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Chwong Trinh Xét nghiém Sang loc Giot Mau
cho Tré So sinh & WA

WA Newborn Bloodspot Screening Program

Xét nghiém -sang loc tré mé&i sinh cua quy vi

Moi em bé déu duoc kiém tra lic mai sinh d& xem cac em dwoc khde manh va xét nghiém sang
loc giot mau cua tré so sinh la mdt phan cla cac kiém tra strc khde thudng 1€ nay.

Tai sao Xét nghiém sang loc Giot Mau cho Tré So’ sinh quan trong
nhw vay?

Xét nghiém sang loc Giot Mau — thuwdng dwoc goi la xét nghiém “Guthrie” hoac “trich mau & got
chan” —1a m‘(f)t kiém tra strc khde quan trong cho con quy vi nham gitp phat hién cac tinh trang
bénh di truyén nghiém trong cé thé khéng biéu hién ré rét lic maéi sinh.

Xét nghiém nay cé thé phat hién cac t‘mh trang strc khde trong co thé clia con quy vi trwéc khi bé
bi bénh va trong khi van con thoi gian diéu tri dé tao mot thay dbi.

Ct khodng 1000 tré so sinh s& c6 mét em bj mét trong cac tinh trang strc khde nay nhwng da sb
cac em co6 vé khde manh, khong thay cé dau hiéu s&m nao biéu hién cho cac bénh tiém an. Néu
khéng dworc diéu tri sém, cac tinh trang sirc khde nay co thé gay khuyét tat vé thé chat va/hoac tri
tué khong thé hdi phuc dwoc — tham chi la tlr vong.

Khong nhat thiét la gia dinh quy vi phai c6 tién s bi cac tinh trang strc khde nay méi gay nguy
co cho con quy vi — da so tré so sinh Mac cac tinh trang sirc khde nay xuat phat tlr cac gia dinh
khéng co tién st bénh.

Xét nghiém sang loc nay dwoc khuyén khich manh mé la nén thwe hién cho tat ca tré so sinh. Bac
si hodc chuyén vién hd sinh sé yéu cau sw dong y clia quy vi cho viéc xét nghiém nay va ho cé thé
tra 101 thém cac cau héi ctia quy vi vé chuong trinh nay.

Xét nghiénj nay dwoc cung cap mién phi va ndm trong chwong trinh cham séc thuwong 1é cho tré
so sinh & Uc trong hon 50 nam qua. Xét nghiém nay hién th&i giup phat hién khoang 35 tré so
sinh c6 mét tinh trang strc khée & WA mdi nam.

Xét nghiém nay bao gém nhirng gi?

Xét nghiém nay la mét tha thuat don gian thuwdng duoc thwe hién sau khi con quy vi dwoc sinh ra
khoang 48 dén 72 gi¢». Chuyén vién hd sinh hay y ta sé trich mau tr gét chan cta con quy vi, dé
vai giot mau trén phiéu mau bang gidy thAm. Khi da kho, phiéu mau nay sé dwoc géi phan tich tai
dich vu bénh ly ctia Tiéu bang la PathWest.

Néu quy vi sinh con tai nha hay r&i bénh vién sém, quy vi sé can thu xép véi chuyén vién ho sinh
cla minh dé con quy vi dwgc xét nghiém.
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Tai sao con toi c6 thé can mot xét nghiém lap lai?

Viéc can mot xét nghiém I&p lai thwong 1a do ¢6 van dé nao dé trong khi ldy mau mau lan diu hodc
viéc xét nghiém da khong cho két qua ro rét.

Yéu cau thg’c hién mQt xét nghiém lap lai khc}ng c6 nghia la con clia quy vi cé6 mét tinh trang suc
khoe (da so céc‘em cénrxét nghiém lap lai déu khéng cé tinh trangrsu’c khée) nhwng dieu quan
trong la quy vi can thu xép cho xét nghiém lap lai cang sém cang tot.

Khi nao toi sé biét két qua?

Neéu két qua cta xét nghiém la binh thwdng, quy vi sé khéng duoc thdng béo veé két qua, nhung
cac két qua nay sé dwoc g&i cho chuyén vién hd sinh hay bénh vién noi quy vi sinh con.

Néu xét nghiém cho thay két qua béat thuwong, quy vi sé duwoc lién lac ngay sau do, va quy vj va con
quy vi sé dwoc gi¢i thiéu den mét bac si chuyén khoa. Vi bac si chuyén khoa nay sé thao luan vé
két qua v&i quy vi va thu xép dé lam cac xét nghiém chan doan bénh.

Co6 phai két qua bat thwéng cua xét nghiém sang loc ¢é nghia la con toi
c6 mot tinh trang strc khée hay khéng?

Mot két qua bat thwerng khdng xac nhan rang con ctia quy vi cé6 mét tinh trang strc khde. Xét
nghiém giot mau chi la moét xét nghiém sang loc. Theo doé, xét nghiém chi xac dinh dwoc cac tré
so sinh c6 nguy co cao cé moét tinh trang strc khoe.

Sé can co xét nghiém chan doan bénh va viéc chan kham b&i mét bac si chuyén khoa dé khang
dinh xem con quy vi c6 tinh trang strc khdée d6 hay khéng. Xét nghiém thém nay can duwoc thuc
hién cang s&m cang t6t d& néu can dén viéc diéu tri, thi viéc nay cling cé thé dwoc bat dau cang
s&m cang tot.

Phiéu mau giot mau sé dwoc xr ly nhw thé nao?

Sau xét nghiém, cac phiéu mau giot mau sé duoc lwu trir an toan tai co s& & Nedlands cua
PathWest cho dén hai nam trwéc khi dworc tiéu hdy. Quy vi cé thé xin lay lai phi€u mau mau cla
con minh bang cach gé&i thw yéu cau den PathWest.

Trong khi dwoc lwu trir, phiéu mau mau cé thé dwoc dung dé kiém tra lai két qué xét nghiém cla
con quy vi ho&c thuc hién thém cac xét nghiém néu con quy vi bi bénh. Phiéu nay ciing c6 thé
dwoc dung dé cai thién chwong trinh xét nghiém sang loc cia WA hodc dé phat trién cac xét
nghiém mai. Trong cac trwedng hgp nay, théng tin ca nhan cdia con quy vi sé dwoc loai bo truéc
khi str dung.

Phiéu mau mau nay khéng dwoc st dung trong bat ky tredng hop ndo khac ma khéng cé

thda thuan bang van ban cla quy vi, nguoi giam hd clia con quy vi hodc co quan c6 thdm quyén
hop phap chang han nhw tda an. Luat Lién bang vé Quyén Riéng tw va cac chinh sach clia Bénh
vién va PathWest bao mat moi théng tin vé cac tré so sinh va két qua xét nghiém ctia cac em.

Cac gi®i han cua xét nghiém sang loc

Céc co ché bao dam chat lugng duoc ap dung dé bao dam réng qua Chwong trinh Xét nghiém
Sang loc Giot’Méu chq Tré So sinh & WA, tat ca tré so sinh & Tay Uc déu dwoc xét nghiém giot
mau va cac két qua deu hop lé.
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Mac du viéc xét nghiém sang loc giot mau cho tré so sinh da dwoc cho thay 1a dang tin cay nhung
cling nhw véi bat ky xét nghiém trong phong thi nghiém nao, van cé thé xay ra cac két qua dwong
tinh va am tinh khéng chinh x&c. Vi ly do nay, khéng thé chi dwa vao mét minh xét nghiém sang
loc nay dé loai trir khd nang dira bé cé thé c6 mét tinh trang sirc khoe.

Néu quy vi c6 bat ky nghi ng nao la con minh c6 thé bi mét tinh trang strc khoe nao do, quy vi
nén tién hanh viéc diéu tra thém Iap tirc.

Vi du nhw, xét nghiém sang loc cho chirng xo nang (cystic fibrosis), sé& chi phat hién dwoc 95 phan
tram tré so sinh c6 tinh trang stc khde nay. Xét nghiém nay cling c6 thé phat hién moét sé it cac bé
khée manh cé gen gay chirng xo nang.

Xét nghiém sang loc phat hién dwoc cac tinh trang strc khée nao?

C6 moét s tinh trang sg’vc kh@e dwoc phat hién qua xét nghiém sang loc, cac tinh trang strc khoe
dwoc phat hién pho bién nhat la:

Giam nang Tuyén Giap Bam sinh, gay ra do thiéu kich thich t6 tuyén giap, co thé dan dén tinh
trang kém phat trién va thiéu nang tri tué. Neu dwoc phat hién sém va diéu tri véi thudc tri tuyén
giap, dira bé sé tang trwdng va phat trién binh thuwdng.

Réi loan chuyén héa dwong siva xay ra khi co thé tré so sinh khéng chuyén héa dwoc phan
dwong trong sira, thuwong goi 1a dwdng siva. Réi loan nay cé thé gay tén thwong cho ndo va gan
de doa dén tinh mang trong vong mét tuan sau khi sinh. Mot ché dd &n ubng dac biét khdng cé
stra s& gilp ngan chan nhirng van dé nay.

Xo Nang do mét gen bj khiém khuyét gay ra dich nhay dac trong phoi va duong rut. C6 nhiing
phwong phap diéu tri dwoc chap thuan dé gitp ngan ngtra viéc kém phat trién, nhiém triang nguc
va giam tudi tho.

Réi loan chuyén héa Axit Amin (nhw phenylketonuria) gay ra do co thé tré so sinh khéng thé
chuyén héa axit amin. Tri liu v&i ché do &n udng dac biét va chat bd sung co thé gitp trénh thiéu
nang tri tué, co giat, ton thwong ndi tang va cac bién chirng de doa dén tinh mang.

Roi loan Oxi héa Axit Béo gay ra do co' thé tré so sinh khong thé chuyén hoa chét béo thanh
nang luvgng. Diéu tri bang mot ché dd an udng it,chéjt béo, chat b’(“) sung dinh dué’ng, va tranh nhin
&n co thé gilp ngén ngwra tinh trang dwéorng huyét thip va cac bién chirng de doa dén tinh mang.

Réi loan chuyén héa Axit Hiru co’ gay ra do co thé tré so sinh khéng thé chuyén hoéa

axit amin thanh n&ng lwong. Diéu tri bang mét ché do an udng it chat dam véi chat bd sung dinh
dwéng co thé gitp tranh tinh trang bi nén mra, co giat va cac bién chirng de doa dén

tinh mang.

Tang san Tuyén Thwong than Bam sinh (CAH) gay ra khi co thé tré so sinh khong thé tao ra

da mot kich thich td goi 1a cortisol hdu gitp kiém soat cach tré so sinh phan &ng véi ap lwe binh
thwdng. Mot kich thich té khac nhdm gitp kiém soat sy can bang gitra nwéc va muébi ciing cé thé
bi gidm trong co’ thé céac tré so sinh cé tinh trang strc khde nay va cé thé dan dén cac bién ching
de doa dén tinh mang. Diéu tri s&ém véi viéc thay thé kich thich t6 Ia quan trong dé diéu chinh mirc
do kich thich t6 va ngan nglra cac bién ching.
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Teo Co Tuy séng (SMA) l1a mét tinh trang strc khde gay gian doan hoat déng cla té bao than
kinh trong cot tiy séng c6 chirc nang diéu khién co bép. Cac co bap tré nén rat yéu va tré so sinh
bi tinh trang strc khde nay gap kho khan trong viéc tap 1an, ngdi, bo, di va thd. Cac trj liéu mai cd
thé gitp bao ton dwoc cac té bao than kinh nay va gitp gilr cho cac co bap tiép tuc hoat déng néu
bénh dwoc chin doan sém.

Suy giam Mién dich Két hop Tram trong (SCID) gay ra khi co thé tré so sinh khéng thé tao

ra cac t& bao mién dich quan trong goi 1a t& bao bach cau. Khéng cé cac té bao bach cau tré

so sinh c6 nguy co bj cac bénh nhiém tring de doa dén tinh mang. Diéu tri sém véi thudc khang vi
sinh c6 thé ngdn ngtra cac bénh nhiém tring cho dén khi viéc diéu tri lau dai hon co thé bat dau.

Trong twong lai c6 thé cé thém céac tinh trang strc khde khac dwoc thém vao Chwong trinh Xét
nghiém Sang loc Giot Mau cho Tré So sinh & WA.

Hay 14y thém théng tin vé xét nghiém giot mau cho tré so sinh ti:

* HealthyWA website

* Bac sThoac chuyén vién hd sinh clia quy vi

* WA Newborn Bloodspot Screening Program
PathWest Laboratory Medicine WA
PP Block, QEIl Medical Centre
Verdun Street
NEDLANDS WA 6009
Dién thoai: (08) 6383 4171
Email: wanbs@health.wa.gov.au

WA Newborn Screening Program

Dé 14y ban dich cla tap tai liéu hay truy cap vao HealthyWA website

Néu quy vi can giip d& vé thong tin dich thuat & cac noi nay, hay goi cho Dich vu Bién dich va
Thong dich (Translating and Interpreting Service) qua s6 131 450.

BPuwoc WA Newborn Bloodspot Screening Program soan thao véi sy giup d& cua Office
of Population Health Genomics. © Department of Health 2023

Ban quyén cua tai liéu ndy thudc vé Chinh quyén Tiéu bang Tay Uc trir khi cé ghi nhan nao khac. Ngoai trir bat ky giao dich cong
b&ng nao cho cac muc dich riéng tu vé hoc tap, nghién citu, phé binh hay danh gia, khi dugc cho phép thé theo cac diéu khoan
cuia Dao luat Ban quyén nam 1968, khéng dudc sao chép hay st dung lai phan nao trong tai liéu nay cho bat ky muc dich ndo ma
khdng cé van ban cho phép ctia Chinh quyén Tiéu bang Tay Uc.
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https://www.healthywa.wa.gov.au/en/Articles/U_Z/Your-newborn-babys-screening-test
https://www.healthywa.wa.gov.au/en/Articles/U_Z/Your-newborn-babys-screening-test

