy”.
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Thoâng tin cho quí vò laø cha meï
muoán bieát theâm veà hai cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy

Cuoäc Nghieân Cöùu Daãn Ño # 1:   Khaùm Phaùt
Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh ñeå tìm daáu chæ
veà beänh cystic fibrosis —CF (beänh di truyeàn u
xô nang tuyeán ngoi tieát tuïy tng):

Cystic Fibrosis (Beänh di truyeàn u xô nang tuyeán
ngoi tieát tuïy tng) laø gì?
Beänh cystic fibrosis (beänh di truyeàn u xô nang
tuyeán ngoi tieát tuïy tng) laø moät trong nhöõng beänh
di truyeàn traàm troïng thoâng thöôøng nhaát nôi treû
em hieän nay.  Beänh naøy xaûy ra trong moïi saéc
daân.  Nhöng treû em bi beänh naøy sinh ra ñaõ coù
beänh ñoù, nhöng thöôøng nhöõng daáu hieäu chæ
nhieàu tuaàn sau, nhieàu thaùng sau hay nhieàu naêm
sau môùi thaáy roõ.  Trong beänh naøy, coù soá löôïng
baát thöôøng veà muoái trong dòch cuûa cô theå,
nhaát laø trong phoåi vaø tuïy tng.  Nôi moät vaøi beù,
nhöõng daáu hieäu naøy xuaát hieän chuû yeáu trong
heä tieâu hoùa.  Trong phoåi nhöõng ñöôøng thôû bò
chaän li vaø coù quaù nhieàu vi truøng. Ñieàu naøy
ñöa ñeán söï nhieãm truøng maõn tính, hö phoåi vaø
töû vong vì phoåi khoâng laøm vieäc nöõa.  Trong tuïy
tng, khi nhöõng tuyeán bò chaän kín, seõ laøm maát
nhöõng enzym tieâu hoùa trong ruoät.  Ñieàu naøy ñöa
ñeán suy dinh döôõng traàm troïng.  Vieäc chöõa trò y
khoa coù theå bao goàm thay theá nhöõng enzym tieâu
hoùa ngay laäp töùc, duøng thuoác khaùng sinh, vaø
söï theo doõi caån thaän.  Ñieàu naøy laøm cho treû
lôùn ñöôïc vaø coù keát quaû laâu daøi nôi nhöõng
beänh nhaân naøy.

Söï ruûi ro maø chaùu beù cuûa toâi bò cystic
fibrosis nhö theá naøo?
Ti Massachusetts, xaáp xæ 1 trong soá 3,000 chaùu
beù laø coù beänh cystic fibrosis.

Chöông trình daãn ño seõ nghieân cöùu nhöõng
gì?
Cuoäc nghieân cöùu naøy seõ taäp trung vaøo vieäc
phaùt trieån thöû nghieäm toát nhaát veà khaùm phaùt
hieän beänh cho vieäc khaùm phaù sôùm nhöõng treû
sô sinh bò beänh cystic fibrosis.  Khoâng caàn laáy
theâm maùu töø chaùu beù cuûa quí vò nöõa.  Seõ coù
moät heä thoáng thöû nghieäm gioáng nhö heä thoáng
ti Wisconsin, nôi thöû nghieäm daãn ño baét ñaàu.
Neáu chaùu beù cuûa quí vò ñöôïc thöû nghieäm,
maãu maùu cuûa chaùu beù tröôùc tieân seõ ñöôïc
thöû nghieäm ñeå tìm chaát proâtít töø tuïy tng goïi laø
IRT.  Neáu thöû nghieäm cho thaáy raèng möïc ñoä
IRT nôi chaùu beù cuûa quí vò cao hôn bình thöôøng,
maãu maùu cuaû chaùu beù seõ ñöôïc thöû tìm daáu
chæ DNA lieân keát vôùi beänh cystic fibrosis.  Neáu
daáu DNA thaáy trong maãu maùu cuûa chaùu beù,
Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô
Sinh seõ lieân lc vôùi baùc só cuûa chaùu beù veà keát
quaû naøy.  Baùc só cuûa chaùu beù seõ lieân lc vôùi
quí vò vaø laøm vieäc vôùi quí vò ñeå thu xeáp ñeå
chaùu beù ñöôïc ñi khaùm beänh vôùi moät baùc só
chuyeân khoa veà cystic fibrosis.  Baùc só chuyeân
khoa naøy seõ laøm moät thöû nghieäm ñeå tìm ra
xem chaùu beù cuûa quí vò coù thöïc söï bò cystic
fibrosis hay khoâng.

Heä thoáng thöû nghieäm cuûa tieåu bang
Massachusetts coù seõ gioáng heät nhö heä
thoáng ti tieåu bang Wisconsin khoâng?
Khoâng.  Baây giôø chuùng toâi bieát töø thoâng tin
quoác gia vaø Massachusetts ñöôïc thu thaäp bôûi

Hoäi Beänh Cystic Fibrosis raèng thöû nghieäm ñöôïc
duøng ti Wisconsin seõ boû soùt moät soá lôùn nhöõng
chaùu beù cuûa Massachusetts bò beänh cystic
fibrosis.  Keá hoïach thöû nghieäm cuûa
Massachusetts seõ tìm nhieàu daáu chæ DNA hôn.
Trong khi thöû nghieäm Wisconsin ñöôïc thöïc hieän
cho Wisconsin, Massachusetts caàn moät thöû
nghieäm ñaëc bieät teá nhò ñoái vôùi söï ña dng veà
chuûng toäc vaø saéc daân cuûa Massachusetts.

Taát caû nhöõng chaùu beù tham gia vaøo cuoäc
nghieân cöùu coù seõ ñöôïc thöû nghieäm tìm daáu
chæ DNA veà beänh cystic fibrosis khoâng?
Khoâng.  Chuùng toâi hy voïng moät trong möôøi
chaùu beù seõ ñöôïc thöû nghieäm ñeå tìm daáu chæ
DNA veà beänh cystic fibrosis.

Taát caû nhöõng chaùu beù tham gia vaøo cuoäc
nghieân cöùu naøy coù caàn ñöôïc baùc só
chuyeân khoa veà beänh cystic fibrosis khaùm
nghieäm khoâng?
Khoâng.  Neáu chaùu beù cuûa quí vò tham gia vaøo
cuoäc nghieân cöùu, cô hoäi chaùu beù cuûa quí vò
coù theå ñöôïc göûi tôùi baùc só chuyeân khoa veà
cystic fibrosis thì chæ vaøo khoaûng 0.3% , hay 3 trong
soá 1,000.

Neáu chaùu beù cuûa toâi ñöôïc göûi tôùi baùc só
chuyeân khoa veà beänh cystic fibrosis, ñieàu naøy
coù nghóa laø chaùu bò beänh cystic fibrosis
khoâng?
Khoâng nhaát thieát.  Ñoái vôùi 5 hay 6 chaùu beù maø
keát quaû chæ cho thaáy nhu caàu caàn göûi tôùi baùc
só chuyeân khoa veà cystic fibrosis, chæ coù moät
trong soá nhöõng chaùu beù naøy seõ thöïc söï bò
beänh cystic fibrosis.

Neáu chaùu beù cuûa toâi laø moät trong nhöõng
chaùu beù caàn ñöôïc baùc só chuyeân khoa veà
cystic fibrosis khaùm, toâi seõ phaûi tìm baùc só
chuyeân khoa naøy ôû ñaâu?
Baùc só cuûa chaùu beù seõ giuùp quí vò.  Nhöõng
baùc só chuyeân khoa veà cystic fibrosis coù vaên
phoøng ti naêm (5) Trung Taâm Cystic Fibrosis ôû
Massachusetts.  Nhöõng trung taâm naøy ñöôïc  Cystic
Fibrosis Foundation chöùng nhaän ñeå cung öùng
moät lot nhöõng chaån ñoaùn vaø nhöõng dòch vuï
theo doõi vaø laâm saøng.  Naêm (5) Trung Taâm
Cystic Fibrosis cuûa Massachusetts toïa lc ôû nhieàu
nôi trong tieåu bang:  ba trung taâm ti Boston, moät ti
Worcester, vaø moät ti Springfield. Chöông Trình
Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Thuoäc
New England laøm vieäc vôùi taát caû nhöõng Trung
Taâm naøy ñeå chaéc chaén raèng nhöõng dòch vuï
cuûa nhöõng trung taâm naøy seõ ñöôïc taát caû moïi
gia ñình caàn ñeán nhöõng dòch vuï ñoù bieát tôùi.

Ti sao li hoûi quyeát ñònh cuaû toâi?  Baùc só cuûa
chaùu beù khoâng bieát sao?
Coù lyù do chính ñaùng ñeå tin raèng chöông trình
thöïc hieän toát (thöû nghieäm chính xaùc) vaø chöông
trình naøy thöïc söï coù giaù trò (lôïi ích cuûa söï thöû
nghieäm vöôït cao hôn nhöõng ruûi ro).  Tuy nhieân,
tröôùc khi khaùm phaùt hieän beänh nôi treû sô sinh
tìm cystic fibrosis trôû thaønh thoâng leä, UÛy Ban Coá
Vaán muoán nghieân cöùu ñeå xem chöông trình thöïc
hieän toát ñeïp nhaát ôû Massachusetts nhö theá naøo.
Vôùi tö caùch laø cha meï cuûa chaùu beù, quí vò
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ñöôïc yeâu caàu quyeát ñònh xem quí vò coù muoán
coù tham gia vaøo “cuoäc nghieân cöùu daãn ño” naøy
khoâng.  Chuùng toâi hy voïng raèng phaàn lôùn
nhöõng quí vò laø cha meï seõ muoán chaùu beù cuûa
quí vò ñöôïc thöû nghieäm, nhöng chuùng toâi cuõng
hieåu raèng moät soá quí vò laø cha meï coù theå coù
nhöõng lyù do caù nhaân ñeå khoâng tham gia vaøo
cuoäc nghieân cöùu daãn ño naøy.  Vì lyù do ñoù, söï
löïa choïn tuøy nôi quí vò, hôn laø tuøy nôi baùc só
cuûa quí vò hay cô quan cung öùng söï chaêm soùc
söùc khoeû.

Cuoäc Nghieân Cöùu Daãn Ño # 2 :  Khaùm Phaùt
Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh tìm caû boä 19 caên
beänh veà bieán döôõng.

Coù theå cho toâi bieát hôn nöõa veà nhöõng gì
bao goàm trong ñoù khoâng?
Nhöõng caên beänh bao goàm nhieàu beänh trng ñöa
ñeán söï maát quaân bình hoùa hoïc trong cô theå.
Nhöõng caên beänh naøy  coù theå ñöa ñeán söï noân
oùi, nhöõng vaán ñeà veà quaân bình löôïng muoái vaø
nöôùc, nhöõng vaán ñeà taêng tröôûng vaø ngay caû
hoân meâ vaø töû vong.  Moät soá nhöõng beänh trng
naøy coù nhöõng caùch chöõa trò toát hôn coù saün ôû
luùc naøy hôn laø nhöõng caên beänh khaùc.  Keát
quaû cuûa söï chöõa trò coù theå xeáp hng töø toát
tôùi keùm vaø moät phaàn leä thuoäc vaøo söï nguy hi
ñaõ xaûy ra nhö theá naøo tröôùc khi baét ñaàu ñöôïc
chöõa trò.

Moät soá nhöõng caên beänh naøy lieân quan ñeán
vaán ñeà chuyeån hoùa chaát beùo döï tröõ thaønh
moät dng (axít beùo) coù theå duøng cung caáp naêng
löôïng. Nhöõng teân cuûa nhöõng caên beänh axít
beùo naøy baét ñaàu vôùi chöõ moâ taû côõ cuûa
nhöõng axit beùo ñoù xaûy ra trong söï maát quaân
bình hoùa hoïc, thí duï S (short — ngaén), L hay LCH
(long - daøi), VL (very long - raát daøi), hay M (medium
— trung bình).  Tyû soá cuûa loi ngaén vaø daøi coäng
li thì chæ laø 1 trong soá 30,000 treû sô sinh hay ít hôn
loi beänh vôùi axít beùo trung bình (medium-size fatty
acids — MCAD).  Baây giôø beänh MCAD bao goàm
trong nhöõng thöû nghieäm baét buoäc theo thoâng
leä.  Tuy nhieân, coù moät soá baèng chöùng raèng
taát caû nhöõng loi beänh trng naøy coù theå coù lôïi
ích töø moät vaøi loi ñieàu quaûn cheá ñoä dinh
döôõng duøng cho MCAD.

Proâtít cuûa cô theá ñöôïc laäp thaønh bôûi nhöõng
khoái goïi laø axít aminoâ.  Moät soá nhöõng axít
aminoâ naøy lieân can ñeán moät soá beänh bao goàm
trong vieäc khaùm phaùt hieän beänh.  Thí duï, trong
beänh goïi laø tyrosinemia loi I hay tyrosinemia loi II,
coù söï tích luõy axít anminoâ tyrosin.  Ñieàu naøy
lieân can ñeán vieäc laøm gan ngöng hot ñoäng (trong
loi I), hay nhöõng vaán ñeà veà maét, da, vaø taêng
tröôûng toång quaùt (trong loi II).  Söï chöõa trò coù
theå xeáp loïai töø cheá ñoä dinh döôõng ñaëc bieät
(trong loi I hay II) tôùi thay gan (trong loi I).  Nhöõng
beänh veà axít aminoâ khaùc, goïi laø argininemia,
argininosuccinic aciduria, citrullinemia, vaø “HHH”
syndrome, thì lieân heä tôùi söï tích luõy ñoäc chaát
ammonia trong maùu.  Ñieàu naøy coù theå ñöa ñeán
söï hoân meâ vaø töû vong.  Söï chöõa trò laø cheá
ñoä dinh döôõng ñaëc bieät vaø nhöõng thöù thuoác
ñaëc bieät khaùc.

Moät vaøi caên beänh khaùc gaây ra do söï tích luõy
nhöõng axít höõu cô trong cô theå coù theå laøm ñoäc.
Nhöõng thí duï laø propionic acidemia, hay
methylmalonic acidemia, isovaleric acidemia vaø
glutaric acidemia loi I vaø loi II.  Söï noân oùi, vôùi söï

maát dòch vaø muoái trong cô theå, coù theå ñöa ñeán
hoân meâ vaø töû vong neáu khoâng ñöôïc chöõa trò.
Nhöõng trieäu chöùng coù theå baét ñaàu chæ vaøi
ngaøy sau khi sinh ra hay nhieàu thaùng sau.  Söï
chöõa trò thöôøng bao goàm cheá ñoä dinh döôõng
ñaëc bieät vaø nhöõng thöù thuoác ñaëc bieät.

Söï ruûi ro chaùu beù cuûa toâi bò moät trong 19
caên beänh naøy ra sao?
Chuùng toâi thöïc söï khoâng bieát coù bao nhieâu
chaùu beù ôû Massachusetts bò 19 caên beänh naøy.
Baèng caùch thöû nghieäm naøy, chuùng toâi öôùc
löôïng raèng chuùng toâi seõ khaùm phaù ra 4-6 chaùu
beù ti Massachusetts moãi naêm.

Chöông trình thöû nghieäm daãn ño seõ nghieân
cöùu nhöõng gì?
Keá hoch naøy seõ duøng  kyõ thuaät môùi (goïi laø
tandem mass spectrometry — ño quang phoå khoái
löôïng song haønh) ñeå tìm nhöõng daáu chæ coù theå
cho bieát raèng chaùu beù naøo bò nhöõng caên
beänh naøy maø ñaõ khoâng goàm trong khaùm phaùt
hieän beänh theo thoâng leä.  Cuoäc nghieân cöùu
naøy seõ tìm ra nhöõng caên beänh naøy xaûy ra
thöôøng xuyeân nhö theá naøo trong daân soá
Massachusetts,  vaø ñeå xem kyõ thuaät naøy coù
höõu hieäu khoâng.  Khoâng caàn phaûi laáy maùu
theâm nöõa töø chaùu beù cuûa quí vò.  Hai loi hoaù
chaát thieân nhieân goïi laø axít aminoâ vaø acyl
carnitin,  seõ ñöôïc ño trong maùu chaùu beù cuûa quí
vò.  Neáu nhöõng chaát naøy ñöôïc tìm thaáy trong soá
löôïng baát thöôøng trong maùu chaùu beù cuûa quí
vò, thì Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh
Thuoäc New England seõ goïi tôùi baùc só cuûa chaùu
beù veà keát quaû thöû nghieäm.  Baùc só cuûa chaùu
beù seõ tieáp xuùc vôùi quí vò, vaø laøm vieäc vôùi quí
vò ñeå thu xeáp cho chaùu beù ñöôïc moät baùc só
chuyeân khoa veà bieán döôõng khaùm beänh.  Baùc
só chuyeân khoa naøy seõ thi haønh nhöng thöû
nghieäm theâm nöõa ñeå tìm ra xem chaùu beù cuûa
quí vò coù thöïc söï bò moät trong nhöõng caên beänh
naøy khoâng.

Neáu chaùu beù cuûa toâi laø moät trong nhöõng
chaùu beù caàn ñöôïc Baùc só chuyeân khoa veà
bieán döôõng khaùm beänh, thì toâi coù theå tìm
baùc só chuyeân khoa naøy ôû ñaâu?
Baùc só cuûa chaùu beù seõ giuùp quí vò.  Chöông
Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh
Thuoäc New England (The New England Newborn
Screening Program) ñang laøm vieäc vôùi moät heä
thoáng nhöõng baùc só chuyeân khoa naøy.  Caùc
baùc só naøy coäng taùc vôùi nhau ñeå chaéc chaén
raèng thoâng tin caäp nhaät nhaát seõ ñöôïc duøng
trong vieäc chaêm soùc cho caùc chaùu beù ñöôïc
xaùc ñònh qua cuoäc nghieân cöùu daãn ño.  Neáu
keát quaû vieäc khaùm phaùt hieän beänh cuaû chaùu
beù cuaû quí vò  caàn moät baùc só chuyeân khoa,
Chöông Trình Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô
Sinh seõ chaéc chaén laø baùc só cuûa chaùu beù
phaûi bieát veà nhöõng dòch vuï naøy.

Ti sao li hoûi quyeát ñònh cuaû toâi?  Baùc só cuûa
chaùu beù khoâng bieát sao?
Coù lyù do chính ñaùng ñeå tin raèng chöông trình
naøy thöïc hieän toát (thöû nghieäm chính xaùc) vaø
chöông trình naøy thöïc söï coù giaù trò  (lôïi ích vöôït
cao hôn nhöõng ruûi ro).  Nhöng tröôùc khi ñöôïc
khuyeán caùo ñoøi hoûi phaûi khaùm phaùt hieän nôi
treû sô sinh theâm nöõa, UÛy Ban Coá Vaán Khaùm
Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh Massachusetts
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muoán coù caâu traû lôøi cho nhöõng caâu hoûi sau
ñaây:
*  Coù bao nhieâu chaùu beù ôû Massachusetts       bò
nhöõng caên beänh naøy?
*  Nhöõng chaùu beù ñöôïc lôïi ích nhö theá naøo neáu
caùc chaùu ñöôïc xaùc ñònh bôûi Chöông Trình Khaùm
Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô Sinh?
*  Thöû nghieäm khaùm phaùt hieän beänh coù chính
xaùc vaø xaùc ñònh chæ nhöõng chaùu beù naøo bò 

nhöõng beänh naøy khoâng, maø khoâng
xaùc ñònh laàm nhöõng chaùu beù khoâng bò beänh
naøy?

Laø cha meï, quí vò ñöôïc hoûi xem quí vò coù muoán
tham gia vaøo “cuoäc nghieân cöùu daãn ño” naøy
khoâng, ñeå giuùp tìm ra caâu traû lôøi cho nhöõng
caâu hoûi naøy.  Chuùng toâi hy voïng raèng phaàn
lôùn cha meï seõ muoán coù ñöôïc thöû nghieäm naøy
cho caùc chaùu beù cuûa quí vò, nhöng chuùng toâi
hieåu raèng moät soá cha meï coù theå coù nhöõng lyù
do caù nhaân ñeå khoâng tham gia vaøo cuoäc
nghieân cöùu daãn ño naøy.  Vì nhöõng lyù do naøy,
söï löïa choïn ñeå tuøy yù quí vò, thay vì tuøy baùc só
cuûa quí vò hay cô quan cung öùng söï chaêm soùc
söùc khoûe.
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Toâi coù vaøi ñeà nghò hay vaøi lôøi bình luaän.  Laøm sao toâi coù theå chaéc
chaén raèng lôøi bình luaän  cuûa toâi seõ ñöôïc xeùt ñeán?
Quí vò neân göûi nhöõng lôøi bình luaän cuûa quí vò baèng vaên baûn tôùi nhöõng uûy
ban hay nhöõng chöông trình sau ñaây, nhöõng lôøi ñeà nghò vaø bình luaän cuûa quí
vi seõ ñöôïc duyeät bôûi UÛy Ban Coá Vaán Khaùm Phaùt Hieän Beänh Nôi Treû Sô
Sinh Cuûa Nha Y Teá Coâng Coäng:

Chairperson
Newborn Screening Advisory Committee
Massachusetts Department of Public Health
250 Washington St.
Boston, MA 02108-4619

Commissioner of Public Health
Massachusetts Department of Public Health
250 Washington  St.
Boston, MA 02108-4619

Director
New England Newborn Screening Program
305 South St.
Jamaica Plain, MA 02130




