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Tai sao con toi dudc xét
nghiém?

Dé dam bao con quy vi khée manh
nhat cé thé. Xét nghiém mdu cung
cép nhiing théng tin quan trong vé
slic khée clia con quy vi ma quy vi
va béc si cua quy vi c6 thé khéng
biét. Chuong Trinh Sang Loc Tré

Sd Sinh xac dinh nhiing tré so sinh
¢4 thé mdc moét trong s6 cac bénh
hiém gap khéng cd triéu chiing
ngay nhung c6 thé diéu tri dugc.
Viéc chan doan va diéu tri y t& sém
thudng cé thé ngan ngiia cdc bénh
nghiém trong, va tham chi tif vong,
do dé diéu quan trong la chdng toi
phai xét nghiém mau cta con quy vi
va béo cdo két qua cho béac si cla
bé. Hay hoi béc si clia bé vé céc két
qua xét nghiém cua con quy vi.

Sang loc tré sa sinh méi
dudc thuc hién?

Khoéng. Mbi tiéu bang déu c6 chuong
trinh sang loc tré so sinh. Chuadng
trinh cia Tiéu Bang New York dudc
Luat Y Té Céng Cong giao stt ménh
thuc hién va b3t dau vao nam 1965.
M6t s6 can bénh c6 thé anh huéng
téi tré ti nhitng ngay dau doi — tham
chi vai ngay sau khi sinh. Xét nghiém
va chan doan kip thdi déng vai trd
quan trong trong viéc gilp cac bién
phap diéu tri dat dugc hiéu qua

cao nhét.

Con t6i dudc xét nghiém
bao nhiéu bénh?

S8 bénh dudc xét nghiém da tang tu
mot vao nam 1965 Ién han 45 bénh
hién tai. Cac can bénh dudc liét ké
trong tap sach nay. Mac du cac bénh
nay rat hiém géap, 1trong 300 tré
sinh ra mdi ngay tai New York méc
mét trong s6 nhiing bénh nay. Hau
hét cac bénh nay déu rat nghiém

trong va cé thé dan téi tir vong. Mot
s6 bénh cé thé lam tré chdm phat
trién, gay ra khuyét tat tri tué, tang
nguy ca tré bi cdc bénh lay nhiém,
hoac gdy ra cac van dé khac néu
khéng dudc phat hién va diéu tri.
Do la ly do vi sao:

Diéu tri sém la cuc

ky quan trong!

Nhung cé vé nhu con toi
rat khoe manh. C6 cén
thuc hién cac xét nghiém
do khong?

Cé4. Hau hét nhiing tré so sinh dudc
phat hién méc bénh nhs Chuadng
Trinh Sang Loc Tré Sd Sinh déu
khong cé dau hiéu ctia bénh ngay
sau khi sinh va cé vé khée manh.
V4i cac xét nghiém dac biét trong
phong thi nghiém nay, ching toi

¢4 thé xac dinh tré cd thé méc

mot trong nhiing can bénh nay va
théng bao cho bac s cua tré vé su
can thiét cua viéc thuc hién thém
cac xét nghiém va cham séc dac
biét. Hau hét thai gian, viéc bat dau
diéu tri trudce khi con quy vi c6 bét
ky triéu chiing nao hodc bi bénh la
rdt quan trong. R&t nhiéu bénh di
truyén, va chdng dudc di truyén tu
cha me clia bé.

Moi tré em déu c6 hai bd gen — mét
di truy@n t me va mét tii cha. Doi
khi, chi mét bd gen ¢6 van dé, nhung
vi b6 gen con lai khong cé van dé
gi, tré em khong bi bénh. Nhiing tré
nay dudc goi la ngudi mang mam
bénh. Mac du tré khong bi 6m dau,
diéu nay cé nghia la it nhat cha hoac
me hay ca cha va me cling la nhiing
ngudi mang mam bénh. Hau hét, céc
xét nghiém sang loc tré sd sinh c6



thé xac dinh nhiing tré mang mam
bénh cua mét s6 bénh di truyén,
nhung chuong trinh khéng dugc
thiét k& dé phat hién tat ca céc tré
mang mam bénh. Viéc dugc tu vén
di truyén la rdt quan trong néu con
em quy vi c6 két qua xét nghiém la
tré mang mém bénh vi héu hét cha
me mang mém bénh déu khéng biét
didu dé. Cdc tu vdn vién cé thé gilp
quy vi hiéu théng tin nay.

Nhung trong gia dinh toi
chua bao gid c6 tré nao
gap van dé veé suc khoe
nhu vay.

Cha me da cé con khée manh
khéng ludng trudc béat ky van dé
nao, va trong hau hét cac trudng
hdp ho luén ding. Nhung van cé
kha nang em bé mdi sinh ctia quy
vi mdc mét trong s6 nhiing bénh
nay. Cac bénh nay rat hiém gap, va
rdt c6 thé 1a con quy vi sé& khéng
mé&c mét trong sé ching, nhung
tébng cong ¢4 1trén 300 tré sinh
ra mdi ngay tai New York mac mot
trong sé nhiing bénh nay. Két qua
xét nghiém sang loc sd sinh am
tinh ctia em bé mdi sinh cua quy
vi khéng dam bao rang con quy vi
sinh ra trong tuong lai cling cé két
qua am tinh. M6t s6 tré va cha me
¢4 thé 1a ngusi mang mam bénh
mac du khoéng ai trong gia dinh bj
méc bénh. Rt nhiéu gia dinh dén
tu van di truyén dé hiéu rd hon vé
nhiing nguy cd nay déi véi con ho
sé sinh ra trong tucng lai va cac
thanh vién khac trong gia dinh.
Cling cd@n nhd rdng xét nghiém
sang loc tré so sinh KHONG phdt
hién dugc tdét cd tré mang mdm
bénh cua cdc bénh di truyén ndy.
Céc xét nghiém dudc thiét k& dé

phét hién hau hét cac tré mac
nhiing bénh di truyén nay.

Con t6i dudc xét nghiém
nhu thé nao?

Tat ca cac xét nghiém dudc thuc
hién trén mau mau nho dugc 18y
bang cach chich g6t chan cua bé.
MAu mau s& dudc nhé vao mot
miéng gidy loc dac biét. Mdu mau
thusng dudc 18y khi bé mét hoac
hai ngay tudi. Mdu mau dudc guii
dén phong xét nghiém tai S§ Y T
Tiéu Bang tai Albany.

Toi sé nhan dudc cac két
qua xét nghiém chu?

Hay chdc chan la quy vi théng bao
cho y té tai bénh vién tén va thong
tin van phong cua bac si hodc phong
kham cta con quy vi. Bac si do sé
nhan dugc két qua va lién hé véi quy
vi ngay néu c6 bét ky van dé gi. Hay
chéc chén hoi két qua khi quy vi dua
con dén gap bac si hoac phong khdm
dé thdm kham [an dau tién cho bé. Y
td bénh vién can dua cho quy vi mot
biéu mau mau hdng trong dé hudng
dan quy vi cdch nhan cac két qua xét
nghiém tu bac si clia con quy Vvi.

Néu cac két qua am tinh,
diéu do cé nghia la con
t6i sé khée manh ding
khéng?

Chuaong Trinh Sang Loc Tré Sc Sinh
chi xét nghiém mét vai trong sé réat
nhiéu can bénh tré ¢ thé méc phai.
Ngoai ra, vi mét sé ly do, khéng thé
xac dinh dugc mét s6 tré bi mac
cac bénh nay. Quy vi nén dua con
dén gap béc si hoac phong khdm
dé thuc hién tat ca cac xét nghiém.



Luén ludn quan sat cac triéu ching
hodc hanh vi b&t thudng cua con
quy Vi, va goi cho bac si ngay néu
cé vé c6 van dé nao dé.

K&t qua xét nghiém sang loc so sinh
am tinh cia em bé mdi sinh ctia quy
vi khéng dam bao rdng con quy vi
sinh ra trong tuong lai sé khong bi
bénh. Ngoai ra, xét nghiém sang loc
tré sa sinh KHONG phat hién dudc
tat ca tré mang mam bénh cua céac
bénh di truyén nay. Nhiing ngugi

béc si sé& chi thao luan vé su can thiét
cua viéc thuc hién xét nghiém chan
dodan bé sung sau khi két qua xét
nghiém sang loc [an hai cua tré bat
thudng. Trong trudng hop hiém gap,
vi mét can bénh c6 thé khién tré 6m
nhanh chéng, bac si sé diéu tri cho
tré ngay trong khi chd két qua cua
cac xét nghiém [an hai. Néu quy vi
dudc yéu cau cho con xét nghiém lai,
vui Iong mang bé dén s6m nhét c6
thé, dé c6 thé thuc hién xét nghiém

1 trén 300 tré sinh ra moéi ngay tai NYS méc

mot trong sé cac bénh dudc sang loc.

mang mam bénh c6 gen dot bién
nhung van khoe manh. Tré va cha
me c6 thé 1a nhiing ngudi mang
mam bénh ma gia dinh khéng ¢6
tién st mac bénh. Rat nhiéu gia
dinh dén tu van di truy&n dé hiéu
rd hon vé bénh va nhiing nguy co
mang mam bénh ddi véi con ho sé
sinh ra trong tuong lai va cac thanh
vién khac trong gia dinh.

“Xét nghiém lai” ¢c6
nghia la con t6i c6 thé
mac bénh?

Khéng nhét thiét 1a nhu vay. Xét
nghiém lai c6 thé can thiét vi mét
s6 ly do. Ly do phé bién nhét la mau
mau dudc nho vao miéng gidy loc
dac biét sai. Diéu nay khong ¢é
nghia Ia con quy vi c6 bat ky van dé
gi. N6 chi don gian cé nghia la can
I8y mAu méu khac sém nhét c6 thé.
Khi céc két qua xét nghiém dau tién
cho th&y cé van dé, cac két qua dé
khéng dugc coi la két qua cudi cuing
cho dén khi cac xét nghiém sang loc
dudc thuc hién lai. Diéu nay yéu cau
mét mau mau mdi. Théng thudng,

lai ngay, nham xdc dinh liéu con quy
vi c6 can dugdc diéu tri hay khong.

Sé ra sao néu con téi mac

mot trong s6 cac bénh dé?
C6 bién phéap diéu tri giam anh hudng
cua tat ca cac bénh dudc xét nghiém.

Daéi khi, cd thé ngan ngiia hoan
toan céc triéu chiing néu thuc hién
ché& d6 an udng dac biét hodc diéu
tri y t&€ sém. R4t phuc tap dé diéu
tri hau hét cac bénh nay, va cham
séc y t& can su hd trg clia bac st co
chuyé&n mén vé can bénh cu thé.

Né&u con mdi sinh cua toi
bi bénh, con t6i sinh ra
trong tuong lai cling sé
mac bénh?

biéu nay tly thudc vao bénh. Hau
hét cac bénh nay déu di truyén va di
truy@n tif cha me sang tré. K&t qua
xét nghiém sang loc sd sinh am tinh
khéng dam bao rdng con quy vi sinh
ra trong tuong lai s& khéng bi bénh.
Ngoai ra, xét nghiém sang loc tré sg



sinh KHONG phat hién dudc tat ca
tré mang mam bénh clia cac bénh di
truy@n nay. Nhiing ngudi mang mam
bénh c6 gen dét bién va van khoe
manh. Tré va cha me cé thé 1a nhiing
ngudi mang mam bénh ma gia dinh
khong c6 tién st mac bénh dé. Nhiéu
gia dinh tim ki€m tu van di truyén dé
hiéu rd hon viéc con ho méc bénh
nhu thé& nao, va dé hiéu vé bénh va
nhiing nguy ¢ mang mam bénh dai
vdi con ho sé sinh ra trong tucng

lai va cac thanh vién khac trong gia
dinh. Mét s6 bénh khong di truyén.
Vi du, c6 nhiéu nguyén nhan gay ra
bénh suy gidp bam sinh, trong khi lay
nhiém HIV 13 do vi-rat, khéng phai do
dét bién gen.

Tai sao con t6i dugdc xét
nghiém HIV?

Chung téi xét nghiém tré dé phat
hién cdc khang thé HIV. Néu két
qua xét nghiém la dudng tinh, diéu
nay c6 nghia la ngudi me mang
vi-rit va chdng t6i muén dam bao
tré khong bi 18y nhiém vi-rat. HIV ¢é
thé lay truyén tl me sang con trudc
khi sinh, trong qua trinh sinh ng,
hodc trong qua trinh cho con bu slia
me. Tai NYS, hau hét phu nii mang
thai dugc xét nghiém HIV trudc khi
sinh con. Ly tudng nhét la ngudi me
nén st dung thudc trong qua trinh
mang thai va dau dé dé bao vé tré
khéng bi lay nhiém HIV.

Chi phi cho cac xét
nghiém nay la bao nhiéu?
Mién phi. C4c xét nghiém nay dudc
thuc hién mién phi cho céc gia dinh.
Toi c6 thé 1am gi dé bac
si c6 thé giup diéu tri cho
con t6i dé dang hon?

DAau tién, héy chic chan la quy vi
thong bao cho y ta tai bénh vién nai
sinh con tén béc st ctia bé dé ching
t6i c6 thé lién hé véi béc si néu

can. Néu quy vi thay déi bac si, hay
théng bao cho ching t6i biét bang
cach gui email hodc goi dién cho
ching t6i (xem mat sau cla cudn
sach nay). Néu bac si cua quy vi yéu
cau dua con dén dé xét nghiém lai,
h&y dua con dén sdm nhét c6 thé.
NE&u con quy vi méc bénh, viéc hanh
déng nhanh chdng la rat quan trong.

NE&u quy vi khoéng cé dién thoai, hdy
cho béc si cua quy vi s6 dién thoai
cla ngudi nao dé co thé lién lac véi
quy vi ngay. Néu quy vi chuyén nha
ngay sau khi sinh con, hdy théng
bado cho bac si clia quy vi hoac
phong khdm dia chi va s& dién thoai
mdi cua quy vi ngay. Khi do, bac si
cla quy vi sé& biét lam thé& nao dé
lién lac véi quy vi néu con quy vi can
xét nghiém thém hoac diéu tri.

Hdy nhd, thoi gian la cuc ky quan
trong. La cha me, quy vi ¢6 thé trg
gitp Chuong Trinh Sang Loc Tré So
Sinh dam bao rang con quy vi khoe
manh nhét cd thé bang cach chic
chdn 1a bdc si clia quy vi biét lam
th& ndo dé lién lac véi quy vi.

Hdy Cdp Nhét Théng Tin: Nhan cac két qua xét

nghiém sang loc ctuia con quy vi tu bac si cua bé!

Xem trang web cua chiing téi dé c6 thém nhiéu
thong tin vé xét nghiém sang loc tré sa sinh.
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Bénh
Bénh tang san thugng than bam sinh (CAH)

Bénh suy giap bam sinh (CH)

Bénh Hb SS (bénh héng cau hinh liém)
Bénh Hb SC

Bénh Hb CC

Céc bénh huyét sic t6 khéac

Phoi nhiém HIV

Bénh réi loan chuyén héa Homocysti niéu (HCY)

» Bénh r6i loan chuyén héa Hypermethionin (HMET)
Benh roiloan "o " Siro (MSUD)
chuyén hoéa

a-xit amin Bénh r6i loan chuyén héa Phenylketone niéu (PKU) va
Du lugng phenylalanine cao (HyperPhe)

Bénh réi loan chuyén héa Tyrosin (TYR-I, TYR-II, TYR-II)

Bénh thi€u hut enzyme carnitine-acylcarnitine
translocase (CAT)

Bénh thiéu hut enzyme carnitine palmitoyltransferase
loai | (CPT-I) va loai Il (CPT-II)
Di tat h&p thu carnitine (CUD)
Bénh thiéu hut enzyme 2,4-Dienoyl-CoA reductase
(2,4Di)
Bénh thi€u hut enzyme hydroxyacyl-CoA
dehydrogenase chudi dai (LCHAD)
Bénh thiéu hut enzyme acyl-CoA dehydrogenase chudi
Bénh roi |°an trung binh (MCAD)
ve oxy’héa’ chat  Benh thidu hut enzyme ketoacyl-CoA thiolase chudi
a-xit béo trung binh (MCKAT)

Bénh thi€u hut enzyme hydroxyacyl-CoA
dehydrogenase chudi trung binh/chudi ngén (M/SCHAD)

Bénh thiéu hut trifunctional protein (TFP)

Bénh thiéu hut enzyme acyl-CoA dehydrogenase da
nguyén (MADD) (cling dudc goi Ia Bénh r6i loan chuyén
hda a-xit Glutaric loai Il (GA-II))

Bénh thiéu hut enzyme acyl-CoA dehydrogenase chudi
ngédn (SCAD)

Bénh thi&u hut enzyme acyl-CoA dehydrogenase chudi
rét dai (VLCAD)




Nhom Bénh

Bénh r&i loan chuyén héa a-xit Glutaric loai | (GA-l)

Bénh thiéu hut enzyme 3-Hydroxy-3-methylglutaryl-CoA
lyase (HMG)

Bénh thi€u hut enzyme Isobutyryl-CoA dehydrogenase
(IBCD)

Bénh r&i loan chuyén héa a-xit Isovaleric (IVA)

Bénh r&i loan chuyén héa tang axit malonic (MA)

Bénh thi€u hut enzyme 2-Methylbutyryl-CoA
dehydrogenase (2MBG)

» Bénh thi€u hut enzyme 3-Methylcrotonyl-CoA carboxylase
Bénh réiloan  (3-MCQ)

ChuYe':,‘ héa a-xit Bénh thi€u hut enzyme 3-Methylglutaconyl acidemia

Bénh thiéu hut enzyme 2-Methyl-3-hydroxybutyryl-CoA
dehydrogenase (MHBD)

Bénh thi€u hut enzyme Methylmalonyl-CoA mutase (MUT),
Bénh thiéu hut déng yéu t6 Cobalamin A,B (Cbl A,B) va
Cobalamin C,D (Cbl C,D) va Methylmalonic acidemias khdc
(MMA)

Bénh thi€u men mitochondrial acetoacetyl-CoA thiolase
(thi€u hut Beta-ketothiolase) (BKT)

Bénh thi€u hut carboxylase da nguyén (MCD)

R&i loan chuyén hda cac hdp chét a-xit hiiu co (PA)

Bénh réi loan Bénh r&i loan chuyén héa Arginin (ARG)

chu trinh Bénh r6i loan chuyén héa tang axit Argininosuccinic (ASA)
chuyén héa u-ré Bénh r&i loan chuyén héa Citrullin (CIT)
Bénh loan dudng ndo chéat trang thugng than (X-linked)
Bénh thiéu men Biotinidase (BIOT)
Bénh Xd nang (CF)
Bénh r&i loan chuyén héa dudng Galactose (GALT)

Bénh Krabbe

Bénh Pompe

Hai chiing suy giam mién nhiém téng hgp nghiém trong
(SCID)

Pé c6 thém théng tin vé Chuong Trinh Sang Loc Tré So Sinh Tiéu Bang
New York va céc bénh trong cudn sach nay, vui Iong truy cap trang web
cla chung tbi tai www.wadsworth.org/programs/newborn



Chuang Trinh Sang Loc Tré Sa Sinh Tiéu Bang New York 1a dich vu
do S8 Y T& Tiéu Bang cung cép cho céac gia dinh ¢6 tré sa sinh.

Quan trong: Quy vi c6 cau hoi vé sang loc tré sa sinh?
Can cho chung t6i biét théng tin vé bac si ctia con quy vi?
Hay viét thu, goi dién hoac truy cap trang web clia ching toi:
Newborn Screening Program
Wadsworth Center
New York State Department of Health
P.O. Box 22002
Albany NY 12201- 2002

Email: nbsinfo@health.ny.gov

www.wadsworth.org/programs/newborn

Kinh gui cdc bdc phu huynh,

(Cdc) m&u mdu cua con quy vi s& dugc Chuong Trinh
Sang Loc Tré So Sinh luu gil trong t6i da 27 ndm theo
cdc diéu kién an toan va viéc tiép cdn dudc kiém sodt
chdt ché. Néu cd nhu céu, (cdc) méu nay cd thé dugc sur
dung cho cdc muc dich chdn dodn cho bé vdi su chdp
thudn caa quy vi. Mét phdn méu khéng cd théng tin cd
thé nhén dang con quy vi c6 thé dugc su dung trong
nghién cdu y t€ céng céng dd duoc H6i ddng chiu trdch
nhiém gidm sdt viéc tuén thu tét ca cdc ludt hién hanh va
cdc nguyén tédc dao didc xem xét va phé duyét. Quy vi co
thé sép xép dé (cdc) mdu cua con quy vi dugc huy hodc
ngdn khéng cho st dung trong nghién cuu suc khoe
céng déng bdng cdch goi tdi s6 (518) 473-7552 dé duoc
huéng dén. Quy vi cé thé truy cdp trang web cua ching
t6i dé co thém théng tin hodc dé tai vé mét ban sao cua
biéu méu ching téi cdn nhdm tén trong yéu cdu béng
vdn ban cua quy vi. Ghi chd: Khi c6 yéu cdu, chdng téi
sé& tiéu hiy mdu hoan toan. Ching téi khéng thé tiéu hay
trudc 8 tudn sau khi quy vi sinh né.
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