KIEM TRA DI TAT BAM SINH CUA TRE SO SINH

(got tt 12 Sang Loc Tré So Sinh)

C6 thé gitip cho bé sém phét hién duoc nhitng bénh tat bam sinh, nhanh chéng

diéu tri dé c6 thé giam duoc nhitng tdn hai trén co thé va trf tué cta bé.
Kinh thwa cac bac Cha Me !

Nhirng dira con khoe manh 13 niém vui ctia mdi gia dinh. Néu dira con trong qud
trinh sinh truéng ma phat sinh bénh tit, thudng gy nén nhitng anh hudéng & nhiéu
muc d§ khac nhau cho gia dinh va xa hoi. Cho nén, can phai nhéc nhé cho Quy vi biét
rang, dua con céi di kiém tra stc khoe va 1am cdc xét nghiém lién quan sém 1a mot
diéu rat quan trong. Thong qua viéc kiém tra strc khoe cho tré so sinh, c6 thé gidp cho
bé sém phat hién dugc nhitng chimg bénh bam sinh c6 triéu chtng khéng 6 rét, som
diéu tri dé c6 thé 1am gidm muc ton hai cho co thé va tri tué ciia bé dén mirc thép nhéat.
Dé x4c dinh cdc tré so sinh ¢6 bi bénh di tat bAm sinh hay khong, cac bénh vién noi bé
sinh ra s& 14y méu tir g6t chin cta bé sau khi sinh 48 gio, goi cho Trung Tam Kiém
Tra Stc Khoe Tré So Sinh, Trung tdm nay duoc chi dinh bdi Cuc Tang Cudng Stc
Khoe Qudc Dan B Y Té dé tién hanh cdc khoan kiém tra va xét nghiém lién quan.

Hién nay, cdc khoan kiém tra stic khoe tré so sinh duoc Chinh phi hd tro bao gom:

I. Ching bénh thiéu ning tuyén giap trang (bénh hypothyroidism
bam sinh)

Trung binh khoang 3.000 tré so sinh thi c6 1 tré bi méc chting bénh nay. Cdc tré
so sinh hau nhu khéng c6 triéu chimg gi khdc thuong, thong thuong sau khi sinh
khoang 2-3 thdng m&i tir tir xudt hién triéu chimg bénh; chi yéu 1a do co thé cua bé
thiéu hormone tuyén gidp trang, 1am anh huéng dén sy phét trién cta than kinh nio bd
va co thé. Néu sau 6 thdng méi tién hanh diéu tri thi da s6 s& bién thanh tré c6 tri
thong minh kém, co thé phét trién chdm nén rat lan va nho. Nhung néu kip thoi phét
hién sém 1-2 thdng sau khi sanh, l4p tic tién hanh diéu trj tuyén gidp trang thi c6 thé

tao cho bé phit trién tri thong minh va 16n 1én binh thuong.
I1. Bénh dai ra chit xéton (chirng Phenylketonuria; PKU)

Khoang 35000 bé thi ¢6 1 bé bi mic bénh nay, théng thuong sau khi sinh khoang
3-4 thang s& xuét hién cdc triéu chtrng bénh nhu: phat trién sinh duc cham, nudc tiéu
va md hdi trén co thé rat hdi, cang vé sau s& xuat hién triéu chung tri thong minh kém
nghiém trong. Nguyén nhin cha yéu 12 do co thé ctiia bé khong thé hip thu dugc chét

protein tir thue phAm mot cach hiéu qua. Néu phat hién sém trong vong 3 thing sau



khi sinh, cho bé 4n udng theo ché do dic biét, dinh ky theo dai sirc khoe thi da sb

nhitng bé nay tri thong minh va co thé dugc phat trién mot cach binh thudng.
I1L. Bénh tiéu ra homocystin (bénh homocystinuria bam sinh)

Ctr 10.000- 20.000 bé s& c6 1 bé bi mac chimg bénh nay. Chu yéu 1a do co thé
ctia bé khong thé hip thu dugc chat protein tir thyc pham. Néu khong diéu tri kip thoi
thi toan than ciia bé s& bién thanh di hinh, cham phét trién tri tué¢ va phét sinh nhiéu
ching bénh khiac nhu bi nghén mach mau v.v... Néu dugc phét hién sém, cho bé an
ubng theo ché do dic biét va diéu tri bang cach b sung vitamin thi c6 thé phong ngira

va diéu tri chtrng bénh tri tu¢ kém cho bé.
IV. Bénh Galactosemia (GAL)

Khoang 1.000.000 bé thi c¢6 1 bé bi mic chirng bénh Galactosemia nay. Cha yéu
12 do co thé ctia bé khong thé hap thu duoc cic chét sita va dudng, thong thudng xut
hién sau khi cho bé bu, bé s& ¢ hién twong 6i va say ngii; mat, gan va nio bd bi ton
hai. Néu phét hién sém, c6 thé s dung céc loai sita khong c¢6 nhii dudong va ban nhil
dudng dé thay thé cho sira me hodc sita bot thong thudng thi ¢6 thé phong ngira duoc
sw nguy hai ctia chimg bénh. Néu cdc ba me da ting sanh bé bi mic chirng bénh nay
thi trong thoi gian mang thai, tot nhat tranh in nhing thirc an ché bién tir sira hoic sita
duong nhu: sita bo, san pham ché bién tir sita, ndi tang gia cam gia stc v.v.. dé tranh

gdy cho bé bi mic chirmg bénh nay.

V. Chimg bénh thiéu men glucose-6-phosphate dehydrogene (bénh
thiéu men G6PD, con goi 1a Bénh Piu Tim)

M&i 100 bé s& c6 3 bé mic ching bénh nay. Pay 1a mot ching bénh di truyén
phd bién nhat & Dai Loan, chii yéu 12 do trong co thé cua bé qua trinh trao doi chét
trong hong huyét cau phat sinh di thuong. Bé bi méic chimg bénh nay, khi tiép xic véi
mot s6 chét liéu thubc nhu: an dau cham, tiép xuc voi 1ong néo, thubc tim, va st dung
céc loai thube giai nhiét, giam dau va céc loai thudc chira sulfa v.v..., thudng giy nén
bénh thiéu méau céap tinh, néu khong kip thoi xir 1y s& gdy ra bénh vang da, tré ngai
phat trién trf tu¢, tham chi c6 nguy hai dén tinh mang. Néu xdc dinh sém tinh trang
strc khoe ctia bé, trdnh tiép xdc nhitng nguyén nhan gy bénh ké trén thi c6 thé 1am

giam ton hai cho bé.

Ngoai ra, hién nay céc co quan Y té da img dung cong nghé kiém
tra Tandem Mass, dé ap dung vio k¥ thuit kiém tra sirc khée cho bé
so' sinh, c6 thé cing mot lic kiém tra dwgc nhiéu ching bénh bam
sinh khac thwong. Nha nwée vi muc dich cung cip cic dich vu kiém
tra sirc khoe cho bé so sinh dwgc hoan thién hon, nén ké tir thang 7



nim 2006, ngoai kiém tra 5 bénh tat ké trén, con uvu tién ting thém 6
khoan kiém tra bénh tit bam sinh khac, cic khoan kiém tra sirc khée
cho bé so sinh dwge hd tro thém bao gdm:

VI. Chimng bénh ting sin thwong thin bam sinh (bénh Hyperplasia;
CAH)

Khoang 15.000 bé s& c6 1 bé mic bénh nay. Nguyén nhan thuong thiy trong
chimg bénh nay 1a tuyén than trén thiéu men t6 21-hydroxylase, triéu chimg 1am sang
cho thiy do thiéu men t6 “21-hydroxylase” ca vé chat va lugng nén mdi tao nén cic
dang sau: (1) “Dang mét mubi”: Pa sb cdc tré so sinh vi bi mét chit mubi qud nhiéu
s€ gdy nén tinh trang nguy hiém cép tinh, néu chan dodn bénh khong can than c6 kha
nang gdy nén tir vong. (2) “Dang don thudn”: Tré so sinh nit bi loai bénh nay thi sinh
ly khac thuong hon, sau khi truong thanh khong c6 kinh nguyét, ngay cang nam tinh
héa, khong thé mang thai va phit trién sinh duc khong binh thuong. Néu tré so sinh 1a
nam bi méc phai chimg bénh nay ciing c6 nhimng van dé trong viéc phat trién sinh duc.
Néu khong duoc phét hién som thi sau nay tdm sinh Iy rit khé sira doi va diéu tri. (3)
“Dang phat trién tr&”: Triéu chimg nay sau thoi ky so sinh méi xut hién. Ching bénh
tang san thuong than bam sinh nay, trir dang phat trién tré ra, c6 thé kiém tra va chan
dodn trong thoi ky dau, dé kip thoi diéu tri, tranh gy tir vong cho bé so sinh. Bing
cich bd sung nhiing loai thudc ma co thé cuia bé thiéu, thi c6 thé tao cho sy phit trién

sinh duc va trudng thanh cua bé dugc binh thuong.

VII. Chitng bénh nwéc tiéu c¢é mii ciay phong (chimg Maple Syrup
Urine Disease; MSUD)

Ty 1€ phat sinh bénh nay & trong nudc hién con trong giai doan danh gid, con
nhitng nguoi da tring Chau Au thi trong khoang 120.000 bé s& c¢6 1 bé mic ching
bénh nay, & My khoang 250.000 bé s& ¢6 1 bé méc bénh nay. Vi md hdi va nudce tiéu
clia bénh nhan c6 vi ngot cua cdy phong nén goi 1a bénh Nudc Tiéu C6 Mii Cay
Phong. Bé bi mic chiing bénh nay, vai ngay sau khi bit dau diit bé an thi bé tir tir xuat
hién céc triéu chtng nhu 6i mira, mé ngi1, biéng an, hé hap manh, vang da va co giat
v.v.., néu nghiém trong thi bé c6 thé bat tinh, thim chi tir vong. Ching bénh nay Ia
chimg bénh hiém thay trong viéc trao doi amino acid dic biét, tao cho cdc “amino
acid chudi phan nhanh" (gé)m cac thanh phﬁn l1a: leucine, isoleucine, valine), khong
thé tién hanh trao d6i mot cach thuan loi. Phét hién sém va diéu tri kip thoi 1a rit quan
trong dbi véi tré so sinh, vi c¢6 thé gitip bé sinh trudng va phét trién tri tué binh
thuong.



VIII. Chitng bénh thiéu acid béo dehydrogenase chudi trung binh
(MCAD)

Ty 1¢ phat sinh bénh nay & trong nudc hi¢n con trong giai doan danh gid, con &
khu vuc Au My thi khoang 15.000 bé s& c6 1 bé bi mic ching bénh nay, diy 1a mot
chting bénh thudng thiy trong qué trinh giao hodn chit acid béo, thong thuong trong
vong 2 nim sau khi sinh s& xuét hién triéu ching 1am sang. Bé so sinh vi thiéu acid
béo dehydrogenase chudi trung binh, cho nén viéc trao d6i chat axit béo trong co thé
khong thé tién hanh mot cdch thun loi, khong thé hoan toan phan giai chit béo tich tu
trong co thé ma sinh ra ddc tinh, gay ton hai dén ndo bd va hé than kinh, tao nén cic
bénh nhu: 6i mta, gan bi phong to, dudng trong méu qud thap, tinh than bat dinh, mé
man va co giat v.v... Tuy c¢6 mot sb bénh nhin khong c6 triéu ching nay, nhung cé
25% bénh nhan di chét sau khi phdt bénh 1an dau, va thuong bi ngd nhan 1a tré chét
yéu. Néu duoc kiém tra sdm thi c6 thé phong ngira duoc su phét sinh ctia bénh, trong
thoi ky cap tinh phai nhanh chéng diéu trj bénh lugng dudng trong méu thap. Néu
diéu tri trong thoi gian dai thi phai st dung nhiing thirc dn carbonhydrat trude khi di
ngt, trdnh tinh trang khong an trong thoi gian dai, mat khdc phai tich cuc diéu tri
nhirng bénh truyén nhiém hodc viém dudng rudt da day v.v.. néu phong ngira dugc su

phét sinh ctia bénh thi két qua s& rat tot.
IX. Bénh Glutaric Acidemic loai 1 (Glutaric Acidemic Type I; GA1)

Ty 1€ phat sinh bénh trong nudc hi€n con trong giai doan danh gid, nhung & nudc
M7 thi khoang 20.000 bé thi s& c6 1 bé mic chimg bénh nay, ddy 1a mot chimg bénh
hiém thay khdc thudng trong qud trinh trao d6i amino acid. Bé so sinh vi thiéu chét
Glutaryl CoA dehydrogenase nén khong thé tién hanh phan giai hai chat Lysine va
tryptophan mot cach binh thudng, vi vay cdc doc 6 (nhu axit glutaric.v.v...) di tich tu
qué nhiéu trong mdu va md co, gdy cho hé than kinh c6 triéu ching tiém tién va qud
trinh trao doi chat bi bat thuong cp tinh. Théng thudng, bé trong vong vai thing sau
khi sanh, thi khong c6 triéu chiing gi khac thuong, nhung ¢ thoi ky sau cua tré so sinh,
s€ tur tr c6 hién tugng ctr dong cham chap kho khan, co thit bi xo cung, co thé bién
hinh cung (tt chi 1at nguoc ra ngoai, than hinh bién thanh dang ciy cung), té liét.v.v...,
cling c6 thé bi co giat hodac ngd mé, hon mé bét tinh cép tinh. Phét hién va diéu trj
som 12 diéu rat quan trong d6i v4i bé so sinh, vi s& gitp cho bé phat trién co thé va tri

tu€¢ mot cach binh thuong.

X. Bénh Isovaleric Acidemia; IVA (bénh nhiém axit Isovaleric trong
mau)

Ty I¢ phat sinh bénh trong nudc hi¢n con trong giai doan danh gid, con ¢ nudc

ngoai thi khoang 50.000 tré so sinh s& c6 mot tré mic bénh nay, ddy 12 loai bénh hiém



thdy do qud trinh trao ddi acid hitu co c¢6 sy bat thudng nén phét sinh. Bé so sinh vi
thiéu chit Isovaleryl-CoA dehydrogenase nén khong thé tién hanh phan giai chat
leucine mdt cdach binh thuong, cac chét ¢6 ddc tinh Isovarate nay tich ty qua nhiéu, tir
d6 x4m hai dén hé than kinh va hé thong tao mdu. Can ctr theo d6 nghiém trong cua
chirng bénh va thoi gian phat bénh sém hay mudn ma chia lam 2 loai dién hinh va phi
dién hinh. Nguoi bi bénh loai dién hinh, sau khi sinh c6 thé hoan toan khong khic gi
v6i cdc bé so sinh khic, nhung tur tir sé c¢6 hién tuong mét moi, budn nodn, 6i mira, say
ngu, biéng an va co giat.v.v...Mot luong 16n axit tich ty trong co thé, thi than thé va
nudce tiéu cta bé s& c6 mii rat hoi. Lic nay néu khong dugc chin dodn va diéu trj mot
cach chinh xac thi bénh nhan s€ tir tir hon mé&. Bénh nhan mic bénh loai phi dién hinh
thi thoi gian phét bénh tré hon va bénh tinh khong 16 rét, thong thudng 1 nim sau khi
sanh méi dugc phat hi¢n, tham chi doi lic bi ngd nhan la cdc chiing bénh tuong tu
khéc. Néu duoc kiém tra phat hién som, dp dung ché do an kiéng va theo ddi dinh

ky thi s& c6 hiéu qua diéu tri tot hon.

XI. Bénh  Methylmalonic  Acidemia; MMA  (nhiém  axit
methylmalonyl trong mau)

Ty 1€ phét sinh bénh trong nudc hién con trong giai doan danh gid, day la mot
chimg bénh hiém thay khic thudng trong qud trinh trao doi acid hitu co. Vi chiic ning
ctia axit methylmalonyl CoA mutase c6 sy bét thuong, hodc qué trinh trao doi chat
cobalamine c6 bét thudng ma dan dén trong co thé cua bé tich tu cdc axit hitu co nhu
methylmalonic acid va propionic acid gy ton hai dén hé than kinh, néu nghiém trong
s& gdy ra nhidm doc axit ketone, duong trong mau thip, amino trong mau cao va
chimg hyperglycinemia v.v.. Ty 1& bé so sinh bi tir vong rat cao nén néu duoc sang loc
phat hién sém thi c6 thé phong ngira phét bénh cép tinh. Diéu trj mot céch thich hop
bang cdch bd sung cdc dich thé, thi c6 thé trdnh bi nhiém doc axit. P6i voi cdc bénh
nhan c¢6 hiéu qua véi Vitamin B12 thi nén cho diéu tri bang vitamin B12. Déi véi cic
bénh nhan khéng ¢6 hiéu qua voi Vitamin B12 thi phai phdi ché cic sita bot ddc biét
va thirc dn c6 nhiét luong cao, tao cho ndng d6 acid methylmalonyl trong mau va

nudc tiéu duy tri trong mot pham vi 1y tudng nhét.

Trude khi c6 két qua kiém tra sirc khée xin dirng dé bé tiép xic
v6i long ndo, ciing khong nén tuy ¥ sir dung thudc; néu cé van dé veé
strc khoe xin lién lac véi bac si khoa nhi. Néu két qua kiém tra stc
khée ciia bé 1a dwong tinh, vin chua thé khing dinh 13 bé bi méc cac
chimg bénh nay. Cac bénh vién kiém tra liy mau kiém tra trong thoi
gian ngin nhét sé giap bé cia ban tién hanh kiém tra xac dinh k¥
hon. Két qua kiém tra ban dau (hoic kiém tra lan 2) cé thé biét dwoc
trong vong 2 tuin sau, xin lién lac véi bénh vién thir mau hodic tim



kiém trén trang Web ciia Trung Tam Kiém Tra Sirc Khoe Tré So
Sinh Trung Tim Bénh Ly Pai Bic (dia chi trang web:
http://www.tipn.org.tw) ; Cac van dé lién quan dén bénh tat, xin lién
lac voi dwong day nong: (02) 8596-2065.
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