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Sang loc so sinh nham chu déng phat hién, can thiép va diéu tri sém cdc
bénh tat, réi loan chuyén héa, di truyén ngay trong giai doan bao thai va
so sinh. Qua dé loi ich ctia sang loc so sinh la giup tré sinh ra phat trién
binh thuong, giam sé nguoi tan tat, thiéu ndng tri tué.

*Sang loc so sinh mang lai loi ich gi?

Cho dén nay, khoa hoc da xéac dinh duwoc 500 réi loan chuyén hda lién quan dén noi tiét va di
truyén c6 thé duoc xét nghiém sang loc ngay trong vong 48 gio dau, khoang tir 2-7 ngay sau
sinh. Xét nghiém mdau nay hoan toan khong anh hudng gi dén stcc khoe hay sw phét trién cta
tré nhung c6 thé giap phéat hién sém bénh ly bam sinh dé€ diéu tri kip thoi, trdnh dé bénh
tién trién, kho diéu tri cling nhw gidm chi phi cho nhiing dot tri liéu sau nay hay trd thanh
ganh nang cho gia dinh va xa hoi.

*Bién phap nao duoc thuc hién trong sang loc so sinh?

Lay méu got chan: Tré sé duoc 1y 5 giot mau & got chan cho vao gidy tham, dé kho, sau do
mau mau sé duoc gui téi trung tam tién hanh xét nghiém. Sau 24 -72 gio sé c6 két qua. Voi
tré sinh du thang va can nang sé dwoc lay mau trong vong 48 gio sau sinh, déi v6i bé sinh
non, nhe can thi 1dy mau got chan trudc ngay tha 20. Xét nghiém méau got chan gitp phat
hién mot s6 bénh it gap nhung lai gay nguy hiém 1én d6i véi sic khoe va s phét trién cla
tré dé c6 giai phap diéu tri kip thoi, giup gidm thi€u toi da nhimg bién ching gay khuyét tat
hoac tr vong.
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Hinh dnh tré so sinh duoc ldy mau va lam xét nghiém sang loc so sinh
*Nhitng bénh 1y nao cé thé duoc phat hién khi thuc hién sang loc?

Thiéu men G6PD (G6PD): Day la mot loai bénh di truyén gay tinh trang vang da so sinh,
néu kéo dai c6 thé tang nguy co tt vong do bénh ly vé néo hay gay ra céc bién chimg nguy
hiém nhw chdm phat trién tr{ tué, van dong, than kinh... Nguyén nhan do nguoi bénh thiéu
men G6PD c6 hong cau kém 6n dinh va dé bi ton thwong béi cac tdc nhan 6xy hda ma co thé
hédp thu duoc tir thicc an, thudc... Ty 1€ bénh ly nay gap trén 1am sang la 2/100.

Suy gidp bdm sinh (CH): Khi mac bénh 1y nay, tuyén giap cla tré khong thé tw san xuét
hoac san xuat hormon tuyén giap rat it, néu khong dwoc diéu tri kip thoi thi tré sé bi lun va
dan doén do hormon tuyén gidp can cho suw phat trién clia néo bd va co thé suét cudc doi.
Ngoai ra, bénh con cé thé gay ra mot s van dé nhw vang da, hinh ddng khuén mat dac biét
(ludi day, mat to, ma phi, mi tet), thoat vi ron, than hinh lun thiéu cén d6i, chdm tang
truong vé can nang...

Tdng sdn tuyén thuong than bam sinh (CAH): Pay 1a mot bénh di truyén, thudng gap &
tré gai, xuat hién khi chitc nang san xuat hormon tuyén thwong théan bi roi loan. Véi nhing
tré mac bénh ly nay thuong day thi sém, tré géi sé c6 bo phan sinh duc dan phat trién nam
tinh do tuyén thwong than san sinh ra androgen. Chinh vi vay, can thuc hién lay méau got
chan cho tré trong vong 24-72 gio sau khi sinh nham kiém tra tré cé mac bénh hay khong
trude khi c6 triéu chimg biéu hién ra bén ngoai.
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Tan mdu bam sinh (Thalassemia): Day 1a bénh thiéu mau do tan mau di truyén cé & ca
nam va nir. Bénh c6 hai bi€u hién chinh la thiéu mdu va & sat trong co thé. Theo T6 chic Y
té Thé gidi, hién c6 7% nguwdi dan trén toan cadu mang gene bénh méu bam sinh
Thalassemia, 1,1% cac cap vo chong c6 nguy co sinh con mang bénh hoac mang gene bénh
Thalassemia. O Viét Nam c¢6 t6i 12 triéu ngudi mang gene Thalassemia, mdi nadm cé trén
8.000 tré sinh ra bi bénh, trong d6 c¢6 hon 2.000 tré mac bénh & mitc d6 nang can duoc diéu
tri ca doi. Day la mot can bénh kho chita, nhung lai dé phong ngtra théng qua xét nghiém
sang loc so sinh.

Réi loan chuyén héa galactose: 1a mot bénh 1y hiém géap, khoang 1/50.000 tré so sinh
mac bénh 1y nay. Bénh lién quan dén roi loan NST, di truyén gen lan trén NST thuong.
Galactose trong sira (stta me, sita cong thitc) khi vao co thé tré bi réi loan nén khong thé
chuyén thanh Glucose dé€ cung cap nang luong cho tré. Diéu nay lam cho Galactose trong
m4u cua tré tang dan theo thoi gian cho dén khi biéu hién triéu chimg & cc co quan.

Ngoai ra, sang loc so sinh con ¢ thé gitp phét hién mot sé bénh 1y khéc nhw bénh réi loan
chuyén hoéa acid amin phenylalanine, bénh réi loan chuyén héa galactose...

Trong thoi gian téi Bénh vién Phu san Tién Giang sé trién khai lam xét nghiém sang loc so
sinh cho bé tai don vi, tai day sau khi sinh duoc 24 gio, du so tuan va dat can nang theo quy
dinh tré so sinh sé duoc 1dy méu got chan dé xét nghiém sang loc, mau sau khi 1ay sé duoc
thuc hién tai khoa xét nghiém ctia bénh vién. Viéc thuc hién tai don vi gitp rat ngan thoi
gian tra két qua, giam thoi gian cho doi cho bénh nhén, giup phat hién sém va diéu tri kip
thoi cho tré trong giai doan vang./.

KHOA XET NGHIEM

Tai liéu tham khdo: https://moh.gov.vn/sang-loc-so-sinh-mang-lai-loi-ich-gi
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