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Gial thich ve xét nghiém dj tat sang loc so sinh
~V& chuong trinh xét nghiém sang loc so sinh cua tinh Gifu~
Xét nghiém di tat sang loc so sinh 1a xét nghiém & tré so sinh tir 4 ~ 6 ngay tudi. Ngay ca khi biéu hién
bén ngoai cua tré ¢6 vé binh thudng nhung ciing c6 kha ning mic bénh bam sinh. Trong s d6, c6 nhiing
bénh c6 thé phong bién chirng néu duoc phét hién sém va diéu tri kip thoi. Xét nghiém dj tat sang loc so sinh

Ia xét nghiém vé cling quan trong dé phat hién trudc triéu chung bénh va ngay lap tuc tién hanh diéu tri.

@ | Bénh suy tuyén gi&p bam sinh Gay ra c4c triéu chimg nhu cham I6n va thiéu nang tri tué.
® | Bénh tang san tuyén thugng than Gay tinh trang mét nuc va kém phat trién.
bam sinh
® | Bénh rdi loan Galactose mau Gay ra c4c tridu chimg nhu cham phat trién than kinh van dong va duc
thay tinh thé.
@ Bénh Phenylketo niéu Gay ra c4c tridu chitng nhu cham phat trién thin kinh van dong, co giat
) va thiéu hut séc 4.
Roi
® Io:n Bénh Siro niéu Gay ra triéu chiing suy giam nhan thic va co giat.v.v.
® | chuyén | Banh Homocystin niéu Gay ra c4c tridu chiing nhu thiéu nang tri tug, tm than, di dang
hoa XUong.v.v.
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@ aa;:n Bénh Citrullinemia type 1 | Lam suy giam xur ly chuyén hda amoniac gay triéu chirng co giét, ndn
Hoi ching Cystin niéu mfrya, ton thL,mng ndo. Néu phat hién som c6 thé dieu tri bang thuoc va
ché dd an uong.
Nhiém axit ethylmalonic
trong mau
@ | Réi | Bénhaxit propionic mau
Joan Axit Isovaleric mau bay 1a bénh do rolqloarj qua} trinh chuyén hoa axit amin lam tich tu chz}t
chuyén hitu co trong co thé. Dan dén triéu chang co giat, ndn mura, dot tir. Néu
@ . Methylcrotonylglycin niéu phét hién sém c6 thé diéu tri bang thudc va ché d6 an udng.
hoa
] (MCCD)
axit
®@ Bénh mau HMG
htru co
@ Thiéu hut carboxylase da nguyén
Bénh Glutaric aciduria
tuyp 1
® | Thiéu hut MCAD
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@ IO::] Thiéu hut VLCAD bay la bénh lam suy giam qua trinh tao ra nang luong. Lam suy giam
chuyén e kha nang hoat dong va gay dot tir do luong dudng trong méu thap. Néu
héa | Thicuhut TFP phét hién sém s& dwoc didu tri bang thudc va tuan thii ché do an ubng
@ Z);g Thiéu hut CPT1 nghiém ngit, b sung ning lwong, ting kha ning chuyén héa chit.
Thiéu hut CPT2

3 Xét nghiém di tat sang loc so sinh ngoai phét hién dugc 20 bénh ghi & trén, con c6 thé s& phét hién thém cac chirng bénh thir phat khac

(nhu thiéu hut CACT, thiéu hut Carnitine tdng hop, bénh Citrullinemia type 2).

oViéc phat hién va didu tri som rat quan trong vi néu méc di tat bam sinh thi chi cin c6 triéu chimg don thudn nhu cam

cam ciing 1a mét trong nhitng nguyén nhan gay ra bénh vé ndo va dot tir ¢ tré so sinh.

oCiing ¢6 trudng hop phét hién ra bénh cé tridu ching nhe khdng nhat thiét phai diéu tri. Dac biét trong trurdng hop bénh
¢6 trigu chung nhe, ciing c6 truong hop khong thé phat hién ra trong mau mau cua tré so sinh.

0Cé nhiing trudng hop khong kip doi két qua xét nghiém vi tré phéat bénh ngay sau khi vira chao doi.

obic biét & nhiing truong hop bénh ning, ¢é nhiing truong hop mac di ¢6 thé giam nhe mire d6 tén thuong do dj tat gy ra
nhung khong thé dat higu qua diéu trj tuyét ddi.

oCiing ¢6 trudng hop mac du khi xét nghiém ddi voi tré vira méi sinh cho két qua di tat mic nhe, nhung sau 1 thoi gian
theo déi c6 thé cho ra két qua khac.

Pon Dang Ky X¢ét Nghiém Di Tat
Sang Loc So Sinh

Kinh guri ban giam déc bénh vién va y bac sy phu trach

Toi da doc k¥ [giai thich vé xét nghiém di tat sang loc so sinh] va dugc co quan y té
giai thich chi tiét noi dung, da hiéu cin ké& viéc sir dung thong tin ca nhan ciing nhu
chuong trinh xét nghiém sang loc di tat so sinh. Tdi xin chon xét nghiém di tit so sinh
cho con cua t6i nhu sau

Dang ky xét nghi¢m

Khong dang ky xét nghiém

(3% Hay khoanh tron O 1 trong 2 cau tra lsi trén)

Ngay dang ky Nam thang ngay

bia chi

( ) —

% hay ghi s dién thoai co thé lién hé duoc khi can.

S4 dién thoai

Phu huynh ky va
ghi r6 ho tén

% Néu tré vé qué sau khi xuat vién hiy ghi dia chi lién h¢ d6 vao day.

Dia chi R
: Ho Tén

S6 dién thoai ( ) —




Dién diy di vao cac muyc trong don ding ky, dong déu va nop cho co quan y té.

Chi phi xét nghiém néu sinh tai cac co s6 y té trong tinh Gifu s& do tinh Gifu chi tra. Tuy nhién chi phi lién quan
dén viéc 14y mau, phi gui miu méu s& do nguoi ding ky xét nghiém chi tra. (Néu ban séng tai Gifu nhung sinh con tai
co 56y té thudc tinh khac thi hay truc tiép lién hé véi chinh quyén tinh/dia phurong noi bénh vién ban sinh dé biét vé
ché do chi tra phi xét nghiém nay)

Tai bénh vién/co so y té noi ban sinh con s& liy 1 lwong mau nho & gét chan cua tré so sinh tir 4 ~ 6 ngay tudi. Mau
mau sau d6 s& duoc co sé'y té giri dén co quan chuyén mon (trung tdm xét nghiém sirc khoe cong ddng tinh Gifu) dé tién
hanh xét nghiém.

Két qua xét nghiém s& dugc y/bac sy cia bénh vién giai thich cho ban. Ngoai ra, két qua s& duoc ghi lai vao sé me con.
(Thoi didm va céach thirc thong bao két qua s& khac nhau & mdi co o'y té, do vay hdy xac nhan véi bénh vién)

mXét nghiém lailagie « «
Trong truong hop khdng chic vé két qua xét nghiém 1an du cé chinh xac hay khang thi co s6'y té noi ban sinh
con s tién hanh xét nghiém lai.
mXét nghiém xac nhan (xét nghiém chi tiét) lagi e « »
Trong truedng hop con nghi ngs vé két qua & 1an xét nghiém dau hoac Ian xét nghiém lai va mudn kiém tra k§ hon.
Néu y/bac sy thiy cin phai tién hanh xét nghiém chi tiét thi hay tuan thii theo chi dn cua bac sy va nhanh chéng dén
khém tai co s¢'y té (khoa nhi). Tuy nhién, khdng phai tit ca tré so sinh dén kham déu cé thé phat hién ra bénh, ti l&
chuén do4n bénh la khoang 3 tré s& c6 1 tré dugc chuin doan théng qua xét nghiém chi tiét. Trong 1 sé truong hop
hiém gip ciing c6 thé phat hién bénh & cha/me cua tré xét nghiém (khdng cd trigu ching)
mH3J tro trong trudng hep cn xét nghiém chi tiét
Trong trudng hop cin xét nghiém chi tiét thi Trung tim xét nghiém stc khoe cong ddng tinh Gifu s& béo céo Ién
phong Quan Iy sic khoe me va bé cua tinh uy Gifu hoic phong bao hiém stc khoe. Sau d6 nhan vién y té cua
phong bao hiém sirc khoe s& lién hg dén ban dé ndm dwoc tinh trang cua con ban, néu ban c6 bat ky lo ling nao
hay trao ddi vi nhan vién dé duoc hd tro.
mV/& Vigc Sir Dung Théng Tin Ca Nhan
Két qua xét nghiém.v.v. s& duoc tinh Gifu thu thap va phan tich nhim muc dich d4nh gi4 tinh hiéu qua cua chuong
trinh xét nghiém sang loc so sinh, phét hién sém bénh & tré va c6 nhiing phac db diéu tri thich hop. Thém nira, dé nim
duoc tinh hinh thyc té xét nghiém va cé bién phap hd tro gia dinh va tré em thi nhiing thong tin ca nhan cua tré va phy
huynh s& duoc tinh bao mat nghiém ngit dua theo didu khoan bao mat théng tin ca nhan cua tinh Gifu.

S& duoc béac sy nhi khoa chuyén ve céc bénh roi loan chuyén hda va noi tiét diéu tri. Doi vai 1 50 bénh c6 ché do tro
cép y té, do vay hiy trao ddi cu thé véi y, bac sy phu trach.

4 (@Thong béo két qua xét nghiém chi tiét ] N
Qua trinh xét nghiém | '
R o Royrom oo o éu ciu xét nghiém A s .
Co quan y té xét nghi¢m xéc nhn Bénhvién | Dyeuciuxetnghiém - rung tam xét nghism
(x€tnghigm chi tict) noisinhcon | @thong béo két qua stic khoe cong dong tinh Gifu
@ Pang ky va tién hanh xét nghiem A& | e b vien giai ®Gii két qua/ ddi trgng xet ngmen* @G kit qual
(néu c6 bat thuong ¢ lan xét nghiém dau LAt A z. <
Y oA A e . thich ket qua e [ ) doi tugng xét
s& tien hanh xét nghiém lai) v phong Quan ly sirc khoe nghigm
(®Xét nghi¢m néu nghi ngé c6 bénh T s il ©duge y si theo doi me va bé cia tinh iy
- P ho tro stc khoe X
®Thong béo két qua xét nghiemchitiét ~ ~ |__Phuhuynh [< phong bao hiém
suc khoe
- J




