Xét nghiém sang loc bénh roi loan chuyén hoéa bam sinh ciia tré so
sinh (goi tat 1a Xét nghiém sang loc tré so sinh)

Co thé gitp tré som phat hién bénh roi loan chuyén hoa bam sinh, sém tiép nhén diéu tri théa dang,

giam thiéu ton hai ciia bénh tat gy ra cho co thé va tri tué.
Cic B6, me than yéu :

Con c4i khée manh, 13 ngudn vui ciia gia dinh. Néu con dau dén bénh tit trong qua trinh phat
trién, thwong sé mang dén nhirng mirc d9 anh hwéng khac nhau cho gia dinh va xi hdi. Do do,
nhin diy nhic nhé ban ring, viéc cho tré so sinh tiép nhan xét nghiém sang loc so sinh va cac
dich vu kiém tra sirc khée lién quan cang sém cang t6t 1a vo ciing quan trong. Thong qua xét
nghiém sang loc so sinh, ¢ thé givip tré phat hién sém bénh roi loan chuyén héa biam sinh véi
cac triéu chirng khong ro rét trong giai doan diu, va sém cung cip chin doan diéu tri théa
dang trong thoi gian diéu tri vang, giam thiéu t6i da tac hai ctia bénh ddi véi co thé hoic tri
tué. Pé xdac dinh con ciia ban c¢6 mic bénh rdi loan chuyén héa bam sinh hay khong, sé do
bénh vién liy mdt lwong mau nhé & got chan ciia tré so sinh sau 48 gio tiéng chao doi, giri dén
Trung tAm xét nghiém sang loc tré so sinh do Sé strc khée cong dan Bo Phiic Loi Y té chi dinh

dé tién hanh xét nghiém lién quan.

I. Hién tai, cic hang muc xét nghiém sang loc tré so' sinh ma chinh phii tre cip nhw sau:

1. Bénh roi loan chirc ning tuyén giap bam sinh

Trong khoang 3000 dira tré s& c6 mot bé mac bénh nay. Tré vira méi sinh ra dudng nhu khong co
bénh tat bat thudng, thong thuong sau khi sinh khoang 2-3 thang s& dan dan xuét hién triéu ching ;
chii yéu 1a trong co thé bé thiéu hut hormone tuyén giap, anh huong dén sy ting truong va phat
trién cua than kinh ndo va co thé. Néu sau 6 thang ma&i diéu tri, hdu hét s& tré thanh rdi loan tri tué,
cham phat trién va co thé thip bé. Nhung néu c6 thé sém phat hién, trong vong 1-2 thang sau khi

sinh diéu tri tuyén giap, c6 thé khién em bé ctia ban phat trién tri tu¢ va co thé binh thuong.

2. Bénh Galactosemia

Khoang 1 tri€u tré¢ em s€ cd mot tré mic bénh galactosemia dién hinh.Chu yéu la trong co thé tré
khong thé chuyén hoéa lactose binh thuong, thuong xuét hién hién tuong nén mura, ngd lim sau khi
bu sita, ton thuong mat, gan va ndo bo. Phat hién sém, ding ché pham tir sita khong chura lactose va
galactose dé thay thé sita me hodc sira bot tré tré nho thong thudng, c6 thé phong ngira nguy hai cua
bénh. Nhiing ngudi me timg sinh ra dira tré mac bénh nay, trong thdi gian mang thai tt nhat tranh
hép thu thuc phém chtra ché phém tir stra hodc lactose, nhu: sita bo, ché phém tur stra, ndi tang. .. dé

tranh gy ra nhimg t6n thwong c6 thé cho tré mic bénh nay.



3. Bénh Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase deficiency (bénh thiéu G-6-PD, thuong goi 1a
bénh dau rang ngua)

Ctr 100 dura tré thi c6 3 tré mac bénh, 1a bénh mang tinh di truyén phé bién tai khu vuc Pai Loan,
chu yéu 1a do chuyén hoa bét thudng glucose ctia hong cau trong co thé tré. Khi em bé mic bénh
nay tiép xtic voi mot sb loai thude, chang han nhu: an dau ring ngua, tiép xtc thudc naphthalene
(thuéc thom), lau nudc thudc mau tim, uéng thudc sulfonamides va thudc giam dau ha sot, v.v. ,
thuong dé gy thiéu mau tan huyét cp tinh. Néu khong dugc diéu tri kip thoi s& din dén vang da,
thiéu nang tri tu¢ va tham chi nguy hiém tinh mang. Sém xac nhan tinh trang stc khoe cua tré, tranh

tiép xtc cac nhan td gdy bénh néu trén c6 thé 1am giam thiéu thiét hai cho tré.

4. Bénh Phenylketone ni¢u

Cir khoang 35000 dira tré s& c6 mot tré bi mic bénh nay. Thong thudng s& xuat hién tridu ching vao
khoang 3-4 thang sau khi sinh, nhu: cham phat trién, nudc tiéu va trén c6 thé c6 mui méc, sau do s&
xuét hién thiéu hut tri tué nghiém trong; chu yéu la do trong co thé tré khong thé chuyén héa hiéu
qua protein trong thtrc an. Phat hién sém trong vong 3 thang sau khi sinh, thuc hién in ubng dic
biét, theo ddi dinh ky, phan 16n tré nho co thé phat trién tri tué binh thuong.\

5. Bénh homocystin ni¢u

Ctr khoang 10-20 van dira tré s& c6 mot tré bi mac bénh nay. Chu yéu 1a trong co thé tré khong thé
chuyén hoa hiéu qua protein trong thirc an.Néu khong ting cudng diéu tri, s& xuit hién cac bién
ching nhu: di dang xuong toan than, thiéu hut tri tué, hinh thanh huyét khdi... Phat hién sém, thuc

hién an udng dac biét va di€u tri vitamin, c6 thé ngan chdn xay ra thi€u hut tri tu¢ o tré.

6. Bénh ting san thwong than bam sinh

Ctr khoang 15000 dira tré s& c6 1 tré mic bénh nay. Nhan t6 thuong gip nhat ciia cin bénh nay 1a
thiéu hut 21-hydroxylase tuyén thuong than, biéu hién 1am sang xut hién tiy theo sy khac biét vé
luong va chét ciia viéc thiéu hut 21-hydroxylase: (1) “Loai mat natri” da s trong thoi ky so sinh vi
mét qua nhiéu mudi s& gay ra tinh trang nguy hiém khéan cip, néu bo qua chan doan, rat c6 kha ning
dan t6i tir vong. (2) "Loai don thuan", nhitng bé gai nhu vay s& co dic diém gidi tinh bit thuong,
khong c6 kinh nguyét, nam tinh qua mirc, vo sinh va phat trién bat thuong sau khi truong thanh, bé
trai méc bénh nay cling co van dé vé phat duc. Néu khong phat hién sém, viéc chira tri sinh 1y va
tam 1y vo cung kho khan. (3) "Phat tic mudn", bénh nhan sau giai doan so sinh méi xuét hién triéu
ching. Tang san thugng than bam sinh, ngoai trur loai phét tdic mudn, con lai co thé dugc chan doan
som thong qua kham sang loc, diéu tri sém c6 thé tranh duoc nguy hiém tinh mang cua tré so sinh,
b6 sung lugng thude thich hop tiy theo mirc do thiéu hut cia tré, co thé gitp tré phat trién va ting
truong binh thuong. DE tranh viée tré em song tinh hodc khong rd gidi tinh phai trai qua céac ca
phiu thuat chuyén gioi khong cép thiét va khong thé dao ngugce qua sém, Bo Phuc loi va Y té da
ban hanh va ap dung "Nguyén tic khuyén nghi chung vé phau thuat chinh hinh y té cho tré song
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tinh vi thanh nién" vao ngay 11 thang 10 nam 2018, déng thoi bién soan "Danh sach cac bénh vién
duoc khuyén nghi chuyén tuyén dé thyc hién phau thuat chinh hinh y té cho tré song tinh vi thanh
nién " va "Ho so kham bénh tai cac bénh vién duoc khuyén nghi chuyén tuyén dé thuc hién phau

thuat chinh hinh y té cho tré song tinh vi thanh nién".

7. Bénh siro ni¢u

Ty 1é méc bénh trong nudc dang dugce danh gia, nguoi da tring chau Au ctr khoang 12 van tré em
thi c6 1 tré bi méac bénh nay, tai My con ) nay la 25 van tré em thi c6 1 tré méc bénh. Do djch co
thé va nudc tiéu cia bénh nhan s& co vi ngot cua siro cay phong nén vi thé duoc goi la bénh siro
phong. Tré so sinh mic bénh dién hinh, vao miy ngay sau khi bt dau cho an, s& dan dan co hién
tugng nhu ndén mua, budn ngu, chan an, thd gip, vang da, co giat... Trudng hop nghiém trong s&
nhan thurc kém, hon mé tham chi tir vong. Bénh nay la bénh hiém gap roi loan chuyén hoa axit amin
chudi nhanh dic biét, khién cho viéc chuyén héa axit amin chudi nhanh (proline, leucine va
isoleucine) khong thé tién hanh thuén loi. Viéc phat hién va diéu tri sém 13 v cing quan trong dbi

véi tré so sinh, c6 thé khién tré sinh truong va phat trién tri tué binh thudng.

8. Bénh thiéu hut Dehydrogenase acyl-CoA chudi trung binh (MCAD)

Ty 18 mic bénh trong nudc dang duoc danh gia, khu vuc chau Au ctr khoang 15000 tré em thi c6 1
tré bi mic bénh nay, la 1 loai bénh chuyén hoa axit béo phé bién nht, thong thuong sé xuét hién
triéu chimg 1am sang vao 2 nam dau sau khi sinh. Tré s& vi thiéu hut Dehydrogenase acyl-CoA
chudi trung binh, khién cho chuyén hoa chit béo khong thé tién hanh thudn loi, chat béo khong
phan huy hoan toan s& tich tu trong co thé san sinh ra doc tinh, gy ton thuong cho hé thdng dai nio
va than kinh, gdy ra hién trong nhu ndn mira, sung gan, dudng huyét thap vi Ketone huyét thip,
nhan thirc kém, hon mé va co giat...Mac du c6 mot s6 bénh nhan khong c6 triéu chung, c6 25%
truong hop méc bénh nay tir vong trong thoi ky phat tac 1an tht 1, ciing thudng bi chan doan nham
1a bénh dot tr & tré so sinh. Xét nghiém sang loc sém c6 thé phong ngira bénh phat tac, nhanh
chong diéu tri bénh duong huyét thap trong thoi ky cép tinh, diéu tri trong thoi gian dai can cung
cép dd an nhe Carbohydrate trudc khi di ngu, tranh nhin an trong thoi gian dai, va tich cuc diéu tri
triéu chimg dot phat nhu nhidm trung hodc viém da day dudng rudt. Néu co thé phong ngira thoa

dang nhing ton thuong xay ra, thi nhitng tién lwong cudi cung 1a twong dbi tot.

9. Bénh Glutaric aciduria tuyp 1 (GA 1)

Ty 18 mic bénh trong nudc dang duoc danh gia, tai My ctir khoang 20000 tré em thi ¢6 1 tré bi méc
bénh nay, 1a 1 loai bénh roi loan chuyén héa axit amin hiém gap. Tré vi thiéu hut glutaryl CoA
dehydrogenase khong thé phan huy binh thuong lysine va tryptophan, san pham doc hai (nhu axit
glutaric) duoc tich lily qua mirc trong mau va cac mo, gy ra céc triéu ching than kinh tiém tién va
bét thuong chuyén hoa cip tinh. Thong thudng, tré khong bat thuong hodc chi c¢6 ndo to khong triéu

chtng trong vong mdy thang sinh ra, nhung dan dan xuét hién cac triéu ching nhu kho van dong,
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roi loan van dong cham, giam truong luc co dén cung khop, té liét va thé nguoi udn cong (cac chi
bi hudng ra ngoai, co the bi cong) ¢ giai doan cudi cua thoi ky so sinh, cling c6 the phat tac cap tinh
cac con dong kinh hoac ngu lim hon mé. Phat hién va di€u tri sém la rat quan trong doi véi tré so

sinh, cho phép tré ting truong va phat trién tri tué binh thudng.

10. Bénh rdi loan chuyén héa a-xit Isovaleric (IVA)

Ty 1& méc bénh trong nude dang duoc danh gia, tai nudc ngoai ctr khoang 50000 tré em thi co 1 tré
bi méic bénh nay, la 1 loai bénh r6i loan chuyén héa axit hitu co hiém gap. Tré vi thiéu hut
isovaleryl-CoA dehydrogenase, khong thé phan hiy binh thuong leucine, san pham doc hai axit
Isovaleric tich tu qua nhiéu, tién t6i tin cong vao than kinh va hé théng tao mau. Tuy theo muc do
nghiém trong cua tri€u chung va viéc phat bénh sém hay mudn ma chia lam hai loai 1a loai dién
hinh va khong dién hinh. Bénh nhan dién hinh 1a sau khi sinh c6 thé khong khac véi tré binh thuong,
nhung dan dan xuét hién céc triéu ching nhu: mét moi, budn ndn, ndn mira, budn ngu, kém an va
chuot rut, tich tu lugng 16n axit Isovaleric trong co thé, thi co thé va nude tiéu cua tré c6 mui md
hoéi chan 16 rét. Vao luc nay néu khong chan doén diéu tri chinh x4c, bénh nhan s& dan dan hon mé.
Bénh nhan khong dién hinh c6 thoi gian phat bénh tuong ddi mudn va triéu chung nhe khong 10 rét,
vao 1 nam sau khi sinh méi c6 thé dugc chin doan ra bénh, c6 luc s& bi chian doan nham 1a loai
bénh tuong tu khac. Sau khi xét nghiém sang loc sém phat hién ra bénh, tan dung kiém soat an

udng va dinh ky theo ddi, c6 hiéu qua diéu trj tt.

11. Bénh axit methylmalonic trong mau

Ty 1€ méc bénh trong nudc dang dugc danh gia, 1a 1 loai bénh r6i loan chuyén hoéa axit hitu co hiém
gip.Tré vi rdi loan chic ning Methylmalonyl Coenzyme-A mutase hodc réi loan chuyén hoa
vitamin B12, din dén sy tich tu céac axit hitu co nhu axit methylmalonic va axit propionic trong co
thé, gy ton thuong cho hé than kinh, khi nghiém trong gy ra nhiém Ketoacidosis, ha dudong huyét,
amoniac mau cao, axit glycine cao. Ty 18 tr vong & tré so sinh, tré nho rat cao, sang loc phat hién
som co thé phong ngira phat bénh cip tinh, bo sung kip thoi chat 10ng, tranh nhiém toan. Pdi véi
nhirng bénh nhén tac dung voi Vitamin B12, cAn cung cap vitamin B12 diéu tri. Pbi voi nhitng bénh
nhan c6 khong tac dung voi Vitamin B12, cung cép stra bt cong thirc dac biét va ché d6 an nhiéu

calo, c6 thé duy tri ndong d6 axit methylmalonic trong mau va nudc tiéu & pham vi Iy tuong.

12. Bénh Citrullinemia tuyp

Citrullinemia tuyp I 1a mot trong nhitng bénh rdi loan tuan hoan u ré; Bénh nhédn vi khong thé
chuyén héa amoniac mau gdy ra bénh amoniac mau cao.Phat bénh trong thoi ky tré so sinh, triéu
chtng thong thuong thoi ky dau 1a chan an, non maa, ngu lim, bon chdn, thd gip... Bénh tinh cua
cac tré thong thudng nhanh chong thay ddi, biéu hién ra van dé than kinh hoc va than kinh tu chu
nghiém trong hon. Néu khéng ¢ diéu tri thich dang, phan 16n bénh nhan déu sé tir vong hoic xay ra

bién chung. biéu tri trong thoi gian dai, bénh nhan can han ché hép thu protein, str dung sira bot dac
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biét bd sung nhu ciu ting trudng phat trién, dong thoi str dung thudc dic biét dé hd tro thai amoniac

mau, dong thoi dinh ky do chi s6 amoniac mau.

13. Bénh citrullinemia tuyp 2

Citrullinemia tuyp 2 giy ra boi thiéu hut chirc nang protein Citrin.Bénh nhan phat bénh trong thoi
ky so sinh s& bi vang da & mat, chtrc ning gan khong binh thudng, xuit hién nhiéu loai triéu ching
nhu axit amin cao trong méau, Galactosemia va gan nhiém mé& trong 1-5 thang sau sinh. Nguoi
nghiém trong s& ddn dén cham ting trudng, chdy mau bat thuong hodc thiéu mau, dudng huyét thap,
sung gan, tham chi gan suy kiét. Piéu tri bao gdm bd sung vitamin tan trong chat béo, cd gang duy

tri ché do an udng giau protein va chat béo cao.

14. Bénh 3-hydroxy-3-methylglutaric aciduria

Réi loan chuyén hoéa leucine 1a bénh di truyén bam sinh, thuéc mot loai bénh mau hitu co. Bénh
nhan do trong co thé khong thé tong hop cac enzyme dé pha v& leucine, din tdi trong co thé tich tu
céc axit hitu co ¢ hai va lam cho chi s6 amoniac trong mau ting 1én. Tré s& bi cham phat trién tri
tué hodc tham chi tir vong do nhiém toan va amoniac mau qua cao. Ngoai viéc khong c6 kha ning
chuyén hoéa leucine, nhugc diém sinh 1y thir hai 1a khong c6 kha ning san xuét cac thé ketone, dé
dap Gmg véi con do6i kinh nién. Néu c6 thé sém han ché hap thu protein, phéi hop sita bot cong thirc
dac bi¢t, va tranh bi doi trong thoi gian dai, thi sy phat trién thé chit va tinh than cta bénh nhan van

c6 xu hudng binh thuong.

15.Bénh thiéu hut men holocarboxylase synthetase

Ty 1& méc bénh trong nudc hién nay 1a khoang 1/530.000. Pay 1a mot bénh 1y lién quan dén su suy
giam hoat dong ctia cac enzym phu thudc biotin, do su khiém khuyét trong chu trinh chuyén hoa
biotin, dan dén chirc ning cua cac carboxylase bi suy giam, tré thuong xuét hién triéu ching nhu:
khoé an, kho thé, ndi man, rung toc va budn ngu; trong qua trinh trao ddi chat, bénh nhan c6 thé bi
nhiém toan lactic, mau axit hitu co (nudc tiéu) va bénh Amoniac cao trong mau. B6 sung kip thoi
biotin c6 thé ngin ngira nhiéu bién ching xay ra; Nhung néu khong duoc diéu tri, bénh nay co thé

gdy ra phat trién, co giat va hon mé va tham chi c6 thé gy nguy hiém dén tinh mang.

16. Bénh thiéu acyl-CoA dehydrogenase chudi rét dai

Ty 1& mic bénh trong nudc hién nay 1a khoang 1/530.000. Day 1a mot bénh rdi loan chuyén hoa axit
béo, khién co thé khong thé chuyén héa mot s6 loai chit béo nhat dinh thanh nang luong, dac biét 1a
trong trang thai nhin an. Cac tri€u ching dién hinh xuét hién & giai doan dau cla tré so sinh hodc tré
nho, bao gdm ha dudng huyét, nga lim va yéu co. Bénh nhén c6 thé s& phat sinh van dé vé gan hoic
cac van dé vé tim nguy hai dén tinh mang. Néu céc triéu ching bit dau ¢ tudi thiéu nién hoic
truong thanh, thuong dau co va ti€u co van. Khi mo co bi phé hay s€ giai phong ra protein c6 tén

goi 1a myoglobin, n6 di qua than vao nudc ti€u dé€ bién nudc tiéu thanh mau do hoac nau. Trong ché
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d6 an ubng, chu yéu 13 an it nhung nhiéu bita tranh bi déi, han ché hap thu axit béo chudi dai va bd

sung Carnitine 13 nguyén tic diéu trj chinh.

17. Bénh thiéu thiéu hut Carnitine nguyén phat

Ty I¢ méc bénh trong nudc hién nay khoang 1/30000.Carnitine chiu trach nhiém van chuyén axit
béo dén ty thé, dé thuc hién O xy hoa san sinh ra nang luong. Khi bénh nhan phat bénh thiéu hut
Carnitine, vao lic trudc 1 tudi c6 thé giy ra bién ching nio ting amoniac mau, sau 1 tudi xay ra

bién chtng co tim.Chi can c6 thé chan doan sém, dinh ky udng carnitine 1a c6 thé tranh phat bénh.

18. Bénh thiéu Carnitine palmitoyltransferase tuyp 1

Ty 1¢ mic bénh trong nuwdc hién nay khoang 1/200.000. Bénh nay s& gy tré ngai cho co thé sir
dung axit béo san sinh ra nang luong, dac biét 1a khi thiéu hut hép thu thirc an. Muc do nghiém
trong cta triéu chtng tiy theo co thé mdi ngudi, thong thudng phat bénh thoi ky dau thoi tho Au,
bénh nhan do khong thé str dung hiéu qua axit béo dé san sinh ning lwong, ma dan téi dudng huyét
thip axit ketone thip, ciing thudng kém theo triéu chimg sung gan, rdi loan chtrc ning gan.., dong
thoi tdn tai rai ro nhu hé théng than kinh bi ton thuong, gan suy kiét, dong kinh, hon mé va dot
tir.Phong ngtra duong huyét thap c6 thé giam bét nguy hiém ton thuong than kinh. Dé phong ngira
duong huyét thip, vao ban ngay tré nho can ting cudng tan suat cho an, budi tdi thi tiép tuc bo sung
bot ngd. Khi bénh nhan dang bi bénh hoic tiép nhan diéu tri y té dic biét nhu phiu thuat....khong
thé quéa 12 tiéng khong duoc an udng gi; Bénh nhan 1a ngudi thanh nién can 1iy thuc pham duong
cao it chit béo lam nguyén tic dn ubng, dé dam bao co thé 1dy duong lam ngudn ning lugng chu
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yéu.

19. Bénh thiéu Carnitine palmitoyltransferase tuyp 2

Ty 1& mic bénh trong nude hién nay khoang 1/260.000.Bénh nay s& ngin can co thé con ngudi sir
dung axit béo san sinh ning luong, dic biét 1a khi hip thu khong du thuc pham. Tré so sinh méc
bénh nghiém trong nhat gy tir vong trong thdi gian ngin sau khi chao doi 1ap tirc c6 thé phat bénh,
triéu chtng lién quan bao gdm suy hé hap, dong kinh, suy gan, bién chimg co tim, réi loan nhip tim
va duong huyét thip axit ketone thap. Loai phat tic mudn thi c6 thé dén tudi thiéu nhi moi phat
bénh.Diéu tri chu yéu giam thiéu hap thy axit béo chudi dai, ngan chin con doi, tranh duong huyét
thip, dong thoi gitip bénh nhan khi can thiét bé sung nhiéu duong dé san sinh ning luong, giam

thiéu sy phu thudc cta co thé doi vdi axit béo.

20. Bénh Glutaric aciduria tuyp 2 (GA 2)

Ty 1& méc bénh trong nudc hién nay 1a khoang 1/530.000.Nguyén nhan hinh thanh bénh chu yéu la
do thiéu hut multiple acyl-CoA dehydrogenase gay ra, vi thé giy ra chuyén hoa axit béo va axit
amin chudi nhanh c6 van d&.Tré so sinh c6 thé xuét hién duong huyét thap, bénh nhiém toan mau,

yéu co, sung tay gan... Ngoai ra, long ban chan ¢6 mui hoi.
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Trudng hop phét tic mudn co thé dén thoi ky vi thanh nién méi phat bénh. Piéu tri ¢6 thé bd sung
riboflavin va Carnitine, va chu yéu la carbohydrate cao, it béo it protein, ngan chan con doi, tranh
duong huyét thap, dong thoi dé bénh nhan khi can thiét bo sung nhiéu duong dé san sinh ning

luong.

21. Bénh propionic acidemia

Ty 1& mic bénh trong nudc hién nay 1a khoang 1/230.000. Bénh c6 thé khoi phat ¢ dang so sinh
hodc dang khoi phat mudn, trong dé dang so sinh phé bién hon. Pai da sd bénh nhan phat sinh tri¢u
chuing chi trong méy tuan sau khi sinh, tinh trang bu kém, xuét hién triéu ching nén mura, dong
kinh, truong luc co thép, méat nude, budn ngu, do dan va bién ching nao.... Loai phat tic mudn
tuong ddi hiém gap. Bénh nhan méc cin bénh nay can han ché hép thu protein, dac biét la axit amin
s& tao ra axit formic, vi thé ngoai ché d6 an udng thong thudng voi luong it ra, c6 thé cung cép

riéng sita bot cong thirc dic biét dé cung cip du protein va nhiét luong can thiét cho sy sinh trudng.

22. Bénh Teo Co Tty Song (Spinal Muscular Atrophy - SMA)

Ty 1& mac bénh trong nudc hién nay 13 khoang 1/20.000. Pay 13 mot bénh di truyén do gen SMN1
bét thuong bam sinh, giy thoai hoa té bao simng trudc tiy song (té bao than kinh van dong), din dén
yéu co va teo co. Tré mac bénh SMA thé ning nhét s& phat bénh trong vong 6 thang sau sinh, véi
cac biéu hién 1am sang nhu tiéng khoc nho, ba kém, khé the va kho nudt, yéu co nghiém trong & tir
chi va than minh. Hau hét tré mic bénh s& tr vong do suy hd hip trudc 2 tudi. Trong khi d6, bénh
nhan thé loai 2 va 3 s& lan luot phat bénh ¢ giai doan tré so sinh hodc thiéu nhi. Xét nghiém nay co
thé phat hién 95% bénh nhan; khoang 5% bénh nhan c6 s6 lwong gen SMN1 binh thuong nhung
chtrc nang bat thuong s& khong dugc phat hién sém qua xét nghiém nay. Thube méi diéu tri SMA
da duoc bao hiém y té chi tra, s& dugc sém diéu tri sau khi bénh nhan xuét hién triéu chung. DBoi
ngll y té s& dua trén tinh trang cu thé cua tung bénh nhan dé lap ké hoach theo ddi va diéu tri tiép

theo, nham cung cap dich vu chdm soc pht hop.

II. NOi dung chu y

1. Nhéc nho phy huynh: Khong dugc vi 1y do tham gia bao hiém ma tri hodn viéc thuc hién xét
nghiém sang loc cho tré so sinh sau khi tré duoc 48 gio tudi, dé tranh anh hudong dén thoi diém xét
nghiém, cham tré chan doan va gy anh huong dén sirc khoe ciia tré. Trong cong vin ctia Cuc Bao
hiém truc thudc Uy ban quan 1y Giam sat Tai chinh di ghi rd: Khi cac cong ty bao hiém thuc hién
nghiép vu bao hiém cho tré so sinh, diéu khoan hop dong phai quy dinh rd vé thoi gian chd doi loai trir
cac bénh trong hang muc xét nghiém sang loc bénh di truyén cho tré so sinh da dugc Bo Phuc Loi Y
té cong bd; dong thoi, nhan vién bao hiém khong dugc vi muc dich mdi chao bao hiém ma c6 hanh vi
khuyén khich hodc xti giuc phu huynh tri hoan hoac khong thuc hi¢n xét nghiém sang loc cho tré so

sinh.



2. Céc thong tin lién quan s& dugc cac co quan y té sir dung cho muc dich danh gia chinh sach, tra im

hodc theo doi quan ly sttc khoe bénh nhan.

3. Trude khi chua biét két qua xét nghiém sang loc, xin hdy khong nén cho tré tiép xtic voi thube

naphthalene (thuong goi 13 thudc thom), ciing khong thé tuy tién cho udng thude;

4. Néu c6 van dé vé stc khoe, xin hay bat budc phai hoi bac sy khoa nhi ciia ban. Néu két qua xét
nghiém sang loc cua tré (nghi) 1a duong tinh, khong c6 nghia 14 tré di xac dinh mac cin bénh do,
bénh vién léy mau hodc bénh vién kiém tra xac nhan, sé trong thoi gian ngén nhat hd tro bé cta ban
thuc hién kiém tra xac nhan sdu hon. Két qua xét nghi€ém sang loc lan dau (lai), c6 thé duoc bibt

trong khoang 2 tudn sau khi 14y mau, xin hiy hoi bénh vién liy mau, hoic tra tim trang web Trung

tam xét nghiém sang loc tré so sinh (website: ); Xin hdy vui long goi dén duong day tu
van gido duc cham soc sirc khoe: () ....mdy nhanh...... dé tim hiéu nhitng van dé lién quan dén
bénh tat.

Sé sirc khée cong dan B Phiic lgi Y té quan tim ban!



