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Tai sao thua' nghiém con t6i?

Dé dam bao cho con quy vi cang dugc khde manh cang tét. Thit
mau cho biét thong tin quan trong vé stic khde cia em bé ma quy vi
hodc ngay ca bac khong biét dugc néu khdng thii. Chuang Trinh Thr
Nghiém Tré So Sinh tim ra mét s6 em so'sinh nao ¢d thé cé mot trong
vai bénh hiém c6 va cdc em bi vuéng phai khudn Sida. Khi biét dugc
va chira tri sém, thuong c6 thé ngan ngtra dugc bénh nghiém trong.

Thir nghiém tré so' sinh c6 phai la
chuong trinh mé@i khéng?

Khong. Mai ti€u bang ¢ mdt chuong trinh thir nghiém tré so
sinh. Chuang trinh Tiéu Bang Nitu Udc bat dau tir ndm 1965. Mt vai
bénh c6 thé anh hudng tré em rét sém — ngay ca trong mdy ngay
dau. Vily do nay, thir nghiém va chan doan bénh nhanh chéng 1 rét
quan trong.

Con téi duoc thur nghiém cho bao
nhiéu thi bénh?

56 lugng thir nghiém da tang tir mdt vao nam 1965 cho téi hon
40 hién nay. C(dc bénh nay dugc liét ké phia sau tap sach nay. Mac du
hiém gap, cac chiing bénh nay thuong nghiém trong. Mot vai can
bénh ¢d thé de doa tdi tinh mang. Mot vai chiing bénh khac ¢ thé
lam em bé cham I6n hoac cham phat trién tam than hodc gay ra cac
van dé khac néu khong tim ra duoc va diéu tri.

Chita tri s6m rat quan trong!

Nhung con téi c6 vé rdat khée manh.
C6 cdn phdi lam cdc thir nghiém nay
khéng?

(6. Da s0 cac tré sa'sinh, cd bénh ma Chuong Trinh Thit Nghiém
Tré So Sinh tim ra, khdng cd triéu chiing la c6 bénh ngay sau khi méi
chao ddi. VGi céc thir nghiém dc biét, chuong trinh ¢6 thé tim ra tré
s0'sinh nao ¢d thé ¢ mot trong cac bénh nay va bao cho béc s biét
la em ¢4 thé can cham soc dac biét. Thudng thutng c6 thé lam dugc
diéu nay trudc khi em bé bat dau nga bénh.

Nhung tré em trong gia dinh ching
té6i chua bao gid c6 cdc vdn dé suc
khde doé.

Phu huynh nao da tiing 6 con khde manh thudng khong nghi

rang sé cd van dé gi va thuong thuong ho nghi diing. Cac bénh nay
rat hiém cd va c6 thé con quy vi sé khong cd bénh nao ca.

Con téi sé du'oc thir nghiém nhu thé
nao?

Tat ca cac thit nghiém dugc thuc hién tir mot mau mau rat nho
lay bang cach chdm gét chdn em bé. Mau thuong thuong dugc lay
vao ngay em vé dugc cho xudt vién. Mau dugc dé cho kho trén mot
tam gidy loc.

Té6i c6 duoc cho biét két qud khéng?
Bac si em bé hodc phong mach sé duac cho két qua va sé lién

lac ngay Vi quy vi néu c6 van dé gi. Nhung, la phu huynh c6 tréch

nhiém, quy vi nén xin két qua khi mang em bé dén bac si hoac

phong mach kham lan dau tién. Mau mau hong ma y ta trao cho quy

vi sé cho biét cach xin két qua tlr bac si cia minh.

Néu tdt ca cdc thir nghiém déu binh
thudng, doé cé nghia la em bé sé
duoc khée manh phai khéng?

Chuong Trinh Thit Nghiém Tré So Sinh chi thir mdt vai thi trong
nhiéu thit bénh em bé ¢6 thé 6. Thém nita, c6 thé khong tim ra bénh
cho mot s6 em bé ¢ cac bénh nay vi su khac biét clia cach lay mau
hodc 6i thi nghiém. Quy vi nén mang em bé dé bac s hodc phong
mach thuting xuyén dé duoc chdm soc. Ludn ludn xem chiing em bé
¢ nhiing thai do khac thuong va goi bac si ngay néu thay diéu gi co
vé khong binh thudng.



Khdm Iai c6 nghia la con téi c6 thé
bi bénh phai khéng?

Khdng nhat thiét la nhu vay. 6 thé can kham lai vi mt s6 Iy do.
Théng thudng nhat la mau dau tién ¢o qua it mau dé hoan tat mudi
mot thi nghiém. Diéu nay khdng ¢ nghia la con clia toi bi mgt bénh
nao. Day chi cd nghia la phéi ldy mau khac dé c6 thé lam tat ca cac
thir nghiém.

Thuong thudng, khi két qua thir nghiém dau cho biét la cd van
dé gi, két qua khong dugc xem la toi hau cho dén khi dugc thit
nghiém lai. Diéu nay budc phai cé mau mau méi. Néi chung, bac si
sé cho biét la can phai kham thém khi nao thi nghiém cho em bé bi
khac la lan thi nhi. Trong trugng hop rat hiém cd, vi bénh ¢d thé rét
nghiém trong, bac i sé chita tri em bé ngay trong khi doi két qua thir
nghiém lan thi nhi. Néu dugc yéu cau cho con ban kham lai, xin lam
ngay, d€ ¢4 thé thit nghiém lai ngay tic thi.

Chuyén gi xdy ra néu em bé c6 thé
mét trong cdc bénh nay? Co thé tri
dut duoc khéng?

Khdng c6 thé tri diit bt ct bénh nao trong céc bénh nay. Tuy
nhién, c6 thé gidm bét tdm nghiém trong — va thudng thudng ngan
chan hoan toan — néu bat dau ché do an udng dac biét hodc ¢ chira
tri y té khac sém. Da so chifa tri cho cac bénh nay rat phic tap va nén
phi hgp chita tri véi mot chuyén vién vé bénh do.

Trong truong hop Sida, it hon mui phan tram cac em bé cd Sida
khi tht nghiém, thuc su bi nhiém va sé can chifa tri.

Néu em bé ctia téi c6 bénh, cdc con
khdc cua téi sé c6 bénh nay trong
tuong lai khéng?

Diéu da tly theo bénh. Mot vai bénh la di truyén va cac con thira
bi tif phu huynh. Nhiéu gia dinh tim 6 van vé di truyén d€ hiéu hon
vé cach con bi bénh va xem xdc suat rdi ro cho cac con trong tuong
lai va ngudi khdc trong gia dinh ra sao. Cac bénh khdc, nhu bénh
gidm tuyén giap (hypothyroidism) va Sida, khong phai la di truyén.
Bénh giam tuyén gidp cd nhiéu nguyén nhan. Va Sida la do mét siéu
vi khuan géy ra, khdng phai la gen.

Tai sao bé can tha' nghiém Sida?

Sida cd thé truyén tir mot ngudi phu nit nhiém qua em bé clia
ba ta trudc khi em bé ra dai, trong khi sanh hodc ldc cho bu sira me.
Néu em bé c6 khang thé Sida, d6 ¢6 nghia la me c6 siéu vi. 0 Tiéu
Bang Nitu Udc, da s6 cac phu nit ¢ thai dugc thit nghiém Sida trong
khi cham sdc tién san. Nhiing ai chua thd, sé dugc thir nghiém ngay
trudc khi chuyén bung va sanh con. Thit nghiém tré sa sinh dugc coi
|a ludi an toan cho nhiing ai chua dugc thit nghiém dé, néu bi nhiém
Sida, cd me 1an em bé ¢d thé dugc gidi thiéu di thi nghiém va chdm
sOc thém.

Tot nhét 1a nguti me nén dugc cho thudc d& ngan truyén nhiém
Sida trong khi mang thai va khi chuyén bung, va em bé duoc cho
thudc ngay sau khi sanh. Néu khong chifa tri, mot trong bon em bé
¢6 me bi nhiém Sida sé bi nhiém. Néu cé thudc, nguy co em bé bi
nhiém sé gidm xudng thanh mot trén muoi hai em.

Két qua thi nghiém Sida dugc gitr kin. Mudn biét thém thong
tin vé Sida, goi so 1-800-541-AIDS (Anh ngit) hodc 1-800-233-SIDA
(tiéng Tay Ban Nha).

T6i sé phdi tra bao nhiéu tién cho
cdc thir nghiém nay?

Khdng phai tra dong nao. Phi ton thir nghiém dugc trd bang quy
ddc biét cha Tiéu Bang Nitu Udc va chinh pha Lién Bang.

T6i 6 thé lam gi dé bdc si dé giup
em bé cua téi hon?

Néu bac si yéu cdu mang em bé vao dé thi nghiém lai, thi phai
lam cang s6m cang t6t. Néu con ¢ bénh, hanh dong nhanh chong la
rat quan trong.

Néu khdng co dién thoai, cho bac si biét so dién thoai ca nqudi
nao ¢d thé lién lac minh dugc. Néu don nha ngay sau khi em bé chao
doi, bao cho bac si phong mach biét dia chi va so dién thoai méi
ngay tic thi. Lam véy thi bac si s biét chd dé lién lac néu con can
thr nghiém lai.

Nén nhd rang, thai gid la rat quan trong. La phu huynh, quy vi ¢6
thé gidp Chuang Trinh Thi Nghiém Tré S Sinh lo cho con quy vi cang
dugc khoe manh cang tt bang cach bao dam la bac sibiét cach lién
lac quy vi.



Cdc Chung Bénh Buoc Xdc Dinh béi Chuong Trinh Khdm Kiém Tra Tré So Sinh cda Tiéu Bang New York

Nhom Can bénh

Noi tit (hL:rng cu.‘({’ng rléng tuyié'n thuang th?n bam sinh (CAH)
; Ching thiéu nang tuyén giap bam sinh (CH)
- Bénh Hb SS (Bénh thiéu mau té bao hinh liém)
Huyét hoc, Bénh Hb SC
Roi loan hemoglobin trong mau  genhHb (C

Cac bénh rdi loan hemoglobin trong médu khac

Cac bénh viém nhiém Nhiém HIV-1 (HIV-1)

Bénh rdi loan hemocystine (HCY)

Bénh rdi loan a-xit a-min (HMET)

Bénh réi loan nudc ti€u ngot (MSUD)

A-xit Amin Bénh phenylketone niéu (PKU) va bénh phenylalatine trong méau cao (HyperPhe)
Bénh tyrosine trong mau cao (TYR-I, TYR-II, TYR-II)
Bénh réi loan chuyén hoa camitine-acylacarnitine (CAT)
(ac bénh thiéu Carnitine palmitoyltransferase I(CPT-I) va Il (CPT-II)
Di tat roi loan hap thu camnitine (CUD)
Bénh thiéu chat xic tac giam 2,4-Dienoyl-CoA (2,4Di)
Bénh thiéu 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase chudi dai (LCHAD)
, - Bénh thiéu acyl-CoA dehydrogenase chudi trung binh (MCAD)

. Chting réi loan Bénh thiéu ketoacyl-CoA thiolase choi trung binh (MCKAT)

O-xy héa a-xit béo Bénh thiéu hydroxyacyl-CoA dehydrogenase chudi ngan/trung binh (M/SCHAD)
Bénh thiéu mitochondrial trifunctional protetin (TFP)
Bénh thiéu acyl-CoA dehydrogenase (MADD)
(hay con dugc goi la bénh nhiém a-xit glutaric loai Il (GA-II)
Bénh thiéu acyl-CoA dehydrogenase chudi ngan (SCAD)
Bénh thiéu acyl-CoA dehydrogenase chudi rt dai (VLCAD)
Bénh nhiém a-xit glutaric loai | (GA-])
Bénh thiéu 3-Hydroxy-3-methylglutaryl-CoA lyase (HMG)
Bénh thiéu Isobutyryl-CoA dehydrogenase (IBCD)
Bénh nhiém a-xit isovaleric (IVA)
Bénh nhiém a-xit malonic (MA)
Bénh thiéu 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase (2-MBCD)

Ching réi loan Bénh thiéu 2-Methylbutyryl-CoA carboxylase (3-MCC)
it Bénh nhiém a-xit 3-Methylbutyryl (3-MGA)
BRE Bénh thiéu 2-Methyl-3-hydroxybutyryl-Co-A dehydrogenase (MHBD)
Bénh thiéu Methylmalonyl-CoA mutase (MUT), cac bénh thiéu yéu to phu Cobalamin A, B (Cbl A, B)
va Cobalamin C, D (Cbl C, D) va cac bénh nhiém a-xit methylmalonic (MMA) khac
Bénh thiéu mitochondrial acetoacetyl-CoA thiolase (bénh thiéu beta-ketothiolase) (BKT)
Bénh thiéu da carboxylase (M(D)
Bénh nhiém a-xit propionic (PA)
Bénh thiéu a-xit arginase (ARG)
Chuing réi loan Bénh thiéu argininosuccinic (ASA)
Chu ky Uré Bénh thiéu argininosuccinic acid synthetase (CIT)

Chuing réi loan

”©

Cac bénh réi loan vé co ché chuyén héa & tré so sinh

Bénh thiéu Biotinidase (BIOT)
Cac bénh Bénh xa nang (CF)

. s Ll Bénh galactoza huyét (GALT)

di truyén khac : 2 :
y Bénh nhiém ddc té bao than kinh (Krabbe Disease)

Bénh suy giam mién dich két hop dang nghiém trong (SCID)
Pé biét thém chi ti€t vé Chuong Trinh Kham Kiém Tra Tré So Sinh cta Tiéu Bang New York va cac bénh trong bang,
xin tGi trang mang dién toan cta ching t6i tai www.wadsworth.org/newborn.index.htm




Chuang Trinh Thir Nghiém Tré So Sinh ctia Tiéu Bang Nitu
Udc la mt dich vu Ban Y Té Tiéu Bang cung cdp cho cdc gia
dinh cd tré em méi sinh. Chiing toi ludn chao don cdc y kién
cho tdp sdch nay. Xin bién thu vé:

Newborn Screening Program
Wadsworth Center

New York State Department of Health
P.0. Box 509

Albany, NY 12201-0509
www.wadsworth.org/

newborn/index.htm m

Kinh gui quy vi phu huynh,

(Cdc) mau xét nghiém ctia con quy vi sé duoc
Newborn Screening Program luu gii trong

tGi 27 ndm, trong cdc diéu kién bdo dam an
toan va han ché tiép cdn. Sau nay néu cdn,
(cdc) mdu ndy c6 thé dugc sir dung dé chdn
dodn bénh cho con quy vi véi su cho phép
chdp thudn thich hop. M6t phdn cia mdu xét
nghiém cling sé duoc loai b tdt ca cdc théng
tin c6 thé nhan dang con quy vi va cé thé duoc
strdung trong hoat déng nghién cuu suc khée
c6ng céng da duoc xem xét phé chudn béi mét
Uy Ban c6 trdch nhiém quan ly viéc chdp hanh
moi diéu ludt va qui ché dao ddc hién hanh.
Quy vi ¢6 thé thu xép yéu cau hay (cdc) méu xét
nghiém cta con quy vi hodc khéng cho phép
strdung trong hoat déng nghién cuu stic khée
c6ng céng bdng cdch goi sé (518) 473-7552.
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