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10 NHỮNG ĐIỀU CẦN HUYNH MUỐN BIẾT
VỀ SÀNG LỌC TRẺ SƠ SINH

Từ các chuyên gia y tế của Baby của họ

 1.  Texas trẻ sơ sinh kiểm tra trình kiểm tra tất cả các trẻ sơ sinh 
trẻ sơ sinh cho chứng rối loạn hiếm 28. Xét nghiệm tầm soát 
là rất quan trọng cho sức khỏe của em bé của bạn.

 
 2.  Các em bé với các rối loạn có thể trông khỏe mạnh khi sinh. 

Nhiều rối loạn không thể nhìn thấy.
 
 3.  Nghiêm trọng vấn đề, chẳng hạn như chậm phát triển tâm 

thần, bệnh tật, hoặc cái chết, có thể được ngăn chặn nếu 
chúng tôi tìm thấy các rối loạn ngay lập tức.

 
 4.  Trẻ sơ sinh đầu tiên được thử nghiệm 1-2 ngày sau khi sinh 

trước khi họ rời khỏi bệnh viện và một lần nữa ngày 7 đến 
14 tuổi trong của họ bác sĩ của văn phòng hoặc phòng khám.

 
 5.  Để thực hiện các thử nghiệm, một chuyên viên y tế sẽ mất 

một vài giọt máu từ gót chân của em bé của bạn.
 
 6.  Của bé chuyên viên y tế hoặc bệnh viện sẽ nhận được một 

bản sao của kết quả thử nghiệm. Gọi chuyên viên y tế của 
em bé của bạn nếu bạn sẽ bạn muốn nói chuyện về kết quả.

 
 7.  Một số em bé có thể cần thêm các bài kiểm tra. Bạn sẽ được 

thông báo nếu bạn em bé cần thêm các bài kiểm tra. Nó là 
rất quan trọng đối với em bé của bạn nhận được các bài 
kiểm tra một cách nhanh chóng.

 
 8.  Các thẻ tại chỗ máu được lưu trữ cho đến 2 năm, và có thể 

được sử dụng để đảm bảo các xét nghiệm phòng thí nghiệm, 
thiết bị và vật tư đang làm việc đúng, để phát triển các xét 
nghiệm mới, và cho bộ phận nhà nước các dịch vụ y tế 
nghiên cứu bệnh có ảnh hưởng đến khu vực sức khỏe.

 
 9.  Nếu bạn cung cấp cho các OK của bạn, thẻ tại chỗ máu sẽ 

được lưu trữ trong tối đa 25 năm, và có thể được sử dụng 
cho nghiên cứu y tế công cộng bên ngoài Dịch vụ y tế của 
bộ ngoại giao. Bạn, phụ huynh, giám hộ, quyết định những 
gì các phòng thí nghiệm làm với em bé của bạn máu điểm 
sau khi thử nghiệm bằng cách điền và gửi trong một hình 
thức quyết định. Các quyết định hình thức sẽ được trao cho 
bạn khi các điểm máu thu thập. Em bé của bạn thông tin vẫn 
không có tư nhân và an toàn quan trọng quyết định của bạn.

 
10.  Để biết thêm chi tiết, nói chuyện với chăm sóc sức khỏe của 

em bé của bạn nhà cung cấp. Nếu bạn có thêm câu hỏi về trẻ 
sơ sinh kiểm tra, gọi cho sở y tế bang Texas Dịch vụ - các 
trẻ sơ sinh kiểm tra các chương trình tại 1-800-252-8023 
Ext. 3957. Nếu bạn có thêm câu hỏi về bloodspot thẻ hồ sơ, 
call 1-888-963-7111 ext. 7333

NHỮNG GÌ CHA MẸ MUỐN BIẾT
VỀ SÀNG LỌC TRẺ SƠ SINH

Từ em bé của họ chăm sóc y tế chuyên nghiệp

Chuyên viên y tế hướng dẫn
Cho cuộc thảo luận ngắn với cha mẹ



Nhöõng Ñieàu Cha Meï Muoán Bieát

THAM KHAÛO NHANH VEÀ KHAÙM DOØ CAÙC  
CHÖÙNG ROÁI LOAÏN ÔÛ TREÛ SÔ SINH

Thieáu Biotinidase (BIOT) BIOT laø do thieáu enzym 
biotindase, beänh naøy xaûy ra cho 1 treân 60.000 treû sô sinh vaø 
coù theå daãn tôùi chöùng co giaät, maát thính giaùc vaø töû vong ôû caùc 
ca beänh naëng. Vieäc ñieàu trò raát ñôn giaûn vaø caàn boå sung lieàu 
biotin cho beù moãi ngaøy.

Congenital Adrenal Hyperplasia (Taêng Saûn Tuyeán 
Thöôïng Thaän – CAH) caên nguyeân cuûa beänh CAH laø do 
thieáu huït hoaëc khoâng taïo ra ñöôïc moät soá kích thích toá ôû 
thöôïng thaän. Loaïi phoå bieán nhaát ñöôïc phaùt hieän baèng 
khaùm doø beänh cho treû sô sinh coù ôû 1 treân 15.000 treû. Phaùt 
hieän beänh sôùm coù theå ngaên ngöøa töû vong cho caùc beù trai vaø 
gaùi vaø phaân ñònh sai leänh giôùi tính ôû beù gaùi. Vieäc ñieàu trò 
bao goàm lieäu phaùp thay theá kích thích toá suoát ñôøi.

Congenital Hypothyroidism (Thieåu Naêng Tuyeán Giaùp – 
CH) Khoâng coù hoaëc khoâng taïo ñuû kích thích toá tuyeán giaùp 
seõ gaây ra CH vaø xuaát hieän ôû 1 treân 3.500 treû sô sinh. Baét 
ñaàu lieäu phaùp thay theá kích thích toá tuyeán giaùp khi beù ñöôïc 
1 thaùng tuoåi coù theå ngaên ngöøa chaäm phaùt trieån trí naõo vaø  
theå chaát.

Cystic Fibrosis (Xô Nang Hoùa – CF) CF laø beänh aûnh 
höôûng tôùi löu löôïng muoái vaø nöôùc trong cô theå. CF laø moät 
trong nhöõng chöùng roái loaïn baåm sinh phoå bieán nhaát, vôùi 
khoaûng 1.000 ca beänh môùi ñöôïc chaån ñoaùn taïi Hoa Kyø moãi 
naêm. Neáu caû cha laãn meï mang beänh xô nang hoùa CF, thì 
coù 1 treân 4 khaû naêng con cuûa hoï seõ bò roái loaïn naøy. Haàu heát 
nhöõng ngöôøi maéc beänh xô nang hoùa soáng ñöôïc khoaûng töø 
30-39 tuoåi, tuy nhieân, nhôø ñieàu trò vaø nghieân cöùu môùi, tuoåi 
thoï coù theå cao hôn. Vieäc ñieàu trò coù theå thay ñoåi tuøy thuoäc 
vaøo giai ñoaïn beänh vaø nhöõng cô quan naøo bò aûnh höôûng.

Galactosemia (Beänh galactose maùu – GALT) Suy giaûm 
chuyeån hoùa chaát ñöôøng galactose trong söõa seõ daãn tôùi beänh 
GALT vaø xaûy ra ôû 1 treân 50.000 treû sô sinh. Daïng beänh coå 
ñieån ñöôïc phaùt hieän baèng khaùm doø beänh cho treû sô sinh coù 
theå daãn tôùi cöôøm maét, xô gan, chaäm phaùt trieån trí naõo, vaø/
hoaëc töû vong. Ñieàu trò beänh naøy baèng caùch loaïi tröø 
galactose khoûi thöùc aên, thöôøng laø baèng caùch thay theá caùc 
saûn phaåm laøm töø söõa baèng caùc saûn phaåm laøm töø ñaäu naønh.

KHAÙM DOØ BEÄNH CHO TREÛ SÔ SINH

Homocystinuria (Homocystin nieäu – HCY) HCY gaây ra 
bôûi söï thieáu huït enzyme caûn trôû söï chuyeån hoùa cuûa axit 
amin, coù theå daãn ñeán chaäm phaùt trieån trí naõo, roãng xöông vaø 
caùc beänh traïng khaùc neáu khoâng ñöôïc phaùt hieän vaø ñieàu trò. 
Khoaûng 1 treân 350.000 treû sô sinh taïi Hoa Kyø maéc beänh naøy. 
Ñieàu trò coù theå bao goàm caùc haïn cheá trong cheá ñoä aên uoáng vaø 
thuoác boå.

Maple Syrup Urine Disease (Beänh Xi Roâ Nieäu – MSUD) 
MSUD laø moät khieám khuyeát khi cô theå chuyeån hoùa moät  
soá loaïi axit amin naøo ñoù vaø xaûy ra ôû vaøo khoaûng 1 treân 
200.000 treû sô sinh taïi Hoa Kyø. Vieäc phaùt hieän vaø ñieàu trò 
sôùm baèng nhöõng haïn cheá trong cheá ñoä aên uoáng coù theå ngaên 
ngöøa töû vong vaø chaäm phaùt trieån trí naõo nghieâm troïng. Coù 
nguy cô gia taêng beänh naøy trong coäng ñoàng tin laønh Mennonites.

Medium Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency 
(Thieáu Huït Maét Xích Trung Gian trong Quaù Trình Khöû 
Hydro – MCAD) Chöùng roái loaïn phoå bieán nhaát trong caùch 
cô theå chuyeån hoùa axít beùo goïi laø beänh thieáu MCAD. Neáu 
khoâng ñöôïc phaùt hieän, beänh naøy coù theå gaây töû vong ñoät 
ngoät. Vieäc ñieàu trò ñôn giaûn vaø bao goàm ñaûm baûo thöôøng 
xuyeân boå sung thöïc phaåm. Chöa ñöôïc bieát tæ leä treû maéc 
beänh töø khaùm doø beänh cho treû sô sinh, nhöng öôùc tính coù 
khoaûng 1 treân 15.000 treû sô sinh coù beänh naøy.

Other Fatty Acid Oxidation Disorders (Chöùng Roái Loaïn 
Phaân Hoùa Axít Beùo Khaùc – FAO) Ngoaøi Beänh thieáu 
MCAD, caùc chöùng roái loaïn FAO khaùc coù theå ñöôïc phaùt 
hieän thoâng qua khaùm doø beänh cho treû sô sinh. Caùc beänh 
naøy thöôøng ñöôïc moâ taû theo caùc loaïi döïa treân khoaûng thôøi 
gian lieân quan tôùi axít beùo. Neáu khoâng ñöôïc phaùt hieän vaø 
ñieàu trò sôùm, chuùng coù theå gaây ra co giaät, hoân meâ, vaø thaäm 
chí töû vong. Hieän chöa ñöôïc bieát tæ leä treû maéc chöùng roái 
loaïn FAO khaùc nhau vieäc phaùt hieän sôùm qua khaùm doø beänh 
cho treû sô sinh môùi ñöôïc thöïc hieän gaàn ñaây.

Organic Acid Disorders (Roái Loaïn Axít Höõu Cô – OA) 
Axít höõu cô trong maùu laø moät nhoùm beänh veà roái loaïn 
chuyeån hoùa daãn tôùi vieäc tích luõy axit höõu cô trong maùu vaø 
nöôùc tieåu vaø coù theå ñöôïc phaùt hieän qua khaùm doø beänh cho 
treû sô sinh thoâng qua phaân tích maãu axin cacnitine. Coù theå 
laøm maát caùc trieäu chöùng naøy baèng caùch giôùi haïn chaát ñaïm 
trong cheá ñoä aên uoáng vaø caùc loaïi thuoác boå coù vitamin vaø/
hoaëc cacnitine. Vì khaùm doø beänh cho treû sô sinh ñeå phaùt 
hieän ra caùc chöùng roái loaïn naøy laø töông ñoái môùi meû, neân 
vaãn chöa ñöôïc bieát soá ca maéc beänh naøy ôû treû sô sinh.

Phenylketonuria (Beänh Phenylceton nieäu – PKU) Moät 
khieám khuyeát enzyme ngaên caûn söï chuyeån hoùa phenylal-
anin, laø moät axit amin raát caàn thieát cho söï phaùt trieån naõo boä, 
ñöôïc goïi laø PKU. Beänh naøy xaûy ra ôû khoaûng 1 treân 19.000 
treû sô sinh taïi Hoa Kyø. Neáu khoâng ñöôïc phaùt hieän vaø chöõa 
trò baèng moät cheá ñoä aên uoáng ñaëc bieät, thì PKU coù theå daãn 
beänh chaäm phaùt trieån trí naõo khoâng theå phuïc hoài ñöôïc. 
Ngöôøi goác AÂu Chaâu coù nguy cô nhieãm beänh naøy cao.

Sickle Cell Disease (Beänh Hoàng Caàu Lieàm – SCD) Chöùng 
thieáu maùu teá baøo hình löôõi lieàm (Beänh Hb-SS) laø beänh SCD 
phoå bieán nhaát vaø gaây ra ngheõn maïch maùu gaây ñau ñôùn traàm 
troïng vaø caùc beänh traïng nghieâm troïng khaùc. Caùc beänh SCD 
thoâng thöôøng khaùc goàm Beänh Hb-SC vaø beänh thieáu maùu 
vuøng bieån. Vieäc khaùm doø beänh cho treû sô sinh phaùt hieän ra 
coù khoaûng 1 treân 2.500 treû sô sinh maéc beänh SCD moãi naêm. 
Nhöõng ngöôøi coù nguoàn goác Phi Chaâu hay Ñòa Trung Haûi coù 
nguy cô nhieãm beänh naøy cao.

Tyrosinemia (Beänh Tyrosin maùu – TYR1) Ngöôøi maéc phaûi 
beänh naøy thöôøng coù vaán ñeà roái loaïn phaân taùch moät loaïi axit 
amin goïi laø tyrosine, laø moät trong nhöõng khoái tích luõy chaát 
ñaïm. Neáu khoâng ñöôïc ñieàu trò, roái loaïn naøy seõ daãn tôùi beänh 
gan naëng vaø caùc beänh nghieâm troïng khaùc. Vieäc ñieàu trò bao 
goàm thuoác vaø cheá ñoä aên uoáng coù ít chaát tyrosine. Öôùc tính coù 
khoaûng 1 treân 100.000 treû sô sinh soáng ñöôïc coù beänh naøy.

Urea Cycle Disorders (Roái Loaïn Chu Kyø Ureâ – UCD) 
UCD laø roái loaïn baåm sinh do thieáu moät trong nhöõng 
enzyme coù chöùc naêng loïc thaûi boû amoniac trong maùu. Moät 
soá UCD coù theå ñöôïc phaùt hieän khi khaùm doø beänh cho treû sô 
sinh. Caùc roái loaïn naøy bieåu hieän qua beänh ñoäng kinh, loûng 
baép thòt, suy hoâ haáp, vaø hoân meâ, vaø daãn tôùi töû vong neáu 
khoâng ñöôïc phaùt hieän vaø ñieàu trò. Vì khaùm doø beänh cho treû 
sô sinh ñeå phaùt hieän ra caùc chöùng roái loaïn naøy laø töông  
ñoái môùi meû, neân vaãn chöa ñöôïc bieát tæ leä treû sô sinh maéc 
beänh naøy.


