
Taàm Quan Troïng cuûaTaàm Quan Troïng cuûa
Ø Å Ù ÖÔÙ ÔØ Å Ù ÖÔÙ ÔSANG LOÏC, CHAN ÑOAN TRÖÔC & SÔ SINHSANG LOÏC, CHAN ÑOAN TRÖÔC & SÔ SINH

BS CKII PHAM VIEÄT THANHBS CKII PHAÏM VIEÄT THANH
BEÄNH VIEÄN TÖØ DUÕ



Toång Quan (1)Toång Quan (1)g Qg Q
Dò taät baåm sinh, roái loaïn di truyeàn vaø chuyeån 
hoùa tröôùc vaø sau sinh
– vaán ñeà ñöôïc quan taâm nghieân cöùu

â h át th i– gaây cheát thai  
– sinh ra soáng vôùi nhöõng haäu quaû naëng neà

gaùnh naëng ñoái vôùi gia ñình vaø xaõ hoäi– ganh naëng ñoi vôi gia ñình va xa hoäi
Taàn suaát
– Theá giôùi: UÙc 4% Myõ 4% treû sinh ra soángThe giôi: Uc 4%, My 4% tre sinh ra song
– Ñoâng Nam AÙ: Thaùi Lan, Philippine 2,5%

Vieät Nam 0,6-2% treû sinh ra soáng (coù theå ñeán 3%, , g ,
heä thoáng thoáng keâ chöa ñaày ñuû)



Toång Quan (2)Toång Quan (2)g Qg Q
Caùc nöôùc tieân tieán 

ñ k å d b å h á l d– Trung taâm ñaêng kieåm dò taät baåm sinh & roái loaïn di 
truyeàn

– Chöông trình can thieäp g äp
– Saøng loïc, chaån ñoaùn tröôùc vaø sô sinh
– XN thöôøng quy nhieãm saéc theå hoaëc DNA ñeå phaùt 

hieän vaø can thieäp kòp thôøihieän va can thieäp kòp thôi

Vieät NamVieät Nam
– Böôùc ñaàu ñaõ coù chöông trình saøng loïc, chaån ñoaùn 

tröôùc vaø sô sinh caùc baèng sieâu aâm, XN sinh hoùa 3 
thaùng ñaàu giöõa chaån ñoaùn di truyeànthang ñau – giöa, chan ñoan di truyen

– BV Töø Duõ, ÑHYD TPHCM, BV Phuï Saûn TW



Haäu Quaû cuûa Beänh Di Truyeàn Haäu Quaû cuûa Beänh Di Truyeàn -- Baåm SinhBaåm Sinh

KHOÂNG THEÅ ÑIEÀU TRÒ TRIEÄT ÑEÅKHONG THE ÑIEU TRÒ TRIEÄT ÑE 

Ñieàu trò chaêm soùc phuc hoài chöùc naêng toán keùmÑieu trò, cham soc, phuïc hoi chöc nang ton kem
Gaùnh naëng cho gia ñình, xaõ hoäi
Ch át löô ä á k ùChaát löôïng cuoäc soáng keùm
Chaát löôïng daân soá suy giaûm



Hieäu Quaû cuûa Saøng LoïcHieäu Quaû cuûa Saøng LoïcQ gQ g

Trong 1 trieäu treû sinh ra / naêm neáu ñöôc taàmTrong 1 trieäu tre sinh ra / nam neu ñöôïc tam 
soaùt toát thì seõ phaùt hieän ñöôïc:
– 1700 thalassaemia naëng1700 thalassaemia naëng
– 1428 Trisomy 21 (H/c Down)
– 143 Trisomy 18 (H/c Edwards)143 Trisomy 18 (H/c Edwards)
– 500 dò taät oáng thaàn kinh
– 200 suy giaùp baåm sinhy g p
– 10.000 – 20.000 thieáu G6PD
– 100 taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinhg y ï g ä
– Vaø caùc beänh khaùc



Khuynh Höôùng Xaõ Hoäi Hieän NayKhuynh Höôùng Xaõ Hoäi Hieän Nayy g yy g y

Möùc sinh

Keá hoach hoùa

Möc sinh 
ñöôïc kieåm 

soaùt Trình ñoä daânKe hoaïch hoa 
gia ñình ñaït 
keát quaû toát

Trình ñoä dan 
trí, nhu caàu 
xaõ hoäi cao

Â CAÀ C àYEU CAU Caàu 
Naâng Cao 

Chaát Löôïng 
Daân Soá

Kích thöôùc 
gia ñình nhoû 
(1 – 2 con)

Nghò quyeát 
47/BCT, Phaùp 
leänh daân soá Dan So( ) ä



XAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI SAØNG LOÏC (1)XAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI SAØNG LOÏC (1)

TAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINH
á å àPhaùt hieän sôùm thai bò roái loaïn baåm sinh, di truyeàn

Ñieàu trò sôùm, hoaëc chaám döùt thai kyø
Kyõ thuaät:Ky thuaät: 
– Sieâu aâm 

ño ÑMDG thai 11- 13 tuaàn
hình thaùi hoïc thai: 18 – 22 tuaàn

– XN sinh hoùa 
3 thaùng ñaàu: PAPP A beta HCG tö do3 thang ñau: PAPP-A, beta HCG töï do
3 thaùng giöõa: triple test (AFP, HCG, uE3) baèng 
huyeát thanh hoaëc gioït maùu khoâ

– XN huyeát ñoà
Taàm soaùt & chaån ñoaùn beänh Thalassaemia



XAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI SAØNG LOÏC (2)XAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI SAØNG LOÏC (2)

TAÀM SOAÙT SÔ SINH
á åPhaùt hieän sôùm sau sinh caùc roái loaïn baåm sinh, di 

truyeàn
– Thieáu G6PD– Thieu G6PD
– Nhöôïc giaùp baåm sinh

Ñieàu trò kòp thôøi, phoøng ngöøa bieán chöùngò òp , p g g g
– Vaøng da taùn huyeát
– Ngu ñaàn, chaäm phaùt trieån taâm thaàn

TÖ VAÁN DI TRUYEÀN TRÖÔÙC & SAU SINH PHUØ HÔÏP
Giaûm gaùnh naëng veà taâm lyù, kinh teá cho GÑ, XHg ë g y, ,



Quy Trình Saøng LoïcQuy Trình Saøng Loïc
TAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINHTAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINHTAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINHTAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINH TAÀM SOAÙT SAU SINHTAÀM SOAÙT SAU SINHTAÀM SOAÙT SAU SINHTAÀM SOAÙT SAU SINH

Q y gQ y g

THAI KYØ SÔ SINH

å á h b å hDò taät baåm sinh, roái loaïn NST
Ñoät bieán gene

G6PD, nhöôïc giaùp baåm sinh, 
taêng saûn tuyeán thöôïng thaän…

Tö vaán, chaån ñoaùn
quaûn lyù kòp thôøi

Tö vaán, ñieàu trò, theo doõi

Giaûm tæ leä beänh, bieán chöùng Giaûm tæ leä DTBS, 
Roái loaïn gene thöïc hieän toát

NAÂNG CAO CHAÁT LÖÔÏNG DAÂN SOÁ



Hoaït Ñoäng Saøng Loïc Hoaït Ñoäng Saøng Loïc –– Chaån ÑoaùnChaån Ñoaùn
tai BV Töø Duõtai BV Töø Duõtaïi BV Tö Dutaïi BV Tö Du

Taàm soaùt + chaån ñoaùn TRÖÔÙC vaø SÔ SINH
Tö vaán di truyeàn
Hoaøn thieän heä thoáng labo, trang thieát bò
Ñ ø h â lÑaøo taïo nhaân löïc

1986 1999 2002 2008

XN maùu
3 caùn boä

XN oái
(181/1.919)

Taàm soaùt TS
Triple test

1986 1999 2002 2008

Thalassaemia
18 caùn boää

(1.011/12.017)
( / ) p

Taàm soaùt SS
5 caùn boä   
(3.154/166.190)

ä
(96)

SA ÑMDG
Double Test
Sinh thieát gai nhau

Kết quả tính đến 2008



Maïng Löôùi Chöông Trình Saøng LoïcMaïng Löôùi Chöông Trình Saøng Loïc

ÑÒA PHÖÔNG / TAI CHOÃÑÒA PHÖÔNG / TAÏI CHO

• Truyeàn thoâng giaùo duïc, XN taàm soaùt ñôn giaûn

ÛTT SAÛN, NHI, TTDVDSGÑ TÆNH / TP

• GDSK, SA, XN taàm soaùt, TT chaån ñoaùn

LABO TRUNG TAÂM

• Chaån ñoaùn di 
truyeàntruyen 



Ñeà aùn cuûa TCDSKHHGÑ & BVTDÑeà aùn cuûa TCDSKHHGÑ & BVTD
Teân dö aùn: “Xaây döng vaø môû roäng mang löôùi saøng loc tröôùcTen döï an: “Xay döïng va mô roäng maïng löôi sang loïc tröôc 

sinh vaø sô sinh taïi 12 tænh thaønh ñeán naêm 2010”.

TOÅNG CUCTONG CUÏC 
DSKHHGÑ
BV Töø Duõ

SYT TÆNH SYT TÆNH
CC DSKHHGÑ BV Ña Khoa, BVPSTuyeân truyeàn, laáy maãu 

tröôùc sinh, sô sinh

Phoøng Di Truyeàn
BV Töø Duõ

Baát thöôøng Bình thöôøng

Chaån ñoaùn xaùc ñònh
* Chaám döùt thai kyø
* Ñieàu trò chuyeân khoa

Theo doõi khaùm thai



Döï AÙn cuûa UBDSGÑDöï AÙn cuûa UBDSGÑ--TE & BVTDTE & BVTD
Huaán luyeän ñaøo taïo cho tuyeán tænh 

Si â â ñ ÑMDG hì h th ùi h h ùt hi ä dò t ät– Sieâu aâm ño ÑMDG, hình thai hoïc phat hieän dò taät
– Nöõ hoä sinh & KTV: laáy maãu maùu & gioït maùu khoâ SLTS, 

SLSS
– Giaùm saùt, löôïng giaù chöông trình

Baùo caùo thoâng tin tieán ñoä dö aùn vaø phaûn hoàiBao cao thong tin, tien ñoä döï an va phan hoi

SYT 

Toång cuïc DSKHHGÑ

BV Töø Duõ
Chi cuïc DSKHHGÑ tænh

BV ñ kh tæ h BVPSBV ña khoa tænh, BVPS

Beänh vieän huyeän



Lôïi Ích Mong ÑôïiLôïi Ích Mong Ñôïigg
Xaùc ñònh ñöôïc taàn suaát caùc beänh lyù di truyeàn 
tröôùc sinh, sô sinh
Giaûm tæ leä treû bò beänh di truyeàn, chaäm phaùt 
trieån trí tueä
Chuyeån giao kyõ thuaät xeùt nghieäm taàm soaùt vaø y g y g
chaån ñoaùn cho caùc tænh thaønh
Naâng cao kieán thöùc cuûa ngöôøi daâng g
Böôùc ñoät phaù trong vieäc phaùt trieån di truyeàn y 
hoc tai Vieät Namhoïc taïi Vieät Nam



CAÙM ÔNCAÙM ÔNCAM ÔNCAM ÔN


