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. Thong tin danh cho ngwi dai dién hop phap
vé xét nghiém sang loc tré so sinh trong phong thi nghiém

Xét nghiém sang loc so sinh la gi? . .
Xét nghiém sang loc so' sinh nham dé sang loc cac bénh Iy & giai doan dau dé chan doan va diéu tri nhirng bénh
nay & tré so sinh truwdc khi ching xuét hién va gay anh hudng khong thé ciru van dén strc khoe.

Nhirng bénh ly nao sé dwoc sang loc bang phwong phap xét nghiém sang loc so’ sinh?
Trong pham vi xét nghiém sang loc so sinh, 18 bénh dwoc kiém tra:

rbi loan tuyén giap bdm sinh (bénh suy giap bam sinh)

suy thwong than bam sinh (bénh tang san tuyén thwong than bam sinh)

rbi loan dich nhay dwéng hd hap bam sinh (xo nang)

15 bénh di truyén vé trao déi chat (phenylketonuria...vv)

teo co cot sébng (SMA) va suy gidm mién dich két hop nghiém trong (SCID)

Viéc xét nghiém sang loc so sinh dwoc thwe hién nhw thé nao?

Trong khodng thdi gian tlr 48 dén 72 gi® sau khi sinh sé tién hanh |4y vai giot mau tlr gt chan ctia em bé réi nhd
lén hai thé xét nghiém tw thAm (sau day viét tat la thé xét nghiém). Mot thé xét nghiém sé dwoc giri dén phong thi
nghiém cua Bénh vién dao tao va giéng day Brno, tai day sé tién hanh xét nghiém ba bénh bam sinh dau tién
nhw da ndi trén (suy tuyén glap, tang san tuyén thwong than va xo nang bam sinh). Thé xét nghiém tht hai dwoc
glri dén phong thi nghiém cla Bénh vién dao tao va giang day tai Olomouc, tai d6 sé xét nghiém cac bénh di
truyén vé trao déi chét.

Cac bénh ly sé& dwoc phat hién dya trén co sé tang sb lwong mét sé chat nhat dinh trong mau cla tré so sinh (vi
du nhw protein, hormone, acid amin va acylcarnitines). Trong pham vi xét nghiém sang loc so sinh bénh xo nang,
trong giai doan dau tién sé& xac dinh mdc dd cta chat dwoc san sinh bdi tuyén tuy (goi 1a Immunoreactive
trypsinogen -. IRT). Thir nghiém nay tuo’ng déi nhay cam va sé phat hién ra phan Ién cac bénh nhan bi xo' nang,
thé nhwng viéc tdng marc IRT c6 thé xay ra, méc du tré so sinh khéng bj xo nang. Bo’| vay, déi v&i 1% tré so sinh
c6 mirc IRT cao nhét trong giai doan thir hai sé dwoc kiém tra dot bién di truyen vé gen xo nang dé phan biét
nhirng két qua sang loc thwe sy dwong tinh so véi nhirng két qua dwong tinh gia.

Xét nghiém nay dwogc thyc hién bédi phong thi nghiém chuyén nganh tai Bénh vién dao tao va gidng day Brno.
Xét nghiém dwoc thwe hién tryc tiép tv nhirng giot mau khé dwoc 1ay lic dau ma trong dé phat hién c6 néng do
IRT cao. Két qua xét nghiém sang loc cu thé nay chi phuc vu dé két luan rang két qua sang loc bénh xo nang Ia
am tinh (nghia la tré so sinh khéng bi xo nang) ho&c dwong tinh (tic la tré so sinh bi nghi mac bénh xo nang va
can cé cac xét nghiém chan doan tlep theo dé xac nhan hoac phu nhan nghi ngo do).

Trong trwéng hop xét nghiém dét bién di truyén gen vé bénh xo nang, DNA tach riéng tir thé xét nghiém sé duoc
lwu gilr trong hai thang dé I&p lai xét nghiém. Sau khi hét thoi gian d6, DNA sé bi hay bé.

Két qua xét nghiém sang loc so sinh dwgc théng bao nhw thé nao?

Cac bénh ly phat hién théng qua sang loc so sinh la nhirng bénh bam sinh ho&c di truyén nghiém trong. Viéc
phat hién Kip thoi bénh ly |a diéu kién tién quyét dau tién dé bat dau diéu tri sém c6 hiéu qua. Viéc diéu tri dwoc
bat dau cang sém thi cang thanh cong va giup ngan chan phat trién cac bién chirng khac nhau, mét sé bién
ching do co6 thé dan dén thiét hai khéng thé ciru van cho strc khoe.

Chi khoang 1 trong sb 1.150 tré so sinh bi mac mét trong s& nhirng bénh néi trén va vi ly do xac suit méac bénh
rat thap, cac phong xét nghiém sang loc khéng cép thdng bao vé két qua binh thwdng (am tinh). Néu nhuw phong
xét nghiém khong lién hé voi ngwdi dai dién hop phap clia tré, d|eu do cé nghia la tré khéng cé bat ky nghi nge
nao vé mac bénh dwoc xét nghiém. Nguo’c lai, khi c6 nghi ngd* m&c bénh xét nghiém, phong xét nghiém sé lién
lac tich cwc véi nguwoi dai dién hop phap cua tré (thwong la trong vong 1 tuan ké tr khi Iay mau mau, dbi voi xét
nghiém bénh xo nang thuwéng la trong vong 4 dén 6 tuan). Vi ly do dd, can néu cho co s& y té sb liéu chi tiét dé
lién lac v&i ngwdi dai dién hop phap va véi bac si nhi khoa cla tré (dia chi day da, sé dién thoai).

Néu phong xét nghiém lién hé v&i toi, diéu dé cé nghia la con téi bj bénh?

Xét nghiém sang loc khéng phai la chan doan xac dinh cudi cung, né chi xac nhan bj nghi cé rdi loan di truyén.
Viéc nghi ngd bi bénh can dwoc xac nhan hodc bac bd thdng qua cac cudc kiém tra chi tiét khac. Cac budc xét
nghiém tiép theo phu thudc vao mirc d6 khan cép va tuy theo loai bénh. V& nguyén tac, d6 chi la viéc 14y tiép cac
giot mau tir gét chan, hodc ldy mau tlr tinh mach, trwéng hop dac biét, tré so sinh dwoc nhanh chéng nhap vién.
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Cé thé xay ra trwong hop viéc xét nghiém sang loc so sinh khéng phat hién ra mét sé6 bénh?

Viéc xét nghiém sang loc so sinh chi c6 thé phat hién nhirng bénh dwoc liét ké & trén. Trong mot sd trweng hop
hiém gap, cé thé mot trong nhitng bénh néu trén bj bé sét khi chin doan (ttrc 1a két qué am tinh gid). Trong
nhirng trrd'ng hop nay thwdng la dang bénh nhe.

Thé xét nghiém sang loc sé dwegrc lam gi sau xét nghiem? . )
Thé xét nghiém — phiéu xét nghiém s,:‘ang loc, theo Nghi dinh s6 98/2012 Sb., vé té}i liéu y té, sé dwgc bao quan
trong th&i gian nam nam tai co s& y té noi thie hién xét nghiém va dwgc bao vé chong bi lam dung.

C6 thé tir chéi viéc lay giot mau dé thwc hién xét nghiém sang loc so sinh hay khéng?

Theo y kién cua cac hiép hdi y té Céng hoa Séc, ching tdi khuyén cao nén can nhac mét cach nghiém tuc vé
quyét dinh nay - liéu quan diém ca nhan nay tré thanh mao hiém, cé thé gay anh hwéng subt doi dén strc khde
chi vi bénh khong dwoc phat hién kip thdi? Néu tré bi mac mot trong sé cac bénh néu trén, ma khong dwoc xét
nghiém sang loc thi tré sé bi mat hy vong dworc didu trj kip thoi. Tén thwong stre khde do hau qua bat dau diéu
tri mudn 1a rat nghiém trong va khéng thé ctu chira. Khong tdn tai quy trinh khac dé thay thé cho viéc xét
nghiém sang loc nhirng bénh néu trén.

Ban phai lam gi néu khéng muén thwc hién xét nghiém sang loc tré so’ sinh trong phong thi nghiém?

Y ta chdm séc con ban sé théng bao cho ban vé ké hoach I4y mau. Néu ban khéng mudn thwc hién viéc kiém tra
nay, tot nhat ban hay thong béo trong vong 48 gi sau khi sinh con hodc muén nhat 1a trwéc khi tién hanh xét
nghiém sang loc. Sau do, bac si sé cung véi ban viét ,Bién ban ti chdi xét nghiém sang loc tré so sinh trong
phong thi nghiém (REVERS)*.

Thong tin chi tiét vé sang loc so sinh va danh sach cac co sé vy té
thwc hién xét nghiém sang loc c6 thé tim thay trén trang
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