Kha nang em bé cua ban bi phat
hién mac bénh qua khdm xét nghiém téng
thé la rat nho, nhung phuong phap nay cé
thé gitp dang ké du chi mét trén 1100 tré
sa sinh, trong mét sé trudng hap, né cé thé
cliu séng tré.

Khdm xét nghiém tong
thé tré sd sinh dudc
thuc thién nhu thé nao

Kham xét nghiém
dudc thuc hién cho
tat ca tré so sinh tai
Cbéng hoa Séc

Thé xét nghiém bao gém:
{‘0 Cac giot mau khé

Dia chilién lac v6i ngudi
me va béc si nhi khoa

=

L&y mau mau trong P
khoang 48 dén 72

gid sau khi sinh

Thé xét nghiém dudc giii dé€n hai phong thi nghiém khac '
nhau, tai day cdc dif liéu sau khi phan tich dudc luu giit Py
mot cach an toan trong 5 nam va sau d6 bi huy bo.

K&t qua xét nghiém thudng dudc hoan tat sau 7 ngay -
(riéng két qua xét nghiém xd nang dugc hoan @ .
tat sau 4 dén 6 tuan).

Khong c6 bat ky nghi ng6 nao vé cac bénh

KET QUA AM TI'NH dudc kiém tra. K&t qua nay khéng dudc céng

b6 bang van ban.

Can 1ay mau lai, thudng a do tién hanh lay mau

KET QUA KHONG R6 RANG khong chudn, tré sa sinh cdn qua non nét hodc tré

bi anh hudng ctia thudc diéu tri.

o H ’ C6 nghi ngd a tré c6 thé bi mot trong cac bénh
KET QUA DU’GNG TINH dudc kiém tra, can thiét ti€p tuc xét nghiém.

K&t qua xét nghiém tré sa sinh ciing c6 thé Ia
DUONG TINH GIA. biéu nay cé nghia 1a két qua ban
dau cho thay tré bi méc-bénh nao dé, nhung viéc kiém
tra sau do da loai tri kha nang bi bénh.

Thong tin chi tié€t 6 mat sau hoac trén trang web www.novorozeneckyscreening.cz




Thoéng tin danh cho nguai dai dién hgp phap lién quan dén
viéc thuc hién Kham xét nghiém téng thé tré so sinh

Kham xét nghiém téng thé tré sa sinh la gi?
Kham xét nghiém tong thé tré sg sinh nham phat hién
cac bénh & giai doan dau dé c6 thé chan doan va diéu tri
kip thoi cho tré sa sinh trudc khi ching phat trién va gay
anh hudng khéng thé cltu van dén suic khde. DE biét thém
théng tin vé Kham xét nghiém téng thé tré so sinh, ban ¢
thé truy cép trén trang web www.novorozeneckyscreening.cz.
Kham xét nghiém téng thé tré sa sinh kiém tra nhiing
bénh nao?
Trong pham vi Khdm xét nghiém tong thé tré so sinh, 18
bénh duoc kiém tra
r&i loan tuyén gidp bam sinh (suy tuyén gidp bam sinh)
r&i loan chiic ndng than badm sinh (phi than b&dm sinh)
réi loan tuyén nhay dudng ho hap bam sinh (xa nang),
5 bénh di truyén vé trao déi chat (phenylketonuria, aci-
duria hitu co chon Iya va réi loan chuyén héa acid amin
trong qua trinh tao céc axit béo va thiéu biotinidase).
Tién hanh kham xét nghiém téng thé tré so sinh nhu
thé nao?
Trong khoang thai gian tir 48 dén 72 gid sau khi sinh, bac
si sé tién hanh lay vai giot mau tir gét chan clia em bé nho
lén hai thé xét nghiém (sau day viét tat 1a thé xét nghiém).
Mot thé xét nghiém sé dugc gui dén phong thi nghiém cla
Bénh vién dao tao va gidng day Krélovské Vinohrady hoac
Bénh vién dao tao va gidang day Brno, tai dé sé tién hanh
xét nghiém ba bénh bam sinh dau tién ndi trén (suy tuyén
gidp, phi than va xo nang bam sinh). Thé xét nghiém thu
hai dugc gui dén phong thi nghiém clia Bénh vién Da khoa
dao tao va gidng day tai Praha va Bénh vién dao tao va
gidng day tai Olomouc, tai dé sé xét nghiém céac bénh trao
doi chéat di truyén.,
Bénh dugc xét nghiém dua trén s6 lugng thay déi céc chat
nhat dinh trong mau cua tré sg sinh (protein va enzyme,
hormone, acid amin va acylcarnitines). Trong pham vi
kham nghiém téng thé tré sa sinh, bénh xa nang trong giai
doan dau tién xac dinh muc do clia chat dugc san sinh bdi
tuyén tuy (goi la Immunoreactive trypsinogen -. IRT). Thir
nghiém nay tuong ddi nhay cam va can thau tém phan
I6n cac bénh nhéan xo nang, tang muc IRT, tuy nhién, hién
tuong nay cé thé xay ra & mot loat tré sa sinh khong bi xo
nang. Bai vay, doi vGi 1% tré so sinh ¢ muc IRT cao nhéat
trong giai doan thit hai sé dugc kiém tra dot bién di truyén
vé gen xo nang (CFTR) dé xac dinh tré sa sinh ¢6 thuc su
bi xa nang, hay chi la phat hién khéng ding. K&t qua xét
nghiém |an tha hai chi st dung cho viéc khdng dinh &m
tinh vé bénh xo nang (cé nghia la tré so sinh khong bi xo
nang) hay duong tinh (cé nghia la nghi ng& tré so sinh ¢cé
thé bi xo nang va can cd cac xét nghiém chéan doén tiép
theo dé& xac nhan hodc phl nhan nghi ngs dd). Xét nghiém
nay dugc thuc hién bai phong thi nghiém chuyén nganh
tai Bénh vién dao tao va gidng day Motol (Praha), Bénh
vién dao tao va gidng day Brno ngay tU nhitng giot mau
kho dugc 18y lic dau ma trong d6 phat hién c6 néng do
IRT cao. Trong trudng hgp xét nghiém dot bién di truyén vé
bénh xa nang, DNA téch riéng tur thé xét nghiém sé dugc
luu gilt trong hai thang dé lap lai xét nghiém. Sau thoi gian
do, DNA sé bi hty bd.
Két qua kham xét nghiém téng thé tré so sinh dugc
théng bao nhu thé nao?
Vi ly do ti lé tré bi bénh la rat thap (chi khoang 1 trong s6
1150 tré sd sinh bi mac mot sé trong nhitng bénh néi trén)

nén ca sd xét nghiém y t& thuc hién viéc kham téng quét
cho tré sa sinh - cac phong thi nghiém (sau day viét tat la
co sdy té€) sé khong thdng béo vé két qua binh thudng (Am
tinh). Néu co sa y t€ khong lién hé véi ngudi dai dién hgp
phdp cla tré, diéu dé c6 nghia la tré khong cé bat ky nghi
ngd nao vé méc bénh dugc xét nghiém. Nguoc lai, khi cé
nghi ngd mac bénh xét nghiém, co sd y t€ sé lién lac tich
cuc véi ngusi dai dién hgp phap cua tré hoac vdi bac si nhi
khoa cla tré (thudng la trong vong 1 tuén ké ti khi 18y mau
mau, doi véi xét nghiém bénh xa nang thudng la sau 4 dén
6 tuan). Vi ly do dé, khi lay mau cho tré, cdn néu sé liéu lién
lac chi tiét (dia chi day du, s6 dién thoai) véi ngudi dai dién
hap phép va véi béc si nhi khoa trong ban dang ky cua tré.
Néu phong xét nghiém lién hé vdi téi, diéu dé cé nghia
la con t6i bi bénh?

Néu co sdy té€ lién lac véi ban hodc vdi bac si khoa nhi clia
tré, diéu dé c6 nghia la c6 nghi ngd con ban bi bénh. Khdm
stic khoe téng quét khdng thé khang dinh chdn doén chinh
xac va viéc nghi ngd bi bénh can dugc xac nhan hoéc béac
bd thdong qua cac cudc kiém tra chi tiét khac; khoang ba
phén tu s6 két qua bat thuong dugc phl dinh méc bénh
thédng qua céc cudc xét nghiém sau dé (diéu nay dugc goi
la két qua duang tinh gid). Cac budc xét nghiém ti€p theo
phu thudc vao muc dd khan cép va loai bénh, Dai véi xac
suat mac bénh thap, béac si c6 thé chi ldy ti€p céc giot mau
tlr gét chan, nguac lai néu xac suat mac bénh cao han, viéc
xét nghiém chuyén nganh sau d6 sé c6 thé 1ay mau tu tinh
mach, trudng hop dac biét, tré so sinh dugc nhép vién khan
truang.

Kham xét nghiém tdng quat cho tré so sinh c6 thé khong
phat hién ra mét s6 bénh?

Kham xét nghiém téng quéat cho tré so sinh chi ¢ thé
phat hién nhiing bénh dugc liét ké & trén. Rat hiém khi dé
x6t chdn dodn bénh (tlc la két qua am tinh khéng ddng).
Trudng hop nay thudng la bénh nhe.

Ban c6 thé tir chdi cho 13y giot mau dé kham xét nghiém
téng quat cho tré so sinh trong phong thi nghiém?
Ngudi dai dién hop phap phai can nhéc quyét dinh nay mot
cach nghiém tic - liéu quan diém cé nhan nay trd thanh
mao hiém, gdy anh hudng sudt doi dén stic khoe chi vi bénh
khéng dugc phat hién kip thai. Néu tré bi méc mdt trong s6
cac bénh néu trén, ma khong dugc kham xét nghiém téng
thé thi tré sé bi mat co hoi dugc diéu tri kip thai, Ton thuong
stic khde do hau qua bat dau diéu tri mudn la rat nghiém
trong va khéng thé clu chita. Khéng ton tai quy trinh khac
thay thé& cho viéc khdm xét nghiém téng thé céc bénh duoc
giam sat.

Viéc tUf choi cho lay m&u mau va thuc hién kham xét nghiém
téng thé tré so sinh phai dugc ghi chép day du trong hé so
y t€ cla tré va cd chit ky clia ngudi dai dién hop phap. Khi
ngudi dai dién hgp phép tir chdi ky tén, viéc khong déng y
tién hanh kham xét nghiém téng thé cho tré so sinh dugc
ngudi lam ching ky tén, ngudi nay xac nhan la ngudi dai
dién hgp phép da dugc thong bédo vé nhiing hdu qua cé thé
xay ra néu khong tién hanh kham xét nghiém téng thé cho
tré so sinh.

Thé xét nghiém sé dugc lam gi sau xét nghiém?

Thé xét nghiém - phiéu xét nghiém, theo qui dinh clia Nghi
dinh s6 98/2012 TTL, vé tai liéu y t€, sé dugc bao quan trong
thai gian ndm nam tai co s& 'y t€ noi thuc hién xét nghiém va
dugc bao vé khong bi lam dung.
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