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Sw can thiét (1):
Ganh nang cua bénh DT

Bénh di truyén co ti trong ngay cang cao
Hon 8000 bénh

Nhiéu bénh DT nang, kém di dang bam
sinh va chdm phat trién tri tué

Kho diéu tri, kho du phong




Anh va x& Wales

= Nam 1900: IMR la 154/1000

Trong do 4.5/1000 do bénh di truyén
= Nam 1986: IMR la 9.6/1000

Trong do 4.5/1000 do bénh di truyén

Nhu vay IMR do bénh di truyén
tang tu 3% lén 50%




Sy can thiét (2):
Thuwce trang cua tam soat

Ki€n thuc di truyén y hoc tu du’ an
genome ngudi, su phat trien cong nghé
mdi dua dén ky nguyén vé tam soat bénh
di truyén.

1961 bat dau tam soat sa sinh (Guthries)
Pén nay hau hét cac nudc phat trién déu
co chuong trinh tam soat

Viét Nam bat dau ap dung tam soat so
sinh va trudc sinh gan 10 nam




Sw can thiét (3):
Loi ich cua tam soat

s Tam soat trudc sinh, so sinh, ngudi truéng
thanh va PGD

« O Anh trudc 1968: 1200 sa sinh bi Down

2003: 200 sco sinh bi Down
» Phat hién va can thiép sém sau sinh tré bi
PKU, nhugc giap bam sinh, thiéu G6PD
giup tré phat trién binh thudng




BENH

S

Diéu tri

Quan hé gilra dy phong va diéu tri
doi v&i bénh mac phai




Thu tinh

Dy phong cap 1

Genotype binh thwéng  Genotype bat thwong

Gen tri liéu /J/ Dw phong cap 2

Khoe Bénh

N

Diéu trj triéu chirng

Quan hé gitva dw phong va diéu tri doi
vo'l bénh di truyén




Rat can mot chwong trinh
muc tiéu quoc gia ve:

TAM SOAT TRUOC SINH VA TAM
SOAT SO SINH CAC BENH DI
TRUYEN




Céc nguyén tac clia mét chuvong
trinh tam soat bénh di truyén

= BENH
e C6 ti sudt mac dang ké trong dan sd dich
e Anh hudng nghiém trong ddi vdi stic khde
e Chan dodn chinh xac

e CO bién phap can thiép sém va hiéu qua




Cac nguyén tac (it)

n TEST

hong xam |&8n, dé thuc hién

hinh xac, dang tin (d0 nhay, do dac hiéu)
ni phi thap/ chap nhan dudc

=« CHUONG TRINH
e Dé tiép can, cong bing
e Tham gia tu nguyén
e Dugc cong dong chap nhan
e Dugc thong tin va tu van day du
e Cost — benefit thoa dang




Muc dich cta chwong trinh tam soét

» Gidm thiéu sd tré sinh ra bi cac bénh, di
dang nang

= Phat hién va can thiép sGm co hiéu qua
giup tré bj cac bénh di truyén phat trién
tot, giam ti 1€ bénh, tat va tU vong




Muc tiéu cia chuwong trinh tam soat

Hinh thanh hé thong cac trung tam tam
soat trudc sinh va so sinh dat chuan
Xac dinh va thong nhat cac bénh can
tam soat

Hinh thanh doi ngl chuyén gia vé ky
thuat vién

Thong nhat cac quy trinh ky thuat tam
soat, chadn dodan va can thiép s6m




Chwong trinh tam soat trwdc sinh

(1)
» Dang dudc trién khai thudng qui 6 nhiéu
NUGC
» Co kha nang tam soat nhiéu bénh
= Hién nay tap trung tam soat hdi ching
Down va cac héi chlrng tam thé
(trisomies) pho bién

= Nhiéu trung tam dang nghién clu tang ti
|é phat hién (DR) va giam duong tinh gia




Chwong trinh tam soat trwdc sinh

(2)

Ky thuat cho phép tam soat nhiéu bénh
NOi dung tam soat khac nhau, tuy nudc,
tuy dia phucong

Chién ludc tam soat khac nhau, tuy trung

tam

Chuong trinh quoc gia tam soat trudc sinh
d Anh:

e T21 (két hgp T18, T13, X, Y, NTD)

e Sickle - cell anemia

e thalassemia




Tam soat trwdc sinh & Viet Nam

P3 trién khai tir 2003 - 2004 (tai BV Tu D,
PHYD Tp.HCM)

Chu yéu tam soat hoi chirng Down, thalassemia
Double test, triple test

3 thang gilra, 3 thang dau thai ky

K&t hgp test sinh hoa va siéu am

Chan doan trudc sinh cac trudng hgp nguy co cao
Hiéu qua, dudc BO y té ung ho

Bat dau dugc cong dong quan tam




Chwong trinh tam soét so sinh

s Cho phép tam soat rat nhiéu bénh di
truyén chuyén hoda,
s SO bénh dugc tam soat khac nhau, tuy
trung tam
» Chudng trinh quoc gia cua Anh:
o PKU
e Congenital hypothyroidism
e Sickle - cell anemia
e Thalassemia
e Cystic fibroisis
e Hearing impairment




Tam soat so’ sinh & Viét Nam

= D3 dudc tién hanh & BV Nhi TW, TU D,
BV Ba me tre em TW... tu 2001

s Tap trung tam soat cac bénh:
e Thiéu G6PD,
e Nhudc giap bam sinh,
e Tang san tuyén thuogng than bam sinh

» Dang dudc téng cuc dan sé ho trd, ma
rong cho nhiéu dia phudng khac




Xay dwng chwong trinh quoc gia vé
tam sodat cac bénh di truyén
LAM GI?
= Thong nhat chu trucng

= Ban chi dao

= HOi dong tu van

= Xac dinh mang Iudi tAm soat: san
sang

s Quyét dinh cac van dé chung: noi
dung tam soat, chién lugc, qui chg,
dau tu...




Mot s6 van dé dac biét

s CONng tac tu’ van di truyén
=« Xay dung labo tham chiéu
» Xac dinh dan so dich (?)

s Xac dinh chién lugc tam soat trudc
sinh thong nhat

» Chuong trinh tam soat sG sinh mo
rong




Cac giai phap thuwc hién

Pao tao nguon nhan luc (ki€n thuc, ky
thuat, thai do)

Xay dung cac trung tam di truyén dugc
trang bi tot

X8y dung cac chuan chéat lugng
Giai phap tai chinh




Khia canh xa hoi va dao duc

Hudng vé Igi ich cua gia dinh, bao vé
quyén |0

Su ung thuan va tu nguyén

San sang cac bién phap can thiép

S(&r dung mau th(r ddng luét

SU dung két qua tam soat

Pao duc tu phia ngudi dugc tam soat




Két luan

s Tam soat s6m cac bénh di truyén/ di dang
bam sinh 1a mét van dé y té€ birc thiét

» Lanh dao nganh va cac nha khoa hoc can
sém xay dung mot du an dé thuc hién mot
chuong trinh hanh dong thiét thuc nham
lam giam ti |é treé sinh ra bi bénh, giam ti
|é tU vong, tang chat lugng cudc sdng




Tran trong cam on




