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8 Ñieàu Maø Caùc Cha Meï Caàn Bieát 
Veà Caùc Thöû Nghieäm 

Cho Treû Sô Sinh Do Caùc Cô Quan  
Y Teá Chuyeân Moân Thöïc Hieän

1.	Cô quan thöû nghieäm ñeå truy taàm beänh taät cuûa treû sô 
sinh cuûa tieåu bang Texas seõ thöû nghieäm 27 taät baåm 
sinh hieám thaáy ôû treû sô sinh. Nhöõng thöû nghieäm naøy 
raát quan troïng cho söùc khoûe cuûa con chuùng ta.

2.	Nhöõng treû em maéc caùc taät baåm sinh naøy coù theå troâng khoûe 
maïnh luùc môùi sinh. Nhieàu dò taät khoâng theå thaáy ñöôïc.

3.	Nhöõng vaán ñeà traàm troïng nhö chaäm trí, beänh taät hoaëc 
töû vong coù theå phoøng ngöøa neáu ñöôïc phaùt hieän töùc thì.

4.	Treû sô sinh tröôùc tieân ñöôïc thöû nghieäm 1, 2 ngaøy sau 
khi sinh, tröôùc khi rôøi beänh vieän vaø thöû moät laàn nöõa 
khi caùc em ñöôïc 7 ñeán 14 ngaøy taïi phoøng maïch baùc só 
hoaëc phoøng khaùm ngoaïi chaån.

5.	Ñeå thöïc hieän caùc cuoäc thöû nghieäm, caùc cô quan y teá 
chuyeân moân seõ laáy vaøi gioït maùu töø goùt chaân em beù.

6.	Beänh vieän vaø cô quan y teá chuyeân moân seõ giöõ baûn keát 
quûa thöû nghieäm. Haõy ñieän thoaïi cho caùc cô quan naøy 
neáu baïn muoán baøn luaän veà keát quûa thöû nghieäm.

7.	Nhieàu em beù caàn thöû nghieäm theâm. Baïn seõ ñöôïc 
thoâng baùo trong tröôøng hôïp naøy. Ñieàu raát quan troïng 
laø baïn phaûi cho em beù ñöôïc thöû nghieäm caøng sôùm 
caøng toát.

8.	Neáu baïn coøn thaéc maéc, baïn coù theå noùi chuyeän vôùi cô 
quan y teá chuyeân moân hoaëc tieåu ban phuï traùch söùc 
khoûe coäng ñoàng cuûa tieåu bang Texas – Chöông trình 
thöû nghieäm treû sô sinh. Soá ñieän thoaïi mieãn phí laø 
1-800-252-8023; ext 2129
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Galactosemia (GALT) GALT laø chöùng khieám khuyeát 
baåm sinh khi cô theå em beù khoâng tieâu hoùa ñöôïc chaát 
ñöôøng Galactose trong söõa. Tyû leä laø 1/50,000 treû sô sinh 
bò beänh naøy. Haäu quûa seõ khieán thuûy tinh theå trong maét 
em beù bò ñuïc (maét cöôøm), gan bò xô, chaäm trí khoân hoaëc 
coù theå cheát. Ñeå ñieàu trò, coù theå thay theá baèng söõa laøm 
töø ñaäu naønh hoaëc söõa khoâng coù ñöôøng galactose.

Homocystinuria (HCY) HCY gaây neân bôûi söï khieám 
khuyeát baåm sinh dieâu toá laøm ngaên chaën söï tieâu hoùa cuûa 
chaát ñaïm, ñöa ñeán söï chaäm trí, roãng xöông neáu khoâng 
ñöôïc chöõa trò kòp thôøi. Tyû leä laø 1/350,000 treû sô sinh 
taïi Myõ maéc beänh naøy. Ñeå chöõa trò, em beù caàn phaûi tieát 
giaûm caùc loaïi thöïc phaåm dinh döôõng coù chaát Cystin 
hoaëc duøng thuoác boå xung.

Maple Syrup Urine Disease (MSUD) MSUD laø söï 
khieám khuyeát khi cô theå khoâng haáp thuï ñöôïc moät soá 
chaát ñaïm, xaûy ra ôû 1/200,000 treû sô sinh taïi Myõ. Chöõa 
trò sôùm baèng caùch tieát giaûm chaát ñaïm trong khaåu phaàn 
dinh döôõng haøng ngaøy coù theå traùnh ñöôïc töû vong vaø 
chöùng chaäm trí khoân traàm troïng. Tyû leä naøy cao hôn ôû 
nhöõng ngöôøi goác Mennonites.

Medium Chain Acvl-CoA Dehydrogenase (MCAD 
Deficiency) MCAD laø tình traïng phoå bieán khi cô theå 
khoâng theå tieâu hoùa ñöôïc ñöôøng cuûa caùc chaát Acid beùo. 
Neáu khoâng phaùt hieän sôùm, em beù coù theå bò cheát ñoät 
ngoät. Caùch trò lieäu raát ñôn giaûn laø aên uoáng ñuùng caùch, 
vaø duøng ñeàu ñaën nguoàn thöïc phaåm dinh döôõng coù chöùa 
dieâu toá naøy. Chöa coù tyû leä chính xaùc veà loaïi beänh naøy, 
öôùc ñoaùn tyû leä khoaûng 1 trong 15,000 treû sô sinh.

Other Family Acid Oxidation (FAO) Disorders Ngoaøi 
chöùng roái loaïn MCAD, chöùng roái loaïn FAO cuõng coù theå 
phoøng ngöøa nôi treû sô sinh nhôø nhöõng thöû nghieäm, FAO 
laø chöùng roái loaïn baåm sinh do caùc loaïi dieâu toá phaân hoùa 
caùc acid beùo, tuøy thuoäc vaøo loái caáu truùc cuûa moãi loaïi acid 
beùo. Neáu khoâng phaùt hieän sôùm vaø ñieàu trò kòp thôøi, haäu 
quûa seõ daãn tôùi hoân meâ, ñoäng kinh hoaëc töû vong. Hieän nay 
ngöôøi ta chöa roõ tyû leä ôû treû sô sinh laø bao nhieâu vì chöùng 
naøy chæ môùi ñöôïc phaùt hieän gaàn ñaây.

Phenylketonuria (PKU) Chöùng khieám khuyeát baåm 
sinh cuûa dieâu toá ñeå giuùp tieâu hoùa chaát phenyl-alanine, 
moät loaïi amico acid raát caàn thieát cho söï phaùt trieån cuûa 
naõo boä, xaûy ñeán cho 1/19,000 treû sô sinh taïi Myõ. Neáu 
khoâng phaùt hieän hay ñieàu trò sôùm baèng khaåu phaàn 
dinh döôõng ñaëc bieät, seõ daãn ñeán tình traïng chaäm trí. 
Neáu khoâng ñieàu trò kòp thôøi, treû maéc beänh chaäm trí seõ 
khoâng theå phuïc hoài.. Beänh naøy thöôøng xuaát hieän nhieàu 
ôû treû em thuoäc caùc gia ñình goác AÂu chaâu.

Sickle Call Disease (SCD) SCD laø beänh thieáu maùu 
baåm sinh do khieám khuyeát trong söï caáu taïo hoàng huyeát 
caàu. Beänh naøy gaây aûnh höôûng traàm troïng treân söùc khoûe 
toång quaùt noùi chung, ñau nhöùc toaøn thaân. Beänh naøy laøm 
hoàng huyeát caàu deã vôõ hôn bình thöôøng vaø ñöa ñeán söï taéc 
ngheõn maïch maùu; beänh gaây ñau ñôùn hoaëc sinh ra nhöõng 
beänh traàm troïng khaùc. Beänh naøy xaûy ra khaù thöôøng 
xuyeân, tyû leä laø 1/2500 ôû treû sô sinh. Nhöõng ngöôøi goác 
Phi chaâu hoaëc Ñòa Trung Haûi coù tyû leä cao veà beänh naøy.

Tyrosinemia (TYR1) Chöùng khieám khuyeát baåm sinh 
cuûa dieâu toá tieâu hoùa chaát amino acid Ty-ro-sine, laø chaát 
raát quan troïng trong vieäc toång hôïp protein (chaát ñaïm) 
trong cô theå. Neáu khoâng khaùm phaù vaø chöõa trò kòp thôøi, 
gan vaø söùc khoûe toång quaùt cuûa treû seõ bò aûnh höôûng 
naëng. Ñeå chöõa trò, caàn uoáng thuoác vaø duøng thöùc aên vôùi 
raát ít chaát tyrosine. Tyû leä laø 1/100,000 ôû treû sô sinh.

Organic Acid (OA) Disorders OAD laø taät baåm sinh 
do roái loaïn chaát bieán döôõng phaân hoùa caùc acid höõu cô. 
Ngöôøi ta ñònh ra beänh naøy baèng caùch ño löôøng chaát 
acylcarnitine trong maùu vaø nöôùc tieåu. Trò lieäu baèng 
caùch giaûm bôùt thaønh phaàn chaát ñaïm trong dinh döôõng 
haøng ngaøy vaø boå xung theâm caùc loaïi sinh toá vaø chaát 
carnitine. Beänh naøy môùi ñöôïc khaùm phaù do thöû nghieäm 
gaàn ñaây neân chöa roõ tyû leä maéc beänh nôi treû sô sinh.

Urea Cycle Disorders (UCD) UCD laø roái loaïn baåm 
sinh do thieáu dieâu toá ñeå phaân hoùa vaø loïc chaát u-rea trong 
maùu. Moät soá roái loaïn UCD coù theå ñöôïc phaùt hieän thoâng 
qua caùc thöû nghieäm tìm beänh ôû treû sô sinh. Beänh laøm cho 
treû bò ñoäng kinh, roái loaïn hoâ haáp, hoân meâ vaø baïi xuoäi. 
Neáu khoâng khaùm phaù vaø ñieàu trò sôùm coù theå ñöa ñeán töû 
vong. Beänh naøy môùi ñöôïc khaùm phaù do thöû nghieäm gaàn 
ñaây neân chöa roõ tyû leä treû sô sinh maéc beänh naøy.

Nhöõng gì cha meï caàn bieát

Tham Khaûo Sô Löôïc Veà Vieäc Thöû Nghieäm 
Nhöõng Xaùo Troän Nôi Treû Sô Sinh

Biotinidase Deficiency (BIOT) BIOT laø chöùng 
khieám khuyeát baåm sinh cuûa moät loaïi kích thích toá 
trong cô theå (thieáu chaát Bio-ni-ti-dase) xaûy ñeán cho 
1/60,000 treû sô sinh vaø coù theå khieán em beù bò ñoäng 
kinh, bò ñieác hoaëc neáu naëng coù theå ñöa ñeán töû vong. 
Caùch trò lieäu raát ñôn giaûn, chæ caàn cho em beù uoáng 
Biotin moãi ngaøy.

Congenital Adrenal Hyperplasia (CAH) CAH laø 
chöùng roái loaïn baåm sinh cuûa nang thöôïng thaän (2 
tuyeán nhoû naèm treân 2 quûa thaän). Tyû leä laø 1/15,000 treû 
sô sinh bò beänh naøy. Chöõa trò sôùm coù theå ñeà phoøng 
töû vong ôû caùc treû sô sinh trai hay gaùi; cuõng giuùp phaân 
ñònh giôùi tính roõ raøng cho caùc beù gaùi. Ñeå chöõa trò, em 
naøo maéc beänh phaûi duøng kích thích toá boå xung naøy 
suoát ñôøi.

Congenital Hypothyroidism (CH) CH laø chöùng 
suy giaùp traïng baåm sinh xaûy ñeán cho treû sô sinh do 
tình traïng thieáu huït hay khieám khuyeát hoaøn toaøn cuûa 
kích thích toá giaùp traïng. Tyû leä laø 1/3,500 treû sô sinh 
bò beänh naøy. Neáu ñöôïc phaùt hieän vaø ñieàu trò sôùm töø 
khi em beù ñöôïc 1 thaùng baèng caùch boå xung kích thích 
toá cuûa tuyeán giaùp traïng thì coù theå ngaên ngöøa chöùng 
chaäm phaùt trieån trí khoân vaø cô theå.

thöû nghieäm cho treû sô sinh


