Xét nghiém gy skl ¢
St nghie y

Xét nghiém sang loc ALD, ro6i loan
dai tra tré so sinh
* T4t cd céc em bé déu dugc xét nghiém bdng chi phi nha nudc.
(Phu huynh phdi chiu mét phdn chi phi)

S& 1dy thém mot lugng nhd mau khi tién

hanh 1ay méu ra gidy loc dé xét nghiém

sang loc dai tra tré so sinh.

* Tién hanh xét nghiém em bé theo tiy chon.
(Phu huynh phdi chiu phan phi xét nghiém nay)
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Ket qua
Truong hop binh thuong Truong hop nghi ngd c6 bat thudng

Két quad s& dugc glii qua dudng buu Ching téi sé& théng bdo ngay lap tuc

dién dén co sd y té trong khodng 2-3 théng qua co sd y té da tién hanh

tuan ké td khi 1lay mau. 14y mau. Can phai tién hanh xét
nghiém chi tiét.

Nghi ngd khéng cé nghia 1la da mic bénh.

Cc6 thé ching t6i s& yéu cdu 14y mau 1lan thi hai dé xac nhéan.
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bieu tri
Suy gidm mién dich két hop tram trong (SCID)

Phuong phédp didu tri chd yéu hién nay 1a “Ghép té bao gbc tao
mau” nghia 1a cdy ghép tly xuong hodc mau cubng rén. Khéng thé
cliu sinh mang em bé bi suy gidm mi&n dich két hop trdm trong néu
khéng nhanh chéng cdy ghép mau cudng rén (mdu & "cubng rén" cla
em bé) hodc tdy xuong tU ngudi trong gia dinh hodc ngudi khéc cé
HLA (loai bach cdu) phti hop. Hon nia, ngay cang c6é nhiéu em bé
do chdn doan cham va d3 mic bénh truyén nhiém tram trong nén
khéng thé clu dudc du c6 tién hanh ciy ghép té bao gbc tao mau.
Chan dodn sém tré so sinh bi mdc chlng suy gidm midn dich két
hop tram trong khi tién hanh xét nghiém sang loc dai tra, trudc
khi em bé bi m&c bénh truyén nhiém, dem lai hy vong nang cao két
qud diéu tri bidng cly ghép. Ngoai ra, cac chuong trinh nghién ctu
vé "Liéu phdp gen", v.v. ciing dang dugc tién hanh.
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ROi loan du tru Lysosome

Cac bénh rdi loan du trd Lysosome ndy cé thé didu tri bing "Liéu
phap thay thé men tiéu héa" nghia 13 dua céc men tiéu héa bi thiéu
hut vao. Pua ché phém men tiéu héa vao co thé bdng truyén tinh
mach nhdm phan gidi cdc chit bAt thudng bi tich tu lai, gidp
khéng ché dugc qua trinh tién tridn bénh. Ngoai ra, ciing c6 mot
sbé trudng hgp bénh nhan dat dugc hiéu qud tuong ty théng qua
thubc ubng. Tay theo loai bénh va mic d6 ning nhe ma cé trudng
hop can phdi b&t dau diéu tri ngay nhung cling cé trudng hgp phdi
theo déi tinh hinh tdng trudng va phat tridn cta tré, v.v. dé can
nhic thdi didm bit diu didu tri.

Bénh loan duong chat tring thuong than (ALD)

Khi xudt hién céc triéu ching, tién hanh cidy ghép té bao gbc tao
mau cang som cang tot s& gitp khéng ché dugec qua trinh tién trién
bénh. C6 thé sé khéng phat huy dG hiéu qud didu tri sau khi cac
triéu ching da xudt hién do d6 diéu quan trong 1a phdi tién hanh
chup MRI dinh ky va khi cé dau hiéu bat thudng phdi xem xét ngay
viéc ghép té bao gbc tao mau.

Piéu quan trong nhit 1la
phét hién sém va diéu tri thich hop.

bénh thiéu hut ADA,

duy tru Lysosome
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Muc dich cua viéc xét nghiém nay la gi?

Tra 1oi:

pé phat hién som cédc bénh nan y. Du em bé nhin bén
ngodi cé vé khde manh nhung van cé thé tidm 4n céac
bénh bam sinh. Viéc phat hién va diéu tri sém cé thé
giam thidu tdi da cac réi loan phéat trién, v.v.

C6 nhit thiét phdi tién hanh xét nghiém khéng? ™%

Trad loi:

Viéc xét nghiém nay khéng phdi 1a b&t budc. Tuy
nhién, vi day 1la nhlng cin bénh radt hiém gip, kho
chdn doan va didu tri nén ching téi khuyén nghi tién
hanh xét nghiém v&i tit cd cac em bé.

C6 tén phi xét nghiém khdéng?

Tra 1oi:

Viéc xét nghiém nay 1a tiiy chon do d6 sé& tén phi xét
nghiém. Vui 1déng hdi co s& y té thudng kham vé chi
phi.

Néu em bé cé nghi ngd bi mic bénh thi phai 1am thé nao?

Tra 1loi:

Ching t6i sé& 1lién lac théng qua co s& y té da tién
hanh 14y mau. Khi d6é ching t6i sé& théng bdo va gidi
thiéu céc co sd y té cé thé xét nghiém chi tiét va
diéu tri. pé bao vé em bé quy gia, ching téi da coé
s&n co cédu td chlc hd tro véi su phdi hop gilla cac
co s& y té tién hanh xét nghiém chi tiét, bédc si tu
van chuyén mén va co sd xét nghiém dé em bé cé thé
nhanh chéng dugc diéu tri chuyén mén néu chéng may
phét hién ra bénh. Cac théng tin cd nhan sé& dugc bao
vé va quadn 1y chat cheé.

Vui 1long lién hé voi bénh vién ching toi

néu ban muén xét nghiém.
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Hiép hoi Mang ludi bénh hiém gip Aichi RS
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Thong bao vé
xét nghiém sang loc mo réng
cac bénh hiém gap

Ngoai cdc xét nghiém sang loc dai tra tré so sinh
thoéng thuong con cb thé xét nghiém bd sung thém vé
réi loan du tru Lysosome, suy gidm midn dich
két hop tram trong (SCID) do thiéu hut
adenosine deaminase, bénh loan duong chat
tréng thuong than.

Nhing bénh nay rit khé chdn doan va néu phat hién sau khi da
xudt hién triéu ching thi c6 thé hiéu qud diéu tri sé& khéng
phat huy ddy dt nhung néu phat hién sém sé& cé
thé thyc hién dugc nhiéu bién phép xu 1y.

Vui 1ong xem xét vé xét nghiém bd sung cac bénh nay
vi sy phat tridn khée manh cla em bé.

Giam sat tong quat: Tetsuya Ito
(Gido su Khoa Nhi, Bénh vién Pai hoc Y té Fujita)
Hiép hoi Mang 1udi bénh hiém g&dp Aichi

Phat hanh vao thang 2 nam 2024



Suy giadm m;én dich két hop tram trong (SCID)
do thiéu hut adenosine deaminase (ADA)

Benh suy glam mién dich két hop tram trong 1la benh do réi loan
mién dich bam sinh khlen bénh nhan hau nhu khoéng co té bao Lympho T,
la té bao tham gia mién dich trong mau, va céac té& bao Lympho B,
1a té bao tao ra khéng thé chéng lai tac nhan gay bénh, ciing khéng
hoat déng do d6 khéng thé bao vé co thé khdi cac tac nhan gay bénh
khién bénh nhan lién tuc bi mic cdc ching bénh truyén nhiém.

Céc triéu
ching cha
yéu

R6i loan
phat trién,
Bénh vé da
Viém phéi, tiéu chay, et i
- ac triéu

ndm Candida miéng, - = z
p 0c ® )\ chu’ng dée }fuat

viém tai giua, v hién trén
nhiém triing méau, khap co the
phdn Ung phu nghiém

trong véi vac-xin sbéng

(vEc-xin Rotavirus,
vic-xin BCG, Vv.v.) -
(4 -

* Khéng phdi tdt cd céac triéu
ching déu xut hién.
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Cac triéu ching va dic diém cu thé

Trong giai doan dau khi méi sinh, hdu hét céc em bé
déu khéng c6 triéu ching va khéng thé phan biét
dugc véi tré khde manh néu khéng xét nghiém.

3 tré so sinh thdi ky diu, em bé thudng xuyén mic
cac bénh truyén nhidm trdm trong nhu viém phéi,
nhiém triing mau, viém da day rudt, v.v.

Cé trudng hop tdng cdn chdm do tiéu chdy man tinh
hodc réi loan hép thu.

Cé trudng hdp i vong do khdi phat v&i cac triéu
chung viém ph01 tram trong hodc nhidm triing mau va
chén doan chdm nén khdéng dugc didu tri thich hop.
C6é trudng hop tiém vic-xin séng (vic-xin Rotavirus,
vic-xin BCG, v.v.) trudéc khi céac triéu ching xuét
hién va duogc chdn doan.

Viéc tiém céac loai vic-xin séng nay cho em bé bi suy
gidm mién dich két hgp trdm trong cé thé gay ra cac
tadc dung phu nghiém trong, de doa dén tinh mang.

Suy gidm mi&n dich két hop tradm trong 1a bénh cé xac suidt td vong & tré
duéi 1 tudi cao néu khéng dugc didu tri sém thich hop. Néu chdn doan muén
va cho tré tiém vic xin séng nhu BCG, v.v. s& khién tré roi vao tinh trang
rdt nguy hiém.

Thiéu hut ADA 1a mét trong nhiing bénh gay ra SCID, nhung cé khd ning
khéng dugc phat hién ra qua xét nghiém sang loc SCID do nha nudc va chinh
quyén dia phuong thyc hién theo dy &n kiém ching. Ching tdi dang tién
hanh xét nghiém riéng cadn bénh nay bdng phuong phdp xét nghiém khac.

Néu phat hién sém, cé tné diéu tri.
Hay xét nghiém bénh thiéu hut ADA la nguyén nhan
gay ra SCID!

Giadm sat: Hideki Muramatsu, Gidng vién Khoa Nhi,
Bénh vién truc thudc Khoa y t&, Pai hoc Nagoya
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R6i loan dy trd Lysosome

R6i loan du tri Lysosome 1a bénh nhu thé nao?

"Lysosome" gidng nhu céc tdi trong té bao ngudi, cé chic ning
phan hiy va bai tiét cac chat khéng con cdn thiét. Lysosome
chiia nhiéu chdt dam dugc goi 1a "Men tiéu héa" va hoat dong
clia cdc men tiéu héa nay gidp phan hiy cédc chdt mé va dudng,
v.v. khéng cdn can thiét. Khi hoat déng cl@a cédc men tiéu héa
trong Lysosome suy gidm, cédc ch&t cdn phdi dugc phan hliy sé&
tich tu lai trong té bao. Vi nguyén nhan nay, cadc té bao khéng
hoat déng dugc binh thudng gdy ra cac bénh dugc goi chung la
Bénh réi loan du tri Lysosome. C6 khodng 60 loai bénh réi loan
du tru Lysosome dugc biét dén va trong sbé d6 cé loai da cé
phddng phap diéu tri méi, cé thé hy vong gidm thiéu téi da sy
tién trién hodc phat sinh triéu ching bang cach phat hién va
bit dau diéu tri bénh tu sém nhit cé théd sau khi sinh. Do do,
ching téi tién hanh xét nghiém bén loai bénh thudc bénh réi
loan du trd Lysosome gdm bénh Pompe, bénh Fabry va bénh
Mucopolysaccharidosis loai I va II.

Bénh Pompe

Pay la can bénh do chét dugc goi la Glycogen tich tu trong
Lysosome, lam suy yeu co bap va gay ra nhidu triéu ching réi
loan khéac nhau.

Loai nghiém trong nhit 1a "Loai tré so sinh", khdi phat ching
co tim phl dai va céc réi loan hé hdp td vai thang tudi sau
sinh va 1a cadn bénh tradm trong cadn phdi 14p may hé hép nhan
tao hodc cé khi din dén ti vong do suy tim. Loai nhe hon loai
nay 1la "Loai khdi ph&t mudén", céc triéu ching yéu co, v.v. khdi
phat vao thdi ky tho du trd di. Loai & tré so sinh hiém gdp
hon so v&i Loai khdi phat muén, nhung cé thé thdy rang néu
tién hanh xét nghiém ngay sau khi sinh va phat hién ra ciing
nhu b&t ddu didu tri sém thi cé thé chin ducdc hodic lam cham
lai qua trinh tién trién cta bénh.

Bénh Fabry

bay la can benh do cac chat bat thudng tich tu trong mach
mau khdp co thé, gay dau nhlc chan tay va céac triéu chung vé
than, tim, mach mau ndo, m&t, v.v. DAy la bénh di truyén nhidm
séc thé gidi tinh va khdi phat & céc bé trai nhung ciing cé
trudng hop phu ni cé triéu ching nay tuU sau tudi thanh nién.
Vi céc triéu ching nay bit diu xudt hién td 5 - 6 tudi trd di
do d6 du da dugc phat hién khi xét nghlem sang loc dai tra
cling khong dugc diéu tri ngay lép tuc ma phdi quan séat can
thén vé viéc xult hién triéu chung, v.v. dé xac dinh thoi diém
bit dau diéu tri. O cac bé gai, du két qua xét nghiém sang
loc dai tra 1a binh thudng nhung vadn c6é thé khdi phat tu thdi
ky tudi day thi &én thdi ky sau tudi thanh nién trd di do &6
ching téi chi tién hanh xét nghiém sang loc dai tra déi véi
cac bé trai.

Bénh Mucopolysaccharidosis loai I va II

Pay 1a can bénh phat sinh do céc chdt duoc goi 1la
Mucopolysacchar1d051s tich tu khdp co thé. Bay la loai bénh
tién trién gay viém tai glda, co ruat khdp, bién dang mat, duc
thdy tinh thé (khéng thay & loai II), réi loan hé hap, bénh van
tim, réi loan tdng trudng va phéat trién, v.v. Khéng cé su khéac
biét vé gidi tinh & loai I, nhung loai II 1& bénh mang tinh di
truydn nhiém s8c thé giéi tinh do d6 hdu nhu chi khéi phat &
cac bé trai. C6 thé hy vong ngdn chdn hodc lam chadm qua trinh
tién tridn cta cac triéu ching nay bidng viéc phat hién sém va
tién hanh cdc liéu phdp thay thé men tiéu héa hodc ghép té bao
gbc tao mau.

Gidm séat: Gido su Tetsuya Ito, Khoa Nhi,
Bénh vién Dai hoc Y té Fujita

Bénh loan duong chit tring thuong than (ALD)

M6t loai bénh peroxisomal xdy ra chd yéu & bé trai. C6 mot
sbé dang bénh da dugc biét dén trong dé dang dai ndo tré em 1la
loai tradm trong, céc té bao than kinh va soi than kinh trong
ndo, v.v. bi thodi héa, xay ra réi loan ndéi tang & tuyén thugng
than, 13 noi sadn xudt ra cac hormone can thiét cho co thé, lam
tién trién nhanh chéng cac triéu ching gidm tri tué, hanh vi
bat thudng, gidm khd nidng van déng va thi lyc, v.v. Néu khéng
tién hanh diéu tri, chi trong vong 1 dén 2 nam sau khi céac
triéu ching xudt hién, bénh nhan sé& phdi ndm liét giudng nhung
c6 thé ngdn chan hoac gidm nhe céc triéu ching nay bdng céch
tién hanh diéu tri cay ghep tay xucng, v.v. khi m&i khdi phat.

Vi bénh sé& tién tridn néu kham va chdn doan sau khi da xuit
hién triéu ching do d6 ching téi tién hanh chidn doan trudc
bdng xét nghiém sang loc dai tra tré so sinh kiéu m&i va tién
hanh chup MRI dinh ky &8 kiém tra xem c6 kh&i phat hay khéng.
Tuy nhién du da bi chdn doan 1la mic bénh nay ctng khéng cé
nghia 13 chic ch&n sé& xuit hién triéu ching bat thudng. Chi
tién hanh xét nghiém sang loc dai tra bénh nay dbi véi céc bé
trai.

Nhing diém can luu §

Do tinh chit cta viéc xét nghiém, bénh nao cing cé
trudng hop phat hién ra & ngudi binh thudng hodc bénh
nhan rat nhe khéng can diéu tri.

Ngoai ra, di khéng tim thdy bit thudng trong quéa trinh
xét nghiém nay ctng khéng c6 nghia la cé thé loai tru
hoan toan bénh.

Mit khac, & nhing bénh nhan tram trong, ciing cé trudng
hop cdc triéu ching vAn tidn tridn du da dugc b&t dau
diéu tri tu rat sém.

Tuy nhién, do céc bénh nay déu 1la cac bénh khé chan
dodn nén da cé bédo cédo vé cac trudng hgp bénh nhéan
khéng dugc chdn doan bénh trong nhidu nim khién viéc
didu tri bi cham. Xét nghiém nay giGp phat hién bénh
sém nh&t trong kha ning cé6 thé d8 cé bién phap xd ly
thich hop.

Hay lam thém xét nghiém sang loc mo
réong dé bao vé “Em bé quy gia” cua ban!

Em bé khéng thé dién ta bing 1&i néi
dli ¢6 cam thdy dau dén dén mic nao.
Trudc khi quéa mudn...

"Phat hién som cho con"

P6 1la diéu me cé thé lam ldc nay.



