
Á Á Ế Ộ Ề ÁBÁO CÁO SƠ KẾT HOẠT ĐỘNG ĐỀ ÁN 2007–2009 
và PHƯƠNG HƯỚNG HOẠT ĐỘNG NĂM 2010

Chủ nhiệm đề án: BS.CKII. PHẠM VIỆT THANH

THS. BS. PHÙNG NHƯ TOÀN

Trưởng Phòng Di truyền, Bệnh viện Từ Dũg g y , ệ ệ



ĐAËT VAÁN ĐEÀ

CAÙC DÒ TAÄT BAÅM SINH, ROÁI LOAÏN DI TRUYEÀN VAØ ROÁI 
LOAÏN CHUYEÅN HOÙA

Vaán ñeà ñöôïc quan taâm nghieân cöùu
Gaây cheát thai  
Sinh ra soáng vôùi nhöõng haäu quaû naëng neà
Gaùnh naëng ñoái vôùi gia ñình vaø xaõ hoäi
Tần suất: UÙc 4%, Myõ 4% treû sinh ra soáng 

Ñoâng Nam AÙ: Thaùi Lan, Philippine 2,5%
Vieät Nam 0,6 - 2% treû sinh ra soáng (coù theå # 3%)



ĐAËT VAÁN ĐEÀ
ãMoãi 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 kinh 

200 -300 treû bò suy giaùp baåm sinh 

10.000 – 20.000 treû bò thieáu men G6PD

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

1700 treû bò Thalassemia theå naëng sinh raò ë g

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



ĐAËT VAÁN ĐEÀ

CAÙC NÖÔÙC TREÂN THEÁ GIÔÙI
Trung taâm ñaêng kieåm dò taät baåm sinh & roái loaïn di truyeàn
Saøng loïc, chaån ñoaùn tröôùc vaø sô sinh
Chöông trình can thieäp

VIEÄT NAM
Böôùc ñaàu ñaõ coù chöông trình saøng loïc, chaån ñoaùn tröôùc vaø 
sô sinh baèng sieâu aâm ño khoaûng saùng gaùy, 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, ÑHY Hueá 
……



ĐAËT VAÁN ĐEÀ

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 à

Beänh lyù noäi tieát
Beänh lyù di truyeàn

y
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



COÂNG TAÙC TOÅ CHÖÙC MAÏNG LÖÔÙI 
SLTS-SLSS

UBDSGÑ vaø TEVN

BV Töø Duõ Trung taâm Saøng Loïc Sô Sinh cho 12 tænh thaønh



MUÏC TIEÂU

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 tueäGiam tæ leä tre bò beänh di truyen, chaäm phat trien trí tueä
Chuyeån giao kyõ thuaät xeùt nghieäm taàm soaùt vaø chaån ñoaùn cho caùc 
tænh thaønh
Naâng cao kieán thöùc cuûa ngöôøi daân
Böôùc ñoät phaù trong vieäc phaùt trieån di truyeàn y hoïc taïi Vieät Nam



Mang Löôùi Toå Chöùc Taàm SoaùtMaïng Löôi To Chöc Tam Soat



DÖÏ AÙN CUÛA UBDSGÑ-TE (TCDS-
KHHGÑ) & BVTD (QĐ 478/QĐ DSGĐTE ủ BộKHHGÑ) & BVTD (QĐ:478/QĐ-DSGĐTE của Bộ 
Trưởng và Chủ Nhiệm UBDSGĐTE ngày 01/08/2007)

Teân đề aùn: “Xaây döïng vaø môû roäng maïng löôùi saøng loïc tröôùc sinh 
vaø sô sinh taïi 12 tænh thaønh ñeán naêm 2010”.

UBDSGÑ-TE
BV Töø Duõ

TTSKSS 
TTTVGÑ TE

Khoa Saûn – Nhi
BV Ña KhoaT â à l á ãTTTVGÑ-TE BV Ña Khoa

Phoøng Di Truyeàn
BV Töø Duõ

á Bì h thöôø

Tuyeân truyeàn, laáy maãu

Baát thöôøng Bình thöôøng

Chaån ñoaùn xaùc ñònh
á

Theo doõi khaùm thai
* Chaám döùt thai kyø
* Ñieàu trò chuyeân khoa



DÖ AÙN CUÛA UBDSGÑ-TE (TCDS-DÖÏ AN CUA UBDSGÑ TE (TCDS
KHHGÑ) & BVTD

Huaán luyeän ñaøo taïo cho tuyeán tænh 
Sieâu aâm ño ÑMDG, hình thaùi hoïc phaùt hieän dò taät
Nöõ hoä sinh & KTV: laáy maãu maùu & gioït maùu khoâ
Giaùm saùt, löôïng giaù chöông trình

Baùo caùo thoâng tin, tieán ñoä döï aùn vaø phaûn hoài

UBDSGÑ-TE TW

BV Töø Duõ

TTSKSS 
CCDS-KHGÑ Tænh/TP

Khoa Saûn NhiKhoa San – Nhi
BV Ña Khoa



ÀXAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI TAÀM SOAÙT (1)

TAÀM SOAÙT TRÖÔÙC SINH
Phaùt hieän sôùm thai bò roái loaïn baåm sinh, di truyeàn

Sieâu aâm: ño ÑMDG thai 11- 13 tuaàn, 
sieâu aâm hình thaùi hoïc thai: 18 – 22 tuaàn
XN sinh hoùa: 3 thaùng ñaàu, 3 thaùng giöõa (AFP, HCG, 
uE3) baèng huyeát thanh hoaëc gioït maùu khoâ
Chaån ñoaùn xaùc ñònh: Sinh thieát gai nhau: 11 – 13 tuaàn, ò g ,
Choïc oái: 16 – 28 tuaàn
XN Taàm soaùt & chaån ñoaùn beänh Thalassaemia

Ñieàu trò sôùm, hoaëc chaám döùt thai kyø



Â Ö ÖÔÙ À ÙXAÂY DÖÏNG MAÏNG LÖÔÙI TAÀM SOAÙT (2)

TAÀM SOAÙT SÔ SINH
Phaùt hieän sôùm sau sinh caùc roái loaïn baåm sinh, di truyeàn

Thieáu G6PD
Nhöôïc giaùp baåm sinh

Ñieàu trò kòp thôøi, phoøng ngöøa bieán chöùngÑieu trò kòp thôi, phong ngöa bien chöng
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, XH



COÂNG TAÙC TOÅ CHÖÙC MAÏNG LÖÔÙI 
SLTS-SLSS

2006:  Bắt đầu thiết lập mạng lưới cấp TW
UBDSGDTE VN , BVTD , UBDSGD tỉnh 

2007:  Bắt đầu thiết lập mạng lưới cấp tỉnh 
UBDSGD tỉnh, BV đa khoa tỉnh, TTCSSKSS tỉnh

á ậ ớ2008:  Tái lập mạng lưới TCDS-KHHGĐ VN, BVTD, 
TCDS - KHHGĐ tỉnh, SYT tỉnh, 
CCDS KHHGĐ tỉnh BV đa khoa tỉnh TTCSSKSS tỉnhCCDS-KHHGĐ tỉnh, BV đa khoa tỉnh, TTCSSKSS tỉnh

2009:  Thiết lập tổ chức xuống tuyến huyện 
CCDS-KHHGĐ tỉnh – huyện BV đa khoa tỉnh – huyệnCCDS KHHGĐ tỉnh huyện, BV đa khoa tỉnh huyện,
TTCSSKSS tỉnh – huyện



Hoaït Ñoäng Taàm Soaùt – Chaån Ñoaùn
t i BV T ø D õtaïi BV Töø Duõ

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

1986 1999 2002 2006

XN maùu
3 caùn boä
(1 011/12 017)

XN oái
(181/1.919)

Taàm soaùt TS
Triple test

T à ùt SS

Thalassaemia
15 caùn boä
(96)(1.011/12.017) Taàm soat SS

5 caùn boä   
(3.154/166.190)

(96)

SA ÑMDG
Taàm soaùt TS

D bl t tDouble test

Kết quả tính đến 2006



NHAÂN SÖ PHOØNG DI TRUYEÀNNHAN SÖÏ PHONG DI TRUYEN 

Bộ phận SLTS SS: 6 ngườiBộ phận SLTS-SS:  6 người 

1 BS, 2 CNXN, 2 CNSH, 1 KTV 

à ề ó ề ở Ú ỉĐào tạo về SLTS, SLSS, sinh hóa di truyền ở Úc, Bỉ

Bộ phận di truyền tế bào:   7 người 

3 BS, 2 CNXN, 2 CNSH 

Đào tạo về di truyền tế bào ở Bỉ 

Bộ phận di truyền phân tử: 4 người 

3 BS 1 CNSH3 BS, 1 CNSH  

Đào tạo về di truyền phân tử ở Úc, Nhật



TRANG THIEÁT BÒ TAÏI PHOØNG XEÙT 
ÀNGHIEÄM DI TRUYEÀN BEÄNH VIEÄN TÖØ DUÕ

Heä thoáng xeùt nghieäm töï ñoäng 
ø b ù tö ñ ä h øvaø baùn töï ñoäng phuïc vuï saøng 
loïc tröôùc sinh vaø sau sinh



TRANG THIEÁT BÒ TAÏI PHOØNG XEÙT 
ÀNGHIEÄM DI TRUYEÀN BEÄNH VIEÄN TÖØ DUÕ

Heä thoáng phaân tích nhieãm saéc theå phuïc vuï chaån ñoaùn tröôùc sinh



PHAÙT TRIEÅN KYÕ THUAÄT CAO

Ch å ñ ù i à ûChaån ñoaùn tieàn saûn:

Th hi ä ø 1998 ñ á ø ãi ä h äThöïc hieän töø naêm 1998 ñeán nay vaø moãi naêm caäp nhaät

nhöõng phöông phaùp môùi ñeå ñöa vaøo öùng duïng



Thöïc hieän saøng loïc sô sinh



Choïc oái Karyotype, FISH

(Hội chứng DOWN)



Choïc oái Karyotype, FISH

(Hội chứng EDWARDS)(Hội chứng EDWARDS)

(KYÕ THUAÄT FISH)



SAØNG LOÏC – CHAÅN ÑOAÙN TRÖÔÙC 
SINH THÖÏC HIEÄN TAÏI BV TÖØ DUÕ

9 tháng đầu năm 2009
- Trung tâm chẩn đoán trước sinh thực hiện 47.911 lượt khám

- Sau khi sử dụng các phương pháp sàng lọc trước sinh: ĐMDG, 

sinh hóa máu mẹ trong 3 tháng đầu và 3 tháng giữa phát hiện 

4 298 thai kỳ nguy cơ cao4.298 thai kỳ nguy cơ cao.   

- Có 2.200 trường hợp được chọc ối. 

Chấm dứt thai kỳ:- Chấm dứt thai kỳ:

694 thai DTBS 

52 trường hợp rối loạn NSTg ợp ạ

Down (32), Trisomy 18 (9), XO (1), XXX (1) và XXY (9)



PHAÙT HIEÄN DÒ TAÄT ÔÛ THAI NHI TRÖÔÙC SANH 2008
áKhaùm thai 80.000-Thai kyø NCC 5.101-Baát thöôøng 2.203-

Chaám döùt thai kyø 1.245 tröôøng hôïp
Heä thaàn kinhHeä than kinh

trung öông
666

43%

Dò taät khaùc
455

29% 43%29%

Roái loaïn NST

Phuø nhau thai -Heä cô xöông

86
5%

buïng coùc
204

13%

ä g
160

10%



SAØNG LOC TRÖÔÙC SINH ÑEÀ AÙNSANG LOÏC TRÖÔC SINH ÑE AN

ểXây dựng trị số MoM cho quần thể thai phụ Việt Nam trên 

mẫu máu khô (1800 mẫu) 

- Đang hiệu chỉnh phần mềm tính nguy cơ

- Đưa vào ứng dụng trong năm 2010  thực hiện cho thai phụ tuyến 

tỉnh vì dễ lấy mẫu bảo quản và chuyên chở trong điều kiện sốngtỉnh vì dễ lấy mẫu, bảo quản và chuyên chở trong điều kiện sống 

ở vùng xa.

- Chỉ cần lấy 6 giọt máuy g ọ



Saøng loïc beänh lyù sô sinh beù (36-48giôø tuoåi)



KẾT QUẢ THỰC HIEÄN SLSS ÔÛ BV Q Ự Ä
TÖØ DUÕ VAØ ÑEÀ AÙN

Đề án 12 tỉnh thành (2007-2009)Đề án 12 tỉnh thành (2007 2009) 

Tổng số trẻ được sàng lọc:     44.600     

Thiếu men G6PD: 604 (1 35%)Thiếu men G6PD: 604 (1,35%)

Suy giáp bẩm sinh: 10 (1/4460)  

Bệnh viện Từ Dũ (2002-2009) 

Tổng số trẻ được sàng lọc:     288.328     

Thiếu men G6PD: 4109 (1,43%)

Suy giáp bẩm sinh: 53 (1/5440) 

Tăng sản thượng thận bẩm sinh: 5   (5/53218)



Số trẻ ở BV Từ Dũ được thực hiện 
xét nghiệm SLSS theo các năm
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Số trẻ trong đề án được thực hiện 
xét nghiệm sàng lọc sơ sinh theo cácxét nghiệm sàng lọc sơ sinh theo các 
năm

27681

6669

10450

1 2 7103 186 315

2007 2008 20092007 2008 2009

Số trẻ SLSS Suy giáp Thiếu men G6PD



Số trẻ được thực hiện 
xét nghiệm SLSS theo các tỉnh

857

7715

3328

TP.HCM

Vónh Long

Vuõng Taøu

6880

2905

9037

L A

Taây Ninh

Tieàn Giang

851

2044

6880

Ñoàng Thaùp

Hueá

Long An

0

0

7445

Caø Mau

Ñaø Laït

Ñoàng Nai

3587Bình Phöôùc



KHOÙ KHAÊNKHO KHAN

Hoạt động dân số tại tuyến cộng đồng chưa hiệu quả để truy tìm ạ ộ g ạ y ộ g g ệ q y

các trường hợp sàng lọc mất dấu. 

Một số tỉnh chưa tham gia vào chương trình: Cà Mau, Đà Lạt. ộ g g , ạ

Xin duyệt kinh phí sớm để có thể tiến hành thủ tục quyết toán 

đúng thời hạn. g ạ



PHÖÔNG HÖÔÙNG HOAÏT ÑOÄNG 
NAÊM 2010

Xây dựng và phát triển mạng lưới 

- Tập trung xây dựng và phát triển mạng lưới ở cấp độ huyện, xã

- Vai trò của Chi cục dân số và mạng lưới cộng tác viên dân số 

- Xây dựng hệ thống quản lý mạng lưới và báo cáo số liệu qua mạng, theo 

dõi các trường hợp bệnh cho SLTS – SLSS (sơ đồ tổ chức mỗi tỉnh)

- Xây dựng hệ thống báo cáo RLDT, DTBS xuất hiện hàng năm để đánh giáXây dựng hệ thống báo cáo RLDT, DTBS xuất hiện hàng năm để đánh giá

hiệu quả chương trình 

- Lên kế hoạch thực hiện và tổ chức mạng lưới cho các tỉnh thành còn lạiLên kế hoạch thực hiện và tổ chức mạng lưới cho các tỉnh thành còn lại



PHÖÔNG HÖÔÙNG HOAT ÑOÄNGPHÖÔNG HÖÔNG HOAÏT ÑOÄNG 
NAÊM 2010

Đào tạo nguồn nhân lực chuyên môn  

- Phối hợp CCDS, BVĐK tỉnh đào tạo và lượng giá phương pháp lấy máu ợp , ạ ợ g g p g p p y

- Đào tạo siêu âm sàng lọc, chẩn đoán trước sinh phát hiện rối loạn di 

truyền, dị tật bẩm sinh (600-1200)truyền, dị tật bẩm sinh (600 1200)

- Phối hợp BV Nhi Đồng 1,2 đào tạo chẩn đoán, điều trị, theo dõi suy giáp 

bẩm sinh cho BS bệnh viện tuyến tỉnh (phải có XN chức năng giáp) (12-bẩm sinh cho BS bệnh viện tuyến tỉnh (phải có XN chức năng giáp)  (12-

20)

- Tổ chức hợi nghị SLTS-SS và tổng kết hoạt động đề án hàng năm- Tổ chức hợi nghị SLTS-SS và tổng kết hoạt động đề án hàng năm 



PHÖÔNG HÖÔÙNG HOAT ÑOÄNG

Nâ ố lượ ét hiệ à l t ướ i h à ơ i h

PHÖÔNG HÖÔNG HOAÏT ÑOÄNG 
NAÊM 2010

Nâng số lượng xét nghiệm sàng lọc trước sinh và sơ sinh 

- Tổng số trẻ sàng lọc sơ sinh năm 2010 dự kiến: 60.000 

- Tổng số thai phụ SLTS theo xét nghiệm máu: 1800  

Nâng cấp trang thiết bị, máy móc 

- Bệnh viện Từ Dũ: hệ thống máy bấm lỗ giấy máu mới, hệ thống ệ ệ ệ g y g y , ệ g

sàng lọc tự động công suất cao. 

- Bệnh viện ĐK tỉnh, BV sản: máy siêu âm đủ điều kiện để phục vụ y p

cho sàng lọc và chẩn đoán trước sinh bằng siêu âm 



Nguoàn: Carmencita Padilla, Philippine 
NEWBORN SCREENING Country Report 2003 



Saøng loïc beänh lyù sô sinh



Chaân thaønh caûm ônChan thanh cam ôn


