XET NGHIEM PHENYLALANINE & TRE SO SINH

1. Phenylalanine la gi?Tai sau can phadi xét nghiém
Phenylalanine?

Phenylalanine (Phe) la mo6t axit amin thiét yéu cé trong sta me va nhiéu thuc pham
giau protein. Binh thudng, phenylalanine dugc chuyén hda thanh tyrosine nho
enzym phenylalanine hydroxylase (PAH).

Khi tré bi thi€u hoac mat hoat tinh enzym nay, phenylalanine sé tich tu trong mau
va nao, gay bénh Phenylketonuria (PKU).

2. Muc dich xét nghiém

Xét nghiém dinh lugng phenylalanine & tré so sinh nham:
- Phat hién s6m bénh Phenylketonuria (PKU).
- Piéu tri bang ché& dd an han ché phenylalanine trudc khi tén thuong ndo xay ra.

- Gilp tré phat trién tri tué va thé chat binh thuong néu dugc phat hién sém.
3. Thoi di€m lay mau
- Tot nhat: tir 24-72 gio sau sinh va sau khi tré da bu sira.

- Néu tré xuat vién sém, can lay mau trudc khi xuat vién va lay lai néu can.

- Tré sinh non hoac truyén mau c6 thé can lay mau lai theo hudng dan cta chuong
trinh sang loc so sinh.

4. Loai mau bénh pham

- Mau mao mach goét chan.

- Tham lén gidy thdm chuyén dung (Dried Blood Spot - DBS).
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Hinh anh m3u mau gét chan dé sang loc
5. Phuong phap xét nghiém
Cac chuong trinh sang loc so sinh hién nay thudng s dung:
- Khéi ph6 song song (Tandem Mass Spectrometry - MS/MS).
- Phuong phap huynh quang.
- Phuong phap enzym.

MS/MS la phuong phap dugc dp dung phd bién vi cé thé dinh lugng nhiéu roi loan
chuyén héa cung ltc.

6. Két qua
Khi két qua tang
Phenylalanine tang c6 thé gap trong:

* Bé&nh Phenylketonuria (PKU).
» Tang phenylalanine mau (Hyperphenylalaninemia).
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» Thiéu tetrahydrobiopterin (BH4 deficiency).
e MOt s6 truong hgp sinh non, nudi duéng dac biét hodc 1ay mau qué sém cé thé
cho két qua bat thudong va can xét nghiém lai.

Xét nghiém xac nhan
Néu két qud sang loc duaong tinh, tré sé dugc chi dinh:

« Dinh lugng phenylalanine huyét tuong.

e Dinh lugng tyrosine.

e Tinh ty |1é Phenylalanine/Tyrosine.

« Xét nghiém gen PAH hodac céc gen lién quan dén chuyén hda BH4.
« Khdm chuyén khoa di truyén - chuyén héa.

7. Diéu tri
Néu dugc chan doan PKU:

« Ap dung ché& d6 &n han ché& phenylalanine cang sém cang tét (t6t nhat trudc 2
tuan tudi).

» Theo doi néng do phenylalanine dinh ky.

« MOt sé trudng hgp dap Ung véi diéu tri bang tetrahydrobiopterin (BH4) theo
chi dinh cuda bac si.

8. Y nghia cua sang loc so sinh

Néu khong dugc phat hién va diéu tri sém, tré mac PKU c6 thé bi:

« Cham phat trién tri tué.

» Co giat.

 RGi loan hanh vi.

e Tu ky hoac tang dong.

e Chadm phét trién van dong.

» T6n thuong nao khong hoi phuc.

Nguoc lai, néu dugc phat hién qua xét nghiém sang loc so sinh va diéu tri ngay
tlr nhirng tuan dau doi, hau hét tré cé thé phat trién gan nhu binh thudng vé thé
chat va tri tué.
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** Chuong trinh sang loc so sinh tai Bénh vién Phu san Tién Giang
Bénh vién Phu san Tién Giang trién khai chuong trinh sang loc so sinh nham phéat
hién sém cac bénh ly bam sinh, trong d6 c6é xét nghiém Phenylalanine, gép
phan:
+ Phat hién bénh trudc khi xuat hién triéu ching.
+ Can thiép va diéu tri kip thoi.
+ Gidm nguy co tan tat va nang cao chat lugng cubc séng cho tré.
Thong diép
“Mot giot mau got chan - Bao vé tuong lai cua tré.”

“Sang loc so sinh hém nay - Cho con khéi dau khée manh ngay mai.”

KHOA CAN LAM SANG



