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Đặt vấn đề 

Moãi naêm ôû Vieät Nam coù khoaûng 1.000.000 em beù sinh ra

1200-1428 treû bò beänh Down (Trisomy 21)

143-160 treû bò hoäi chöùng Edwards (Trisomy 18)

500 - 1000 treû bò dò taät oáng thaàn kinh500 1000 tre bò dò taät ong than kinh 

200 -300 treû bò suy giaùp baåm sinh 

10 000 20 000 treû bò thieáu men G6PD10.000 – 20.000 tre bò thieu men G6PD

100-400 treû bò taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh

û å1700 treû bò Thalassemia theå naëng sinh ra

Caùc beänh lyù di truyeàn, dò taät baåm sinh khaùc …



Đặt vấn đề 

THAI KYØ SÔ SINH

SAØNG LOÏC TRÖÔÙC SINHSAØNG LOÏC TRÖÔÙC SINH SAØNG LOÏC SÔ SINHSAØNG LOÏC SÔ SINH

THAI KY SÔ SINH

Dò taät baåm sinh
B ä h l ù di t à

Beänh lyù noäi tieát
Beänh lyù di truyeàn

ä y ä
Beänh lyù chuyeån hoùa

Tham vaán di truyeàn Tham vaán veà beänh
Höôùng xöû trí sôùm Ñieàu trò sôùm

Giaûm soá beù chaäm phaùt trieån Giaûm soá löôïng thai kyø DTBS
theå chaát, taâm thaànvaø roái loaïn di truyeàn

Cho ra ñôøi caùc coâng daân khoûe maïnh neàn taûng phaùt trieån cuûa quoác gia



Đặt vấn đề 



Đặt vấn đề 

Caùc beänh lyù saøng loïc sô sinh ñöôïc saøng loïc hieän nay treân theá giôùi

Nhöôïc giaùp baåm sinh (CH): 1/4000 – 1/5000ï g p ( )

Thieáu men G6PD: 2-5%

Taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh (CAH): 1/10.000

Beänh Cystic Fibrosis (CF)

Galactose huyeát

Giaûm Biotinidase

Beänh lyù Acid amines (PKU, MSUD, Tyrosin huyeát, Homocystin nieäu)

Caùc roái loaïn chuyeån hoùa acid höõu cô vaø Oxy hoùa Acid beùo



Mục tiêu 

Xaùc ñònh tæ leä maéc caùc beänh ôû treû sô sinh 

Nhöôïc giaùp baåm sinh (CH)ï g p ( )

Thieáu men G6PD

Taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh (CAH)

Ñaùnh giaù hieäu quaû chöông trình saøng loïc beänh lyù sô sinh



Phương pháp  
Trẻ sơ sinh 36 giờ tuổi – 5 ngày tuổi

G6PDTSH 
17OH-P

G6PD - 2TSH - 2 17OHP-2

TSHs
Free T3
FreeT4

Tham vaán
Döï phoøng taùn huyeát

Khaùm laâm saøng
Tham vaán
Ñieàu trò

Tham vaán
Ñieàu trò trong voøng 2-3 tuaàn ñaàu sau sinh

Ñieu trò



Phương pháp  

Phöông phaùp laáy maãu maùu goùt chaân



Phương pháp  



Phương pháp 

Maãu maùu ñaït yeâu caàu khi maùu 
á û

Kieåm tra maãu maùu ñaït yeâu caàu

thaám ñuû chu vi voøng troøn vaø 2 maët



Phương pháp 

Xử lý mẫu máu khô



Phương pháp 

Ly trích mẫu máu 

Thực hiện xét nghiệm: TSH (ELISA), 17OH-P (ELISA), G6PD (động 
học enzym)học enzym)

Nhận mẫu thử vào buổi sáng và 

trả kết quả vào 10 giờ sáng q g g

hôm sau. 

Kiểm tra chất lượng định kỳ: 

CDC, Đài Loan

Chương trình nhập liệu 

thố kê kết ảthống kê kết quả 



Phương pháp 

Ngưỡng sàng lọc bệnh lý 

Suy giáp bẩm sinh ≥ 20 µIU/mL

Thiếu men G6PD ≥ 4,4 U/gHb

Tăng sản tuyến thượng thận bẩm sinh ≥ 80 ng/ml



Phương pháp 

Chứng nhận kiểm tra chất lượng
quốc tế



Phương pháp 

Tờ rơi



Phương pháp 

Trang Web: http://www.bvtudu.com.vn



Kết quả và bàn luận 

• BEÄNH VIEÄN TÖØ DUÕ
Toång soá beù sinh soáng ñöôc SLSS: 221 196 (naêm 2002 ñeán nay)• Tong so be sinh song ñöôïc SLSS: 221.196     (nam 2002 ñen nay)

• Thieáu men G6PD:              3553 (1.61%) beù sinh soáng
• Suy giaùp baåm sinh: 43 (1/5144) beù sinh soángy g p ( ) g
• Taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh: 3    (1/8153) beù sinh soáng



Kết quả và bàn luận 

38131
• BEÄNH VIEÄN TÖØ DUÕ

33406 34113 35962 34750

24458
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24458

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008



Kết quả và bàn luận • CAÙC TÆNH 2007 

Tænh thaønh Soá löôïng Thieáu men G6PD
TS (%)

Suy giaùp baåm sinh
TS (%)

Bình Phöôùc 588 17 (2,89) 0Bình Phöôc 588 17 (2,89) 0
Caø Mau
Ñaø Laït
Ñoàng Nai 682 8 (1,17) 1 (0,15)
Ñoàng Thaùp 525 9 (1,71) 0
Hueá 8 0 0
Long An 1437 25 (1,74) 0
Nh ø h ä i h T â Bì h (TPHCM) 49 0 0Nhaø hoä sinh Taân Bình (TPHCM) 49 0 0
Taây Ninh 396 5 (1,26) 0
Tieàn Giang 1132 13 (1,15) 0
TP HCM 808 9 (1 11) 0TP.HCM 808 9 (1,11) 0
Vónh Long 471 8 (1,7) 0
Vuõng Taøu 573 9 (1,57) 0
TOÅNG COÄNG 6669 103 (1,54) 1/6669



Kết quả và bàn luận • CAÙC TÆNH 2008 

Tænh thaønh Soá löôïng Thieáu men G6PD
TS (%)

Suy giaùp baåm sinh
TS (%)

Bình Phöôùc 608 10 (1,64) 0Bình Phöôc 608 10 (1,64) 0
Caø Mau
Ñaø Laït
Ñoàng Nai 1544 28 (1,81) 0
Ñoàng Thaùp
Hueá 23 1 (4,3) 0
Long An 1447 21 (1,45) 0
T â Ni hTaây Ninh
Tieàn Giang 2564 34 (1,33) 0
Vónh Long 958 13 (1,36) 0
Vuõng Taøu 1159 18 (1 55) 0Vung Tau 1159 18 (1,55) 0
TOÅNG COÄNG 8303 125 (1,51) 0/8303



Kết quả và bàn luận 

• Tæ leä SGBS: 1/5144. Caùc ca SGBS (+) coù TSH > 60 μIU/mL
• Caùc ca nghi ngôø Borderline (20-40 μIU/mL) coù TSH veà bình thöôøng 

sau 1 tuaàn
• Maát theo doõi 6/43 = 13.9%

• Khi phaùt hieän tröôøng hôïp (+)

• - Môøi tham vaán cho gia ñình veà beänhg ä
• - Phaùt tôø rôi taïi phoøng SLSS
• - Gôûi chuyeân khoa chaån ñoaùn xaùc ñònh vaø ñieàu trò boå sung noäi tieát 

LEVOTHYROXINE caøng sôùm caøng toát (2 tuaàn ñaàu sau sinh)LEVOTHYROXINE cang sôm cang tot (2 tuan ñau sau sinh)
- Theo doõi ñònh kyø phaùt trieån taâm thaàn vaän ñoäng vaø theå chaát



Kết quả và bàn luận 



Kết quả và bàn luận 



Kết quả và bàn luận 



Nguoàn: Carmencita Padilla, Philippine 
NEWBORN SCREENING Country Report 2003 



Kết quả và bàn luận 

• Thieáu men G6PD:              3553 (1.61%) beù sinh soáng

Beù thieáu men G6PD
Laøm laïi xeùt nghieäm 1 laàn nöõa ñeå xaùc ñònh 
Môøi ngöôøi nhaø nghe tham vaán veà beänh, di truyeàn, vaø bieän phaùp 
phoøng ngöøa taùn huyeát

Giai ñoaïn vaøng da sô sinh: 30% beù thieáu men G6PD VDBL
Thuoác gaây stress oxy hoùa maøng teá baøo hoàng caàu 
Ñaäu FavaÑaäu Fava 



Kết quả và bàn luậnKết quả và bàn luận 



Kết quả và bàn luậnKết quả và bàn luận 
Khảo đột biến gen G6PD 
ở thế hệ bố mẹ có conở thế hệ bố mẹ có con 
thiếu men G6PD ở Bv Từ 
Dũ 2006

C t 4/27Canton: 4/27
Chinese-5: 2/27
Kaiping: 6/27
Quing Yuan: 2/27Qu g ua /
Union: 2/27
Viangchan: 11/27



Nhöõng ñieàu caàn tö vaán cho gia ñình beù bò 
thieáu men G6PDthieu men G6PD



Nhöõng ñieàu caàn tö vaán cho gia ñình beù bò 
thieáu men G6PDthieu men G6PD



Nhöõng ñieàu caàn tö vaán cho gia ñình beù bò 
thieáu men G6PDthieu men G6PD



Kết quả và bàn luận 

• Taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh: 3    (1/8153) beù sinh soáng
• Ñieàu trò khoa thaän, noäi tieát BV Nhi Ñoàng 1



TrÎ g¸i 7 tuæi bÞ TSTTBS thÓ nam ho¸ ®¬n thuÇn

NhiÔ ¾ thÓ 46 XX SRY ( )NhiÔm s¾c thÓ 46, XX; SRY (-)

Prader IV



Kết quả và bàn luận 
• Chi phí thöïc hieän chöông trình saøng loïc sô sinh (7 naêm)

Ñeà muïc Toång soá Tieàn Vieät Nam
Xeùt nghieäm taàm soaùt TSH+G6PD+17OHP 221196 beù 14 005 500 000Xet nghieäm tam soat TSH+G6PD+17OHP 221196 be 14.005.500.000

Xeùt nghieäm theo doõi cho 1 beù 278 XN cho 1 beù 22.240.000
Taùi khaùm theo doõi beänh cho 1 beù 278 XN cho 1 beù 5 560 000Tai kham theo doi beänh cho 1 be 278 XN cho 1 be 5.560.000
Thuoác ñieàu trò Levothyroxine cho 1 beù Caû ñôøi 46.220.000
Traéc nghieäm chæ soá thoâng minh IQ – 1 beù 1 laàn 500.000
X ù ñò h t åi öô h 1 b ù 4 160 000Xaùc ñònh tuoåi xöông cho 1 beù 4.160.000
Ñieän naõo ñoà cho 1 beù 1.500.000

37 beù 80.180.000
2.966.660.000

Toång soá 17.000.000.000



Kết quả và bàn luận 
• Chi phí gia ñình vaø xaõ hoäi phaûi traû neáu khoâng SLSS
Ñeà muïc Toång soá Tieàn Vieät Nam
Maát thu nhaäp lao ñoäng 37 beù 37 x 720 000 000Mat thu nhaäp lao ñoäng 37 be 37 x 720.000.000

Maát chi phí nuoâi döôõng 37 beù 37 x 489.600.000

Maát chi phí chaêm soùc, giaùo duïc 37 beù 37 x 81.600.000

Maát chi phí y teá do caùc ñôït taùn huyeát caáp ôû
cô ñòa thieáu men G6PD

3553 beù Khoâng xaùc ñònh

Toång soá 47.774.400.000

Öôùc tính chi phí döïa treân thu nhaäp bình quaân ñaàu ngöôøi 1500000/ 1 thaùng, 
tuoåi thoï trung bình 68 tuoåi, thôøi gian lao ñoäng trung bình caû cuoäc ñôøi laø 40 
naêm, chi phí nuoâi döôõng 600000/thaùng vaø chi phí giaùo duïc, chaêm soùc ñaëc 
bieät 100000/thaùng

Tæ suaát lôïi ích chöông trình = 3:1



Kết luận 

Saøng loïc sô sinh giuùp phaùt hieän sôùm vaø ñieàu trò kòp thôøi caùc beänh lyù 
gaây haäu quaû chaäm phaùt trieån theå chaát taâm thaàn ôû treû em

Chöông trình naøy ñang ñöôïc Boä Y Teá quan taâm, môû roäng öùng duïng 
cho caùc tænh thaønh nhaèm naâng cao chaát löôïng daân soá Vieät Nam

ûNaêm 2007, BV Töø Duõ ñaõ thöïc hieän saøng loïc sô sinh cho 6669 treû 
thuoäc 11 tænh thaønh phía Nam. Phaùt hieän 103 (1,54%) thieáu men 
G6PD, 1 suy giaùp baåm sinh. 

Höôùng 2009, seõ thöïc hieän saøng loïc sô sinh cho 30.000 treû sô sinh

Tieáp caän höôùng phaùt trieån môùi cuûa saøng loïc sô sinh: saøng loïc caùc 
beänh lyù roái loaïn chuyeån hoùa, kyõ thuaät MS/MS



Huấn luyện lấy máu SLTS-SS 

Huaán luyeän cho tuyeán huyeän, moãi huyeän cöû 2 ngöôøi coù khaû naêng huaán 
luyeän laïi leân hoïc ôû Töø Duõ.

Caùc lôùp huaán luyeän tieáp theo taïi ñòa phöông seõ ñöôïc giaûng vieân BV Töø 
Duõ thöïc hieän trong ñôït ñi giaùm saùt phoái hôïp vôùi caùc giaûng vieân ôû beänh 
vieän tænh vaø beänh vieän huyeän ñaõ ñöôc huaán luyeän tai Töø Duõvieän tænh va beänh vieän huyeän ña ñöôïc huan luyeän taïi Tö Du. 



Chaân thaønh caûm ôn


