SANG LOC
TRUOC SINH



BIEN PHAP SANG LOC

BANG XET NGHIEM ADN

XET NGHIEM ADN CUA THAI NHI LUU HANH
TRONG MAU ME (ki thuat sang loc trudc sinh
khéng xam lan - NIPT) la ldy mau mau cla
ngudi me dé phan tich ADN tu do clia nhau
thai, nham sang loc héi chiing Down, héi chiing
Edwards, hdi chiing Patau, mot s6 bat thudng
nhiém sac thé khac. Tuan thai dé thuc hién
NIPT nén tu tuan thd 10 trd di sau khi co két
qua siéu am thai va danh gia tien sir me dé co
quyét dinh phu hap.
XET NGHIEM ADN cé
thé thay thé xét nghiém
PAPP-A va free beta
hCG (3 thang dau thai
ky): hay co thé thay thé
xet nghiéem bo ba Triple
test (AFP, u€3 va beta hCG) (3 thang giiia thai
ky) hoac bé sung cho cac xét nghiém trén tuy
theo truang hgp bac situ van.

GIAI POAN 3 THANG CUOI THAI KY

Sieu am thai san trong
thai ky nay dé danh gid
tinh trang phat trién cua
thai nhi va tién lugng cho
cudc de. Cac bién phap
o e-o0 sang loc khac khong con
/ EEEES .y nghia vi viec chan doan,
—F=E- dieu tri cling da muon.

(SIEu AM

Hay dén cd sd y té va bénh vién dugc Bo Y te cap

phép dé sang loc trudc sinh trudc khi qua muén!

TRU'GC SINH CHO THAY TANG NGUY CO

GRN PHAI LAM Gi KHI KET QUA SANG LQ?

Tang nguy co khéng cé nghia la thai nhi da chac
chan mac bat thuéng nhiém sac thé, ma chi cé
nghia la thai nhi cé nguy cd cao so véi nhom binh
thuang.

Vi két qua sang loc & ca 3 thang dau thai ky,
3 thang gitia thai ky:

+ Néeu két qua sang loc nguy ca thap (két qua
siéu am thai, két qua xét nghiém cac chat
PAPP-A va free beta hCG, két qua xét nghiém
bo ba hodc bd bon hoac két qua NIPT), hudng
dan thai phu tiép tuc kham thai theo dinh ky.
+ Néu ket qua sang loc nguy cd cao, can dudc
tu van dé chan doan trudc sinh hoac tu van
phu nit mang thai chi cé xét nghiém cac chat
PAPP-A va free beta Hcg, bd ba hoac xet
nghiém b bon nguy cd cao lam xét nghiém
sang loc bang ADN cua thai nhi luu hanh
trong mau me (dé tang hiéu qua cua sang
loc) trudc khi quyét dinh thuc hién chan doan
trudc sinh. Trugng hdp co chi dinh xét nghiém
gen, chuyén gia tu van di truyén sé tu van can
cU vao két qua xét nghiém.

+ Néu phat hién bat thuéng nhiém sac thé
hoac di tat éng than kinh, can héi chan va tu
van thai phu dé cé quyét dinh phu hgp.

"Tai lieu nay thudc Du an 7. Cham séc stic khée nhan dan,
nang cao thé trang, tam voc ngudi dan toc thiéu so;
phong chong suy dinh dugng tré em"

BOYTE |
CUC DAN SO

SANG LOC
TRU’6¢ SINH

Sang loc trudc sinh (con goi la tam soat
trudc sinh) la viéc s dung ky thuat trong
thai gian mang thai dé phat hién nguy ca di
tat bao thai. Sang loc trudc sinh co y nghia
rat ldn, khong chi phat hién di tat bam sinh
ma con giup cai thién suc khoe dai sau. Khi
phat hién cac tinh trang bat thuong, chuyeén
gia co the xem xét, dua ra tu van thai phu
thuc hién nhiing xét nghiém tién tien hon
de tiep tuc chan doan, trudc khi can thiép
dieu tri.

SANG LOC TRUGC SINH BUOC THUC HIEN CHO TAT CA
CAC THAI PHU G MOI LUA TUOI.




SANG LOC, CHAN DOAN  SANG Loc MOT 56 aéN
BENH TAN MAU BAM SINH THALASSEMIA BAT THU'O'NG VE s6 LUGNG
NHIEM SAC THE VA HINH THAI Tiép tuc sang loc, chdn doan bénh tan mau

* léé bénE mau di trut\)/étn ‘ bam sinh Thalassemia d6i vdi déi tugng chua
e Biéu hién néi bat : ; A ; . e
GIAI DPOAN 3 THANG DAU THAI KY .
THIEU mau va U Sat sang loc 3 thang dau

+ 5U DUNG SIEU AM dé xac dinh mot s6 bat 59U DUNG SIEU AM: dé phat hién mot s6 bt
THALASSEMIA tudng Ung tuan 11 dén 13 tuan 6 ngay, khao sat XET NGHIEM MAU ME: néu chua sang loc
cau truc cua thai, do khoang séng sau gay (49  papp.A va free beta hCG & 3 thang dau thai ky

i[i‘w 3TY DONG ?fzﬂ:usar:r\{i ;ausang md da gdy), xuang miii va cac dau hiéu khac. s& str dung xét nghiém 3 chat AFP, hCG hodc
J ) h bo h ha , , n " ) . ,
e s K6t qua do do mi da gay gldp bac o7 du doan dugc 22t ACG, uES (xét nghim bo ba: triple test). ¢6
Ngusi Viet Nam C[" phi trung binh cho 1 bénh nhan thé nguy cd mac hoi chiimg Down cling nhu mot s6 bat the thém mh'b";' A (xét nghiém bo bon:
mang gen gay benh  Nang ttr khi sinh ra t&i 30 tuoi , thusng nhidm sic thé khac quadruple test) dé sang loc thai nhi cé nguy cd
Thalassemia _ >8.000 tré ‘ & nAq e - “ =
° sinh ra mang bénh cao mac héi ching Down (ba nhiém sac thé 21)
>20.000 2.000 treé bi nang; Tat ca nhiing thai nhi hoi ching Edwards (ba
e . 800 tre khong thé ra ) " , D by ~ -
. l6p dich & sau gav. chung Patau (ba nhiém AFP
CAC BU'GC SANG LOC, CHAN POAN tuy nhién nhiing thai sac thé 13) va di tat ha uks
O T . o, ~ “ . N = inhibin A
nhi binh thutng sé co ong than kinh tu tuan
: iem t6 an tich té bao ma i Vi VGi thai 15 dén 22 tuan, tot
7 2R I (e [l D 2 (R G el o e lugng chat l6ng dudi da & mét sau c6 it han so Véi Ty T fum o e = ‘%fi
chong cua phu nit mang thai hodc cha cda thai nhi; - NN o N nhat {a uan thai
i i nhiing thai nhi cé kha nang mac hoi ching Down. Do dén 18 tuan.
+ Xét nghiém thanh phan huyét sac to cta phu ni md da gdy cang day thi nguy ca bi di tat cang cao.

mang thai, chong ctia phu nit mang thai hoac cha

cla thai nhi cé nguy cd cao; Down (ba nhiém sac thé 21): Tré bi

+ Xét nghiém gen globin cta phu nii mang thai va + XET NGHIEM MAU ME 2 chi s6 PAPP-A va chém phat t'fién Jtér\n than ¢ mUC C[é
chbng ctia phu nif mang thai hoac cha cua thai nhi; free beta hCG dé sang loc cac bat thuong khac nhau, €a the kem theo cac dj tat

. L SIS o w x4 o ctia tim, rudt, bat thucng trong kha
+ Xét nghiém di truyén tu gai rau khi thai 11 tuan nhiem sac the

nang nghe, nhin...

Edwards (ba nhiém sac thé 18): Tré
thuong co khuyét tat nghiem trong, da
s6 sé chét trudc, trong hodc ngay sau
khi sinh...

Patau (ba nhiém sac thé 13): Tré bi
cham phat trién tam than va mac nhiéu

dén 14 tuan hoac té bao dich 6i khi thai tif 16 tuan;

+ Chan doan gen bénh tan mau bam sinh
Thalassemia cua thai nhi.

Bénh Thalassemia c6 thé dan dén thai phu, thugng
tu vong trudc hoac ngay sau sinh; lach, gan to; cham . ) R
phat trién; bién dang xudng; suy néi tiét; xa, suy gan; Két hgp cac phuong phap nay, 6 tuai thai 11 - 13
bénh tim bam sinh. tuan 6 ngay, cho phép sang loc khoang 90% di dang nhu dau nho, thila ngon tay

e 3¢ truong hgp thai nhi mac cac hoéi chin an, ba C 1a ti =
Cén bénh Thalassemia la gdnh ndng cé vé vat chat cac truong hgp tha ac cac hoi chung chan, bat thuong cua tim, thanh bung




SANG LOC
SO’ SINH



Quy trinh sang loc: Tré sd sinh ngti sau trong
phong cach am, ky thuat vién lap num tai vao
dau do, nhe nhang dua num tai vao 6ng tai
ngoai cua tre, bat may do, may tu dong do.

=

Két qua do khong dat tuc tré nghi ngo nghe
kem, cho 1 tai hodc ca 2 tai, tré sé dugc hen do
lai sau 1 thang. Néu khong dat tré can dudc
chuyén dén chuyén khoa lam chan doan thinh
giac chuyén sau dé co the tra lai chinh xac. Viéc
chan doan thinh luc can dugc do trudc 3 thang
tuoi. Néu tré nghe kém, can can thiép trudc 6
thang tuoi.

Bénh tim bam sinh:

Dai tugng: Tré so sinh co do tubi tu 24 gié dén
48 gidg hoac ngay sau khi xuat vién trudc 24
gid sau sinh.

Phuong phap: Do do bao hoa oxy mau qua da.
Tré so sinh dugc do & tay phai va ban chan
(phai hoac trai) ctia tré, nham muc dich danh
gia Sp02 trudc ong dong mach va sau ong
dong mach, danh gia tinh trang tang ap déng
mach phoi dai dang & tré sa sinh.

+ Phudng phap do do bao hoa oxy mau qua da
trong sang loc bénh tim bam sinh nham danh
gia Sp02 trudc va sau 6ng dong mach, danh
gid tinh trang tang dp dong mach phdi dai
dang ¢ tré so sinh. Phuong phap do do bao hoa
oxy mau qua da két hgp tham kham lam sang
giup dinh hudng trong chan doan:

ﬂBénh tim bam sinh co tim.
+Bénh tim bam sinh tuan hoan

+Bénh tim bam sinh can xu tri

cap clu (do tinh trang tim thich

nghi kho phat hién bang mat

thuang).

Quy trinh sang loc: Phai su dung loai sensor
dung dudc trong sang loc di tat tim bam sinh
tré sg sinh (do Bo Y té cap phép). Vi tri do la
ban tay phai va ban chan (phai hodc trai) cua
tre. 4

Vi tri dat dau do
dé do do bao hoa

oxy trén ban tay
va ban chan tre.

CHAN POAN SO SINH

+ Cac truang hgp ket qua sang loc cé nguy co
cao phai dudc cac cd sd sang loc sd sinh tu van
va gidi thiéu dén cac cd sd kham, chiia bénh co
kha nang chan doan theo quy dinh cia Bo Y té,
cac cg sd kham chia bénh chuyén khoa sau ca
du dieu kién va dugc phép thuc hién.

+ Doi vdi nhom sang loc bang ki thuat
xét nghiem mau kho

Chuyén gia dua trén viéc tham kham lam sang
toan dién va cac két qua xét nghiém cua moi
nhém bénh, cac xét nghiém chan doan hinh
anh dé chan doan tré mac bénh hay khong
mac bénh. Bénh nhi da dudc chan doan xac
dinh mac bénh sé dudc quan ly va diéu tri tai
cac cd sd chuyén khoa cé dua dieu kién ve
chuyén mon, ky thuat.

-

hé théng phu thudc ong. &%)
<

J

"Tai lieu nay thudc Du an 7. Cham sdc stic khée nhan dan,
nang cao thé trang, tam voc ngudi dan toc thiéu so;
phong chéng suy dinh dugng tré em"

BOYTE
CUCDAN SO

Sang loc so sinh (con goi la tam soat so
sinh) la viéc st dung cac ky thuat de phat
hién tré sg sinh c6 nguy ca mac cac bénh
bat thuong bam sinh, cac benh ly lién quan
den roi loan noi tiet - chuyen hoa - di truyen
nhung chua co biéu hién lam sang & giai
doan sd sinh. Chuagng trinh sang loc sg sinh
dugc thuc hiéen nham muc dich cung cap
cho cac gia dinh nhiing thong tin can thiet
ve nguy cd tré mac cac tat, bénh bam sinh.
Vi vay, tat ca cac tre sg sinh deu can dugc
sang loc sd sinh.

“Sang loc, chan doan va diéu tri sa sinh sGm
la gop phan nang cao chat lugng dan so”!




SANG LOC SO SINH CO THE \
PHAT HIEN SGM NHOM BENH LY

CAC BENH BUGC SANG LOC
Khiém thinh Tang san thugng Suy giap trang
bam sinh than bam sinh bam sinh
Thiéu men Bénh tim
G6PD bam sinh

Mét so réi loan chuyén hoa bam sinh cta axit amin, axit hitu
cd, oxy héa axit béo, cac bénh du trit thé tiéu bao va
cac bénh di truyén khac.

Khiem thinh bam sinh: Giup
phat hién, theo doi va can thiep
cho tre bi suy giam thinh luc tu
rat s6ém dé ho trg cho su phat
trien kha nang nghe, néi cua tré.

Bénh tim bam sinh: Giup phat ”b
hién sdm cac tat tim bam sinh
nang trong vai ngay dau sau
sinh, nham giam ty & nang
trong vai ngay dau sau sinh
nham giam ty & bénh tat cling nhu dot ti do
nguyen nhan tim mach trong giai doan sa sinh
do bi bd sét chan doan.

& N \
FUBN Y )

Thieu men G6PD: Bénh di truyén
[@n lién két X. Tré bi bénh nay khi
st dung mot s6 thuc pham, thudc ﬁ A

co thé vd hong cau gay thieu mau, :
vang da va cac bién ching khac, J
tham chi tén thuong ndo. Néu phat

hiéen sém, bo me tré sé dugc Vangdasdsinh
khuyén cao bién phap phong ngua

bién ching.

Suy giap trang bam sinh: Chu yéu do bat
thudng trong qua trinh phat trién cua tuyén giap
¢ thai ky bao thai va khong di truyén. Tré mac
bénh nay, tuyén giap khoéng cung cap du
hormone thyroxin can thiét cho su phat trién
cua tré. Néeu khoéng phat
hién sém va dieu tri, tré
sé cham phat trien tam A g
than, van dong, khong :
co kha nang hoc tap.

Tang san thugng than bam sinh:

Tuyen thueng than Bénh ly do ré&i loan hoat

: /\ dong cua tuyén thuong than

g tré sa sinh. Bénh di truyen

Than theo phuaong thic lan nhiem
sac thé thuang.

0 tré nam trong giai doan sd sinh, bénh co thé
gay ra tinh trang mat muoi, mat nudc nghiém
trong gay tu vong. Bénh lam cg quan sinh duc va
cac dac tinh sinh duc nam khac phat trién bat
thusng. O tré nif cé thé gay tinh trang nam hoda
bd phan sinh duc.

NHOM SANG LOC SO SINH BANG KY THUAT

XET NGHIEM TREN MAU MAU KHO

Doi tudng: Tré so sinh cd tudi tu 24 gig dén 72
gio. Thai diem lay mau tré sd sinh tét nhat la 48
gig sau sinh. Nhiing tre sd sinh rgi co sd san
khoa sdm hon 24 gig sau sinh, can lay mau mau
trudc khi rai co sé san khoa. Néu tré can truyen
mau, mau mau sang loc can lay trudc khi truyen
maul.

Sang loc sd sinh cho con c6 khdi dau tron ven!

Phudng phap: Nhan vién y té sé dung kim chich
vao got chan cua tre dé lay khoang 3 dén 5 giot
mau lén trén giay tham chuyén dung (dat
chuan, c6 han sur dung) dé xét nghiém. Viéc lay
mau nay khong anh hudng tai suc khoe cua tre.

Quy trinh sang loc: Sau khi thuc hién lay mau
mau, dien day du thong tin tré in san trén the
(ghi r6 dia chi, so dién thoai gia dinh cua tre).
Bao quan, van chuyén mau mau kho dén ca sa
sang loc sd sinh. Két qua sang loc sé co sau tu
3 dén 4 ngay va cho ra két qua sang loc cac
bénh (thiéu nang tuyén giap bam sinh, tang san
tuyén thugng than bam sinh, thiéu men G6PD,
mot s6 roi loan chuyén hoa bam sinh cua axit
amin, axit htiu cg, oxy hoa axit béo, cac bénh du
tr{f thé tiéu bao va cac bénh di truyen khac).

NHOM SANG LOC SU DUNG \
CAC KY THUAT KHAC

Bénh khiém thinh bam sinh

Doi tudng: Tré sd sinh cd tudi tu 24 gid dén 48
gid hoac ngay trudc khi xuat vién néu xuat vién
trudc 24 gid sau sinh.

Phuong phap: Sang loc bang

ki thuat do am oc tai (OAE: /@ A
Otoacoustis Emission) tu dong —P@:\Q
- AOAE (c6 2 loai may OAE tu Q@ B
dong la TE OAE hoac DP OAE)

hoac do dap ung thinh gidac than ndo (ABR:
Auditory. Brainstem Response) tu dong - AABR.
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