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Quy Vi Phu Huynh thdn mén,

Sau déy la mét sé théng tin vé mét dich vu ma ludt phdp bat bude phdi thuc hién cho con quy viva tdt ca
nhiing em bé khdc & tiéu bang Massachusetts. Dich vu nay goi la xét nghiém sang loc sd sinh.

Hang ndm & tiéu bang Massachusetts cé khodng 160 em bé chao doi vdi mét chiing bénh réi loan bam sinh
hiém gdip dugc phdt hién qua xét nghiém sang loc sd sinh bat buéc. Cdach duy nhdt dé tim duoc da sé nhiing
em bé can giup dé la mét xét nghiém sang loc so sinh bdi vi da s6 nhiing em bé nay trong khéng khac gi moi
em bé khdc. Sau doé nhiing em bé nay cé thé dugc gilp dd. Sau khilam xét nghiém sang loc sd sinh, nhiing
em bé mdc cdc chiing bénh hiém gdip c6 thé dugc diéu tri sém khi can. Lan dau tién xét nghiém dugc thuc
hién dé tim chiing bénh réi loan bam sinh hiém gdp & cac em bé la & tiéu bang Massachusetts vao ndm
1962. Vao thai do, viéc xét nghiém sang loc chi la dé tim mét loai chiing bénh réi loan bam sinh. KE tu khi do,
xét nghiém sang loc so sinh con do tim nhiéu chiing bénh khdc, va viéc xét nghiém sang loc so sinh bdt buée
da trd thanh tiéu chudn y té trén toan thé gidi.

Xét nghiém sang loc sa sinh la mét dich vu sic khde céng cong. Muc dich ctia xét nghiém nay la dé tranh
nhiing hdu qud xdu do cdc ching bénh hiém gdp ma mét sé em bé ¢ thé mdc phdi. Khi biét dudc rang cdc
hdu qud xdu co thé ngdn ngiia dudc qua xét nghiém sang loc sd sinh, xét nghiém sang loc sd sinh cho ching
bénh dé tré thanh quy dinh bdt budc déi véi tat ca cdc em bé.

Khi nghf rang xét nghiém sang loc so sinh cho mét chiing bénh réi loan bdm sinh méi sé gidp tim dudc thém
cdcem bé can giup do, ching ta can chiing minh viéc xét nghiém sang loc sd sinh 6 ngdn chdn dugc cac
héu qua xau hay khéng. Massachusetts [a tiéu bang di dau trong nghién ciu dé biét viéc xét nghiém sang
loc c6 thé dugc thuc hién hodc nén dudc thuc hién dé tim cdc chiing bénh khdc niia hay khéng. Cho dén

khi biét xét nghiém sang loc sd sinh c6 thé ngdn chdn cac hdu qua xdu déi vdi chiing bénh mdi do, viéc xét
nghiém van la tu nguyén va dugdc goi la “nghién cdu thi nghiém.”

Quy vi nén biét la con quy vi sé dudc xét nghiém sang loc cdc chiing bénh nén trong chuong trinh xét
nghiém sang loc sd sinh va bdc si ctia con quy vi s€ héi quy vi dé biét quy vi c6 muén cho con quy vi
lam xét nghiém tim cdc chiing bénh réi loan bam sinh trong cuéc nghién ciu thi nghiém hién thdi
cla tiéu bang Massachusetts hay khéng. Dé gidp quy vi quyét dinh cé tham gia nghién cdu tha nghiém
hay khéng, ching toi gui kém theo mot to thong tin in mau cung vdi cuén sdch mang nay, trong do cé hai
danh séch cac chding bénh: nhiing chiing bénh bdt budc phdi lam xét nghiém sang loc va nhiing chiing
bénh trong nghién cdu thd nghiém tu nguyén. Td thong tin in mau cling cé phdn mé té vé cudc nghién ciu
thi nghiém hién dang dién ra. Sau khi quy vi hoi Gm cho biét quyét dinh, quy vi sé nhan dudc mét ban sao
cua mau ma quy vi dién gui cho chidng téi, day la ho so luu lai cac cdu trd loi caa quy vi (vui long xem vi du
dtrang sau).

Chdc quy viva em bé cua quy vivan su'nhu'y!

Tran trong,

Nhan Vién Chuong Trinh Kham Do Sang Loc Sd Sinh New England

Massachusetts
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Quyét Dinh Tham Gia Cudc | Dong Y | | Tt Chdi
MAU Vi DY Nghién Ctru Thir Nghiém:
BAN SAO DANH CHO PHU HUYNH

Chir ky tét ctia nhan

LAB ID # 100001 vién luu hd so

TEN CUA EM BE (Tén ho) (Tén goi)

Quy Vi Phy Huynh than mén , I N A I
Tc} gidy nay la hd so cho biét con quy vi da dwoc Idy mét mau mau nhé dé [am xét nghiém sang loc SO sinh theo quy dinh. Dich vu
bat budc nay 13 d& bao dam con quy vi sé dwoc sang loc cac chirng bénh rdi loan bam sinh c6 thé diéu tri dwoc theo quy dinh cua
S& Strc Khée Cong Cong Massachusetts.

Ngoai ra, t& gidy nay con cd cac huong dan glvi cho Chuwong Trinh Xét Nghiém Sang Loc So Sinh New England sau khi quy vi
quyét dinh cé6 mudn tham gia cudc nghién ctru thr nghiém sang loc so sinh hién dang dién ra hay khéng.

+ Néu quy vi danh dau X vao 6 Bdng Y & goc bén phai phia trén, thi con quy vi SE dwoc xét nghiém do tim tat ca cac chirng
bénh réi loan bam sinh trong cudc nghién cvu thtr nghiém hién thdi (danh sach cé trong to théng tin in mau).

+  Néu quy vi danh dau X vao 6 T Chéi, hodc néu quy vi khong danh dau X vao 6 nao, thi con quy vi sé KHONG dwoc lam
xét nghiém do tim bat ky chirng bénh réi loan bam sinh nao trong cudc nghién ctru thér nghiém hién thoi.

New England Newborn Screening Program, University of Massachusetts Medical School
377 Plantation St., Worcester, MA 01605 774-455-4600
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TOM TAT

Xét Nghiém Sang Loc Sd Sinh giup ngan chan cac hdu qua xau do mot sé chiing bénh rai
loan bam sinh c6 thé diéu tri dudc.

e Nhiing em bé mac mot sé chiing bénh can diéu tri tuf khi con rat nhé dé tranh bénh nang vé sau.

e Xét nghiém sang loc sd sinh gilp tim nhiing em bé c6 cac chiing bénh nay.

e Coduyén ratldn 13, con quy vi KHONG cb mét trong nhitng chiing bénh nay.

Xét nghiém sang loc sd sinh dudc thuc hién bang cach xét nghiém tdt cd nhitng em bé chao
dadi 6 Massachusetts.

e Vigc xét nghiém tat ca nhitng em bé [a quan trong, bdi vi da sé cac em bé déu trong khoe manh vao thai
diém chao ddi, ngay ca nhiing em c6 cac chiing bénh can dudc diéu tri.

e Vjéc xét nghiém do tim bénh & tré sd sinh dudc thuc hién trén mot vai giot mau thu thap khi con quy vi
dugc mot hodc hai ngay tudi.

e Néu xét nghiém cho thay con quy vi c6 cac dau hiéu ciia mot trong cac chiing bénh co thé diéu tri dudc
nay, bac st ctia con quy vi sé goi cho quy vi dé thu xép viéc diéu tri cho con quy vi.
XET NGHIEM SANG LOC SG SINH BAT BUOC

e Jtiéu bang Massachusetts, XET NGHIEM SANG LOC SINH BAT BUOC dudc thuc hién cho nhiing chiing
bénh ma viéc diéu tri dugc thay la hiéu qua han néu phat hién bénh & giai doan sd sinh.

e Luattiéu bang Massachusetts quy dinh rang, tdt cd cac em bé chao ddi & tiéu bang Massachusetts phai
dudc xét nghiém do tim cac dau hiéu chi bao vé cac chiing bénh cé thé diéu tri dudc nay, trif khi phu
huynh phéan déi vi ly do ton gido.

XET NGHIEM SANG LOC SO SINH TU NGUYEN (Cac Cudc Nghién Cdtu Thif Nghiém)

e Tiéubang Massachusetts cling cung cdp mot s6 dich vu xét nghiém do sang loc sd sinh mang tinh chéat
tu nguyén.

e XET NGHIEM SANG LOC SO SINH TU NGUYEN cho phép tiéu bang Massachusetts nghién ctu cac chiing
bénh réi loan bam sinh mdi cho xét nghiém sang loc sd sinh.

e Nghién cu thi nghiém trén toan tiéu bang nay la cudc nghién clfu quy gia cho cac em bé trong tuong lai
va cé thé cling c6 [gi cho em bé clia quy vi.

* Quy vi sé khdng phdi tra thém chi phi va con quy vi ciing khéng cén phdi cho rit thém mau dé tham gia.

e Theo cac qui dinh hudng dan cta tiéu bang Massachusetts, sau khi con quy vi chao dai, quy vi sé dugc
hoi cd mudn tin dung cudc nghién clu thit nghiém XET NGHIEM SANG LOC SO SINH hay khong.

e N&uvi motly do nao dd, quy vi quyét dinh khéng mudn tham gia chudng trinh TU NGUYEN nay, con quy
vi van s8 dudc hudng tat ca céc ai ich ctia XET NGHIEM SANG LOC SO SINH BAT BUOC.
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MUC LUC

Xét Nghiém Sang Loc Sd Sinh Bat Budc

e Muc dich cta chugng trinh Xét Nghiém Sang Loc SO SINN 1 Z17 ... 1R
e (o duyén ma con tdi mac mot chiing bénh cé thé phat hién dugc qua xét nghiém sang loc so

SINN DAL DUOC LA NNU TN NA07 ..o 1R
e Cacxét nghiém sangloc sa sinh dugc thuc hien NAUthE N0 1R
* Aicd quyén quyét dinh dua nhiing chiing bénh nao vao qui trinh Xét Nghiém Sang Loc SG Sinh?.......cvvvevveee, 1R
e T0icd thé tir choi cac xét nghiém sang loc s sinh cho con tOi KNONE7........oocveiveeeceeeeeeeee e 2R
e [ am thé nao dé biét dugc két qua xét nghiém sang loc s3 sinh clia CoN tOI7 ... 2R
® Bac si'cla con toi ndi rang toi can dua con téi dén cho cude xét nghiém khédm sang loc sa sinh.

Nhu vay ¢ phaila con toi mac mét chiing b&nh Nao d0 KNONE? ..o 2R
e Xét Nghiém Sang Loc Sd Sinh Bat Budc dugc thuc hién cho nhiing chiing b&nh Nao? ..o, 3R
e Chlngta biét nhiing gi vé nhiing chiing bénh trong Xét Nghiém Sang Loc SG Sinh Bat BUOC? ........cvvveiennneee. 3R
e Kiém Soat Chat Lugng Xét Nghiém Sang Loc SA Sinh va CAC CAT TIEN ....vvevvecveeeeeeeeeeee e 4R

Xét Nghiém Sang Loc SJ Sinh Tu Nguyén

e Caccudc nghién clu vé cac xét nghiém mdi (Cac cudc nghién clu thl Nghiem)......ccveeveeveceeeeeee e, v
e Nhitng cudc nghién cltu thi nghiém nao hién dang dugc thuc hién? (TS thdng tin in mau)

e Taisao xét nghiém sang loc sd sinh cho mot s6 can bénh lai dugc thuc hién dudi dang cac cude

nghién cu thir nghiém tu nguyén cht khong phai [a bat budc theo quy dinh? ... v
e Bat ky tré sg sinh nao co thé tham gia cac cudc nghién clu tht nghieém KONE?.........oovvivoriorieieeee e 1V
e T0Oicd thé tir choi tham gia cac cudc nghién cliu thd NghIEM KNONE? ... 2V
e [ am thé nao dé ghi danh tham gia? Hodc, [am thé nao dé tif chdi tham ia? ..o 2V
e Caclgiichva ruiro thudnglién quan dén cac cudc nghién clu tht Nnghieém (3 €i7 oo 3V
e T0Oicd thé tim hiéu thém vé cudc nghién clu thi nghieém hién thi 8 dAU7 ... 3V

e T6i co mot sé goiy hodc toi cd mot sé nhan xét. Lam thé nao dé chac chac la cdc nhén xét cua
EOT SE AUGE XM XET? ..ottt 4V

Thong Tin Thém danh cho cac Bac Phu Huynh vé Xét Nghiém Sang
Loc SJ Sinh cho cac Chitng Bénh Réi Loan Bam Sinh va cac Cudc Nghién Ciu

o VUILONG XEM TO THONG TIN IN MAU
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XET NGHIEM SANG LOC SO SINH BAT BUOC

Muc dich ctia Chuong trinh Xét Nghiém Sang Loc SJ Sinh la gi?

Muc dich cta chugng trinh Xét Nghiém Sang Loc Sa Sinh [a lam xét nghiém cho tat ca em bé sd sinh & tiéu bang
Massachusetts dé tim cac dau hiéu ban dau ctia mot sé chiing bénh c6 thé diéu tri dudc (theo qui dinh bat budc
cla S& Suc Khoe Cong Cong, cac Qui Ché 105 CMR 270.000).

CJ duy&n ma con t6i mac mot chitng bénh c6 thé phat hién dugc qua xét nghiém sang loc

s sinh bat budc la nhu thé nao?

Cd duyén ma con quy vi s& mac mét trong cac ching bénh nay la rat nho. Trong cac trudng hgp hiém gap khi phat
hién ra mot can bénh, viéc chan doéan va diéu tri s6m thudng c6 thé ngan chan cac van de lién quan dén nhiing
chiing bénh nay.

Cac xét nghiém sang loc sd sinh tao cg hoi dé phat hién sém mot s6 chiing bénh — trude khi cac triéu chiing xuat
hién. Tuy nhién, chiing t6i biét rang ngay ca phucng phap do tim bénh tét nhat khdng phai lic nao cling phat hién
dudc bénh. Néu con quy vi dudng nhu khong khoe, hay ndi chuyén vai bac si clia con quy vi cang s6m cang tét.

Cac xét nghiém sang loc sd sinh dugc thuc hién nhu thé nao?

Trong vong 24 dén 48 gid sau khi chao dai, hodc ngay trudce khiem bé clia quy vi dudc xuat vién, ngudi ta sé lay
mot vai giot mau tUr got chan em.

Sau do6 bénh vién nai con quy vi chao ddi sé gui cac mau mau do téi Chuang Trinh Xét Nghiém Sang Loc Sa Sinh
New England. Cac xét nghiém ddc biét cho cac mau mau nho dugc thuc hién va bao céo cho bac si clia con quy vi.

Quan trong! Nhiing em bé chao ddi & ngoai bénh vién cling nén di lam xét nghiém, tot nhét la trong
khodng thdi gian tuf 24 dén 48 gid sau khi chao dai. Phu huynh nén thu xép thuc hién xét nghiém sang loc
v@i bac si, bénh vién, hodc nf ho sinh.

Ai quyét dinh dua nhiing chiing bénh nao vao qui trinh Xét Nghiém Sang Loc SJ Sinh?

Gidam Béc S& Stic Khode Cong Cong cé trach nhiém quyét dinh danh sach cac chiing bénh s& xét nghiém. Mot Uy
Ban C6 Van, bao gom cac bac si, y t&, cac nha khoa hoc, cac nha dao dlc hoc, va cac phu huynh, c6 van cho Gidm
DBoc S ve nhitng chiing bénh can dua vao xét nghiém. Bé dudc dua vao trong danh sach, mot chiing bénh phai
dap Ung dudc cac diéu kién sau day: 1) chiing bénh dé cé thé diéu tri dudc, 2) cb phudng phap xét nghiém hiéu
qua, va 3) viéc can thiép y khoa sém sé co [gi cho dUa tré sa sinh.
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Toi co thé tuf chdi cac xét nghiém sang loc sd sinh cho con t6i khéng?

J tiéu bang Massachusetts, quy vi ¢ thé tf chdi lam xét nghiém sang loc sa sinh vi cac ly do ton gido. Néu quy vi
tU choi lam xét nghiém sang loc s6 sinh bat budc cho con quy vi, tat ca nhiing ngudi gidm ho hdp phéap cua con
quy vi sé phai ky mau don ti chéi. Mau don nay mién trif trach nhiém cho bac si ctia quy vi d6i véi nhiing thiét hai
phat sinh t mot ching bénh ma [& ra co thé phat hién dudc qua xét nghiém sang loc.

Lam thé nao d€ biét dudc két qua xét nghiém sang loc sd sinh ctia con t6i?

Két qua xét nghiém do tim bénh & tré sa sinh ctia con quy vi sé dudc bao cao cho bénh vién nai con quy vi chao
daiva cho bac si' nhi khoa dudc an dinh cho con quy vi. Cac xét nghiém nay bao gom két qua cla tat ca cac xét
nghiém bat budc va két qua cua bat ky xét nghiém tu nguyén (thr nghiém) nao ma con quy vi da thuc hién.

Ngoai ra, néu két qua xét nghiém clia con quy vi cho thay can luu y thém (xem & dudi), ching t6i sé thong bao cho
bénh vién nai con quy vi chao ddi hodc bac si ctia con quy vi.

Bac si clia con tdi néi rang toi can dua con toi dén dé lam xét nghiém sang loc sd sinh.
C6 phai diéu dé c6 nghia la con tdi mac mot chitng bénh nao dé khong?

Khong phai lic nao cling nhu vay. C6 mét s6 ly do ma bac si ctia con quy vi ¢é thé dé nghi quy vi dua em bé cla
quy vi dén. Mot s6 ly do do la:

Mau xét nghiém khdng théa dang: Khong cd di mau trong mau xét nghiém guii cho ching toi
hodc mau d6 khéng dung dugc vi cac ly do khac va chiing t6i khéng thé hoan thanh tat ca cac xét
nghiém sang loc sg sinh bat budc. Can mau xét nghiém khac.

Mau xét nghiém “Qua Sém”: Néu mau mau dudc thu thap trudc khi con quy vi chao dgi ducc
24 gi¢ dong ho, can ldy mot mau th( hai cang sém cang tét. Thai diém tot nhat dé 1ay mau xét
nghiém la khi con quy vi chao ddi dudc 24 dén 48 gid dong ho.

K&t Qua Xét Nghiém Ngoai Muic Qui Pinh: Két qua xét nghiém ngoai mic qui dinh ¢ nghia la
can danh gia thém dé biét con quy vi cé mot ching bénh nao dé hay khong, Boi khi diéu nay cb
nghia la can mau xét nghiém khéac, doi khi diéu nay co nghia la con quy vi sé dudc khdm va xét
nghiém bai mot bac si chuyén khoa trong vong vai ngay va doi khi diéu dé cling cé nghia la con
quy vi nén di kham bac si chuyén khoa cang s6m cang tét. Bac si ctia con quy vi sé€ cho quy vi biét
nén lam gi.

Ghi chu: Nhiing em bé sinh thiéu thang hodc nhe can thudng hay cé két qua xét nghiém nam
ngoai pham vi qui dinh trong [an xét nghiém dau tién han, ngay ca khi khéng c6 can bénh nao.
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XET NGHIEM SANG LOC SO SINH BAT BUOC dudc thuc hién cho nhiing chiing bénh nao?

Trong tG thong tin in mau cd danh sach chi tiét cac chiing bénh réi loan bam sinh dudc lam xét nghiém do tim.

Chiing ta biét nhiing gi vé nhiing chifng bénh trong XET NGHIEM SANG LOC SO SINH BAT BUOC?

Chung toi biét ring cac chiing bénh trong chuong trinh XET NGHIEM SANG LOC SO SINH BAT BUOC dugc cho
[a c6 thé diéu tri dugc.

B6i v8i mot so can bénh nay, cé rat nhiéu dif kién veé két qua cta nhiing em bé mac nhiing ching
bénh dé. biéu nay cé thé la do cé nhiéu em bé mac chiing bénh do, hodc cling cé thé la do viéc
xét nghiém do tim da dudc thuc hién trong nhiéu nam, hodc do ca hai.

Doi vai nhiing chiing bénh khéac, cé du dit kién dé biét la nhitng em bé méc nhiing chiing bénh
d6 sé co cude song khoe manh han néu dugce phat hién va diéu tri sém, tuy nhién ching tivan
chua cé day du dit kién dé biét tuong lai clia cac em s€ nhu thé nao. Diéu nay cé thé [a vi co rat it
em bé mac chiing bénh nay, hodc do viéc xét nghiém sang loc con mdi, hodc do ¢é phuong phéap
diéu tri mai.

Bé bao dam la chlng t6i co thé cung cap thong tin di kién tét nhat dé gilip quy vi chdm séc cling nhu quyét dinh
mot cach sang sudt, Chudng trinh Xét Nghiém Sang Loc Sd Sinh thu thap thong tin vé tinh hinh stic khde cla
nhiing bénh nh&n mac cac chiing bénh nay.

Cac loai thong tin di kién thu thap tuy thudc vao can bénh, va c6 thong tin vé viéc cac bénh nhan
dé hién dang con song va séng khde manh hay khong, va ho ¢é di khdm béac st chuyén khoa
thudng xuyén hay khong. Cac thong tin thu thap khac gitp Chudng trinh Xét Nghiém Sang Loc Sd
Sinh cung cép kién thiic vé can bénh cho cac bac si cham soc tré sa sinh va cac gia dinh.
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KIEM SOAT CHAT LUGNG XET NGHIEM SANG LOC SO SINH VA CAC CAI TIEN

Cac chuang trinh xét nghiém do tim bénh & tré sa sinh can biét ho dang lam viéc hiéu qua va lam thé nao dé lam
tot han nifa. Diéu nay co nghta la cac chuong trinh can biét két qua xét nghiém do tim bénh cé an khép vai két qua
chén doan hay khong. biéu nay cling cd nghia la cac chuang trinh can biét tinh hinh stic khde clia cac em bé sau
khi cdc em dudc chan doan mac cac chiing bénh phéat hién dudc qua xét nghiém sang loc sd sinh, va cac em c6
tiép tuc nhan dugc su chdm soc diéu tri can thiét hay khong. Thong tin vé chan doan cling nhu két qua dudc thu
thap dé thuc hién cac cai tién cho toan chugng trinh.

Lugng mau con lai ctia con quy vi c6 thé dudc [uu tril trong t8i 16 nam. Doi khi, thong tin hodc lugng mau con lai
clia con quy vi sé dudc stf dung dé bdo dam céc xét nghiém sang loc sc sinh ¢ tac dung. Boi khi thong tin hoac
phan méau con lai sé dudc st dung dé thuc hién cac xét nghiém hiéu qua hadn nita cho Chudng trinh Xét Nghiém
Sang Loc Sa Sinh. Trong céc trudng hdp khac, thong tin hodc phan mau con lai sé dudc st dung cho cac cudc
nghién clu vé stic khoe.

Tiét 16 thdng tin cla con quy vi cho cac cudc nghién cifu vé stic khoe:

Khi tiéu bang cung cap cac dich vu xét nghiém do tim bénh tu nguyén cho tat ca cac em bé sa sinh trong mét cudc
nghién cu thir nghiém, can phai cé su cho phép bang [Gi néi ctia quy vi thi ching téi mdi cb thé cung cép cac dich
vu nay cho quy viva con quy vi.

Doi véi bat ky cude nghién cliu stic khoe nao khac, sé can phai co gidy viét cho phép tU phia quy vi thi ching toi
mdi c thé tiét 16 tén clia con quy vi cho bat ky nha nghién cliu nao. Néu bat ky thong tin hoac phan méu con

lai nao sé dudc st dung cho mot cude nghién cliu, cudc nghién cu dé can phai dugc phé chuan bdi hai nhom
ngudi c6 nhiém vu bao dam |a cac quyén ctia con quy vi dugc bao vé. Nhitng nhém ngudi nay goi la “Cac Uy

Ban Duyét Xét Cac Cudc Nghién Cltu C6 B6i Tugng Con Ngudi.” Mot Uy Ban Duyét Xét Hoat Dong Nghién Cliu Cé
Boi Tugng Con Ngudi truc thude S& Stic Khoe Cong Cong, con Uy ban kia truc thudc trudng dai hoc University of
Massachusetts Medical School. Chinh Phui Lién Bang dé ra cac nguyén tac va quan ly moi Uy Ban nay. Nhu d noi
4 trén, d6i vai bat ky cudc nghién clfu nao sé st dung tén clia con quy vi, chling téi can phai co gidy viét cho phép
cla quy vi trudc khi dua vao thong tin hodc phan mau con lai ctia con quy vi. B6i v8i nhiing cudc nghién clfu khac
sé khong st dung tén clia con quy vi, Uy Ban Duyét Xét Hoat Ddng Nghién Cltu C6 Di Tudng Con Ngudi s& quyét
dinh danh tinh ctia con quy vi cé dugc bdo vé hay khong, va sau do sé quyét dinh cap do cho phép can thiét, néu
6. Néu quy vi muon, co thé ngan chan viéc st dung mau xét nghiém clia con quy vi trong bat ky cuéc nghién cliu
stc khde nao”

*Néu quy vi khdng mudn cho stf dung mau xét nghiém nghién cliu clia con quy vi cho bat ky cudc nghién cliu stic khde nao,
quy vi phai guii gidy viét yéu cau tdi cho Giam bBoc, va dong gufi Phé Gidm Béc cling nhu Trudng Ban Y Khoa clia Chuong

Trinh Xét Nghiém Do Tim Bénh & Tré So Sinh New England, University of Massachusetts Medical School, 377 Plantation St,
Worcester, MA 01605. Khi cdc mau con lai khong duge dua vao st dung trong cudc nghién clfu, NENSP van c6 thé st dung cac
mau do6 cho cac muc dich khéng lién quan dén nghién clu, trong d6 bao gdbm Kiém Soat Chat Lugng Phong Xét Nghiém.

Lién lac v@i quy vi: Ching toi biét rdng cac phu huynh thay déi bac siva cé thé thay ddi tén cia con minh vi
nhiéu ly do. Néu con quy vi dugc chan doan mac mot chiing bénh qua xét nghiém sang loc s sinh, hodc dang
dugc theo d&i dé tim hiéu xem con quy vi c6 méc chiing bénh phat hién qua xét nghiém sang loc sg sinh hay
khong, quy vi c6 thé nhédn dudc thu tif Chudng Trinh Xét Nghiém Do Tim Bénh & Tré Sd Sinh New England dé bdo
dam thong tin clia quy vi la cap nhat.
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XET NGHIEM SANG LOC SO SINH TU NGUYEN

Cac cudc nghién cifu vé cac xét nghiém mdi (Cac cudc nghién cifu thil nghiém)

S3 Suc Khoe Cong Cong Massachusetts ¢é thé y quyén va giam sat cac cudc nghién cliu vé cac xét nghiém mdi
trong Chudng Trinh Xét Nghiém Do Tim Bénh & Tré Sc Sinh. Cac cudc nghién clu vé cac xét nghiém mdi, goi la cac
cudc nghién clu tht nghiém, dudc thuc hién khi S& Stic Khde Cong Cong biét trude la nhitng xét nghiém dé cé thé
o Igi cho ca cac ca nhan va stc khoe cong dong. Con quy vi sé khong bi rdt thém méau, tuy nhién cac xét nghiém
nay sé do tim mot sé can bénh ngoai viéc xét nghiém sang loc sd sinh bat budc nhu d& dé cap.

K&t qua tu cac xét nghiém nghién cliu thif nghiém nay dudc béo cao cung vai két qua xét nghiém sang loc bat
budc. Cling nhu véi thu tuc xét nghiém sang loc sa sinh bat budc, néu cd két qua bat thudng, bac si clia con quy vi
sé lam viéc vGi cac bac si chuyén khoa thich hgp dé quan ly viéc diéu tri ddc biét ma con quy vi ¢ thé can dén.

Nhifng cudc nghién cifu thi nghiém nao hién dang dudc thuc hién?

Vui long xem t3 thong tin in mau.

Tai sao xét nghiém sang loc sd sinh cho mot sé can bénh lai dugc thuc hién dugi
dang cac cudc nghién ciu thif nghiém tu nguyén chif khong phai la bat budc theo quy dinh?

SG Y Té Tiéu Bang Massachusetts van chua du bang chiing dé bat budc phai thuc hién xét nghiém sang loc so sinh
déi véinhiing chiing bénh trong cac cudc nghién cltu thi nghiém. Ho can thém thong tin cho mot hoac nhiéu cau
hoi sau day:

1. Xét nghiém sang loc sd sinh mang lai [gi ich nhu thé nao déi v&i nhitng can bénh nay? (Viéc xét nghiém co gilp
bao toan tinh mang khong? Viéc xét nghiém cé ngan chan cac hau qua nghiém trong anh hudng dén cudc song
khong? Cac bién phap diéu tri c6 tac dung nhu du kién khong?)

2. Cac chlng bénh nay xay ra thudng xuyén nhu thé nao § Massachusetts?

3. Cac xét nghiém dung dé do tim nhiing can bénh nay hiéu qua nhu thé nao?

Bat ky tré sd sinh nao c6 thé tham gia cac cudc nghién cifu thir nghiém khdng?

Co, bat ky tré sa sinh nao s& dugc ndm trong chugng trinh xét nghiém sang loc s6 sinh bat budc déu co thé
tham gia.
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Toi co thé tuif chdi tham gia cac cudc nghién cifu thif nghiém khong?

C6. Quy vi cb thé tir chéi cho con quy vi tham gia cudc nghién clu thi nghiém hién thai, vi bat ky ly do gi. Néu quy
vi tlf chéi, con quy vi s& KHONG dudc xét nghiém do tim bat ky chiing bénh nao trong cudc nghién cliu thif nghiém
hién thai. Néu quy vi tU chéi, con quy vi van sé dudc hudng tat ca cac [giich clia viéc xét nghiém sang loc sd sinh
bat budc.

Lam thé nao d€ ghi danh tham gia? Hoac, lam thé nao dé tui chéi tham gia?

Sau khi con quy vi chao ddi, quy vi sé dudc hoi xem quy vi cd muon em bé clia quy vi dudc xét nghiém do tim céac
chiing bénh trong cudc nghién cliu thif nghiém hay khong.

Quan trong! Quy vi sé dudc xin cho biét quyét dinh ctia quy vi trudc khi mau xét nghiém ctia con quy vi
dudc gli dén phong xét nghiém do tim bénh'*

Cau tra |6i clia quy vi sé dudc ghi trong td [y mau xét nghiém sang loc sd sinh. Khi cau tra [Gi ciia quy vi dudc ghi
vao td lay mau xét nghiém clia con quy vi, quy vi sé nhan dugc mét ban sao dé luu gill. N6i dung mau ctia ban sao
quy vi sé nhan dudc c6 & phan dau clia cuén sach méng nay. (Ghi chd: quy vi c6 thé dang doc ban chuyén ngl
khong phai [a tiéng Anh clia cudn sdch mong nay. Tuy nhién, ban chinh thic dé quy vi luu lai sé bang tiéng Anh.)

*Cac mau xét nghiém dudc lay ly tudng nhét la trong khoang thai gian ti 24 dén 48 gi¢ sau khi em bé chao dai, hodc trudce khi
Xuat vién néu xuat vién sém hon 24 gi dong ho. Dé bao dam viéc xét nghiém sang loc sd sinh bt budc cho con quy vi hau
tim cac chiing bénh theo qui dinh bat budc khong bi chdm tré, mau xét nghiém phai dugc ldy va chuyén di ngay.
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Cac lgi ich va rui ro thong thudng lién quan dén cac cudc nghién ciu thir nghiém la gi?

Cdc Ldilch C6 Thé Cé budc

e Mot Igiich quan trong nhat cho em bé ctia quy vi la:
Néu con quy vi cé mot trong cac chiing bénh nam trong cudc nghién cliu, con quy vi sé c6 ¢g hoi sém nhat dé
phat hién ra can bénh do.

e Caclgiich khac cé thé ma quy vivui long [a quy vi dang gilip tra [Gi cac cau héi quan trong c6 thé hifu ich cho
nhifng em bé khac.

Cac Rai Ro C6 Thé Gdp Phdi

e Cairliro quan trong nhat doi véi con quy vi rat hiém khi xay ra:
Néu con quy vi cd mot trong cac chiing bénh nam trong cudc nghién clu va viéc xét nghiém nghién cltu khong
phat hién ra chiing bénh ctia con quy vi, thiviéc chan doan co thé bi chdm tré. Rui ro nay bao gid cling gén lién
vdi bat ky quy trinh xét nghiém sang loc nao. Viéc khong phat hién ra bénh thi hiém khi xay ra, cho du phudng
phép xét nghiém dé da dudc thir nghiém va thay [a ding, hodc van dang con dudc nghién clu. Néu con quy vi
c6 vé nhu khong khoe, hodc dusng nhu khong 6n, hay néi chuyén véi béac st clia con quy vi.

e Cacruiro khac bao gom su cé thé [a viéc xét nghiém do tim bénh sé cho biét con quy vi c6 m6t chiing bénh
hodc mét bénh trang ma ching toi khong tim kiém, tuy nhién can bénh dé lai xuat hién nhd xét nghiém do tim.
MOt s6 ngudi tin rang day [& mot Idi ich, con nhiing ngudi khac lai coi d6 la rdi ro. Viéc tim ra nhiing thong tin
phu co thé xay ra véi bat ky hinh thlc xét nghiém nao. Két qua do dudc béo céo cho bac si ctia con quy vi.

® RUirothudng gap nhat la vi két qua xét nghiém do tim bénh bat thusng nén cé thé can phai lam xét nghiém
thém va khién quy vi lo lang, ngay ca khi két qua cudi cung la con quy vi khong cé chiing bénh nao trong danh
sach xét nghiém do tim bénh & tré sa sinh.

Ghi chu: Tat ca cac dich vu xét nghiém sang loc sd sinh (ké ca bat budc va tu nguyén) déu dudc thuc hién theo
dung cic qui ché va nguyén tic cia tiéu bang Massachusetts va Chinh Phii Lién Bang, bao vé thong tin ca nhan
va giam thi€u nguy cd vi pham su riéng tu. Viéc tham gia nghién cltu thi nghiém khong c6 thém bat ky rai ro
nao khac.

T6i co thé tim hi€u thém vé cudc nghién cifu thif nghiém hién thdi ¢ dau?

Xem td thong tin in mau va muc co tua dé “Thong tin thém vé cudc nghién clu thir nghiém hién thdi.”
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Toi c6 mot s6 gdi y hodc toi c6 mot s6 nhan xét. Lam thé nao dé chac chac la cac nhan
xét clia toi s& dugc xem xét?

Quy vi nén gui thu trinh bay y kién nhan xét cho bat ky Uy ban hodc chugng trinh nao sau day, va Uy Ban C6 Van
vé Xét Nghiém Sang Loc Sa Sinh clia S& hodc mot dai dién sé xem xét cac nhan xét dé:

Chu Tich

Uy Ban C6 Van ve Xét Nghiém Sang Loc SA Sinh
Massachusetts Department of Public Health
250 Washington St.

Boston, MA 02108-4619

Uy Vién S& Stic Khde Cong Cong
Massachusetts Department of Public Health

250 Washington St.
Boston, MA 02108-4619

Giam boc

Chugng Trinh Xét Nghiém Sang Loc Sc Sinh New England
University of Massachusetts Medical School

Biotech 4, 2nd Floor

377 Plantation Street

Worcester, MA 01605-2300
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THONG TIN THEM CHO PHU HUYNH VE XET
NGHIEM SANG LOC SG SINH VE CAC CHUNG ROI
LOAN BAM SINH VA CONG TRINH NGHIEN cUU

CO HIEU LUC TU THANG GIENG 2018

Danh sach cac chiing réi loan bam sinh ndm trong XET NGHIEM SANG LOC SG SINH BAT BUOC qui
dinh b&i MA DPH (S& Suic Khée Cong Cong Massachusetts):

Con quy vi sé dugc xét nghiém do tim cac dau hiéu chi bao ctia 32 chiing bénh réi loan bam sinh sau day:

o Uk w N

~

10.
11.
12.
13.
14.
15.
16.

17.

Bénh réi loan chuyén hoa Arginin (ARG)

Bénh r6i loan chuyén héa axit Argininosuccinic niéu

Bénh thiéu hut men xic tac B-Ketothiolase (BKT)

Bénh thiéu men xtc tac Biotinidase (BIOT)

Bénh thiéu men xtc tac Carbamoylphosphate Synthetase (CPS)

Bénh thiéu hut men xuc tac Carnitine/Acylcarnitine
Translocase (CACT)

Bénh thiéu hut hap thu Carnitine (CUD)

Bénh r6i loan chuyén héa Citrullin (CIT)

Bénh Tang san tuyén thugng than bam sinh (CAH)
Bénh Suy tuyén giap bam sinh (CH)

Bénh Hoi chdng nhiém trung bam sinh (TOXO)
Bénh Xa nang (CF)

Bénh r6i loan chuyén hda dusng Galactose (GALT)
Bénh réi loan chuyén hda axit Glutaric loai | (GAI)
Bénh réi loan chuyén hda Homocysti niéu (HCY)
Bénh thiéu hut men xtc tac 3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA
Lyase (HMG)

Bénh réi loan chuyén hda axit Isovaleric (IVA)

18.

19.
20.

21.
22.
23.
24.
25.

26.
21.

28.

29.
30.
3L
32.

Bénh thiéu hut men xtc tac Hydroxy Long Chain Acyl-CoA
Dehydrogenase (LCHAD)

Bénh tiéu Siro (MSUD)

Bénh thiéu hut men xuc tac Ornithine transcarbamylase
deficiency (OTC)

Bénh r6i loan chuyén héa Phenylketone niéu (PKU)

Bénh thiéu mau hong cau hinh liém (Hb SS)

Bénh thiéu mau Sickle-C (Hb SC)

Bénh thalassemia S-eta (Hb S/5Th)

Bénh thiéu hut men xuc tac Medium Chain Acyl-CoA
Dehydrogenase (MCAD)

Thiéu men xtc tac Methymalonyl-CoA Mutase (MUT)
Bénh Khiém khuyét trong qué trinh téng hdp
Adenosylcobalamin A, B (Cbl A,B)

Bénh Khiém khuyét trong qué trinh téng hdp
Adenosylcobalamin C, D (Cbl C,D)

Bénh r6i loan chuyén hda axit Propionic (PROP)
Bénh Chiing suy gidam mién nhiém tdng hap nghiém trong (SCID)
Bénh réi loan chuyén héaTyrosin loai | (TYR 1)

Bénh thiéu men x(c tac Very long-chain acyl-CoA
dehydrogenase (VLCAD)

Viéc xét nghiém do tim 32 chiing bénh réi loan bam sinh bat budc ghi trén ¢ thé cho biét théng tin dif kién veé cac chiing
bénh réi loan badm sinh va bénh tinh sau day (cac di kién nay [a thanh qua phu clia xét nghiém sang loc):

a.

i.
J.
k.

7

Bénh Xa nang dang khac thudng (bao gom CBAVD)
Bénh r6i loan chuyén héa cac hdp chat hitu ¢ 2-Methyl
3-hydroxy butyric aciduria (2M3HBA)

Bénh thiéu hut men xuc tac 2-Methylbutyryl-CoA
Dehydrogenase (2MBG)

Bénh thiéu hut men xuc tac 3-Methylcrotonyl-CoA

Carboxylase (3-MCC)

Bénh thiéu hut men xuc tac 3-Methylglutaconyl-CoA

Hydratase (3MGA)

Bénh r6i loan chuyén héa Phenylketone (H-PHE)

Bénh thiéu hut men xdc tac Carnitine Palmitoyl Transferase (gan)
loai | (CPT-IA)

Bénh thiéu hut enzyme Carnitine Palmitoyl Transferase loai Il
(CPT-II)

Bénh r6i loan chuyén héa Citrullin loai Il (CIT 1)

Bénh khiém khuyét sinh téng hdp Biopterin Cofactor (BIOPT BS)
Bénh khiém khuyét sinh téi tao Biopterin Cofactor (BIOPT Reg)
Bénh r6i loan chuyén hda dudng Galactose (GALK)
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m.

L e 9 2

=

u.
V.
W.
X,
y.

Bénh thiéu men x(c tac Galactose epimerase dé chuyén héa
dudng Galactose

Bénh r6i loan chuyén héa axit Glutaric loai Il (GA2)

Bénh r6i loan chuyén héa Hypermethionin (MET)

Bénh thiéu hut men xUc tac Isobutyryl-CoA Dehydrogenase (IBG)
Bénh thiéu hut men xuc tac Medium-chain ketoacyl-CoA thiolase
deficiency (MCKAT)

Bénh thiéu hut men xuc tac Multiple CoA Carboxylase (MCD)

Céc khiém khuyét mién dich nguyén phat khdng phaila SCID
hodc cac chiing bénh khac lién quan dén bénh t€ bao T thap
Bénh thiéu hut men xuc tac Short-chain Acyl-CoA
Dehydrogenase (SCAD)

Bénh thiéu hut Protein 3 chifc néng (TFP)

Bénh réi loan chuyén hda Tyrosin loai Il (TYR 1)

Bénh r6i loan chuyén hda Tyrosin loai Il (TYR 1)

Céc bién thé Hemoglobin (Var Hb)

Ngudi mang mam bénh clia bat ky chiing bénh nao ghi trong
1-32 hodc a-x.
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M& Ta vé cac Chiing Bénh Réi Loan Bam Sinhtrong QUI TRINH XET NGHIEM
SANG LOC SO SINH BAT BUQC

Cac chiing bénh réi loan bam sinh trong qui trinh xét nghiém sang loc sa sinh bat budc ¢é thé duge phan nhém dua theo
nguyén nhan hodc phuong phap diéu tri cho chiing bénh dé.
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Nhom Bénh R4i Loan Chuyén Héa A-xit Amin: Cac em bé va nhiing bénh nhan méc cac chiing bénh nay khong thé
phan hdy mot trong s6 cac a-xit amin cé trong thuc phdm thong thudng. Vi co thé khong thé st dung thuc pham théng
thudng nén bénh nhan dudc cho dung loai thuc pham dac biét. Bac si chuyén khoa vé chuyén hda hodc mét chuyén gia
nghién clu gen sinh hoa thudng diéu tri cho nhitng em bé nay.

Nhém Bénh Lay Nhiém Bam Sinh: Nhiing em bé mac cac chiing bénh nay bi nhiém mot loai vi khuan, siéu vi, hodc ky
sinh trung. Em bé cé thé bi nhiém bénh trong thdi gian mang thai hodc vao thai diém chao dai. Chuyén gia vé bénh truyén
nhiém thudng diéu tri cho nhiing em bé nay.

Nhém Bénh Xd nang (CF): Cac em bé va nhitng bénh nhan mac ching bénh di truyén nay khong thé tao ra mét thanh
phan lam viéc can thiét cho cac té bao trong phdi va rudt. Thiéu thanh phéan dé, phéi sé lam mét [6p dam day, la nai cu
ngu ctia nhiém tring phoi. Tudng tu nhu vay, chat dam trong rudt gay ra cac van dé vé hap thu thiic an. Bac si chuyén khoa
phoi hodc béc si chuyén khoa CF tai Trung tdm CF thudng diéu tri cho nhiing em bé nay.

Nhom Bénh Réi Loan Ngi Tiét: Nhiing em bé va bénh nhan mac nhiing chiing bénh nay khong thé tao ra mot trong cac
hodc-mbn clia cd thé. Néu ca thé khdng thé tao ra hodc-mén, em bé sé can gilip dd va thudng sé dudc cho dung thude cd
loai hobc-mdn can thiét d6. Nhiing em bé nay thudng dudc diéu tri bai mét bac st chuyén khoa néi tiét hodc mét bac sinhi
khoa cong tac véi bac si chuyén khoa ndi tiét.

Nhém Bénh Thiéu Hut Men Xuc Tac dé Chuyén Héa cac Sinh Té (Vitamin) va Pudng: Cic em bé va bénh nhan méc
nhiing chiing bénh nay khong thé tiéu héa mot s chat dusng, sinh t6, hodc cac chat dinh dudng khac. Bac si chuyén khoa
vé chuyén hoa hodc bac si chuyén khoa gen di truyén sinh héa thugng diéu tri cho nhitng em bé nay.

Nhom Bénh R4i Loan Chuyén Héa A-xit Béo: Cac em bé va bénh nhan méc nhiing chiing bénh nay khdng thé chuyén
hda céc chat béo du trlt trong cd thé dé lam nguon nang luang lGc khan cap. Khi mot ngudi méc chiing bénh nay khéng dn
trong m6t thdi gian hai dai, cb nguy g la cac chiic nang quan trong clia cd thé ho sé nguing hoat déng. Bac s chuyén khoa
vé chuyén hda hodc mot chuyén gia nghién clu gen sinh hda thusng diéu tri cho nhiing em bé nay.

Nhom Bénh Réi Loan vé Hong Huyét Cau Hemoglobin: Cic em bé va bénh nhan mac nhiing chiing bénh nay su c6
thay do6i vé hong huyét cau, gay ra cdc van dé nhu bénh té bao hinh liém. Biéu d6 cé nghia [a em bé sé dé mac binh thiéu
mau, gadp nhiing can dau, dot quy, va nhiém trung de doa dén tinh mang, Viéc diéu tri bang penicillin ¢4 thé giip ngan
ngla tinh trang nhiém trung nghiém trong khi tré con nho. Nhiing bénh nhén nay thusng dugc diéu tri bai bac si chuyén
khoa huyét hoc.

Nhém Bénh Réi Loan A-xit Hifu Co: Nhiing em bé va bénh nhan mac cac chiing bénh nay khong thé st dung mét sé loai
a-xit amin co trong thuc pham théng thudng la chudi a-xit c6 phan nhanh (branched chain amino acids) hodc lysine. Nhiing
bénh nhan nay can dudc gitp dd va thusng dudc cho dung thuc pham déc biét cung vdi bién phap diéu tri khac. Cac bénh
nhan nay thuong dudc diéu tri bai béac si chuyén khoa vé chuyén héa hodc béc st chuyén khoa gen di truyén sinh héa.

SCID, hodc Nhém Bénh Suy Giam Mién Nhiém Tang Hgp Nghiém Trong: Mot chiing bénh anh hudng nghiém trong
dén hé mién nhiém. Tru khi dudc diéu tri, nhiing em bé mac chiing bénh nay sé qua dai sau vai thang tudi vi cac em khong
thé chong lai cac nhiém trung thong thudng ma tat ca cac em bé déu gap. Néu dudc diéu tri, da sé cac em bé sé song. Viéc
diéu tri cho em bé mac chiing SCID bao gobm cay ghép tly xudng. Diéu nay cho phép em bé do tiép tuc séng bdivi ghép
thy xucng co thé tao ra cac té bao T ma nhiing em bé SCID khéng thé tao ra dugc. Nhiing bénh nhan nay thusng dugc diéu
tri bdi cac bac si chuyén khoa mién nhiém & tré em va cac bac st chuyén khoa cdy ghép.

Nhom Bénh vé Chu Ky Nudc Tiéu: Nhiing em bé va bénh nhan méc cac chiing bénh nay khong thé loai bd nitrogen
ra khoi méau. Nhitng bénh nhan nay c6 mic déc chat ammonia cao trong mau va can gilp d ngay. Cac bénh nhan nay
thudng dudc diéu tri bdi bac si chuyén khoa vé chuyén hda hodc bac st chuyén khoa gen di truyén sinh hoa.
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Tin thém vé CUOC NGHIEN CUU THU NGHIEM HIEN GIO

Danh sach cac chitng bénh trong QUI TRINH XET NGHIEM SANG LOC SG SINH TU NGUYEN do S&

Suic Khée Cong Cong Massachusetts thuc hién:

Quy vi s& dudc hoi xem c6 mudn cho em bé ctia quy vi tham gia cac cude nghién clu thir nghiém hién gig cua tiéu bang
Massachusetts hay khong. Néu quy vi tra 6i ¢, con quy vi sé dudc xét nghiém sang loc cac dau hiéu chi bao cho 8 ching

bénh r6i loan bam sinh sau day:

1. Bénh thiéu hut men xtic tac Dienoyl-CoA Reductase (DE-RED):
Nhiing bénh nhan mac chiing bénh nay khong thé chuyén hoa
mat s6 loai chat béo trong thuc phdm ma ching ta dn thanh nang
[Ugng va phu thudc hoan toan vao dudng glucose glucose. Cac
em bé va tré em mac chiing bénh nay c6 thé méc bénh ndng khi
khong c6 chat dudng glucose danh sén, (chang han nhu khi nhin
an) hodc khi can nhiéu nang lugng han (nhu trong trudng hap
nhiém trung). Ngudi ta tin rang viéc diéu tri sém c6 thé ngan nguia
céi chét va tan tat trong mot s6 trudng hop. Cac bénh nhan nay
thudng dudc diéu tri bai bac si chuyén khoa vé chuyén hoa hodc
bac st chuyén khoa gen di truyén sinh hoa.

2. Hai chiing réi loan chuyén héa Hyperammon - Hyperornithin
- Homocitrullin niéu (HHH): Nhiing bénh nhan mac chiing HHH
khong thé loai thai nitrogen ra khoi mau. Do dé, chat ammonia
trong mau 6 thé tang dén muic doc hai. Cac bénh nhan co thé
mac bénh nang néu khong dudc diéu tri ngay. Cac bénh nhan nay
thudng dudc diéu tri bai bac st chuyén khoa vé chuyén hda hodc
bac st chuyén khoa gen di truyén sinh hoa.

3. Bénhréiloan chuyén héa axit malonic niéu (MAL): Nhiing bénh
nhan c6 chiing bénh MAL khong thé tao ra cac a-xit béo khi can
hodc khong thé st dung ding cach cac chét béo trong thuc pham.
Tinh trang nay c6 thé dan dén mic dudng trong mau thap, tim nd
rong, nhao ca, i mua, tiéu chay, cd thé mat nudc, hodc co giat.

Céc bénh nhan nay thucng dudc diéu tri bdi bac s chuyén khoa vé
chuyén héa hodc bac sichuyén khoa gen di truyén sinh héa.

4. Bénh thi€u hut enzyme Mediem/Short chain Hydroxy Acyl-
CoA Dehydrogenase (M/SCHAD): Nhiing bénh nhan mac ching
bénh nay khong thé chuyén héa mot s loai chat béo trong thuc
pham ma ching ta an dé thanh nang lugng va phu thudc hoan
toan vao dudng glucose. Cac em bé va tré em méc ching bénh
nay c6 thé mac bénh nang khi khdng cé dudng glucose (chang
han nhu khi nhin an) hoac khi can nhiéu nang lugng han (nhu
trong trudng hgp nhiém trung). Ngudi ta tin rdng viéc diéu tri sém
c6 thé ngdn nglia cai chét va tan tat trong mot s6 trusng hap. Cac
bénh nhan nay thudng dudc diéu tri bai bac si chuyén khoa vé
chuyén hoéa hodc bac si chuyén khoa gen di truyén sinh héa.

Bénh tich tu chat dudng Loai | (MPS I): Nhiing bénh nhan mac
MPS I, khong thé téi ché cac chat liéu loai thai ti viéc phan hay
nhiing loai dudng phic hgp. Khi tich tu trong cd thé, cac chat liéu
loai thai co thé gay ra cac van dé vé stic khoe cho nhiéu bd phan
trong cd thé, trong dé bao gom ca thay doi vé dién mao, cham
phat trién tri tué, va doi khi ca cai chét. C6 cac dang MPS1 nang,
vUa va nhe; da so trudng hdp phét hién dudc qua xét nghiém
sang loc sa sinh sé la trudng hdp nang, Nhiing bénh nhan nay
dudc diéu tri bdi mot nhém bao gom cac bac si chuyén khoa khac
nhau, trong d6 c6 chuyén khoa chuyén hoéa va gen di truyén.

Bénh Pompe, phat hién & dd tudi thd (Pompe): Nhiing bénh
nhan c6 ching bénh Pompe khong thé phéan hiy dudng luu trif. Do
dé, dudng luu trii tich tu trong cd thé, ddc biét la trong cd bap, va
gay ra cac van dé nghiém trong vé stic khoe, chdng han nhu bénh
tim va co bap yéu nén khé van dong. Néu khdi phat & dé tudi tré

sd sinh thi bénh sé nang, con néu khdi phat khi da thanh nién thi
bénh c6 thé nhe. Nhiing bénh nhan nay thudng dugc diéu tri bdi
ma&t nhém bao gbm cac bac st chuyén khoa tim & tré em va bac si
chuyén khoa gen di truyén hodc bac s chuyén khoa than kinh.

Bénh Teo cd ¢t sdng (SMA): Nhiing bénh nhan mac bénh SMA
thudng méat dan cac té bao than kinh can thiét dé phat trién va duy
tri cd bap khoe manh. Thudng cé bén dang SMA, va dang nang
nhat xuat hién & tré nho sa sinh, vi cac em ¢6 it kha nang kiém soat
cd bap. Cac dang bénh nhe hon xuat hién & thanh thiéu nién va doi
khi & nguai [6n d& thanh nién, va cd bap ctia ho sé tré nén yéu. Cac
bénh nhan thudng dudc diéu tri bai mot bac st chuyén khoa than
kinh & tré em va bac si chuyén khoa gen di truyén.

Bénh Suy tuyén thugng than lién dén ndo, phat hién & do
tudi tho (X-ALD): Nhiing bénh nhan mac chiing X-ALD c6 bénh
tich tu a-xit béo, va dan dan, sé gay tén thuang cac tuyén thugng
than, ndo, va day cot song. Dang bénh nang nhat thuong xuat
hién & cac em trai tif 4 dén 10 tudi, bt dau bang cac van dé vé
hanh vi. Sau dé la mu loa, diéc, co giat, mat kha nang kiém soat
cd bép va sa stt tri tué. Cac bénh nhan thudng dudc diéu tri bdi
maot nhom cac bac st chuyén khoa gen di truyén & tré em, bac si
chuyén khoa than kinh, va béac si chuyén khoa ndi tiét.

Xét nghiém sang loc cac dau hiéu chibao 8 chiing bénh réi loan bam sinh ghi trén c6 thé cho thay cac dii kién vé céc chiing

bénh réi loan bdm sinh va bénh trang sau day:

Pompe Disease khdi phat tré

® a0 oo

loc X-ALD)

Khiém khuyét chua chitng minh déi véi IDUA men xUc tac lién quan dén MPS |

Khiém khuyét chua chiing minh déi véi GAA men xtc tac lién quan dén bénh Pompe
HG&i chiing Zellweger va cac chiing bénh bao quan khac (phat hién thém khi xét nghiém do tim X-ALD)
HG&i chiing Klinefelter va cac bénh trang khac lién quan dén tinh trang boi chinh X (phat hién phu khi xét nghiém sang

Tinh trang mang mam bénh cua bat ky chiing bénh nao trong s6 8 chiing bénh réi loan bam sinh ndi trén
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Phan mé ta vé CAC CUQC NGHIEN CUU THU NGHIEM HIEN GIG

Cac cudc nghién ctu thit nghiém nay dudc thuc hién baivi Uy Ban C6 Van Xét Nghiém Sang Loc Sa Sinh tiéu bang
Massachusetts thdy rang c6 thé mang lai mot s6 |di ich. Tat ca 8 cude nghién cliu thif nghiém déu tim cau tra |8i cho céc cau
hoi chung: Viée xét nghiém sang loc sa sinh cho mét chiing bénh réi loan bam sinh riéng biét thicd Igi vé mat [am sang hay
khong va cac Igi ich clia viéc xét nghiém sang loc ¢ cao hdn céc rli ro ma viéc xét nghiém sang loc gay ra hay khong? Thém
vao dé, mdi nhém nghién cliu déu c6 moét muc dich riéng biét:

¢ Nghién Cifu Puong Tiép Dién vé Xét Nghiém Sang Loc cho 4 Loi Chuyén Héa & Tré Sé Sinh: Xét nghiém sang loc bén
ching bénh roi loan bam sinh dau tién trong danh sach Tu Nguyén da dugc thuc hién ké tt ndm 2009. Nhitng bénh nhan
mac cac chiing bénh nay thudng dugc diéu tri bdi mét bac si chuyén khoa chuyén hda hodc bac st chuyén khoa gen di
truyén sinh héa. Ching t6i biét rang xét nghiém sang loc sd sinh ¢é thé tim ra nhiing em bé sd sinh mac cac chiing bénh
nay va qui trinh nay cé thé dudc thuc hién véi anh hudng it ddi véi nhiing em bé so sinh khdng mac cac chiing bénh nay.
Tuy nhién, bon ching bénh dau tién trong danh séch hiém gdp dén mic chlng t6i van phai dat cau hoi [a co thé ching
minh dugc xét nghiém sang loc la c6 [gi hay khong. Muc dich clia cude nghién cliu nay la dé tiép tuc thu thap dif liéu nham
biét dudc [a n6 cé gi ich hay khong.

¢ Nghién Cifu vé Xét Nghiém Sang Loc Hai Chifng Bénh Luu Trif Bao Quan, MPS1 va Pompe: C6 cac dif liéu so bo ve
cac cube thi nghiém [dm sang & tré em [&n tudi hon cho thay viéc phat hién sém hai chiing bénh nay cé thé cé lgi, cho
phép diéu tri sém bang phép chita men x{c tac va cdy ghép té bao nhanh. Tuy nhién, ching toi cling biét rang viéc xét
nghiém sang loc sa sinh d6i vai cac chiing bénh nay khong thé cung cap thong tin dang tin cdy veé viéc em bé chao ddi v
mot chiing bénh & miic dd nang hodc nhe hodc em bé dé phat ra cac triéu chiing & dd tudi sa sinh hodc khi d& thanh nién
hay khong. Khong biét chac vé thai diém bat dau diéu tri déi véi mét s6 chiing bénh va viéc khong biét chdc d6 cé thé co
hai. Nhitng bénh nhan méc cac chiing bénh nay thugng dudc chifa tri bai moét nhém cac bac si chuyén khoa di truyén & tré
em va bac si chuyén khoa than kinh. Muc dich ctia nghién cliu nay la dé tim hiéu xem xét nghiém sang loc d6 c6 tac dung
hay khéng, xem coi chiing ti cé thé cai tién trong tdm xét nghiém sang loc dé cho nhiing ai dudc hudng lgi nhiéu nhat tu
viéc diéu tri sém, va lgi ich cla viéc xét nghiém sang loc va diéu tri c6 cao han cac rui ro mang lai hay khong.

¢ Nghién cifu vé xét nghiém sang loc ddi véi SMA: Co df liéu tir cac cude thir nghiém [am sang & tré sa sinh va tré em
[8n tudi hdn cho thay cé thé thay d6i quy trinh phéat trién clia chiing bénh hodc ngdn chadn sy tién trién bénh néu bénh
nhan dugc diéu tri dd sém. Tuy nhién, cho du FDA cho phép stf dung mét loai thude diing cho SMA, dif liéu ti cac cude thi
nghiém lam sang nhu vay van con mdi va két qua lau dai tif viéc diéu tri, c6 thé bao gom ca cac nguy cd cé hai, van chua
dugc ghinhan. Nhitng bénh nhan méc cac chiing bénh nay thusng dudc chifa tri bdi mot nhém céc bac st chuyén khoa
gen di truyén & tré em va bac s chuyén khoa théan kinh. Muc dich ctia nghién cliu nay la dé tim hiéu xem xét nghiém do
tim bénh cé tac dung hay khéng, xem coi chiing ti ¢é thé cai tién xét nghiém sang loc dé hay khéng, va lgi ich clia viéc xét
nghiém sang loc va diéu tri c6 cao han cac rui ro mang lai hay khong.

e Nghién cifu vé xét nghiém sang loc déi véi X-ALD: Viéc phat hién s6m X-ALD cho phép theo ddi nhitng em bé sg sinh c6
X-ALD dé cac em cé thé bat dau diéu tri ngay khi viéc gidm sat cho thay can phai dudc diéu tri, qua do6 sé gitp diéu tri hiéu
qua han. Nhiing bénh nhan mac cac chiing bénh X-ALD thugng dudc chifa tri bai mot nhdm cac bac si chuyén khoa gen di
truyén & sd sinh va bac st chuyén khoa théan kinh, va bac st chuyén khoa néi tiét. Mdc du cé tiéu chudn rd rang vé nhiing th(
can kiém dé biét khi nao nén bat dau diéu tri, thai diém ké ti khi chan doan cho dén diéu tri sé it nhat [a mot nam va sé cd
thé la vai nam. Muc dich ctia cudc nghién clfu nay [a dé xac dinh coi ching t6i c6 thé tim thay cac dau hiéu ro rang & nhiing
em bé can diéu tri s6m nhét, va |gi ich clia viéc kham sang loc cling nhu diéu tri c6 cao han cac nguy ¢ cé hai hay khong.

’ . . Thang Giéng 2018
( University of
% Massachusetts

UMASS.Medical School Xét Nghiém Sang Loc SJ Sinh & Massachusetts:
Théng tin cho Quy Vi va Con Quy Vi | Tin Téc Thém



	UMASS_NENBSP_ParentBrochure_Jan2018_VN
	UMASS_NENBSP_ParentB_Insert_Jan2018_VN

