Kinh glri cac bac phu huynh N~ LGB

- Giti thiéu vé xét nghiém sang loc tré so’ sinh kiéu mai -

Xét nghiém sang loc dai tra tré so’ sinh I3 xét nghiém nham phat hién va ngan ngira
trwdre khi cac triéu chirng xuét hién déi voi cac bénh néu khong biét va bd méc sé de doa dén
tinh mang. Hién nay & Nhat Ban, viéc xét nghiém nay duoc tién hanh véi 20 loai bénh bam sinh
nhung cac bénh khac ciing dang dworc tién hanh nghién ciru.
LAn nay, ching toi da bat dau nghién ctru vé viéc tién hanh xét nghiém sang loc déi voi
céc bénh suy giam mién dich két hop trdm trong, réi loan dw triv Lysosome (bénh
Pompe, bénh Fabry va bénh Mucopolysaccharidosis loai | va ll), bénh loan dwéng chat
trang thwong than va bénh teo co tiy. Mét s6 bénh nhw bénh loan dwéng chét trdng thwong
than chi tién hanh déi voi cac bé trai.
Bénh suy giam mién dich két hop trAm trong & bénh do rdi loan mién dich bdm sinh
khién khéng thé bao vé co’ thé khai cac tac nhan gay bénh nén bénh nhan lién tuc bi mac cac
chtrng bénh truyén nhiém cé thé dan dén t&r vong. Mac di 1a c&n bénh nguy hiém dén tinh
mang nhwng néu phét hién sém va dwoc diéu tri nhu ciy ghép tly xwong, v.v. thi cé nhiéu kha
nang co thé sdng khée manh.
Bénh réi loan dw trir Lysosome I3 thuat ngi¥ goi chung cho céac bénh do suy giam
hoat dng clia men tiéu héa phan hly cac chat mé hodc dudng, v.v. khéng con can thiét, khién
céc chét can dwoc phan huy tich tu trong té bao va cac chat bat thudng tich tu trong nhiéu bd
phan khac nhau clia co’ thé nay s& gay ra nhiéu triéu chirng khac nhau. Bang céch phét hién
bénh s&m nhéat trong kha nang co thé sau khi sinh va bat dau diéu tri bang liéu phap thay thé
men tiéu hda, v.v. ¢ thé khdng ché qua trinh tién trién clia céc triéu chirng do dé tinh Aichi da
bat d4u tién hanh xét nghiém sang loc déi véi bénh Pompe, bénh Fabry va bénh
Mucopolysaccharidosis loai | va Il 1a cac bénh thudc bénh réi loan du triv Lysosome.
® Bénh Pompe: Bénh nay gay réi loan co' bam sinh do d6 loai trdm trong nhét 1 "Loai tré so
sinh" khéi phat ching phi dai co' tim va réi loan hé hédp do yéu co tr thoi ky so'sinh va la
c&n bénh trdm trong can phai Idp may ho hdp nhan tao hoac c6 khi dan dén t& vong do suy
tim. Loai nhe hon loai nay 1a "Loai kh&i phat mudn" véi céc triéu chirng yéu co, v.v. khéi phat
vao thoi ky tho 4u hodc sau d6. Loai tré so’ sinh hiém gap hon so véi Loai khéi phat muon,
nhung cé thé thay raéng néu phat hién ra khi xét nghiém sang loc dai tra va diéu tri ngay thi
c6 thé chan dwoc hodc lam cham lai qua trinh tién trién clia bénh. Xét nghiém sang loc dai
tra cling c6 kha nang phat hién Loai khdi phat mudn chua can diéu tri ngay.

® Bénh Fabry: La cin bénh do cac chét bat thuong tich tu trong mach mau khép co thé, gay
dau nhtrc chan tay va cac triéu chirng vé than, tim, mach mau ndo, mat, v.v. Day la bénh di
truyén nhiém séc thé gidi tinh va khéi phat & cac bé trai nhung cling ¢é trwdng hop phu niy

c6 triéu chirng ndy chd yéu tir sau tudi thanh nién. Vi céc triéu chirng nay bat dau xuét
hién t 5 - 6 tudi tré di do d6 du da duoc phat hién khi xét nghiém sang loc dai tra ciing
khéng dworc diéu tri ngay 1ap tirc ma phai quan sat can than vé viéc xuét hién triéu chirng,
V.v. d& xac dinh thoi diém bat dau didu tri. O’ cac bé gai, du két qua xét nghiém sang loc dai
tra la binh thwdng nhung van cé thé khdi phat ttr thoi ky tudi day thi dén thoi ky sau tudi
thanh nién tré di do d6 khong thudc ddi twong xét nghiém nay. Liéu phap thay thé men tiéu
héa ciing cé thé &p dung cho bénh nay va cé mét sé trudng hop bénh nhan cé thé hy vong
hiéu qua tr thubc udng thay thé cho liéu phap nay.

® Bénh Mucopolysaccharidosis loai | va Il: La loai bénh tién trién do tich Iy cac chét bat
thuerng dwoc goi la Mucopolysaccharidosis gay viém tai gitra, co rit khép, bién dang mét,
duc thly tinh thé (khéng thay & loai Il), rdi loan ho hép, bénh van tim, rdi loan ting trwéng va
phat trién, v.v. Khéng co sy khac biét vé gidi tinh & loai |, nhung loai Il la bénh mang tinh di
truyén nhiém séc thé gidi tinh do d6 hau nhw chi khéi phat & cac bé trai. Co két qua cho
thdy c6 thé chan qua trinh tién trién ctia cac triéu chirng ndy bang viéc phat hién sém va tién
hanh cac liéu phap thay thé men tiéu héa hodc cay ghép tly xwong. C6 thé chan doan sém
va diéu tri sém nhd xét nghiém sang loc dai tra nhung cing c6 kha nang tim thay nhiing
trwéeng hop rét nhe khéi phat tir sau tudi thanh nién tré di.

Bénh loan dwéng chéat trang thwong than 1a mét loai bénh peroxisomal chi xay ra chi
yéu & bé trai. Cé mot s6 dang bénh da duoc biét dén trong d6 dang dai ndo tré em Ia loai trAm
trong, cac t& bao than kinh va soi than kinh trong n&o, v.v. bi thodi héa, xay ra réi loan ndi tang &
tuyén thwong than, 1a noi san xuét ra cac hormone can thiét cho co thé, 1am tién trién nhanh
chéng céc triéu chirng gidm tri tué, hanh vi bat thudng, gidm kha ndng van dong va thi luc, v.v.
Néu khong tién hanh diéu tri, chi trong vong 1 dén 2 ndm sau khi céc triéu chirng xuét hién,
bénh nhan s& phai nam liét giwdng nhung cé thé ngan chan hodc gidm nhe cac triéu chirng
nay bang cach tién hanh diéu tri cAy ghép tly xwong, v.v. khi mai khéi phat. Vi bénh sé tién trién
néu khdm va chan doan sau khi da xuét hién triéu chirng do dé ching t6i tién hanh chan doan
trwéc bang xét nghiém sang loc dai tra tré so' sinh kiéu mai va tién hanh chup MRI dinh ky dé&
kiém tra xem c6 khéi phat hay khéng. Tuy nhién du d4 bi chan doan la mac bénh nay ciing
khéng c6 nghia la chac chan sé& xuét hién triéu chirng bt thudng. Cac bé gai khong thudc dbi
twong xét nghiém nay.




Teo co tiy 1a bénh gay teo co va yéu co tién trién do s thoai hda clia céc té bao than kinh van
déng co thé & bd phan dworc goi la thy trong cot sdng. Biéu hién bénh la yéu co trén co thé, tay,
chan va teo co'. Bénh dwoc phan chia thanh loai |, loai II, loai lll va loai IV ty theo d6 tudi khi
phét va tinh trang sau d6. Loai | 1 triéu chirng bét dau xuét hién trong vong khodng 6 thang sau
khi sinh gdm cac biéu hién nhw khong thé tw ngdi néu khéng dé, khé bu sira va nuét thive &n,
khé thé. Dé ctru sinh mang, nhiéu bénh nhan can phai dwoc dat may thd nhan tao hodc dst
6ng d& bom chét dinh duwdng vao da day. B4 cd cac loai thubc diéu tri mai nhw liéu phap gen,
v.v. do d6 c6 kha ndng ngén chan hodc gidm nhe cac triéu chirng nay bang cach chan doan va
diéu tri sém bénh nay.

Xét nghiém nay da dworc tién hanh rong rai & nudc ngodi va da ciru sbng duoc nhiéu
sinh ménh. Xét nghiém nay khéng phai la chuong trinh clia nha nwéc hay chinh quyén dia
phwong ma dworc tién hanh dwai hinh thirc la chuong trinh nghién ctvu 1dm sang clia Dai hoc Y
té Fujita va Dai hoc Nagoya. Viéc c6 lam xét nghiém nay hay khong la ty thudc vao quyét dinh
tw do va khong bat budc. Ngoai ra, vi ly do hé théng xét nghiém, khong thé chi xét nghiém mét
sb bénh cu thé.

Tinh trang c6 kha nang xay ra twong phan (xung dot) gitka lgi ich cdia nhirng nguoi tham
gia nghién ctru véi lgi ich clia nha nghién clru va doanh nghiép dworc goi la Quan hé xung dét
lgi ich. Jun Natsume, ngudi dong trach nhiém trong chuong trinh nghién ctru nay, 1a gidng vién
clia Khda hoc déng gép cho nganh y té danh cho tré em (ngudi) khuyét tat, bac cao hoc, Dai
hoc Nagoya, dwoc van hanh bdi tién déng gop tir finh Aichi. Tuy nhién, chuong trinh nghién
clru nay khong st dung tién déng gép tir tinh Aichi va tinh Aichi khéng can thiép duwéi bat ky
hinh thirc ndo vao viéc Ién du an va lap ké hoach nghién clru, v.v. cling nhw viéc danh gig, bao
gom ca phan tich thdng ké dir liéu trong chwong trinh nghién ciu nay.

Phi xét nghiém \

Ban phai tw chiu c&c chi phi lién quan dén xét nghiém. Vui long hdi co' sé'y té noi ban da
sinh con vé& chi tiét chi phi.

Phwong phap xét nghiém va phuong thirc thong bao két qua

Tién hanh lay lwong mau rat nhd & long ban chan dong thoi véi khi xét nghiém sang loc
dai tra hién tai. Mau nhan duoc sé dwoc gl tiy co' s& y t& dén T chire Nang cao strc khde tinh
Aichi @& xét nghiém.

Hoan toan khéng c6 gi nguy hiém trong xét nghiém nay.
VUi Idng nhan giai thich vé& két qua xét nghiém tir bac s phu trach clia co' s&' y té. Truong

hop két qua binh thuwdng, vui Idng xac nhan vé phwong phap va thei diém gidi thich két qua
khac nhau tuy theo co s& y té. Trudrng hop c6 nghi nger bat thuwong, ching t6i s& théng bao
ngay lap tirc théng qua co' s& 'y té da tién hanh lay mau.

Néu can phai xét nghiém chi tiét, vui long lam theo hudéng dan clia bac si phu trach tai
co s&'y té noi ban da xét nghiém, v.v. va nhanh chéng tién hanh xét nghiém tai co s xét
nghiém chi tiét.

Nhirng diéu can lvu y

Chuing t6i khéng str dung théng tin ca nhan da thu duoc dé tién hanh xét nghiém cho
bét ky muc dich nao khac ngoai muc dich xét nghiém nay. Mau thu duoc trén gidy loc sé& dwoc
lwu gitk dwéi hinh thire khong thé nhan dang ca nhan va c6 kha nang sé dwoc str dung vao cac
nghién ctru vé& xét nghiém sang loc dai tra tré so’ sinh kiéu mai. Do tinh chét clia xét nghiém, du
khéng tim thay bat thwéng trong qua trinh xét nghiém nay ciing khéng thé loai ttr hoan toan
bénh.

Xét nghiém nay dworc tién hanh dwai hinh thirc la chuong trinh nghién ctru Iam sang
clia Pai hoc Y té Fuijita va DPai hoc Nagoya. D& nang cao dd chinh xac clia xét nghiém va cai
thién phwong phap xét nghiém, chuing i cé thé sé stk dung mau vat sau khi két thic xét
nghiém hoéc cong bd két qua xét nghiém tai cac héi nghi khoa hoc, v.v. Khi d6, ching t6i sé
xem xét can than cac thdng tin ca nhan va thye hién dwéi hinh thire sao cho khdng thé nhan
dang ca nhan.

Du khéng nhan dwoc sy chap thuan chang toi cling khéng c6 bat ky hanh dong gay béat
loi ndo. Hon niva du da tirng chap thuan ban van c6 thé rit lai viéc chap thuan ctia minh sau
d6. Nghién ctru ndy da duoc phé duyét bdi Dai hoc Y t Fujita va Uy ban Dao dirc clia bénh
vién trire thudc Khoa Y &, Dai hoc Nagoya.

Noi lién hé: 1-1 Eikin-cho, Showa-ku, thanh phé Nagoya, 466-0047
Phong Xét nghiém rdi loan chuyén héa, T chirc Nang cao strc khde tinh Aichi
(Pién thoai: 052-871-1877; FAX: 052-882-2963)



Ban chap thuan N b LEERR

Nguwdi chiu trach nhiém nghién ctru: Tetsuya Ito, Khoa Nhi, Bénh vién Dai hoc Yté Fuijita

Toi da duoc gidi thich bang van ban vé& "Chuwong trinh nghién clru mé rong cac bénh
thudc dbi twong xét nghiém sang loc dai tra tré so sinh" va da hiéu day du vé cac ndi dung
duwéi day (Vui Iong tich vao dau 6 vudng clia cac ndi dung da hiéu sau khi duoc giai thich
trong sb cac cau sau day).

[J Muc dich, y nghia, phwrong phap thure hién va rti ro dw doan clia chwong trinh nghién
clru nay.

[J Co phat sinh chi phi xét nghiém tw chiu.

[J Du khéng tham gia nghién ciru ndy ciling sé khdng phai chiu bat ky bét loi nao trong
viéc chdm séc y t& sau nay.

[J DU d& chép thuan van cé thé rit lai viéc chép thuan dé bat ctr Iic ndo.

[ Puoc xem xét day di vé viéc bdo vé thong tin ca nhan.

[0 Céch thirc thong bao két qua.

[J Phuong cham bao quan va st dung mau thir sau khi két thic xét nghiém.

Ban c6 chép thuan tham gia vao nghién cru nay va tién hanh xét nghiém sang loc dai tra
kiéu ma&i khéng?

J Co 1 Khoéng

Ngay thang nam Reiwa

Ho tén (phu huynh): (Mbi quan hé: )
Dia chi:

Tén co’ quan y té noi sinh con:

Ban rat lai chap thuan
Nguwoi chiu trach nhiém nghién ctru:
Tetsuya Ito, Khoa Nhi, Bénh vién Pai hoc Y té Fujita

Tén dé tai nghién ctru: V& "Chuong trinh nghién clru mé réng cac bénh thudce déi twong
xét nghiém sang loc dai tra tré so sinh"
T6i xin rit lai viéc d& chap thuan tham gia vao nghién ctwu nay.

Ngay thang nam Reiwa

Ngay sinh con (Ngay thang nam Reiwa )
Ho tén (phu huynh):

Dia chi:



