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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhitng cu gidi dap cho quy vi va con ctia minh — 1

Quy vi phu huynh thin mén,

Tat cd tré em o Massachusetts déu dwoe cung cdp dich vu Xét Nghiém Sang Loc Sirc Khoe
Tré So Sinh. Chwrong trinh y 1é cong cong nay sé giup ngan ngura nhitng hau qua tiéu cuc cua
cde héi ching roi loan ma cac chau cé thé mdc phdi.

Churong trinh xét nghiém sang loc cho tré so sinh dwoc bat dau tir nam 1962 6 tiéu bang
Massachusetts. Vao thoi diém dé, muc dich ciia xét nghiém chi nham tim ra mét hoi chung
r6i loan ma théi. Tir d6 tré di, viéc xét nghiém cho tré so sinh nham tim kiém thém nhiéu hoi
chirng roi loan khéc da tré thanh théng 1@ trong tiéu chudn cia viéc cham séc sirc khde, va
dege dp dung mot cdch réng rii trén toan thé gidi.

Vi vi thé dan dau trong van dé xét nghiém tré so sinh, tiéu bang Massachusetts tiép tuc
nghién ciru thém nhiéu phwrong phap xét nghiém moi bang cdch cung cdp thém nhitng dich vu
xét nghiém dé quy vi 6 the tiy ¥ lya chon. Sau khi con cua quy vi chao doi, quy vi sé dugc
tham van y kzen cho quyét dinh tiép nhdn nhitng dich vu iy chon nay va quy vi sé dugc nhdn
ban sao ciia mau don ghi nhdn cdu tra 161 ciia minh, mau don nay sé dwoc géi dén vin phong
cua chung toi (Xin xem vi dyu dwoi day).

Tap sach nho nay cung cdp nhitng théng tin khdi qudt vé nhitng dich vu Xét Nghiém Sang
Loc Tré So Sinh o tiéu bang Massachusetts. Phan gidy Zong in mau co danh sach cua nhitng
hoi chirng roi loan ma tiéu bang Massachusetts cé bao gom trong viéc xét nghiém tré so sinh.
Phan gidy long in mau nay con c¢é phan trinh bay vé cdc cong trinh nghién ciru hién tai nham
gitlp quy vi trong viéc quyét dinh vé cdc dich vu xét nghiém sang loc so sinh tity chon nay.

Chiing t6i xin chiic quy vi va cdc chdu nhitng diéu tot lanh nhat.
Thén mén,

Todan Thé Nhan Vién ciia Chwong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh
Viung New England

Cong Trinh Nghién Ciru Thi Diém-TU CHOI
MAU BON Vi DU

BAN SAO CUA PHU HUYNH , ) T chor TG A e
PHONG THI NGHIEM SO # 100001 CUU KHAC
TEN TRE SO SINH (Tén Ho) (Tén Goi)

Quy Vi Phu Huynh Than Mén,

MAu don nay nham ghi nhan réng mo6t mau mau nhé da dworc trich tir con clia quy vi dé danh cho viéc xét nghiém sang
loc tré so sinh theo thudng I1&. Dich vu nay nhdm bao ddm rang con clia quy vi s& dwoc xét nghiém cho nhirng hoi chirng
rbi loan cé thé diéu tri dwoc theo sw bat budc ctia Bd Strc Khée Y Té Céng Cong cla tiéu bang Massachusetts.

Thém vao do, mau don nay con c6 cac hudng dan da dwgc goi dén cho Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So
Sinh Vung New England sau khi quy vi da quyét dinh ¢c6 muon tiép nhan hay khoéng cac dich vu xét nghiém tuy chon cho
con cua quy Vi (Cac chwong trinh nghién cteu thi diém).

e Néu mot hodc nhiéu hon cac cong trinh nghién ctvu thi diém dwoc danh diu X & phia bén phai trén dau mau don,
con clia quy vi s& KHONG duoc xét nghiém cho bt clv cac chirng bénh nao dwoc bao gdm trong chwong trinh
nghién ctru X d6. Néu khéng cé chwong trinh nghién ctvu nao dwoc danh dau X, con clia quy vi sé dwoc xét nghiém
cho tat ca cac chirng bénh liét ké trong phan LONG dwoc in mau cla tap sach.

Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh Ving New England, Truong Bai Hoc Y Khoa Tiéu Bang Massachusetts
305 South St., Jamaica Plain, MA 02130  (617) 983-6300
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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con clia minh — 2

TOM TAT

Quy vij co6 thé sé& thay rang phan tém tat nay 1a du dé giup cho quy vi can nhac
quyét dinh viéc c6 nén tiép nhan hay khéng cac xét nghiém sang loc cho con cla
minh. Quy vi con cé thé tim thdy thém nhirng théng tin khac bén trong va trén
phan gidy 16ng dwoc in mau.

Xét nghiém sang loc tré so’ sinh gitip ngdn ngira mét sé6 bénh c6 thé diéu
tri dworc.

Céac em bé néu méac phai mét vai hgi chimg roi loan can phai duoc diéu tri
trong luc con au tho nham ngan ngtra cac chirng bénh nghiém trong.

Xét nghiém sang loc tré so sinh giup tim ra cac bé mac phai cac héi ching
nay. )

Raét c6 thé, con cua quy vi KHONG HE méc phai mot trong nhitng héi ching
nay.

Xét nghiém sang loc tré so sinh c6 hiéu qua bang cach xét nghiém tat ca
cac bé dwoc sinh ra trong tieu bang Massachusetts.

Xét nghiém tat ca cac bé la quan trong, b&i vi hau hét cac bé déu co vé khoe
manh lGc m&i sinh, tham chi c& cac bé méc phai cac hdi chirng can phai
duwoc diéu tri va co thé phat hién ra dwoc nhd viéc xét nghiém sang loc tré so
sinh.

Th& nghiém cho viéc xét nghiém sang loc tré so sinh dwoc thwe hién qua
mot vai giot mau nhé dwgc trich ra sau khi con cla quy vi ra doi duoc
khoang hai ngay.

Néu thtr nghiém cho thay con cta quy vi c6 nhirtng dau hiéu ctia mét trong
nhirtng chirng bénh c6 thé diéu tri dwoc nay, bac si cla con cla quy vi sé
dién thoai cho quy vi dé sap xép viéc cham soc cho chau.

XET NGHIEM SANG LOC THUONG LE

O tiéu bang Massachusetts, XET NGHIEM SANG LOC TRE SO SINH
THUONG LE bao gdm nhitng hdi ching rdi loan dwoc tin 1a cé thé diéu
tri dworc.

Theo luat phap cla tiéu bang Massachusetts, tat cd cac bé sinh ra trong tiéu
bang Massachusetts déu bt budc phai dwoc xét nghiém sang loc cho cac
diu hiéu 1am sang cla cac chirng bénh cé thé diéu tri dwoc nay ngoai trir
trwdng hop cha me phan dbi vi ly do tén gido.

UMASS MEDICAL SCHOOL | COMMONWEALTH MEDICINE



Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con cia minh — 3

XE,T NGHIEM TRE SO SINH TUY CHON [Cac Céng Trinh Nghién Ctru Thi
Diem(Pilot Studies)]

Tiéu bang Massachusetts ciing c6 cung cap cac dich vu xét nghiém tré so
sinh tuy chon.

Chuong trinh XET NGHIEM TRE SO SINH TUY CHON giup tiéu bang
Massachusetts nghién clru cac kha nang xét nghiém sang loc méi khac.
Céng trinh nghién cru thi diém trén toan tiéu bang chira dwng loi ich co gia
tri d6i v&i cac bé sinh ra trong twong lai va ciing c6 thé hiru ich cho chinh con
clia quy Vi.

Quy vi khéng phai tré thém chi phi phu nao khdc va khéng can Iy thém
mdu dé con cda quy vi dwoc tham gia.

Chiéu theo sy hwéng dan cla tiéu bang Massachusetts, sau khi con cta quy
vi ra doi, quy vi s& dwoc tham van y kién cho quyét dinh c6 mudn tham gia
chwong trinh XET NGHIEM TRE SO SINH TUY CHON hay khong.

Néu vi mét ly do nao dé, quy vi quyet dinh khong mudn tham g|a trong
chucrng trinh TUY CHON nay, con cuta [quy vi van dwoc huwdng tat ca cac loi
ich cGia chwong trinh XET NGHIEM TRE SO SINH THUONG LE.

XIN XEM BEN TRONG

DE BIET THEM THONG TIN VE XET NGHIEM SANG LOC THUONG LE VA

TUY CHON
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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con clia minh — 4

MUC LUC
Xét Nghiém Thwong Lé

¢ Muc dich cua chwong trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh
ThwONG L& 1 g7 ... s 5
e Tilé rai ro cho trwéng hop mac phai hdi chieng réi loan ma cé thé dwoc
phat hién qua xét nghiém sang loc thwéong Ié caa con t6i la bao nhiéu?...5

e Cac cudc thir nghiém dwoc thuwc hién nhw thé nao?.......cccceeeeeceerceercennne 5

e Aila nguwei quyét dinh nhirng héi chirng nao dwoc bao gém trong Xét
Nghiém Sang Loc ThrnNg LE7?.......coo i mmn e 5
Toi c6 quyén tir chdi nhirng cudc thir nghiém nay khong?.......ccceueeeunee. 6
Toi phai lam thé nao dé c6 thong tin vé két qua nhirng cudc thtr nghiém
sang loc tré so sinh clia con tOI? ..o 6

e Bac si cua con t6i bao tdi can phai mang con toi dén vi két qua xét
nghiém tré so sinh. Diéu nay c6 nghia la con cua té6i mac phai hoi

ChiPNG r8i 108N KRONG? ....ecueecericereeteee e ese e ss e ss s se s e s sns e nans 6
e Nhirng hiéu biét hién tai vé cac dang héi chirng réi loan dwoc bao gém

trong Xét Nghiém Sang Loc Thwo'ng LE? .......ccccccmmmiiiiiinicmeenn s 7
e Bao Dam Chat Lwong Xét Nghiém Tré So Sinh.......ccceeeereeeeereeeseseeeenenes 7

Cac Dich vu Xét Nghiém Tuy Chon

e Cac cong trinh nghién ctru thi diém vé cac phwong thire thir nghiém

ME&i (Pilot StUdI@S) ... ——————— 8
e Hién nay cac céng trinh nghién ctru thi diém nao dang dwoc tién

AN e —————————— 8
e Co6 phai bat ctr tré so’ sinh nao ciing c6 thé tham gia trong cac céng

trinh nghién ctpu thi diém Nay KRONG? ... esenens 9
e T6i cé quyén tir chéi tham gia vao mét hoac nhiéu hon cac cong trinh

nghién ctru thi diém NAY KRONG? ....c.cceeveeciereeeers s seesssssesssssessnns 9
e To6i phai lam gi dé ghi danh? Hoac, t6i phai lam gi dé tir chéi khéng

L0 T= 11 T |- 9
e Nhirng lgi ich va nhirng rii ro nao gan lién véi nhirng céng trinh

NGhIEN CPU NAY? ... mmmn e s e e mmmnnes 10
e T6i c6 thé tim thém thong tin vé nhirng cong trinh nghién ctru thi diém

0 P2 N o - U 11

) Théng tin b6 sung cho phu huynh
vé nhirng héi chirng dwoc bao gom trong cac dich vu
THUONG LE VA TUY CHON

e XIN XEM PHAN GIAY LONG CO IN MAU
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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con ciia minh —5

XET NGHIEM SANG LOC THUONG LE

Muc dich cua chwong trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh la gi?

Muc dich cta chwong trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh 1a dé thir nghiém tat ca
tré so sinh trong tiéu bang Massachusetts dé tim ra nhirng dau hiéu dau tién ctia mot sé
cac hdi chirng cé thé diéu trj dwoc (dwoc yéu cau theo quy dinh sé6 105 CMR 270.000
clia B6 Strc Khde Y Té Cong Cong cua tiéu bang Massachusetts).

Ti 1é rdi ro cho trirong hop mac phai hdi chirng réi loan ma cé thé dwoc phét hién
qua xét nghiém sang loc thwdng Ié cua con téi la bao nhiéu?

Ti 1& rti ro ma con clia quy vi co thé mac phai mét trong nhirng héi chirng nay la rat nho.
Trong nhirng trong hop hiém hoi khi hoi chirng dugce tim thay, viéc chan doan va diéu
tri s&ém thuwdng giup ngan chan dwgc nhirvng van dé cé lién quan véi cac hdi chirng nay.

Nhirng cudc thir nghiém tré so sinh tao co’ hdi phat hién ra dwoc mét sd hoi chirng nay
ngay tr dau trwdc khi cac triéu chirng xuét hién.Tuy nhién, ching ta ciing biét rang
tham chi mét phurong thirc xét nghiém t6i wu nhat van co khi khéng thé phat hién dwoc
mot hoi chung nao do. Néu con cla quy vi tréng cé vé khéng duoc khde, hay bao cho
bac si clia bé biét cang sém cang tbt.

Cdc cuéc thir nghiém dworc thuee hién nhw thé nao?

Khoang chirng 48 tiéng dong ho sau khi bé ra doi, hodc ngay tridc lic con clia quy Vi
dwgc xuat vién, mét mau mau xét nghiém sé duwoc trich. M6t vai giot mau duwoc trich tw
g6t chan cla con cla quy Vvi.

Bénh vién noi bé chao doi sé g&i mau mau xét nghiém nay dén Chuwong Trinh Xét
Nghiém Sang Ijoc Tré So Sinh vung New England. Nhirng thir nghiém dac biét sé dwoc
thwc hién va két qua sé dwoc twong trinh béi Chuwong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré
So Sinh.

Quan trong! Céc bé khong sinh ra trong bénh vién van phai dwoc xét nghiém, tét nhat 1
khoang 48 tiéng dong ho sau khi sinh. Quy vi phu huynh nén sap xép voi bac si, bénh vién,
hoac v&i nguoi do dé dé hoan thanh cac xét nghiém.

Ai la ngwoi quyét dinh nhitng héi chirng nao dwoc bao gém trong Xét Nghiém
Sang Loc Thwong Lé?

Uy vién ctia B6 Strc Khde Y Té Cong Cong (The Commissioner of Public Health) chiu
trach nhiém vé viéc quyét dinh danh sach cta nhirng héi chirng roi loan. Ban C6 Van
(Advisory Board), bao gom cac bac sf, y ta, cac nha nghién ctru, cac nha y dirc va cac vi
phu huynh s& co van cho vj Uy vién nén bao gdbm nhirng hoi ching nao. Pé duwoc bao
gbm trong danh sach, hdi chirng rbi loan can phai hdi di nhivng diéu kién sau day: 1) Co
thé diéu tri dwoc, 2) Phwong thirc thir nghiém tét, va 3) S can thiép sé'm cla y té sé co
loi ich cho tré so sinh.
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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con clia minh — 6

T6i c6 quyén tir chbi nhibng cuéc thir nghiém nay khéng?

O tiéu bang Massachusetts, quy vi c6 thé tir chdi viéc xét nghiém tré so sinh dwa vao ly
do tén gido. Néu lam thé, quy vi s& duwgc yéu cau ky vao mau don tir chdi. Pon nay sé
hay bd moi trach nhiém lién d&i cho ngwdi bac si vé nhirng thiét hai cé thé xay ra do
mot hdi chieng rdi loan nao dé ma co thé da dwoc tim thay qua xét nghiém sang loc.

T6i phai Iam thé nao dé cé théng tin vé két qua nhitng cudc thir nghiém sang loc
tré so’ sinh cua con t6i?

Két qua xét nghiém tré so sinh clia con cla quy vi sé dwoc géi dén bénh vién noi bé ra
ddi va dén vi bac si nhi khoa c6 tén ghi trén mau xét nghiém clGa chau. Nhirng ban
twong trinh nay bao gém két qua clia tat ca cac thir nghiém bat budc va cla cac xét
nghiém tuy chon néu co.

Ngoai ra, néu két qua th&r nghiém ctia con quy vi cho thdy can phai cé s tiép tuc theo
doi (xin xem cac trwedng hop dudi day), chang t6i sé théng bao cho bénh vién noi chau
ra d&i hoac bac si ctia chau.

Béc si cta con téi bdo téi can phai mang con téi dén vi két qua xét nghiém tré so
= A kY - ~ ~ > Pyl < > u Pyl - A > u ~
sinh. Diéu nay c6 nghia la con cua téi mac phai héi chieng roi loan phai khéng?

Khong phai ltc nao ciing vay. Co nhiéu ly do khién bac sT clia con quy vi muén quy vi
mang bé dén. Dwéi day la mét vai ly do:

Mau thir nghiém khéng da: Khong dd lwong mau cho tat ca cac cude thir nghiém bat
budc trong mau g&i cho ching t6i, hodc mau thtr khong t6t vi mét ly do nao do. Chung toi
can mot mau thir khac.

Méu,tht’r “Qua S&m”: néu mau thi mau dugc lay trwde khi con cla quy vi ra doi dwgc
24 tieng dong ho, mot mau thir hai can phai dwoc lay cang som cang tot. Thoi gian tot
nhat dé tim bénh la khoang chirng 48 tiéng ddng hd sau khi sinh.

Két qua Ra-ngoai-Tam (Out-of-Range) Két qua thtr nghiém ra-ngoai- -tdm c6 nghia can
phai xét nghiém thém dé biét con cua quy Vi co mac phai hoi chirng nao dé hay khoéng.
C6 khi didu nay c6 nghia la can phai lay thém mau th&r khac, ciing cé khi cé nghia la
chau can phai dwoc kham va xét nghiém béi moét nha chuyén mén trong vong moét vai
ngay va ciing ¢ khi diéu nay c6 nghia chau can phai dwoc mét nha chuyén mén chan
doan cang s&m cang tét. Bac si clia con quy vi s& cho quy vi biét quy vi can phai lam gi.

Luu Y: Tré so sinh thiéu thang hodc sinh thiéu can thwong hay co két qua ra-ngoai-tam
qua mau thtr dau tién tham chi bé khéng mac phai hoi chirng nao.
Nhing héi chirng nao dwoc bao géom trong XET NGHIEM SANG LOC THUONG
LE?

Mot danh sach day du chi tiét ciia nhirng héi chirng dwoc bao gom trong viéc xét
nghiém sang loc dwgc cung cap trén phan giay I6ng in mau.
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Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Stic Khoe Tré So Sinh & tiéu bang Massachusetts:
Nhiing cau giai dap cho quy vi va con cia minh —7

Nhing hiéu biét hién tai vé cdc dang héi chirng réi loan dwoc bao gom trong XET
NGHIEM SANG LOC THUONG LE?

Chung t6i biét rang nhrng héi chirng dugc bao gom trong xét nghiém sang loc thuwong
& dworc tin la co thé diéu tri dwoc.

Déi v&i mot vai hoi chirng trong sb nay, ching t6i c6 mot s lwong Ion thong tin vé nhirng kha nang co
thé& xay ra cho nhitng em bé mac phal nhirng hoi chirng nay. Didu nay cé thé Ia do cé nhiéu em bé méc
phai hoi chirng nay hodc ciing c6 thé phwong phap xét nghiém da dwoc st dung qua nhidu nam hodc
c6 thé do ca hai.

Déi v&i nhirng hdi chirng khac, chiing tdi ¢ da thong tin dé biét rang cac em bé mac phai nhirng hoi
chirng d6 sé tré nén kha hon néu ching dwoc phat hién va diéu tri sém, nhwng ching t6i chwa cé du
théng tin dé tién doan vé nhirng gi sé xay ra cho cac chau trong twong lai. Didu nay cé thé Ia do co rat
it em bé méc phai hdi chirng nay hodc vi phwong thirc xét nghiém con méi mé hodc cé thé mot
phwong thire didu tri méi vira dwoc tim ra.

Nham bdo dam rang chiing t6i co thé cung cap thong tin hiru ich nhét cho viéc cham
soc va cho ra cac quyeét dinh, chwong trinh xét nghiém sang loc tré so sinh thu thap
thdng tin vé tinh trang ctia nhirng bénh nhan mac phai nhirng héi chirng nay.

Nhirng dang théng tin thu thép tay thudc vao tirng héi chirng réi loan va bao gdm nhirng chi tiét vé
bénh nhan cé con sbng va khde manh hay khéng va ho cé dén gép cac nha chuyén mén thudng xuyén
hay khéng. Cac dang thong tin khac thu thap dwoc gilp cho chwong trinh xét nghiém sang loc tré so
sinh c6 thé cung cép kién thirc v& hoi chirng rdi loan d6 cho nhitng ngudi cung cép dich vu cham séc
strc khde va gia dinh clia cac bé.

BAO DAM va CAI THIEN CHAT LUOQNG XET NGHIEM
SANG LOC TRE SO’ SINH

Céac chuwong trinh xét nghiém sang loc tré so sinh can nhan thirc dwoc hiéu qua cla
chwong trinh va can tim cach dé cai thién chat lwong. Didu nay cé nghia la cac chuong
trinh d6 can duoc xem két qua ctia xét nghiém co trung hop véi nhivng két qua chan
doan hay khong. Piéu nay ciing con cé nghia la cac chwong trinh nay can biét tinh trang
cta nhirng em bé mac phai nhirng héi chirng tim thay trong xét nghiém tré so' sinh va
liéu cac em c6 tiép tuc nhan dwoc nhirtng sy chdm séc can thiét hay khéng. Théng tin
di¥ kién vé cac chan doan va cac két qua xay ra dwoc thu thap nhadm cai thién cho toan
chwong trinh.

Mau méau dw cla con quy vi ¢ thé dwoc lwu gitk dén 21 nam. Déi khi, théng tin hodc
mau mau dw cla con quy vij s& dwoc dung dé bao ddm nhirng thtr nghiém truy tdm cho
tré so sinh dwoc thye hién tét dep. Co khi théng tin hodc mau mau dw sé dwoc dung dé
lam nhirng tht nghiém tbt hon trong chwong trinh truy tm bénh cua tré so sinh. Ciing
c6 khi, théng tin hodc mau mau duv sé dwoc dung dé nghién ciru vé y khoa. Khi tiéu
bang dé nghi dich vu th&r nghiém tly chon cho tat cd moi tré so sinh trong cudc nghién
ctru thi diém, can phai c6 sy chap thuan bang |&i néi clia quy vi trwéc khi ching t6i thue
hién nhirng dich vu dé cho quy vi va con quy vi déng thdi sw chap thuan cta quy vi cho
phép chuing t6i dwoc bao cao két qua cho bac si cham séc con ctia quy vi. Dbi véi bat
clr cudc nghién ciru y khoa nao, déu phai cé gidy chép thuan ctia quy vi trwéc khi ching
t6i tiét 16 t&n ctia con quy vi cho noi nghién ctru bén ngoai.
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Nhiing cau giai dap cho quy vi va con cia minh — 8

Ngoai ra, néu bat ctr théng tin dir kién hay lwong mau con dw nao sé dwoc dung cho
c6ng trinh nghién clru, cong trinh nghién ctru d6 phai dwoc sy chap thuan cta hai nhém
ctia nhirtng nguwdi bao vé quyén loi ctia con quy vi. Nhivng nhém nay dwoc goi 1a “Uy
Ban Xem Xét Nhirng Van D& Nhan Quyén” (Human Subjects Review Committees). Mot
Uy Ban Xem Xét Nhirtng Van D& Nhan Quyén truc thudc Bo Strc Khée Y Té Cong Cong
va Uy ban kia tryc thudc tredng Pai Hoc Y Khoa Massachusetts. Chinh quyén Lién
Bang 1ap ra nhirng quy tac va diéu phdi ttrng Uy ban. Déi véi méi cong trinh nghién ctru,
Uy Ban Xem Xét Nhirng Van D& Nhan Quyén quyét dinh liéu sy chdp thuan cta quy vi
c6 can thiét hay khong. Néu ca hai Uy ban déu quyét dinh rang sw chép thuan ctia quy
vi la can thiét, Chwong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh Vung New England sé
tiép xuc v&i quy vi trwde khi tién hanh cong trinh nghién cteu. Néu quy vi mudn nhw vay,
viéc nay c6 thé ngan khong cho ldy mau thér nghiém clia con dé str dung trong bét ct
cuéc nghién ctru y khoa nao khac*.

*Néu quy vi khéng mudn mau thir nghiém cla con quy vi dwoc st dung trong bat ky cudc
nghién ciru y khoa nao, quy vi phai g&i thw cho Giam Déc, géi kém cho Phu T4 Giam Déc
va Trwéng Ban Y Khoa clia The New England Newborn Screening Program, University of
Massachusetts Medical School, 305 South Street, Jamaica Plain, MA 02130. Cho du méau
thtr nghiém duw khéng dung trong cudc nghién ctru, NENSP van c6 thé diing mau tho
nghiém dé cho nhirtng muc dich khéng phai nghién ctru, k& ca viec Bdo Dam Phadm Chét
Trong Phong Thi Nghiém

Viéc lién lac vé&i quy vi: Chung t6i biét rang do c6 nhiéu nguyén nhan, cac bac cha me
thay déi cac nha cung cép dich vu sirc khde va co thé dbi tén con cla minh. Néu con
cla quy vi da dwoc chan doan |a mac phai héi chirng cé bao gdm trong xét nghiém
sang loc tré so sinh, hodc dang dugc theo ddi d& dwoc xac nhan 1a c6 mac phai hoi
chirng rdi loan hay khéng, quy vi c6 thé s& nhan dwoc thw ciia Chuwong Trinh Xét
Nghiém Sang Loc Tré So Sinh Vung New England nhdm bdo d&m rang théng tin vé con
cua quy vi la cap nhat.

CAC DICH VU XET NGHIEM TUY CHON

Cdc céng trinh nghién ctru thi diém vé céc phwong thirc thie nghiém méi (Pilot
studies):

Bd Strc Khée Y Té Cong Cong tiéu bang Massachusetts c6 thé Gy quyén va hwéng dan
nhirng cong trinh nghién clru va cac phuwong thirc thir nghiém maéi trong chwong trinh
Xét Nghiém Sang LocTré So Sinh. Nhirng cong trinh nghién clru cho cac phwong thirc
ther nghiém mai, dwoc goi la cong trinh nghién ctu thi diém (pilot studies), dwoc thuc
hién khi B6 Strc Khée Y Té Cong Cdng tin rang nhivng coéng trinh nay cé loi ich cho ca
strc khde ca nhan va strc khde cong déng. Chuang t6i khdng can phai trich thém mau to
con clia quy Vi, va cac th&r nghiém nay van sé co thé sang loc dwoc mot sé hdi chirng
bén canh cac thir nghiém thwong 1é da duoc yéu cau.

Két qua clia nhitng cong trinh nghién clu nay dwoc bao cdo cung voi két qua cua
nhirng xét nghiém sang loc thuwdng 1&. Ciing giébng nhuw xét nghiém sang loc thudng 1&,
néu két qua thu dwoc la ra ngoai tAm (out of range), bac si clia con ctia quy vi sé& lam
viéc v&i cac nha chuyén moén thich hop dé thu xép cho bét ky sw cham séc dac biét nao
can thiét cho con clia quy vi.
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Hién nay cdc céng trinh nghién cteu thi diém nao dang dworc tién hanh?
Xin vui 16ng xem phan gidy 16ng in mau

Vi sao xét nghiém sang loc tré so sinh cho mét vai héi chirng dang dwoc cung
cap dwéi hinh thirc céng trinh nghién ctru hon la bat buéc?

Bo Strc Khée Y Té Coéng Cong tiéu bang Massachusetts da quyét dinh rdng van chua
c6é du bang chtrng dé bat budc viéc xét nghiém sang loc tré so sinh cho nhirng hoi
chirng c6 bao gébm trong cac cong trinh nghién ctru thi diém. Ho can thém théng tin vé
mot hodc nhiéu hon cho nhirng cau hdi sau day:

1. Muc do ich lgi cho viéc xét nghiém sang loc tré so sinh cho nhirng héi chirng nay la
nhw thé nao? (Liéu né ctru dwoc mang séng? Liéu né cé ngdn ngtra nhirvng hau qua
nghiém trong c6 thé xay ra? Liéu phwong thirc diéu tri c6 tién hanh dwoc nhw dw
tinh khéng?)

2. Nhitng hdi chirng nay xdy ra thwong xuyén nhw thé nao & tiéu bang
Massachusetts?

3. Nhirng phwong thirc thlr nghiém trong phong thi nghiém dung dé sang loc nhirng
hoi chirng nay c6 hiéu qua tét nhw thé nao?

C6 phai bat ky tré so’ sinh nao ciing cé thé tham gia trong céng trinh nghién ciru
thi diém khéng?

Dung thé, bat ky tré so sinh nao dwoc bao gdm trong chwong trinh xét nghiém sang loc
tré so sinh thwdng 1é vao ngay 1 thang Hai, 2009 hoac sau d6 déu cé thé tham gia.

Téi c6 quyén tir choi tham gia vao mét hodc nhiéu hon cac cong trinh nghién ciru
thi diem nay khéng?

Co. Quy vi co thé tir chdi cho con clia minh tham gia vao bat ky cong trinh nghién ctru
thi diém nao, v&i bat ci ly do nao. Néu quy vi tir chdi, con clia quy vi van cé dwoc tat ca
cac nhirng loi ich clia chwong trinh xét nghiém sang loc tré so sinh thwong €.

Toi phai lam gi dé ghi danh? Hodc, t6i phai lam gi dé tir ch6i khong tham gia?

Sau khi con cta quy vi ra d&i, quy vi s& dwoc tham van vé quyét dinh tiép nhan cac xét
nghiém sang loc cho nhirng héi chirng trong cac chwong trinh nghién ctru thi diém hay
khoéng.

Quan trong! Quy vi sé dwoc yéu cau tra 10i trirée khi mau thir cua con quy vi duoc géi
dén phong thir nghiém sang loc*. Céu tra 1o clia quy vi sé dwoc ghi nhan trén mau don
xét nghiém, quy vi s& nhan dwoc ban sao dé lwu trir. Dwéi day la mot bAn mau clia ban
sao ma quy vi sé nhan dwoc. (Lwu y: quy vi cd thé sé doc quyén sach nhd nay bang
ngdn ngl cac nwéc khac. Tuy nhién, ban sao danh cho quy vi dé Iwu trir van sé 1a Anh
Ngir).

e Thoi gian ly tudng nhat dé Iy mau thir Ia 48 tiéng dong hé sau khi sinh, hodc 24 tiéng dong hé truée
khi xuat vién. Nham béo dam viéc xét nghiém tré so sinh thuong 1€ cho con cua quy vi khéng bj tri tré,
mau ther phai dwoc thu thdp va van chuyén mét cach nhanh gon.
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MAU BON VI DU Cong Trinh Nghién Ctru Thi Diém-TU CHOI

BAN SAO CUA PHU HUYNH . ; ) Tir Choi Tir Choi Tir choi
PHONG THI NGHIEM SO # 100001 MET SCID CAC NGHIEN
CUUKHAC
TEN TRE SO SINH (Tén Ho) (Tén Goi)

Quy Vi Phy Huynh than mén,

MA&u don nay nham ghi nhan rang mét mau mau nhé dwoc trich ttr con clia quy vi dé danh cho viéc xét nghiém sang loc
tré so sinh theo thucyng I&. Dich vu nay nham bdo dam ring con clia quy vi sé dwoc xét nghlem sang loc cho nhirng hoi
ching réi loan co thé didu tri dwoc theo sw bat budc clia Bd Strc Khde Y Té Cong Cdng cia tiéu bang Massachusetts.
Thém vao d6, mau don nay con cé cac hwéng dan ma da duwoc géi dén cho Chuwong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So
Sinh Vung New England sau khi quy vi d& quyét dinh c6 muén tiép nhan hay khéng dich vu xét nghiém tiy chon cho con
ctia quy vi (Cac chwong trinh nghién ctru thi diém.

e Néu mot hodc nhiéu hon cac cong trinh nghién ctru thi diém dwoc danh diu X & phia bén phai trén dau mau don,
con clia quy vi s& KHONG duoc xét nghiém cho bt clv cac chirng bénh nao dwoc bao gdm trong chwong trinh
nghién ctru X do. Néu khéng c6 chuwong trinh nghién ctru nao dwoc danh d4u X, con clia quy vi sé dwgc xét nghiém
cho tat ca cac chirng bénh liét ké trong phan LONG dwoc in mau cla tap sach.

Chuong Trinh Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh Ving New England, Truong Bai Hoc Y Khoa Tiéu Bang Massachusetts
305 South St., Jamaica Plain, MA 02130  (617) 983-6300

Nhikng lgi ich va nhibng rdi ro nao gan lién véi nhibng céng trinh nghién cieu nay?
Nhirng loi ich

e Logiich ca nhan quan trong nhat cho con ctia quy vi 1a nhu sau day:
Neéu con cua quy vi mac phai mét trong nhitng hoi chirng bao gom trong cdng trinh
nghién ctru, chau bé sé cé dwoc co hdi sém nhat dé phat hién ra dwoc hdi chirng
do.

e Céac loi ich khac c6 thé bao gdbm niém vui cta chinh quy vi vi da co thé gitp tra 1o
dwoc nhirng cau hdi quan trong ma cé thé gitup dwgc cac em bé khac.

Nhikng rdi ro c6 thé xay ra

e Nhirng rii ro ca nhan gay anh hwéng quan trong nhéat cho con clia quy vi la hiém khi
Xay ra:
Néu con cla quy vi c6 mac phai mét trong nhirng hodi chirng bao gbdm trong cong
trinh nghién ctu va sy thr nghiém cua codng trinh nghién ctru khéng phat hién ra
dwoc hoi ching réi loan dé, viéc chan doan bénh trang c6 thé bi cham tré. Day 13 ri
ro luén ludn cé thé xay ra trong bat ct¥ cong trinh xét nghiém nao. Viéc khong tim
thay hoi chirng rdi loan l1a mot sy kién bat thwdng, cho du phwong thire thlr nghiém
da dwoc ap dung la dung dan hay van con dang dwoc nghién ciru. Néu con clia quy
vi tréng khéng khde, hodc trong khéng binh thwdng, hay cho nha cung cip cham
soc strc khoe biét.

e Cac rii ro khac bao gdbm kha nang sw xét nghiém cho thay chi tiét rang con ctia quy
vi mac mot hdi ching rbi loan hodc mot can bénh nao dé ma khéong phai 1a hoi
chirng ma chang ta that sy tim kiém, nhwng diéu nay dugc xem nhw la thanh qua
phu cta sy xét nghiém sang loc. Mot vai nguoi cho rang day |a mét loi ich, va déi
v&i vai ngudi khac, dé 1a sw rii ro.Tim ra thanh qua phu c6 thé xay ra véi bat cir sy
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thtr nghiém ndo. Nhirng két qua nhw thé sé& dwoc bao céo cho nha cung cip cham
soc strc khde cho con clua quy vi.

e Su rii ro théng thuwong nhat la mot két qua ra-ngoai-tam doi héi phai co thém nhirng
thir nghiém khac va c6 thé lam cho quy vi lo lang, du cho thir nghiém cho thay con
clia quy vi khéng c6 mot hoi chirng réi loan nao.

Toi c6 thé tim thém thong tin vé nhirng cong trinh nghién ctru thi diém nay & dau?

Xin xem phan gidy 16ng in mau, va phan co6 tén “Dé biét thém vé nhirng céng trinh
nghién ctru thi diém hién nay”.

T6i c6 mét vai dé nghi, hay téi c6 mét vai nhan xét. Lam sao téi biét chac la nhan
Xxét cua téi sé dwoc xét duyét?
Quy vi can phai g&i nhitng nhan xét bang van ban clia quy vi dén bét ctv Gy ban hay
chwong trinh nao sau day, va Uy Ban C6 Van Xét Nghiém Sang Loc Tré So Sinh cla
B6 hay mét dai dién sé xét duyét:

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
University of Massachusetts Medical School
305 South St.

Jamaica Plain, MA 02130
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Thoéng Tin B6 Sung cho Phu Huynh
vé nhirng héi chirng réi loan dwoc bao gom trong nhirng dich vu thwong lé
va dich vu c6 thé dwoc chon lwa
B&t dau c6 hiéu luc vao thang Hai ndm 2009

Danh sdch nhirng héi chieng réi loan dwoc bao gém trong chwong trinh xét
nghiém sang loc thwong 1é theo yéu cau cia MA DPH (Bé Strc Khée Y Té
Céng Céng Tiéu Bang Massachusetts):

Con clia quy vi sé dwoc kiém tra cho nhirtng dau hiéu l1am sang (laboratory marker) cta
30 hdi chirng rdi loan sau day:

(1) Argininemia (ARG) (Thiéu enzyme
argininase lam tang du lugng arginine va
ammonia trong mau)

(2) Argininosuccinic acidemia (ASA)
(Khéng chuyén héa duoc Nitrogen &
dang chit ammonia sang urea)

(3) Bénh thiéu enzyme xic tac p-
Ketothiolase (BKT) (Co thé khong
chuyén héa dugc amino acid isoleucine)

(4) Bénh thiéu enzyme xiic tic Biotinidase
(BIOT) (Co thé khong chuyén hoa duoc
chét Biotin hay 1a vitamin H)

(5) Bénh thiéu enzyme xiic tic
Carbamoylphosphate synthetase (CPS)
(Gay tdn dong du lwong ammonia)

(6) Carnitine uptake defect (CUD) (Giam
thiéu lwong hap thu chat Carnitine)

(7) Citrullinemia (CIT) (Ri loan gay ton
dong du lugng ammonia)

(8) Congenital adrenal hyperplasia (CAH)
(Ri loan chuyen hoa noi tiét ciia tuyén
thuong than bam sinh)

(9) Congenital hypothyroidism (CH) (Thiéu
ning tuyén gidp bam sinh)

(10) Congenital toxoplasmosis (TOXO) (Hoi
chiing nhiém triing gay ra béi ky sinh
trung Toxoplasma gondii)

(11) Cystic fibrosis (CF- U xo0 nang héa)

(12) Galactosemia (GALT) (Réi loan chuyén
hoa duong galactose)

(13) Glutaric acidemia type I (GAI) (Ri loan
chuyén hoéa protein trong co thé do thiéu
enzyme xuc tac glutaryl-CoA
dehydrogenase)

(14) Homocystinuria (HCY) (Rdi loan
chuyén hoéa protein trong co thé do thiéu
enzyme xuc tac cystathionine beta-
synthase)

(15) 3-hydroxy-3-methyl glutaric aciduria
(HMG) (Réi loan chuyén h6a amino acid
leucine va céc chét béo)

(16) Isovaleric acidemia (IVA) (Rbi loan
chuyén héa céc hop chat acid hitu co)

(17) Bénh thiéu enzyme xiic tac Long-chain
L-3-OH acyl-CoA dehydrogenase
(LCHAD) (Gay réi loan v& oxy hoa acid
béo)

(18) Maple syrup disease (MSUD) (R01 loan
chuyén hoa protein trong co thé)

(19) Bénh thiéu enzyme xtic tac Ornithine
transcarbamylase (OTC) (G4y ton dong
du lugng ammonia)

(20) Phenylketonuria (PKU) (Réi loan
chuyén héa amino acid cén thiét
phenylalanine)

(21) Sickle cell anemia (Hb SS) (Bénh hong
cau hem)

(22) Bénh hdng huyét ciu dang Hb S/C (Hb
SC)

(23) Bénh hdng huyét ciu dang Hb S/B-
thalassemia (Hb S/BTh) (Gay giam thiéu
lwong hdng cau va hemoglobin trong co
thé)

(24) Bénh thiéu enzyme xiic tic medium-
chain acyl-CoA dehydrogenase
(MCAD) (Gay rbi loan chuyén hoa chit
béo sang nang lugng)

(25) Methylmalonic acidemia: mutase
deficiency (MUT) (Ri loan chuyen hoa
tdng hop vitamin B12 do thiéu enzyme
xuc tdc mutase)

(26) Methylmalonic acidemia: cobalamin A,
B (Cbl A,B) (Dang A, B 10i loan chuyen
hoa cic chét protein va chét béo do thiéu
enzyme xuc tac methylmalonyl CoA
mutase)

(27) Methylmalonic acidemia: cobalamin
C,D (Cbl C,D) (Dang C, D réi loan
chuyén héa cac chit protein va chit béo
do thiéu enzyme xiic tac ethylmalonyl
CoA mutase)

(28) Propionic acidemia (PROP) (Rbi loan
chuyén hoa céc hop chét acid hitu co)

(29) Tyrosinemia type I (TYR I) (Ton dong
du luong amino acid tyrosine do thiéu
enzyme xuc tac chuyén héa dang I)

(30) Bénh thiéu enzyme xic tac very long-
chain acyl-CoA dehydrogenase
(VLCAD) (Rdi loan vé qué trinh oxy
héa céc chat béo)

Kiém tra sang loc cho 30 hoi chimg rdi loan nay con co
thé cho thay nhimg chi tiét v& nhitng hoi chung rbi loan
va triéu chiing sau day (thanh qua phu ctia xét nghiém
bét budc):
a) Atypical cystic fibrosis (U xo nang hoa dang
khong dién hinh-bao gdm CBAVD)



b) 2-Methyl 3-hydroxy butyric aciduria n) Hypermethioninemia (MET) (Rdi loan chuyén
(2M3HBA) (R4i loan chuyén héa cac hop chat hoéa héap thu gay ton dong du lugng amino acid
acid hiru co) methionine)

¢) Bénh thiéu enzyme xiic tic 2-Methylbutyryl- 0) Bénh thiéu enzyme xiic tac Isobutyryl-CoA
CoA dehydrogenase (2MBG) dehydrogenase (IBG)

d) Bénh thiéu enzyme xiic tac 3-Methylcrotonyl- p) Bénh thiéu enzyme xuic tic medium-chain
CoA carboxylase (3MCC) ketoacyl-CoA thiolase (MCKAT)

e) 3-Methylglutaconic aciduria (3MGA) q) Bénh thiéu nhidu enzyme xuc tac carboxylase

f)  Benign hyperphenylalaninemia (H-PHE) (Du (MCD)
lwong phenylalanine ¢ mirc khong nguy hiém) r) Bénh thiéu enzyme xiic tac short-chain acyl-

g) Bénh thiéu enzyme xtic tac Carnitine CoA dehydrogenase (SCAD)
palmitoyltransferase IA (CPT IA) s) Trifunctional protein deficiency (TFP) (R4i loan

h) Citrullinemia type II (CIT II) (Réi loan gy ton v& qua trinh oxy hoa cac chit béo)
dong du lwong ammonia dang IT) t)  Tyrosinemia type II (TYR II) (Ton dong du

1)  Defects of biopterin cofactor biosynthesis lwong amino acid tyrosine do thiéu enzyme xtc
(BIOPT BS) (Réi loan chuyén hoa hap thu tac chuyén hoa dang II)
amino acid) u) Tyrosinemia type III (TYR III) (Ton dong dur

j)  Defects of biopterin cofactor regeneration lwong amino acid tyrosine do thiéu enzyme xtic
(BIOPT Reg) Réi loan chuyén héa hép thu tac chuyén hoa dang IIT)
amino acid) v)  Variant Hb-pathies (Var Hb) (Céc dang réi loan

k) Galactokinase deficiency (GALK) (Réi loan héng huyét ciu khac)
chuyén hoa duong galactose) w) Hién trang cta bénh nhan méc phai bat cir hoi

) Galactose epimerase deficiency (GALE) (R6i chung nao duogc liét ké trong 1-30 hodc a-w.
loan chuyén hoa dudng galactose)

m) Glutaric acidemia type II (GA2) (Réi loan

chuyén héa hap thy amino acid dang IT)

XET NGHIEM SANG LOC THUONG LE

Nhirng hdi chirng réi loan dwoc bao gdm trong chwong trinh xét nghiém sang loc tré so sinh
thwong 1€ co thé dwoc phan loai dwa theo nguyén nhan hodc phuwong thirc diéu tri cta hoi
chirng roi loan.

e  AMINO ACIDOPATHIES (CAC HQI CHIPNG ROI LOAN VE CHUYEN HOA CAC HOP
CHAT AMINO ACID): Tré em va bénh nhan clia nhitng chirng réi loan nay khéng
dung dwoc thire &n thong thuweng do co thé ctia ho khong tiéu hda dwoc moét trong
nhirng chat amino acid trong thirc &n. Nhitng bénh nhan nay dwoc cung cap nhivng
thwe pham déc biét. Nhirng em bé nay thdng thwdng sé dwoc diéu tri béi cac nha
chuyén mon vé tiéu héa (metabolic specialist) hodc cac nha chuyén mén vé di truyén
sinh héa hoc (biochemical geneticist).

e CAC BENH TRUYEN NHIEM BAM SINH: Tré em mac phai nhitng hdi chirng nay bi
nhiém tring gay ra béi vi trung, vi khuan, hodc ky sinh trung. Tré so sinh c6 thé bi
nhiém trung trong giai doan thai nghén hoéc ltic méi sinh. Nhitng em mac phai nhirng
chirng bénh nay théng thwong duoc diéu tri béi nhitng nha chuyén mén vé bénh
truyén nhiém.

. CYSTIC FIBROSIS (CF- U XO' NANG HOA): Ché4t dam cula tré em va bénh nhan cla
chirng bénh nay tr& nén day d&c va dong cuc trong phdi va cac co quan khac. Chét
dam nay lam nghén phdi, va tao co hoi cho cac chirng nhiém trung phdi phat trién.
Chét dam trong hé tiéu héa gay ra cac van dé vé hap thu thirc &n. Thong thudng céc
nha chuyén mon vé hé ho hap hodc mét chuyén vién vé CF tai trung tam vé CF sé diéu
tri cho cac em bé nay.

. ENDOCRINOPATHIES (CAC HOI CHU’NG ROI LOAN VE NOI TIET-CHUYEN HOA):
Co thé cla tré em va nhirng bénh nhan cla nhirng héi chtrng nay khong tao dwoc mot
trong nhirng chat hormone. Néu co thé clia bé khéng thé tao dwgc chat hormone, bé



can phai dwogc gilip d& va thuong sé dwec cho thube co chat hormone d6. Thong
thuwdng nhixng em bé nay sé duoc dieu tri boi nhivng nha chuyén mén ve khoa noi tiet
hoac bdi bac si nhi khoa v&i sw cong tac clia nha chuyén mén vé khoa néi tiét.

HOI CHI’NG THIEU CHAT ENZYME (MEN XUC TAC) CHO CAC CHAT VITAMIN
(SINH TO) VA CAC CHAT BUONG: Tré em va bénh nhan mac phai chirng réi loan
nay khong tiéu héa duwoc mot sbé chat dwérng, sinh td, hodc cac chat dinh duéng khac.
Nhirng em bé nay thuwdng duoc diéu tri b&i nha chuyén mon vé hé tiéu hoa hodc nha
chuyén mon vé di truyén sinh héa hoc.

CAC HOI CHU’NG ROI LOAN VE OXY HOA ACID BEO: Tré em va bénh nhan v&i
nhi*ng hoi chirng nay khéng chuyén héa dwoc chat béo dé danh trong co thé sang
dang nang lwong ldc can thiét. Néu bénh nhan méc phai chirng réi loan nay khéng &n
duoc trong mét thdi gian, nhivng chivc ndng quan trong trong co' thé clia ho c6 thé
ngrng hoat déng. Nhixng em bé nay théng thuwéng dwoc diéu tri béi nha chuyén mén
vé tiéu héa hodc cac nha di truyén sinh héa hoc.

HEMOGLOBINOPATHIES (CAC HOI CHI'NG ROI LOAN VE HEMOGLOBIN): Tré
em va bénh nhan mac phai nhirtng hdi chirng rdi loan nay cé sw thay déi trong hdng
huyét cau lam gay ra nhirng chirng bénh nhw huyét cau liém (sickle cell disease). Diéu
nay cé nghia la cac em dé méc _phai nhitng bénh nhw bi thiéu mau, nhitng con dau
don, bi dot quy (stroke), va bi nhiém trung co thé gay nguy hiém dén tinh mang. Diéu tri
bang thubc khang sinh penicillin c6 thé giip ngdn ngra cac nhiém trung nguy hiém
trong lic cac chau con bé. Nhirtng bénh nhan nay théng thuéng duoc diéu tri béi nha
chuy&n mén vé huyét hoc (hematologist).

NHO’NG ROI LOAN VE ACID HI*U CO: Tré em va bénh nhan méc phai nhirng chirng
réi loan nay khoéng st dung dwoc mét thanh phan cé tir cac thirc &n phd bién la cac
chudi amino acid cé phan nhanh (branched chain amino acids) hodc amino acid lysine.
Bénh nhan dwoc gilp d& bang cach cho dung céc thirc an dac biét va cac phuong
thire diéu tri khac. Nhirng bénh nhan nay théng thuwdng dwoc didu tri béi nha chuyén
mon vé tiéu héa hodc cac nha di truyén sinh héa hoc.

NHO’NG ROI LOAN VE HE TH(?NG TIEU TIEN: Tré em va bénh nhan voi nhirng roi
loan nay khéng loai bé dwgc chat nitrogen trong mau. Nhirng bénh nhan nay c6 nong
do ctia doc chat ammonia cao trong mau va can dwoc gitp dé tire thoi. Nhivng bénh
nhép nay théng thwong dwoc diéu tri bdi nha chuyén mén vé tiéu hoa hodc cac nha di
truyén sinh héa hoc.



Danh sdch nhiing hgi chirng r6i loan dwoc bao gom trong SU’' XET NGHIEM
TUY CHON do MA DPH (B Strc Khée Y Te Céng Céng Tiéu Bang
Massachusetts) cung cap

(Nhipng céng trinh nghién ctru thi diém)
(xem thém théng tin & phia sau)

Quy vi s& duwgc hdi néu quy vi mudn con clia minh dwoc xét nghiém qua nhirng cong

trinh nghién ctvu thi diém MET va SCID:

Céng trinh nghién ctru thi diém “MET”

Néu quy Vi ddng y, con clia quy vi sé duoc xet nghiém sang loc nham tim
ra cac dau hiéu 1am sang cta 5 hdi chirng rdi loan sau day.

(1
2
3)

“4)
®)

Céng trinh nghién ctru thi diém “SCID”

Thiéu enzyme xtc tac Carnitine
palmitoyltransferase Il (CPT II)
Thiéu enzyme xuc tac Dienoyl-CoA
reductase (DE RED)

Ho6i chirng Hyperornithinemia,
Hyperammoninemia,
Homocitrullinemia (HHH)
Malonic acidemia (MAL)

Thiéu enzyme xuc tac
medium/short-chain L-3-OH acyl-
CoA dehydrogenase (M/SCHAD)

Xét nghiém sang loc cho 5 hoi chirng réi
loan nay cé thé cho thay chi tiét vé nhirng réi
loan va cac triéu chirng sau day (thanh qua
phu cua viéc xét nghiém MET)

a)

b)

Hoi chirng Carnitine: thiéu enzyme
xuc tac acylcarnitine translocase
(CACT)

Tinh trang cGa bénh nhan méc phai
b4t c hoi chirng nao trong 5 hoi
chirng dwoc nghién clru boi
chwong trinh MET hoac CACT.

Néu dwoc sy ddng y clia quy vi, con clia quy vi sé dwoc xét nghiém sang
loc nham tim ra nhirng dau hiéu lam sang cta hdi chirng roi loan dwoc goi

la:

(1) Severe Combined

Nhirng cong trinh nghién ctru “KHAC”

Immunodeﬂmency (SCID) (Hai
chung suy gidm mién nhiém
tbng hop nghiém trong).

Xét nghiém sang loc tim SCID con c¢é thé
cho thay chi tiét nhirng hdi chirng va triéu
chirng sau day (thanh qua phu cula viéc xét
nghiém SCID).

(a) Non-SCID primary

immunodeficiencies (H6i chirng suy
giam mién nhiém khéng phai 1a
SCID) va céac hdi chirng khac co
lién quan dén s6 lwong thap cla té
bao T.

(b) Tinh trang ctia bénh nhan SCID.

Phan nay dwoc danh riéng cho nhirng cong trinh nghién ctu cé thé dwoc
thwc hién trong twong lai. Hién nay, chi c6 hai cong trinh nghién ctru thir
nghiém la MET va SCID.



CONG TRINH NGHIEN CU’U THi BIEM MET
Co S& Ly Thuyét:

1) Carnitine Palmitoyl Carnitine palmitoyltransferase Il deficiency (CPT II),

2) Dienoyl-CoA reductase deficiency (DE RED)

3) Medium/short-chain L-3-OH acyl-CoA dehydrogenase deficiency (M/SCHAD)
Ba hoi chirng nay thudc vao mét nhém cla nhirng héi chirng réi loan vé dwong tiéu
héa dwoc biét dén véi tén goi “FATTY ACID OXIDATION DISORDERS” (Réi loan vé
oxy hoéa chét acid béo). Bénh nhan mac phai hoi chirng nay khéng chuyén hoa dwoc
mot s& chéat béo trong thirc an sang ndng lwong va phu thudc hoan toan vao chat
duwong glucose. Tré so sinh va cac em nhd néu mac phai hoi chirng nay cé thé tré
nén bénh nang néu thiéu chat dwong glucose nay (vi du nhw trong giai doan nhin
&n) hoéc khi co thé ddi héi nang lweng nhiéu hon (vi du nhw trong lic bi nhiém
trung). Ngwoi ta tin rdng néu bénh nhan dwoc diéu tri sém cé thé ngdn ngira dwoc ti
|& t&r vong hodc khuyét tat trong mot s trweng hop. Nhivng bénh nhan nay théng
thwong dwoc diéu tri bdi nha chuyén mén vé tiéu héa hodc nha chuyén mén vé di
truyén sinh héa hoc.

4) H6i chirng Hyperornithinemia, Hyperammoninemia, Homocitrullinemia (HHH):
Bénh nhan méc phai hdi chirng HHH khéng loai trir dwoc chét nitrogen trong mau.
Do thé ndng dé ctia chat ammonia trong mau cé thé tang dén mic doc hai. Néu
bénh nhan khéng dworc diéu trj tire thdi, bénh trang cltia ho c6é thé tré thanh nghiém
trong. Nhirng bénh nhan nay théng thwong dwoc diéu tri bdi nha chuyén mén vé
tiéu hoa hodc nha chuyén mén vé di truyén sinh héa hoc.

5) Malonic Acidemia (MAL):
Bénh nhan méc phai chirng MAL khéng tao ra dwoc chat acid béo can thiét hodc st
dung chét béo c6 trong thirc &n mdt cach hop ly. Diéu nay cé thé sinh ra tinh trang
c6 lwgng dwdng thap trong mau, tim to, co bap kém phat trién, nén mdra, tiéu chay,
co thé mat nwéc hodc kinh phong. Nhirng bénh nhan nay théng thuéng duoc diéu
tri b&i cac nha chuy&n mén vé tiéu hda hoac nha chuy&n mén vé di truyén hoc.
Muc dich
Muc dich ctia céng trinh nghién ctru thi diém MET la nhdm tim hiéu xem liéu
viéc phat hién sém cac hdi chirng bang cac xét nghiém sang loc tré so sinh cé
mang lai ich loi trong diéu tri Iam sang hay khéng.

CONG TRINH NGHIEN CU'U thi diém SCID
Co S& Ly Thuyét

SCID, con dwoc goi la Severe Combined Immunodeficiency (HOi chirng suy
gidm mién nhiém tédng hop nghiém trong), 1a hdi chirng réi loan c6 anh hwéng
nghiém trong dén hé théng mién nhiém cla co thé. Néu khéng duworc diéu tri, tré em
mac phai hdi chirng nay cé thé tlr vong trong vong vai thang tudi do cac em khéng
thé chdng lai dwoc cac nhiém trung théng thuwéng ma tat ca cac tré so sinh déu mac
phai. Néu duoc diéu tri, hau hét cac em déu co co hoi song sot.

Diéu tri cho em bé méac chirng SCID bao gdm thi thuat cay ghép tuy sbng (bone-
marrow transplant). Phuong phap diéu tri nay giup cac em song duoc la vi phwong
thirc nay tao ra dwoc cac té bao T ma nhirng em bé mac chirng SCID (da khong
dwoc diéu tri) khong tao ra duoc.

Muc dich

Muc dich ctia céng trinh nghién ctru thi diém SCID la nham tim ra phwong
cach t6i wu dé phat hién ra cac em mac phai héi chirng SCID. Chung téi tin réng
th&r nghiém phan t& sé gitp ching ta biét dwoc em bé nao tao ra duwoc té bao T va
nhirng em nao khoéng tao dwoc. Chung t6i c6 thé tim cach sir dung nhivng phwong



cach thtr nghiém khac dé tién doan nhivng em bé ndo méc chirng SCID va nhirng
em nao khong. Th&r nghiém phan t& c6 nghia la chdng t6i di tim mot mau DNA ¢
trong hau hét cac em bé. Néu ching t6i khéng tim thdy mau DNA nay trong mét bé
nao do, ching tdi c6 thé sé xin thém mot mau thtr nghiém khac dé kiém dinh lai két
qua hoac chung t6i c6 thé dé nghi cho em bé dwoc gap mot nha chuyén mén vé hé
mién nhiém dé dwoc xét nghiém thém. Néu em bé mac phai hoi chirng SCID, nha
chuy&n mén vé hé mién nhiém d6 sé lam viéc véi cac chuyén vién vé phuwong phap
truyén tiy séng dé tim cach diéu trj tét nhat cho bé.

Chung téi tin rang moét khi chung téi bat dau cong cudc xét nghiém nham tim céac
em mac hoi chirng SCID, ching t6i cling c6 thé tim ra cac em bé véi nhivng chirng
bénh vé hé mién nhiém khac. Néu chung t6i tim thy nhirng em bé nhw thé, cac em
ciing sé& dwgc kham nghiém b&i nha chuyén mon vé mién nhiém.



