truyén tinh mach cho ngudi mac bénh hai [an mot
thang. Khi tré mac bénh Pompe cd céac triéu ching,
can phai bat dau ERT cang sém cang t6t. ERT @& thanh
cong trong viéc lam chdm qué trinh phat trién cla bénh
va trong nhiéu trudng hop liéu phdp nay con gidp cai
thién cac triéu chidng hodc cac triéu chidng khéng con
xuat hién nita. Nhiing tré dudc xac dinh la mac bénh
Pompe nhung chua cé triéu chiing khéng can phai bat
dau phép diéu tri ngay. Nha di truyén hoc trao déi chéat
s& trao dbi véi quy Vi dé xdc dinh khi nao 1a thai diém
thich hop dé bat dau ERT.

Khéng cé ai trong gia dinh t6i mac bénh
Pompe. Con téi van cé kha ndng mac bénh
nay?

DPung. Bénh Pompe la bénh ditruyén 1an, do vay thusng
khong cé tién sl gia dinh d&i vai bénh nay.

Con t6i da dugc phéat hién la cé dét bién
khuyét doan gid. Diéu nay nghia 1a gi?

Dot bién khuyét doan gia 1a st thay déi trong chudi
gen lam cho kha nang hoat dong cla enzim GAA thap
hon, nhung van khéng dl thap dé gay ra bénh Pompe.
Nhiing tré chi cé doét bién khuyét doan gid s& khoéng
mac bénh Pompe. Nhiing tré cé doét bién khuyét doan
gid va dot bién gen GAA hau nhu khéng mac bénh
Pompe, nhung van can dudc kiém tra thém bai Nha Di
Truyén Hoc Trao D6i Chat dé chac chan.

T6i 6 thé goi cho ai néu t6i c6 thac mac khac
vé sang loc tré sa sinh cho bénh Pompe?
Bac si clia con quy vi hoac Chuong Trinh Sang Loc Tré
So Sinh NYS (NYS Newborn Screening Program) la
nh{ing ngudn cung cép thém théng tin vé sang loc tré
sd sinh cho bénh Pompe. C6 thé lién hé vdi nhan vién
clia Chuang Trinh Sang Loc Tré Sa Sinh theo s& 518-
473-7552, thi Hai dén thi Sau, tir 8:00 sang dén 4:45
chiéu hodac tai nbsinfo@health.ny.gov.
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Sang loc Tré so sinh la gi?

Mdi tiéu bang déu cé chuong trinh sang loc tré so
sinh dé phét hién nhiing tré s sinh mac cdc chung réi
loan hiém gap, ma thudng s& khong dudc phat hién
ra khi sinh. Viéc chan dodn va diéu tri sém céc ching
r6i loan nay thudng s& ngan chan dudc céc van dé
nghiém trong vé suc khoe.

Bénh Pompe la bénh gi?

Bénh Pompe Ia mét trong hon 40 ching rdi loan dudc
dua vao khi sang loc tré sd sinh tai Tiéu bang New
York. Bay la mét tinh trang di truyén hi€m gap do tich tu
mot loai ducng phuc tap co tén goi la glucogen trong
céc t& bao cla cd thé. Glucogen thudng bi phd hly
bdi mét enzim co tén goi la alpha-glucosidase (GAA);
khi GAA hoat déng, enzim nay gilp ngan can viéc tich
tu glucogen. O nhiing ngudi méc bénh Pompe, enzim
GAA nay bi thi€u rat nhiéu hodc hoat déng kém. Diéu
nay dan dén viéc tich tu glucogen va nhiing glucogen
xuat hién thém nay sé& lam cho cac c¢d quan va mé nhat
dinh, nhu cg, hoat déng bat thusng.

Cac triéu ching ctia bénh Pompe la gi?
Céac triéu chuing clia bénh Pompe khdc nhau & tling
ngudi, mot phan dua trén dé tudi clia ngudi bi bénh khi
l&n dau tién cdc triéu ching clia ho xuét hién. Do tudi
khdi phdt cdc triéu ching thudng lién quan mat thiét
tdi viéc ¢ bao nhiéu enzim GAA dang hoat déng (tuc
la cdc enzim cang hoat déng it thi cac triéu ching sé
xuat hién cang sém va cang tram trong). K&t qua la cé
hai dang bénh

Pompe chinh:

e Khgi phdt sdm: Enzim GAA thiéu rat nhiéu hoac
hoan toan khong cé. O nhiing tré nay, céc triéu
chuing xuét hién ngay sau sinh va bao goém trucng
do ca yéu, tim yéu va bi gidn nd, an uéng va phat
trién kém cling nhu khé thd.

e Khai phat mudn: Enzim GAA chi thi€u mot phan.
0 nhiing ngudi nay, do tudi khai phat triéu chiing
| khdc nhau; céc triéu chiing cé thé s& xuéat hién

sém vao nhitng thang dau dsi hodc cling cd
thé s& xuat hién mudn & tudi trudng thanh. Triéu
chiing chinh 1a yéu ¢ va ngay cang tram trong
theo thdi gian, va tré nho cling nhu tré sd sinh cé
thé s& phai trai qua nhiing m&c phat trién cham.
Tim thudng it cé kha nang lién quan dén dang
bénh Pompe nay.

Tiéu bang New York sang loc b&énh Pompe
nhu thé& nao?

NYS sang loc bénh Pompe bang cach do muc dé hoat
déng clia enzim GAA trong mau méu cla tré so sinh.
NEu nhu muc dé hoat déng clia enzim thap thi s& thuic
hién xét nghiém di truyén dé tim ki€m dét bién trong
gen GAA. Nhiing dét bién trong gen nay s& dan dén
hoat déng clia enzim GAA thadp hon. Moi ngudi déu
c6 hai ban sao clia gen nay. Bénh Pompe la mét tinh
trang di truyén dang lan cla nhiém sac thé thudng,
diéu dd cé nghia la ngusi dé mac tinh trang cé mot dét
bi€n gen trong ca hai ban sao gen GAA cla ho.

Ngudi mang mam bénh Pompe nghia la gi?
Ngudi mang mam bénh Pompe I3 nhiing ngudi cé mot
dotbién 8 moéttrong hai gen GAA clia ho. Nhiing ngudi
nay van con cé mét gen GAA khang bi dot bién & bén
trong gen dé. Ngudi mang mam bénh Pompe khoéng
hé cé bat ky dau hiéu hay triéu chiing nao cla tinh
trang bénh Iy nhung cé 1/4 (25%) kha nang c6 con bj
bénh Pompe néu nhu va/chdng cla ho cling 1a ngudi
mang mam bénh. Théng thusng, ca cha va me cla tré
bi bénh Pompe déu la ngudi mang mam bénh.

Con t6i da dudc sang loc tré so sinh ducng
tinh d&i véi bénh Pompe. Con t6i cé chac
chan mac tinh trang bénh ly nay khéng?

Né&u phat hién ra hai dot bién trong gen GAA & con quy
vi rét c6 khd nang bé d8 mac bénh Pompe. Con quy
vi s& dudc khdm suic khde toan dién véi mét chuyén
gia vé di truyén, cling nhu lam xét nghiém bé sung dé
xdc dinh xem c6 bao nhiéu hoat déng clia enzim GAA

va dé xem cé bét ky triéu chiing nao clia bénh khong.
Né&u phéat hién ra mot dét bién trong gen GAA cla con
quy vi thi rat khd nang la con quy vi mac bénh Pompe
hodc cd thé con quy vi la ngudi mang mam bénh cla
can bénh nay.

Con quy Vi s& trai qua cac dot kiém tra va xét nghiém
v3i m6t chuyén gia dé xac dinh xem con quy vi cé mac
bénh Pompe khong.

Trong gen GAA, chiing toi biét cé it nhat mot thay dbi
trong chudi gen dan dén hoat déng clia enzim GAA
thap hon nhung khéng di thap dé gay ra céc triéu
chiing clia bénh Pompe. S thay déi gen nay co tén
goi 1a “dét bién khuyét doan gid” va su thay dbi nay
sé& dudc phat hién trong qué trinh sang loc tré sad sinh
clia NYS.

Lam th& nao dé phat hién con té6i mac bénh
Pompe?

Béc st cla con quy vi s& yéu cau quy vi dua con dén
gap bdc st chuyén khoa, dudc goi la Nha Di Truyén
Hoc Trao D6i Chéat vi ho 1a chuyén gia vé chan dodn
va diéu tri bénh Pompe. Nha di truyén hoc s& yéu cau
la thém xét nghiém mdu dé xac dinh liéu con quy vi ¢
mac bénh Pompe khéng. Con quy vi cling can nhiing
kiém tra ddc biét vé tim va cling cé thé dudc gidi thiéu
dén gap Bac ST Tim Mach Nhi Khoa. Nhiing xét nghiém
va kiém tra nay rat quan trong. N&u viéc chan dodn
va diéu tri bénh Pompe bi trii hodn, diéu nay cd thé
dan dén nhiing bién ching stic khée nghiém trong
cho con quy vi. Trong mét s6 trudng hap, nhing bién
chiing nay c6 thé de doa tinh mang.

Diéu tri b&nh Pompe bang cdch nao?

Ngudi mac bénh Pompe s& dudc diéu tri bang liéu
phap thay thé& enzim (enzyme replacement therapy,
ERT). Liéu phdp nay yéu cau thay th& enzim khoéng
hoat dong GAA bang enzim nhan tao cé tén Ia
alglucosidase alfa. Liéu phap nay dugc thuic hién bang
cach



