Céc cian bénh dwgc kham do tim

Thiéu hut chit biotinidase

Bénh kho dung nap chit galactose ¢b dién

(GALT)

Ting Sian Hoéc Mén Thuong Than Bim Sinh

(CAH)

Bénh cudng niing tuyén giap chinh yéu bAm

sinh (CH)

Xo nang (CF)

Cic Bénh Rdi Loan vé A-xit A-min

Bénh thiéu chat arginase (ARG, thiéu chat

arginase)

Argininosuccinate acidemia (ASA,
argininosuccinase)

Chiing 1i loan tich tu amonia loai I (CIT-I,
argininosuccinate synthetase)

Chiing 1i loan tich tu amonia loai I1 (CIT-II,
chimg thiéu citrin)

Céc di tat vé tong hop sinh hoc dong yéu tb
biopterin (BIOPT-BS)

Céc di tat vé tai tao déng yéu tb biopterin
(BIOPT-RG)

Homocystinuria (HCY, cystathionine beta
synthase)

Hyperphenylalaninemia (H-PHE)

Hypermethioninemia (MET)

Bénh nudc tiéu ¢ mau vang sim dic (MSUD,
branched-chain ketoacid dehydrogenase)

Phenylketonuria (PKU, phenylalanine

hydroxylase)

Tyrosinemia type I (TYR-1, fumarylacetoacetate
hydrolase)*

Tyrosinemia type II (TYR-II, tyrosine
aminotransferase)

Tyrosinemia type III (TYR-III,
hydroxyphenylpyruvate dioxygenase)

Ciac Chirng Bénh Rdi Loan A-xit Béo

Thiéu hyt carnitine acylcarnitine translocase
(CACT)

Di tat hdp thu carnitine (CUD, di tat van chuyén
chét carnitine)*

Thiéu hut carnitine palmitoy] transferase I
(CPT-1a)

Thiéu hut carnitine palmitoyl transferase II
(CPT-II)

Thiéu hut dienoyl-CoA reductase (DE-RED)

Glutaric acidemia type II (GA-II, thiéu acyl-CoA
dehydrogenase da nguyén)

Thiéu hut hydroxyacyl-CoA dehydrogenase chudi
dai (LCHAD)

Thiéu hut acyl-CoA dehydrogenase chudi trung
binh (MCAD)

Thiéu hut ketoacyl-CoA thiolase chudi trung binh
(MCKAT)
Thiéu hut L-3-hydroxy acyl-CoA dehydrogenase
chudi trung binh/chudi ngén (M/SCHAD)
Thiéu hut acyl-CoA dehydrogenase chudi ngin
(SCAD)
Thiéu hut trifunctional protein (TFP)
Thiéu hut acyl-CoA dehydrogenase chudi rat dai
(VLCAD)
Cac Chirng Bénh Roi Loan A-xit Hiru Co
2-Methyl-3-hydroxybutyric aciduria (2M3HBA)
Thiéu hut 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase
(2MBG, SBCAD)
3-Hydroxy 3-methylglutaric aciduria (HMG,
3-Hydrox 3-methylglutaryl-CoA lyase)
3-Methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency
(3-MCC)
3-Methylglutaconic aciduria (3MGA, thiéu hut
loai I
Beta ketothiolase (BKT, mitochondrial
acetoacetyl-CoA thiolase, short-chain ketoacyl
thiolase)
Glutaric acidemia type I (GA-1, glutaryl-CoA
dehydrogenase)
Isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency (IBG)
Isovaleric acidemia (IVA, Isovaleryl-CoA
dehydrogenase)
Malonic acidemia (MAL, malonyl-CoA
decarboxylase)
Methylmalonic acidemia (CBL A,B; cac ching
bénh rdi loan sinh t6 B12)
Methylmalonic acidemia (CBL C,D)
Methylmalonic acidemia (MUT, methylmalonyl-
CoA mutase)
Multiple carboxylase deficiency (MCD,
holocarboxylase synthetase)
Propionic acidemia (PROP, propionyl-CoA
carboxylase)
Hemoglobinopathies
Bénh té bao hinh liém (Hb S/S)
Bénh hemoglobin-C hinh liém (Hb S/C)
Bénh sickle beta zero thalassemia
Bénh beta plus thalassemia hinh liém
Bénh hemoglobin-D hinh liém
Bénh hemoglobin-E hinh liém
Bénh hemoglobin-O-Arab hinh liém
Bénh hemoglobin Lepore Boston hinh liém
Bénh r6i loan HPFH hinh liém
Hinh liém "Khéng nhén biét dwoc"

Hemoglobinopathies (tiép tuc)

Bénh hemoglobin-C beta zero thalassemia
Bénh hemoglobin-C beta plus thalassemia
Bénh hemoglobin-E beta zero thalassemia
Bénh hemoglobin-E beta plus thalassemia
Bénh hemoglobin-H

Bénh homozygous beta zero thalassemia
Bénh homozygous-C

Bénh homozygous-E

Bénh double heterozygous beta thalassemia
Bénh khac

Thinh giac

*{t c6 kha nang phat hién ra cin bénh nay hon trong
giai doan ngay trudc khi em bé chao doi.

Két qua kham binh thwong KHONG c6 nghia Ia
bénh di truy€n/bénh vé co ché chuyén hda tiém an
khong co6 kha nang xay ra.

Quy vi c6 thé giup do!

Muc tiéu ciia Chuong Trinh Kham Do Tim Bénh

cho Tré So Sinh ciia S&' Y Té va Dich Vy Nguoi

Cao Nién 1a ngan ngira cac van dé stc khoe

nghiém trong qua kham do tim bénh cho tré so

sinh. Quy vi ¢6 thé gitip 43!

v Dé lai s dién thoai (cua quy vi, ho hang than
thich, hang x6m, hodc mdt ngudi ban) voi nha
cung cap dich vu cham séc strc khoe va bénh
vién cla quy vi, dé bao dam ho c6 thé lién lac
v6i quy vi vé két qua kham.

v Cho bénh vién biét tén ciia nha cung cip dich
vu cham sdc stic khoe ctia con quy vi.

v Bao dam la con quy vi dugc kham kiém tra
trude khi quy vi roi bénh vién.

Dé biét thém thong tin vé van dé kham do tim
bénh cho tré so sinh, xin goi MDHSS tai so
1-800-877-6246.

Khdam Kiém Tra Thinh Gidc Cho Tré So Sinh
Biét dau c6 hiéu luc tir ngdy 1 thang Mot, 2002,
ludt phép tiéu bang Missouri yéu cau cac em bé
sinh ra tai tiéu bang nay phai dugc kham kiém tra
thinh giac trude khi xut vién. Dé biét thém thong
tin vé cac yéu cau kham thinh giac cho tré so sinh,
hay néi chuyén voi nha cung cip dich vu cia con
quy vi, bénh vién hodc goi S¢ Y Té va Dich Vu
Ngudi Cao Nién tiéu bang Missouri tai s6
1-800-877-6246.

Kham do tim bénh cho tré so sinh tai tiéu bang
Missouri

W
o senon®

S& Y Té va Dich Vu Nhan Su
Ban Strc Khoe Cong Cong va Cong Dong
PO Box 570
Jefferson City, MO 65102
Dién thoai: 1-800-877-6246
Fax: 1-573-751-6185
http:www.dhss.mo.gov

CO HOI CONG BANG/
HANG SO KHONG PHAN BIET POI XU
Céc dich vu duoc cung cp ma khong phan biét
dbi xtr.

An pham nay c6 thé dugc cung cap dudi cac dang
khac nhu chit ndi Braille, ban in kho 16n va bang
thu thanh. Xin lién lac véi vin phong dé hoi.
Nhitng ngudi st dung TDD c6 thé goi sé dién
thoai néi trén qua 1-800-735-2966.

Pé biét thém thong tin vé Cac Dich Vu Béao Vé

Strc Khoe cho Ba Mg va Tré Em khac, xin goi:
1-800-TEL-LINK
(1-800-835-5465)
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Khdam Do Tim Bénh cho Tré So Sinh la gi?

Kham do tim bénh cho tré so sinh 1a noi tdi cac
tha tuc kham do tim bénh duoc thuc hién ddi veéi
tré so sinh ngay sau khi cac em chao doi dé bao vé
céc em tranh cac dnh huong nguy hiém ctia nhiing
cin bénh c6 thé khong dugc phat hién trong nhiéu
ngay, thang hodc tham chi nhiéu nam.

Luat phép tiéu bang Missouri qui dinh tit ca cac
em bé sinh ra tai tiéu bang nay déu phai duoc
kham do tim mét s6 can bénh hiém gip, nhung
nghiém trong. Nguoi ta s& 1dy mot chiit mau tir got
chan cua em bé ngay sau khi em chao doi va sau
d6 gui cho Phong Xét Nghiém Sirc Khoe Cong
Déng cta Tiéu Bang thu¢c S6 Y Té va Dich Vu
Ngudi Cao Nién Tiéu Bang Missouri. Mau nay s&
dugc kiém tra dé do tim 67 cin bénh ghi trong to
thong tin nay.

Két qua xét nghiém mau do tim bénh ciia con quy
vi s& duoc cung cép cho nha cung cép dich vu
cham sdc strc khoe cua con quy vi va bénh vién
noi con quy vi chao doi. Déi khi, can phai thuc
hién hon mdt thu tuc kham do tim bénh cho tré so
sinh. Néu can thuc hién thém tht tuc kham do tim
bénh cho tré so sinh, quy vi s€ dugc nha cung cép
dich vu cham séc strc khoe cuia con quy vi, bénh
vién hodc nhan vién cia S¢'Y Té va Dich Vu
Ngudi Cao Nién thong bao. Néu vay, didu rt quan
trong 12 quy vi phai dua con quy vi tré lai dé tién
hanh lai mot budi kham do tim bénh cho tré so
sinh cang som cang tdt.

Tai Sao Con Téi Nén Dugc Kham Do Tim Bénh
cho Tré So Sinh?

Nhitng cén bénh ma con quy vi s€ dugc kham do
tim 14 rat hiém. Tuy nhién, chiing rit nghiém trong
va c6 thé gy ra tinh trang cham phat trién tri tué
va/hodc tham chi tir vong néu khong dugc chira tri.
Khém do tim bénh cho tré so sinh giup xac dinh
cac em bé can chan doan va diéu tri, vi du nhu
thudc men hodc ché do an kiéng dic biét. Vi cac
triéu chung thuong khong nhan thiy dugc khi em
chao doi, nén cach duy nhat de tim ra nhimg can
bénh nay trude khi bénh gay ton hai vinh vién la
kham do tim bénh cho tré so sinh. Viéc chira tri
som s& gitip con quy vi phat trién khoe manh nhét
& muc 6 thé duoc.

Thit Tuc Kham Do Tim Bénh cho Tré So Sinh
Do Tim Nhitng Can Bénh nao?

Cac Bénh Réi Loai vé A-xit A-min

Cic bénh nay 1a gi? Pay 1a mot nhém bénh khién
co thé cua em bé khong thé phan hily mdt so chat
thai trong mau, vi du nhu phenylalanine, cac loai
a-xit a-min khac, hoac ammonia.

Bénh nay xay ra thwong xuyén nhuw thé nao?

1 trén 8,000 em bé so sinh.

Cic triéu chimg la gi? Kém phat trién, cham phat
trién tri tu¢, cac van dé vé da hodc mat, suy gan,
co giat, nhao co, hon mé hodc tir vong néu khong
duoc phat hién va khong dugc chira tri.

Bién phap diéu tri 1a gi? Bién phép diéu trj cd
doi voi thuoe men va ché d6 an kiéng dac biét
hodc c6 thé cay ghep gan. Viéc cham soc chira tri
thudng xuyén qua chuyén gia y te 1a can thiét.

Thiéu Chit Biotinidase

Bénh nay 1a gi? Tinh trang thiéu chat enzyme xay
ra khi em bé khong c6 chat enzyme biotinidase
can thiet dé binh phuc va tai sit dung sinh to
biotin.

Bénh nay xay ra thwong xuyén nhu thé nao? Ct
112,000 em bé so sinh thi ¢c6 1 em mac bénh nay.
Cic triéu chimg 1a gi? Céac van d& vé da, thuong
xuyén nhiem trung, céc van d€ ve thinh giac, co
giat, va ton thuong nio.

Bién phap diéu tri 1a gi? Diéu tri ca doi voi thude
sinh t0 biotin dung theo liéu hang ngay.

Ting San Ho6c Mén Thugng Thin Bam Sinh
(CAH)

Bénh nay 1a gi? Thiéu mot s6 loai hooc mon
tuyén thuong than (cortisol, aldosterone, va
androgens)

Bénh nay xiy ra thuong xuyén nhw thé nao?

1 trén 13,000 em bé so sinh.

Cic triéu chimg 1a gi? Soc hodc tir vong ¢ tré so
sinh va cac em bé gai bi anh huong c6 the bi nght
nham la bé trai do cac phat trién bat thuong vé hé
sinh duc.

Bién phap diéu tri 1a gi? Didu tri ca doi bang cac
loai thuoc hodc moén dé tranh cac bién chiing
thém, ké ca tir vong. Viéc cham soc chira tri
thuong xuyén qua chuyén gia y t€ 1a can thiét.

Bénh Cuong Niing Tuyén Giap BAm Sinh
Bénh nay la gi? Bénh nay 1a do khong c6 du
luwong hodc mdn trong tuyen giap.

Bénh nay xiy ra thuong xuyén nhw thé nao?
1 trén 3,000 em bé so sinh.

Cic tri€u chimg 1a gi? Cac van de vé in udng,
cham phat trién tri tué, va phat trién coi coc.

Bién phap diéu tri 1a gi? Diéu trj ca doi bang
hodc mén tuyén gidp ding theo liéu hang ngay.
Viéc cham soc chira tri thuong xuyén qua chuyén
gia y té 1a can thiét.

Xo nang

Bénh nay 1a gi? Mot chimg bénh réi loan khién
mang nhay dinh va day tich tu trong phoi, h¢ tiéu
hoéa va cac co quan khac cua co thé.

Bénh nay xiy ra thuong xuyén nhu thé nao? 1
trén 4,000 em bé so sinh.

Cic triéu chirng 12 gi? Viém phdi, kho tiéu hoa
thirc an va cac chat dinh dudng, va phat trién kém.
Bién phap diéu tri 1a gi? Didu tri ca doi bang cac
loai thuoc bo c6 enzyme dung khi an va céc bién
phap dicu tri h6 hap dé hé hap. Viéc cham soc
chira tri thuong xuyén qua chuyén gia y té 1a can
thiét.

Cic Ching Bénh O-xit Héa A-xit Béo

Céac bénh nay la gi? M6t nhém bénh khién em bé
kho str dung chat béo lam nang lugng.

Bénh nay xiy ra thuong xuyén nhu thé nao? 1
trén 10,000 em bé so sinh.

Cic tri€u chung 1a gi? Oi mra, budn ngu, lugng
duong trong mau thap, Ssuy gan, cac vén dé vé co,
co giét, hodc cac van dé nghiém trong hon vi du
nhu hon mé hoac tir vong néu khong dugc chira
tri.

Bién phap diéu tri 1a gi? Tuy thudc vao can bénh
nén cé the bao gom thudc men va ché do an ubng
dac biét can thiét trong ca doi. Viéc cham soc qhu’a
tri thuong xuyén qua chuyén gia y té 1a can thiét.

Khéng tiéu héa galactose (Co dién)

Bénh nay la gi? Em bé khong thé tiéu hoa mot
trong cac loai dudng (galactose) trong stra me va
stra bo.

Bénh nay xay ra thwong xuyén nhu thé nao? Ctt
50,000 em bé so sinh thi c6 1 em mac bénh nay.

Cic tri¢u ching 1a gi? Tén thuong gan, dyc thuy
tinh thé, cham phat trién tri tué va c6 thé tir vong.

Bién phap diéu tri 1a gi? Ché d6 an kiéng dic
biét dé loai bo galactose, mot loai duong c6 trong
sira va cac san pham 1am tir sita, ra khoi ché do an
ubng cta em bé, 1a ché d6 ma em s& ap dung trong
ca doi. Viéc cham soc chira tri thuong xuyén qua
chuyén gia y t& 14 can thiét. . ?
%
Bénh Té Bao Hinh Liém va Cac Chirng Bénh
Roi Loan Hemoglobin khac

Cic bénh nay 1a gi? Mot nhom bénh di truyén
lién quan t6i rdi loan hong huyét cau do cac bat
thudng vé hemoglobin. Hemoglobin mang 6-xy tir
phéi t6i tat ca cac bod phan trong co thé. Bénh té
bao hinh liém 14 dang bénh thuong gip nhét trong
céc ching bénh rdi loan hemoglobin.

Bénh nay xay ra thwong xuyén nhu thé nao?
Bénh té bao hinh 1iém xay ra ¢ 1 trén 400 ngudi
My gbc Phi Chau; 1 trén 3,000 d6i v6i thanh phan
dan s6 n6i chung. Ty 18 mic bénh két hop cua tat
ca cac truong hop mic bénh Réi Loan
Hemoglobin 14 1 trén 1,700 dbi v6i thanh phan
dan s6 n6i chung.

Cic triéu ching 1a gi? Ddi véi cac bénh té bao
hinh 1iém, c4c triéu chung 14 dau, thiu mau, suy
nhugc, viém nhiém thudng xuyén/nghiém trong,
sung ban tay va ban chan, tho dbc, va cham phat
trién.

Bién phap diéu tri 1a gi? Viéc diéu tri cac ching
bénh té bao hinh liém 1a ding thudc tru sinh theo
lidu hang ngay. Viéc cham soc chira tri thuong
xuyén qua chuyén gia y té 14 can thiét.

Bénh Thiéu M4au Do Té Bao Hinh Liém

v  Bénh nay chu yéu gip ¢ ngudi My gbc Phi
Chau va nhitng ngudi gbc Ving Dia Trung
Hai.

v Trong trudng hop méc bénh thiéu mau do té
bao hinh liém, cac hong huyét cau bién doi tir
hinh dang tron binh thuong sang hinh dang
liém bt thudng. Cac té bao hinh liém nay ¢
thé 1am tic cic mach mau vi vay khong thé
chuyén du luong 6-xy t6i co thé.

v bibu quan trong 1a cac tré em bi bénh phai
dugc chira tri qua mt nha cung cép dich vu
cham séc stre khoe ngay khi chao doi dé dung
thudc va ap dung cac bién phap diéu tri khac.

Cic Chirng Bénh Rdi Loan A-xit Hiru Co

Cic bénh nay 1a gi? Mot nhom bénh khién co thé
cua em bé khong thé loai bo mdt so chat thai co
dam va cac chat khac ra khéi mau.

Bénh nay xay ra thwong xuyén nhu thé nao?

1 trén 25,000 em bé so sinh.

Cac tri€u ching 1a gi? Oi mura, kém an, luong
duong trong mau thap, budn ngu, hodc cac van dé
nghiém trong hon nhu hén mé va tir vong néu
khong dugc chira tri.

Bién phap diéu tri la gi? Tuy thudc vao can bénh
nhung c6 thé 1a thudng xuyén an, ché do an udng
dac biét (it chat dam) va dung cac loai thudc can
thiét trong ca doi. Viéc cham soc chita tri thuong
xuyén qua chuyén gia y t€ 1a can thiét.

Chuong Trinh Kham D6 Tim Bénh cho Tré So
Sinh ciia Tiéu Bang Missouri hi¢n kham do tim
tAt ca 29 ciin bénh chinh yéu theo khuyén cio
ciia American College of Medical Genetics va
March of Dimes.
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