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SANG LQC SO SINH

PE PHAT HIEN BENH CHO CON

I"r"""" ‘q@ CUA BAN

‘ J Sau sinh 48 gio, chi can lay vai giet mau ¢ gt chan ciia bé

s€ giup phat hi¢gn mét so bénh co thé gay ra nhitng khuyet
tat nang ne cho bé dé dieu tri kip thoi.

Muc dich cia viéc xét nghiém sang loc 1a dé phéat hién nhiing tré co nhiéu kha
niang mic bénh chir khdng chinh xac tuyét déi. Nhirng tré cé két qua xét nghiém
sang loc 1a mic bénh déu sé dwoc kiém tra lai. Xét nghiém khéng cho phép phat
hién tat ca cac tré mac nhitng bénh nay trong cong dong.

Tai sao con t6i nén tham gia chwoeng trinh sang lec so sinh ?

Viéc kiém tra giot mau kho Iy tir got chan tré so sinh ¢d thé gitp phét hién céc bénh
hiém gap nhung gy ranhirng hau qua rat nghiém trong cho sirc khoe caatre.

Khi tham gia chuong trinh sang loc so sinh, hiau hét tré duoc sang loc déu binh thuong
nhung mot sb it s& dugc phét hién mac bénh. Nho d6 cd thé diéu tri sém cho tré, gitp
tré c6 mot cudc sdng binh thuong khoe manh, trénh dugc nhitng bién chitng nguy
hiém co thé lam tré bi khuyét tat hoac gay chét.

Tré sor sinh dwoc sang loc tim ra nhirng bénh nao ?

Chuong trinh sang loc hi¢n nay cho phép phét hi¢n tré mac bénh thiéu nang tuyén gidp
bam sinh vathieéu men G6PD.

Thé nao la thiéu ning tuyén giap bam sinh ?

Céc tré mac bénh ndy do khdng c6 di mot loai ngi tiét to cua
tuyen giap nam ¢ phia truéc c6 co tén goi la Tyroxin
(thyroxine). Trong khoang tir 2500 dén 5000 tre so sinh s& c6
1 tré mac bénh nay.

Tré mac benh s& phét trién bat thuong, tri tug cham phét trién
vatrd thanh tré bi khuyét tat rat nang.

Néu dwoc phét hién sém qua sang loc tré sé dwgc diéu tri
bang cach bo sung ngi tiét to Tyroxin nho do tré sé khong
bi bénh va sé phat trien binh thwong nhw nhirng tré khac.

Néu tré khong dwgc phat hién & thei ky s sinh hoiic dugc
phat hién qua mugn khi d6 da qua tre dé dieu tri, viéc
dieu tri sé¢ khong hiéu qua va khéng giap tré tranh dwoc
tinh trang khuyet tat .

Thé nao la thiéu men G6PD ?

Thiéu men G6PD (Glucose-6- phosphatase dehydrogenase) la mot bénh di truyén vé
men rat pho bién & nguoi. Trén thé gidi co trén 400 triéu ngudi mic bénh nay.
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DPay lamot bénh di truyén do tré nhian gen bt thudng nam trén
nhiém sic thé (NST) gidi tinh X tir b (mang cap NST gidi tinh
XY) hoic me (mang cap NST giai tinh XX). Néu lacon trai, tré
s& dé mic bénh hon do chi c6 1 NST X. Néu la con géi, do c6 2
NST X, nén tré chi mac bénh khi nhan 2 gen bit thuong, mot tir
bd vamaot tir me vi vdy con trai mic bénh phé bién hon con géi.

Men G6PD dugc hong ciu trong mau san xuat, binh thuong
men nay gitp bao vé hong cau khoi bi tin cong boi cAc chét oxy
hoéa. Khi tré bi thiéu men nay, hdng cau s¢ bi pha huy do cac
chat oxy héa c6 trong thirc an hoic mot sb thudc gay ra tinh
trang thiéu méu do tan huyét (v& hong cau). Tinh trang ndy s&
lam ting lwong bilirubin trong méau 1am tré bi thiéu méau kém
theo vang da, vang miat.

Néu tré bi vang da nang, nhat latrong 2 tuan dau trong thoi ky
so sinh, tré s& c6 thé bi ton thuong ndo gay ra bai ndo, cham
phét trién tam than.

Néu dwogc phét hién sém qua sang loc tré sé dwoc theo doi
tinh trang vang da so sinh va dwec khuyén céo dé tranh
tiép xdc hoic sir dung cac thic in, dwec pham co thé gay
ra tinh trang oxy héa manh gay hau qua niang né cho sirc
khoe.

Khéng ai trong gia dinh tdi mac bénh nay tai sao con tdi phai lam xét nghiém
sang loc ?

Bénh thiéu nang tuyén gidp bam sinh c6 thé xay rangau nhién cho bét cir tré ndo do d6
khéng nhat thiét phai co nguoi trong gia dinh mac bénh, vi vay di khéng co nguoi
than nd mac bénh nay tré van can dugc xét nghiém loai trir kha nang méac bénh.

Ddi véi bénh thiéu men GBPD, tré ¢d thé c6 bd méc bénh, me binh thuong hoic ca hai
bd me déu binh thuong nhung me ¢6 mang 1 gen bénh (do me ¢6 2 NST X nén khi chi
mot NST X mang gen bénh me s& khdng bi bénh) do d6 dii b me vangusi than khdng
a mac bénh nhung tré, nhat Ia tré nam, co thé nhan 1 gen bénh tir nguoi me binh
thudng nhung mang gen bénh va bi thiéu men G6PD vi vay tat ca cac tré déu can dugc
xét nghiém sang loc dé phét hién tinh trang thiéu men G6PD.

Nhan vién y té sé [Ay méu dé sang loc nhuw thé nao ?

48 gio sau khi sinh, nhan vién y té s dung mot kim chich
dic biét @é lay vai giot mau ¢ got chan cua tré tham lén
trén mot to gidy thim dic biét dé gui dén trung tam xét
nghiém.
Viéc ldy mau co thé 1am tré kho chiu ddi chdt va khoc
nhung thuc t& nhan vién y té chi lay rat it mau, khéng
mét nhiéu thoi gian vatré sz khdng bi anh huéng gi.
Trudc khi ldy méu, nhan viény té s hoi mot sd thdng tin
lién quan dén dia chi, s dién thoai, tén cia me dé dién
‘ ‘ vao phiéu lay mau méau. Day 1a nhiing théng tin rat quan
trong dé lién hé vai gia dinh khi c6 két qua xét nghiém vi
vay nén dua ra nhirng théng tin chinh xé&c hoic yéu cau nhan vién y té kiém tra lai do
chinh xéc cia nhitng théng tin & ghi trén phiéu.
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Toi c6 thé gitp cho viéc 1ay mau tré dé dang hon khéng?
Ban cd thé hd trg nhan vién y té khi ldy méu ¢ got chan cuatré
bang cach:
Om 4p vagiir 4m cho bé.
Duing khan tam nuéc 4m khodng 41- 42°C da vit kho
dé u gét chan cuatre trong khoang tir 3 — 5 phut truse
khi 14y mau.
Vi sy gilip d& nay s& giup cho viéc ldy méu dé dang va thuan
loi hon rat nhieu.

Con t6i co can lay mau thém mét lan nira khéng?
Trong mot S5 it treong hop nhan vién y & c6 thé ghé nha ban va dé nghi lay lai mau
mau ¢ got chan cuatre. bieu nay xay rakhi mau mau dugc lay lan tha nhat khong du
hodc ket qua khong ro rang, tré sinh non hoac da dugc truyeén mau truge khi lay mau
lan tha nhat. Nhan vién y té st gidi thich r6 rang cho ban. Ban khong nén lo lang vi
hau hét xét nghiém lap lai déu cho két qua binh thuong.
Viéc lay mau dé sang loc co phai la bat bugc hay khéng?
Viéc lay méu qé xét nghiém nhiam phét hién cac bénh bam sinh & hét sic can thiét
nhung khong bat bugc va hoan toan ty nguyén.
Néu ban khéng mudn lay méu caatré dé sang loc ban co thé tir chdi.
Lam thé nao dé téi co thé biét dwoc két qua sang loc ?
Hau hét tré déu c6 két qua binh thudng do d6 trong vong 7 — 10 ngay néu khdng thiy
nhan viény te lién hé vai giadinh thi chac chan con ban co ket qua binh thuong.
Néu két qua cho thiy con ban méc bénh, nhan viény té s3 lién hé truc tiép vai giadinh
hoac qua dién thoai:
Néu tré bi thiéu ning tuyén giap bam sinh, chame s& dugc gidi thigu dé duatre dén
kham mot bac si chuyén khoa trugc khi tré dwgc 3 tuan tudi de tien hanh xac dinh
bénh vadiéu tri.
Néu tré bi thiéu men G6PD, cha me ciing duoc gidi thigu dén mot béc si chuyén
khoa dé :[ién hanh xéc dinh tinh trang thiég men, tu van trong viéc sir dung thirc an va
duoc pham dé d¢ phong tinh trang tan huyét.
Sau khi xé nghiém, miau mau kho cia con toi s& dwec dung lam gi ?
Sau khi sang loc, mau mau khé cua tré s& dugc luu gitt ti thiéu 5 nam nhim muc
dich:

. Kiémtralai két qua hoic lam mot sb xét nghiém khéc theo yéu cau caa béc si.

. Pé cai tién chuong trinh sang loc.

. Pé nghién ciru gidp cai thién sirc khoe cua tré em va gia dinh & Viét nam.

Nhitng nghién ciru ndy s¢ gitr bi mat thong tin caatré vagiadinh. n
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PHUONG PHAP
LAY MAU MAU GOT CHAN TRE SO SINH ©

L4y miu méu gét chan ding phwrong phép s& khong gy ton thweng cho bé
va dam bao tinh chinh x&c caa cac ket qua xét nghiém sang loc

(*)Tai ligu duroc bién sogn dyra trén hurgng dan |dy mau méu gét chan tré so'sinh trong sang loc so sinh ciza hang WHATMAN.

Bwéc 1 Budc 2

Chuan b cac dyng cu can thiet: Pién day dua thong tin vao gidy lay mau. Cha

Gidy 1y mau y khong lam ban céc vong tron trén phan

Kim chich méu vé tring c6 diu kim  9iay tham dé tham mau, khong dung cham

dai khoang 2 mm vao phan giay tham trusc hoac sau khi lay
. s mau

Bong tam con sét trung

Gac khé vo trung
Ging vo trung loai khéng bt
Khan tim nuée am (do nguoi nha chuan bi)

Bwoc 3 Bwoc 4

vang duge danh dau (/1T 1& ving Dung khin tim nuéc 4m khoang 41°C u gét
trich mau an toan trén g6t chan cuatre. chén cuatré trong khoang tur 3 — 5 phit
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Bwoc 5

-
Dung bong tim cdn st tring dé sét tring
vung trich méu trén gét chan cuaa tré, sau
khi sét tring dung gac khd vo trung dé lau
khd ving trich mau.

Budc 7

Cham nhe gidy thim vao giot méu LON tur
phia MAT SAU vong tron. Bé giot mau
tham qua va thim déu vong tron chi bing
MOQT LAN cham DUY NHAT Ién giot
méau LON. Chi dugc thAim mau trén mot
phia caa gidy thim.

Bwéc 9
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Dé gidy da Iy mAu méau Ién mot mét phang
sach sg, kho va khong tham nudc trong it
nhat 4 tiéng dong ho.

Bwadc 6

Dung kim trich mau g6t chan, dung gac khd
VO tring dé thAm bo giot mau dau. Bé lam
taing lugng mau chay, bép RAT NHE
NHANG va céch quang Ién got chan tré
phan quanh chd trich mau dé céc giot mau
sau chay déu va co kich thudc LON hon.

Bwoc 8

T A

Thim céc vong tron khac trén gidy thim
theo céch thac d& huéng dan trong buéc 7
néu cac giot mau radéu va dua Ion. Néu mau
khong chay nita, tiép tuc thuc hién tir budc
5 dén budc 7. San soc vi tri chich trén gét
chan tré sau khi 1y mau.

Budc 10

Guri gidy da lay mau téi Phong xét nghiém
trung tam trong vong 24 tieng dong ho tir
khi lay mau.
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MAU MAU PAT CHUAN

MAU KHONG PAT CHUAN

C6 lwong méu thim déu va pha khip céac
vong tron in trén gidy tham. Khong ¢6 nhicu
l6p méu hay &p mau giay tham dé 1ay méu
nhiéu lan trén cung mot vong tron. Khéng
dung cham trén miu gidy thim hoic dan
giot mau trén mau giay tham.

CO THE DO CAC NGUYEN NHAN SAU:

1. Lwgng mau khong di
cho xét nghiém.

ey

2. M4u mau thAm nham
nhé trén giay tham.

g4 »d

3. Mau mau khéng khé
trwdéc khi dem g
buwu dién.

Di chuyén gidy tham truéc khi méu tham
déu vong tron hoac trudc khi mau tham qua
mat bén kia cuato giay.

Cho méau |én gidy thim bang 6ng mao quan.
Tay mang gang hoac khong mang gang
cham Ien trén giay thaim truéc hoac sau khi
|Ay mau mau.

Cham mau gidy tham truéc hodc sau khi lay
mau lén tay mang giang hodc khdng mang
gang hoac cham vao bot chong dinh ¢ gang
tay hoac céc loai dung dich chui tay.

Cho méu Ién gidy thim bing 6ng mao quan
hoac bang cac dung cu khéc.

Giri mau trudc khi dé kho trong toi thicu 4
tieng dong ho

4. MAu co cac giot mau
tham lan sang ca
nhirng giot khéc.

Cho qua nhiéu méu 1én mau gidy tham,
thuong khong phdi tham mau tir gét chan
ma nho mau |én giay tham bang dung cu.
Cho méu tham trén ca hal mat cia gidy
tham.
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MAU KHONG PAT CHUAN

5. MAu méau bi pha lodng, mat
mau hoic bi nhiém ban.

LT T

6. Mau mau co cac vong huyét
thanh.

7. Mau mau bi déng cuc hoic
tao thanh lép.

20000

8. Khéng c6 mau

CO THE DO CAC NGUYEN NHAN SAU:

Tham phan dich tiét ¢ vong quanh vi
tri trich mau.

Gidy tham bi cham vao tay mang ging
hoac khéng mang gang, hoac nhiing
chat nhu con, cac dung dich sét trung,
nuéc, dung dich chui tay hoac bot
chong diph ¢ gang tay v.v.. trugc hodc
sau khi lay mau

MAu méu bi tiép xuc truc tiép véi nhiét

Khong chui khé cdn & gét chan tré
trudce khi trich mau.

Dé gidy tham cham v&o cdn, cac loai
dung dich chui tay v.v...

Tham nhiéu dich tiét quanh vi tri trich

7

Mmél.

Lam khoé mau khéng duing quy céch.
Nho méu |én gidy thim bang éng mao
mach.

Cham giot m&u nhiéu 1an l1én cing mot
vi tri trén giay tham.

Tham méu day vong tron bang céch
tham mau trén ca ha mat cua giay
tham

Khong iy dugc mau méau

.l. ¥
H )

Thong tin durgc lay tir : Schleicher & Schuell Inc. » 10 Optical Avenue « Keene N.H. 03431 USA « Tel. (603)

352-3810 * Fax (603) 355-6524 « Internet: http://www.s-and-s.com
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" NHUNG PIEM CANLUU Y KHI
LAY MAU MAU KHO

Poi véi tré sinh tai bénh vién

Viéc lay mau méu dugc thuc hién déi vai tat ca tré sinh sdng tai bénh vién boi
can b y té da dugc huan luyén va cap giay chirng nhan vé ky thuat lay mau got
chan.

Phai c6 sy dong thuan cua gia dinh tré, truéc khi ldy méu tré, can cung cap cho
giadinh tré to roi tuyén truyen vé loi ich ciaviéc sang loc so sinh

Viéc ldy méu phai duoc thuc hién sau sinh 48 gio

Néu tré can phai truyén méau, thi mau méu phai lay truéc khi tré duoc truyen
maLl.

Mau méu phai |4y trén mau giay thim Iy méu do trung tam sang loc va chan
doén trude sinh va so sinh tuyen trung wong cung cap.

Phai ldy mau tir gét chan cuatré, khdng dugc sir dung mau day ron.

Bénh vién, nha ho sinh, tram y té co trach nhiém thyc hién viéc 1dy mau mau
dung quy dinh, dién day du cac thdng tin trén mau giay tham lay mau va gui
den phong xét nghiém trung tam.

Doi véi tré sinh tai nha

Vigc |4y mau méu s duoc thyc hi¢n tai gia dinh tré bsi can b y té da duoc
huan luyén va cap giay chirng nhan vé k¥ thuat 1ay méau got chan.

Phai ¢6 sy dong thuan ciia gia dinh tré, truéc khi lay mau tré, cin cung cap cho
giadinh tré to roi tuyén truyéen ve loi ich ciaviéc sang loc so sinh.

Céc yéu céc khéc tuong ty nhu d6i véi tré sinh tai bénh vién.

Poi véi tré so sinh bi 6m hoic dé non

Tré dé non latré c6 can nang dudi 2500 gram hoic tré duoc sinh trude 37 tuan
tuoi.

Tré 6m latré dang co van dé vé sic khoe, mac bénh.

Mau méu duoc lay nhu quy dinh & tré binh thuong nhung can than trong khi
trich mau (khdng dadm kim qua 2mm)

Néu tré can phai truyén mau, mau mau phai duoc lay truge khi tré duoc truyén
mau, néu tré da dugc truyén mau viéc lay mau phai dugc thuc hién sau khi
truyeén mau tu 90 — 120 ngay .

Chuan bi trwéc khi lay mau

Kiém tra han sir dung trén mau gidy thim lay mau, khdng sir dung néu da hét
han sir dyng.
Dién day du théng tin dugc yéu cau trén mau gidy thim lay mau.
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Sir dung but bi dé dién mAu vi néu sir dung céc loat bit khéc nhu bat kim, bt
da s€ khong in dugc chir viet |én to giay thir hai ¢ phia dudi

Khong sir dung con diu dé dong diu bénh vién thay cho viéc dién bang viét bi.
Khéng sir dung méy in dé in Ién mau gidy tham iy méu.

Tranh dung cham |&n viing gidy tham dé ldy mau (cd in cac vong tron) trudc,
trong hoac sau khi lay mau.

Khoéng dé nuéc, thic an, cac dung dich sat trung, cac dung dich chui tay, bot
phu trén gang tay v.v... dinh vao vung giay tham dé lay mau mau trudc va sau
khi lay mau.

Nhirng viéc can lam trwéc khi lay mau
Kiém tralai day du cc thdng tin ciatre duoc ghi trén gidy Iy mau dé dam bio
moi thdng tin déu chinh xac.
Ruatay sach truéce khi 1ay mau.
Mang gang, chay chi sir dung loai gang khong cé bét.
Phai thay ging khi ldy méu cho tré khéc.
Phai c6 thung chira chuyén dung dé dung kim trich méu sau khi sir dung

Chuén bj vi tri trich mau trén got chan

Truéc khi 1dy méu, huéng dan nguodi nha cua tré ding mot miéng gac tam
nwéc Am khéng qua 42°C dé  1én trén got chan cua tré trong khoang 3 pht.
Viéc ndy gilp tang luong mau dén goét chan vakhéng lam bong tre.

Nén d¢ chan tré nam thip hon vi tri ciatim (me bdng tré khi trich mau) s3 1am
tang &p luc tich mach gidp cho viéc 1dy mau méu thuan loi hon.

Séat trang vi tri trich mau
Sét tring vi tri trich méu trén gét chan bang con 70° (ty Ié isopropanol/ nuéc

70/30; “70%"). Dé dakho tu nhién truge khi trich mau hoac ding gac vo tring
dé tham kho con trén vang trich mau.

Trich mau

Trich mau bang kim trich mau vo tring & vi tri
quy dinh (hinh vé)

Kim trich méu phai bao dam dé khéng thé chich
sau qua 2 mm vavét rach rong khoang 1mm.

Dé dam bao an toan cho tré khéng duoc dung kim
tiém hodc cé&c dung cu khéc dé |y méau.

Péi voi tré sinh non hoidc thiéu can xuong got
nam gan bé mit da hon nén néu chich sau khoang
2mm ¢ thé 1am tén thuong xuong got caa tré do
d6 can than trong khi trich méu.
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Tham méau gét chan

Sau khi g6t chan tré d¢a duoc trich mau, dung gac hoic bong vo trung dé tham
bé gigt méu dau.

Nguoi ldy miu diing ngén céi bop nhe gt chan cua tré tng dot dé tao diéu
kién dé hinh thanh giot mau lén hon (ngirng bép khi giot méu da duoc hinh
thanh du lon).

Cham nhe nhang mdt mat cia gidy thim vao giot mau lon dé cho méau tham
deéu tr mat nay sang mat kia trén toan by vong tron dugc in trén giay tham
(khdng cham gidy nhiéu lan khi thim trén mot vong tron), khi thim can xem xét
dé bao dam méu tham déu trén ca hai mat gidy tham.

Khéng duoc deé gidy tham |én trén chd trich méu va chi dwgc tham tir mot mat
cia gidy tham.

Trong qué trinh thim méau can tranh bép qua manh 1&n got chan cua tré vi s8
gdy ra tinh trang tan huyét caa mau mau hodc 1am dich mé trén 1an méu lam
anh huong dén két qua phan tich.

Khoéng l1dy méau nhiéu lan trén mot vong tron cua gidy tham vi s3 tao thanh
nhiéu |op méu. Viéc lay nhiéu 16p s8 1am mau khd khong dong déu trén mau
g8y khé khan trong qué trinh phan tich valam sai l1éch két qua.

Sau khi 14y miu xong, chan cuatré nén dit & vi tri cao hon than cua tré, dung
béng hoic gac vd tring ép chat 1én vi tri trich méu cho dén khi méau ngung
chay. Khéng nén dung bing dinh dé biang 1én vi tri trich méau.

Y éu cau ciia mau mau
M3di giot méu dugc thim trén mdi vong tron trén gidy thim va duoc lay ding
guy dinh, néu khéng s bi loai trudc khi phan tich.
Néu giot méau khéng phu kin vong tron trong mot 1an iy hoic 14n sang céc

vong khéc nén lay lai mau mau trén mot vong khéc hoic trén doi to gidy lay
mau khéc.

Pé kho mau mau
Tranh cham hay kéo trugt trén cac mau mau.
Pé méu kho tw nhién ¢ nhiét d6 phong trén mot mit phiang ngang, khong
tham trong it nhat 4 tieng dong ho.
Trénh dé miu méau bi mat troi chiéu sang truc tiép.
Khong ho néng mau méu, dé chong cac miu méau 1én nhau hozc dung cham |én
trén mau mau.
MJi to gidy 1dy miu déu c6 mot miéng gap dé bao vé mau méu, miéng gap nay
s& dugc day [én mau mau khi mau khé dé bao vé chung kbéi bi nh[ém ban.
Mieng gap nay co thé dugc dung trong qua trinh lam khé mau méu bang cach
dung né d¢ d& mau mau ¢ phia trén (hinh ve&). Khi mau mau kho, dung mieng
gap nay de day trén mau mau.
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Sip xép cac to gidy 1ay miu vao phong bi
Hién tuong nhiém ban chéo co thé xay rakhi & ca&c mau mau nim chdng 1én
nhau.

Trudc khi cho céc to g|ay Iay MAu cua Cac tré vao chung mot phong bi de gui
phai dam bao cac miéng gap bao vé phai duoc day 1én mau mau trén mdi to
gidy lay mau.

Trong truong hop ngai kha nang xay ra nhlem ban cheo gitta c&c mau méau hoic
khdng c6 miéng gip bao vé nén dit cac to gidy 14y mau méu nguoc chiéu nhau
khi @at chung trong mot phong bi.

Giri mau vé phong xét nghiém trung tam

I\/Iréu mau kho phai dugc gui vé phong xét nghiém trung tam trong vong 24
tiéng dong ho sau khi lay mau.

Khéng dugc sir dung phong bi trang nhya hoac dé céac phong bi dung mau trong
tdi nhua N

11
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THIEU MEN G6PD

Nhirng théng tin dwéi ddy gitp cac ban hiéu dwoc thé
nao |a tré bi thiéu men G6PD va nhitng vin dé cin
quan tam trong qua trinh phét trién caatré.

Thé nao la thiéu men G6PD ?

Thiéu men G6PD (Glucose-6-phosphatase dehydrogenase) 1a mot bénh di truyén vé
men rat phd bién ¢ nguoi. Trén thé gidi co trén 400 triéu ngudi mic bénh ndy. Nguoi
bi thiéu men G6PD s& bj di tng rat nang khi an dau tim* (cac tén khac machame can
biét khi mua c&c san pham tir loai dau ndy: Broad Bean, Fava Bean, Faba Bean,
Field Bean, Bell Bean, Tic Bean).

(€Y (b)
(a) L& va hoa cua cay dau tam; (b) Hat va vé ddu tam ; (¢) Qua ddu tam
sau thu hogch.

(b)

(a) Hadt ddu tam duwoc ban d@é an dudi dang “ snack” ; (b) Hat ddu tam sau khi hap

khoang 3 phtt.

Lren dau tim dwoc goi trong cac ngdn ngir khac : A rgp: Foolle ; Trung quéc: Tzan-Doo ; Halan: Tuinboon ; Iran: Ba-ghe-Leh ; Anh:
Fava hay Broad Bean ; Phép: Féve; Bdg: Favabohnen, Dicke Bohnen, Saubohnen ; Hy lap: Koukia ; Y: Fava (sé' nhiéu: fave) ; Malaxia:
Kacang Kuda ; Tay ban nha: Haba ; Thé nhiky: Bakla ; Pakixtan va An dg: Lobhiya, Rajma, Jheam.
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DPay 1a mot bénh di truyén do tré nhan gen

lan bat thuong nam trén nhidm sic thé Q D
(NST) gi6i tinh X tr bé (mang cip NST
gigi tinh XY) hoac me (mang cap NST gidi
tinh XX). Néu la con trai, tré s8 dé mac
X Y X Xc

bénh hon do chi ¢ 1 NST X. Néu la con
gai, do cd 2 NST X, nén tré chi mic bénh
khi nhan 2 gen bit thuong, mot tir bd va
mot tr me vi vy con trai thudng mic bénh
phd bién hon con géi.

H6n nhan cuia nguwoi bé binh thwong, NST
khong mang gen bénh (c) va me binh thuong
nhing mang mét gen bénh (XXc). Trong so con
cua ho s ¢6 ¥4 la con trai mac bénh (XcY), Y4
la con gai hoan toan binh thurong khéng mang
gen bénh (0, ¥4 A con géi birh theong nhumg S8, e Cmal SR
mang gen bénh (XXc) va % con trai hoan toan

binh thuzong (XY)

XcY X X X Xc XY

Lam thé nao dé chan doan sém thiéu men G6PD & tré so' sinh ?
T4t ca céc tré so sinh s3 duoc xét nghiém sém dé phét hién
mot sd bénh bam sinh trong dé co truong hop thiéu men
G6PD bang cach lay mgt giot mau khoé & got chan tré dé
giri di phan tich. Néu két qua xét nghiém cho thiy tré bi
thiéu men G6PD tré s& duoc theo ddi va tu van bai mot
béc si chuyén khoa va dugc thyc hién thém xét nghiém dé
x&c dinh chic chin tré cd bi thiéu men G6PD that s hay
khong.

Ldy mau got chan cuatré
dé phan tich

Diéu gi sé xay ra néu con ban bj thiéu men G6PD?

Men G6PD duoc hdng ciu trong mau san xuat, binh thuong
men ndy gitp bao vé hong cau khoi bi tin cdng béi cac chit
oxy hoa. Khi tré bj thiéu men ndy, héng cau s& bi phéa hay do
céc chat oxy hda co trong thirc an (trong hat dau tam, dac biét
khi chua nau chin, c6 chira nhiéu chat oxy héa nhu vicine,
isouramil va convicine, 1a nhitng chit oxy hda) hoic mot sd
thudc gy ratinh trang thiéu mau do tan huyét (do v& hong
cau) tinh trang ndy s& 1am ting luong bilirubin trong méu [am
tré bi thiéu mau kém theo vang da, vang mat. Néu tré

! ' Tré so sinh bj vang da
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bi vang da ning, nhét 1a trong 2 tuan dau trong thoi ky so
sinh, tré s3 ¢6 thé bi tén thuong ndo gay ra bai ndo, cham
phét trién tinh than vavan dong.

Tinh trang thiéu mau tan huyét va vang da so sinh kéo dai
|& hai vdn d& nghiém trong ma tré bi thiéu men G6PD gap
phai. Ca hai tinh trang ndy déu lién quan tryc tiép dén viéc
mat kha nang tai tao mot loai phan tir ¢d tén 1a NADPH
(nicotinamide adenine dinucleotide phosphate) khi né bi
khit bai cac chit oxy héa. Kha nang ndy binh thuong dugc :
men G6PD x(c t&c vi vay khi co thé bi thiéu men G6PD s3 Tré bi bai nao
dan dén céc tinh trang bt thuong trén.

Trir truong hop vang da so sinh, tinh trang tan huyét chi xay ra & nguoi bi thiéu men
G6PD khi sir dung hoic tiép xdc véi mot sb loai thirc an, hoa chat hoac duoc pham
nhat dinh, con khéng thi nguoi ndy hoan toan c6 cudc song binh thuong.

Néu duoc phét hién sém qua sang loc tré s& duoc theo déi tinh trang vang da so sinh
vaduoc khuyén céo dé tranh tiép xdc hodc sir dung céc thirc an, duoc pham co thé gay
ra tinh trang oxy hda manh gy hau qua ning né cho sic khoe. Vi vay néu ban hoic
con ban duoc chan doan thiéu men G6PD, cin ndi cho nhan vién y té biét tinh trang
nay dé he tranh ké don nhirng loai thudc co thé gay ra nhitng phan &ng nguy
hiém lam anh hwéng ning né dén sirc khée ciia ban hoic con ban.

H4au qua caa tinh trang thiéu mau tan huyét sé nhw thé nao?

Tinh trang thiéu méu tan huyét s3 1am giam kha nang cia hong cau van chuyén oxy
cung cap cho hoat dong sbng caa co thé vi vay khi tinh trang thiéu mau tan huyét xay
ra nguoi bi thiéu men GBPD s& cam thdy rat mét moi, tho gap va cé thé co nudc tiéu
mau vang sim. Mot sb loai thubc oxy hda, tinh trang nhidm tring, hodc khi an dau tam
s& géay ratinh trang trén.

Khi co bat cir mot trong s nhitng chat trén di vao trong hong ciu, s3 1am cho huyét
cau té (hémdgldbin) trong hong cau bi bién tinh lam mat chirc nang caa hong cau do
huyét cau t6 lathanh phan chinh van chuyén oxy trong co thé.

Khi bi thiéu méu tan huyét tly theo tinh trang bénh ma béc si diéu tri s3 cho ban tho
oxy, nghi ngoi, truyén méu, ubng céc thudc cé tac dung kich thich san sinh hong cau
nhu acid folic v.v...

Nhitng truwdng hop nao sé [am anh hwéng dén sirc khée ciia ngudi bi thiéu men
G6PD?

Binh thuong nguoi bi thiéu men G6PD s& ¢ cudc sdng hoadn toan binh thuong, tuy
nhién sirc khoe caa ho s3 bi anh huéng nghiém trong khi sir dung mot sb loai thirc an,
duoc pham c6 kha niang oxy héa Théng thuong tinh trang ndy xiy ra do nhiing
nguyén nhan sau:
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Bi bénh, ké ca nhitng bénh do nhidm triing hoac nhidm virt.
Udng mot sb loai thudc giam dau, ha st cd chira aspirin hoic phenacetin.
Céac loai khang sinh thugc nhém sulfonamide va sullfone.

Céc thudc khang sbt rét nhu quinine, chloroquine, primaguine va céc loai thudc
khang sot rét khac matrong tén goi c6 chit “quine’.

Mot 0 loai thudc hay sir dung nhu vitamin K, xanh méthylen diing trong diéu
tri nhiém trung duong tiéu.

An mét sb thirc an |am tir dau tam.
Tiép xc véi mot sb chat gay oxy héa nhu vién long n&o (bing phién).
Céc béc si & cho ban mot danh séch céc thube can trénh sir dung.

Thiéu men G6PD ¢ lay cho nguoi khac khéng?

Thiéu men G6PD la mot khiém khuyét di truyén vi vay né khdng thé 1ay cho nguoi
khéc khi tiép xdc véi nguoi bi thiéu men G6PD. Vi day |a khiém khuyét di truyén nén
khong thé diéu tri dugc.

Néu téi mac Bénh thiéu men G6PD, kha ning truyén bénh nay cho con téi sé nhw
thé nao?

Bb Me Bd Me Bo Me
binh thudng mang gen b&nh thieu men GEPD  binh thuang thiéu men GEFD mang gen b&nh
XY (X)X (XY XX (X)Y (X)X
|
/ ™ ! ‘.{ / "l.l\\
. o ".II \x\. 7} ,'I\‘\ . //j" II'., \\
" /AN Z 1N
F f \ [] i Iﬂ i
)/- ."r II'l \\\ il / .'II I.I". \H\ / JI.I III'l \\.
X(K) XX (X)Y XY (X)X (X)X XY XY (X)X) ()X (XpY XY
25% 25% 25% 25% 25% 25% 25% 257 25% 25% 25% 25%

(@ (b) (c)
(a) Bé binh thuong, me binh thirong nhirng mang gen bénh (*) ; (b) Bé by thiéu men
G6PD, me hoan toan binh thuong ; (c) Bé thiéu men G6PD,
me binh thirong nheng mang gen bénh.
(*) NST X mang gen bénh dwgc ky hiéu trong ngoac don (X)
(@) Néu bd khong bi bénh va me 1a ngudi binh thwong nhwng mang gen bénh:
Kha ning sinh con géi bi thiéu men G6PD: 0%
Kha nang sinh con géi binh thuong nhung mang gen: 50%
Kha nang sinh con trai bi thiéu men G6PD: 50%
Kha nang sinh con trai hoan toan binh thuong: 50%
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(b) Néu bd bi thiéu men G6PD va me hoan toan binh thwong (khéng mang gen
bénh):
Kha ning sinh con géi bi thiéu enzym G6PD: 0%
Kha ning sinh con trai bi thiéu enzym G6PD: 0%

Kha ning sinh con géi binh thuong nhung mang gen bénh thiéu men G6PD:
100%

(c) Néu bo bi thiéu men G6PD va me binh thwéng nhwng mang gen bénh:
Kha ning sinh con géi bi thiéu men G6PD: 50%
Kha nang sinh con gai binh thuong nhung mang gen: 50%
Kha nang sinh con trai bi thiéu men G6PD: 50%
Kha nang sinh con trai hoan toan binh thuong: 50%

Céc triéu chitng ciia tinh trang thiéu méau tan huyét nhw thé nao ?

Khi b tinh trang tan huyét, ban s& cam that rat mét, tha gap, tim dap khéng déu va
nudc tiéu co thé cd mau nau sam.

Nguoi bi thiéu men G6PD c6 thé hién méau khong?

Khong ! Nguoi bi thiéu men G6PD khéng nén hién mau.

Can phai |am gi khi con ban bi thiéu men G6PD?
Khi con ban bi thiéu men G6PD can nhé:
Khong sir dung céc loai duoc pham, thirc @n hojc nhiing chat ¢6 thé gay tan
huyét.
Nhé nhic nhan vién y té vé tinh trang thiéu men G6PD
cuatre.
Khong sir dung long ndo (bing phién) dé cho véo tu

quan &0, chan meém, giuong goi do cé chira naphthalen |a
mot chat oxy hoa.

Can canh giac véi mot sb loai thuéc nam, thube déng y
vacac loai dau vi c6 thé chira chat oxy hoa.

Vién long ndo
Céc ba me cho con ba khong dugc sir dung nhirng thirc (bing phién)
an hoac dugc pham khéng dugc sir dung ¢ nguoi bi thicu

men G6PD vi nhitng chat ndy cd thé di vao co thé tré

qua sira me.

Khdng nén tu y mua thudc cho tré ma phai hoi y kién cua béc si.
Néu tuan theo hudng dan ndy con ban s3 ¢d mot cudc sbng hoadn toan binh thuong.
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CAC LOAI THUOC CAN TRANH VA CAC LOAI THUOC CO THE SU
DUNG O NGUOI BI THIEU MEN G6PD

Céc loai thuéc can tranh

Giam dau / Ha sét

acetanilid, acetophenetidin (phenacetin),
amidopyrine (aminopyrine) *,

antipyrine *, aspirin *, phenacetin,
probenicid, pyramidone

Thuéc khang sét rét

chloroquine *, hydroxychloroquine,
mepacrine (quinacrine), pamaquine,
pentaquine, primaquine, quinine *,
quinocide

Thuéc doc té bao / Khang khuan
chloramphenicol, co-trimoxazole,
furazolidone, furmethonol, nalidixic acid,
neoarsphenamine, nitrofurantoin,
nitrofurazone, para-aminosalicylic acid

Thuéc tim mach

procainamide *, quinidine *
Sulfonamides / Sulfones

dapsone, sulfacetamide,
sulfamethoxypyrimidine, sulfanilamide,
sulfapyridine, sulfasalazine, sulfisoxazole

Céc loai thuéc khac

alpha-methyldopa, ascorbic acid (Vitamin
C) *,dimercaprol (BAL), hydralazine,
mestranol, methylene blue, nalidixic acid,
naphthalene, niridazole,
phenylhydrazine, toluidine blue,

trinitrotoluene, urate oxidase, vitamin K *
(tan trong nwéc), pyridium, quinine *

An toan khi str dung

An toan khi ste dung nhwng chi véi liéu
diéu tri binh thwéng ().

Acetaminophen (paracetamol, Tylenol,
Tralgon, hydroxyacetanilide),

Acetophenetidin (phenacetin),
Acetylsalicylic acid (aspirin) *,
Aminopyrine (Pyramidon, amidopyrine) *,
Antazoline (Antistine),

Antipyrine *,

Ascorbic acid (vitamin C) *,

Benzhexol (Artane),

Chloramphenicaol,

Chlorguanidine (Proguanil, Paludrine),
Chloroquine *, Colchicine,
Diphenhydramine (Benadryl),

Isoniazid, L-Dopa,

Menadione sodium bisulfite (Hykinone),
Menapthone, p-Aminobenzoic acid,
Phenylbutazone, Phenytoin,
Probenecid (Benemid),

Procain amide hydrochlonde (Pronestyl) *,
Pyrimethamine (Daraprim),

Quinidine *, Quinine *,

Streptomycin,

Sulfacytine, Sulfadiazine,
Sulfaguanidine,

Sulfamerazine,
Sulfamethoxypyridazine (Kynex),
Sulfisoxazole (Gantrisin),
Trimethoprim,

Tripelennamine (pyribenzamine),
Vitamin K *,

(*): Nhizng thuéc ndy c6 mit ¢ ca hai muc, tét nhat 1 nén trénh siz dung. Trong trueong hop can thiét phdi sir dung chi duroc

sir dung ¢ liéu diéu tri binh thuong.

(**): Trich ddn tir Ernest Beutler, “ Glucose-6- Phosphate Dehydrogenase Deficiency,” in Erythrocyte disorders: Anemias
due to increased destructionof erythrocytes with enzyme deficiencies, p. 598.
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2 1 Cin phai lam gi khi con
ban bi vang da ¢ giai doan
so Sinh?

Tinh trang vang da so sinh & mét tinh trang dwgc gip phé bién & tit ca cac tré so
sinh nhwng néu tinh trang nay kéo dai can phai lwu y téi kha ning tré bi thiéu
men G6PD.

Vangdalagi ?

Vang da |a tinh trang da va mét caa tré chuyén qua mau vang. Mau vang dau tién s3
Xuat hién & mat, sau d6 nguc, bung va cudi ciing 1a ban tay, ban chan. Tinh trang vang
da thuong duoc gap trong khoang 60% tré sinh du thang va khoang 80% tré sinh thiéu
thang trong tuan dau caa doi sdng. C6 thé dé nhan thay tinh trang vang da & tré bang
cach ding dau ngén tay 4n nhe 1&n tran tré sau d6 tha ra, néu tré bi vang da s& thiy
mau vang caa da & chd maéi bi an rd hon so véi chung quanh. Nén quan sat duéi anh
séng tu nhién dé tranh nham 1an.

Tai sao tré bi vang da?
Tré bi vang da do c6 qua nhiéu sic td mat mau vang trong mau, sic té ndy duoc goi 1a
bilirubin.
Bilirubin da di vao mau nhuw thé nao?
Binh thuong bilirubin di vao mau theo cach nhu sau:
1. Hang ngdy, trong diéu kién binh thuong, déu c6 mot sb hong cau trong méau bi
phé huy.
2. Céc hong cau bi phé hiy s& giai phong bilirubin khéng két hop trong méau.

3. Gan khoe manh sg chéng bién hilirubin khdng két hop thanh bilirubine két hop
tan duogc trong nudc khéng gay doc cho co thé ra khoi mau.

4. Chit khdng doc ndy s& duoc duarangodi qua phan va nudc tiéu.

Binh thuong bilirubin khéng & 18u trong méu do d6 khéng lam anh huong dén sic
khoe cuatre.
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Nguyén nhén nao gay ravang da ¢ tré so sinh?

C6 nhiéu nguyén nhan gay ra vang da ¢ tré so sinh. Diéu quan trong |a can biét 1a
truong hop ndo la rat nghiém trong va can sin soc tai bénh vién. Nhirng truong hop d6
gom c6 cac réi loan bam sinh, nhidm khuan hoic nhim virdt, ngd doc thube, bat
thudng ciia gan. Tuy nhién c6 mot sé nguyén nhan phé bién sau:

Vang da sinh ly do gan chwa hoan thién chac nang.

Tinh trang ndy xay ratrong tuan dau cua doi song do gan khéng thé chuyén héa nhanh
bilirubin khong két hop, tuy nhién tinh trang ndy chi cé tinh chat nhat thoi vi gan s3
hoan thién chic nang sau vai tuan, Va binh thuong tinh trang vang da s& bién mat sau
mot tudn & tré sinh du thang va 3 tuan & tré sinh thiéu thang. .

Thiéu men G6PD

Men G6PD gilp ting cuong sy bén virng cia mang hong cau. Khi men ndy bi thiéu
hut, hdng ciu s3 dé bi pha v 1am san sinh nhiéu bilirubin khéng két hop do do tat ca
céc tré so sinh cin duoc xét nghiém sang loc dé phét hién tinh trang thiéu men G6PD.
Bl sira me

Sita me c6 chira noi tiét t6 (hoocmdn) 1am kich hoat gene dot bién c6 lién quan véi
gene ma hoa G6PD |am cham qua trinh gidng héa caa bilirubin, nhung tinh trang nay
chi xay ra tam thoi, khi gan cua tré tré nén hoan thién s3 giai quyét duoc tinh trang
nay. Khéng nén nguirng cho bu me du tinh trang nay xay ra.

K héng twong dong nhom méau

Tinh trang ndy ciing gay ra sy phava hong cau.

Tinh trang vang da c6 thé xuét hién theo mét trong hai cach sau:

Binh thwong

Mot lwgng hdng cau nhét dinh bi pha v& giai phéng mot lwong bilirubin khéng két
hop, gan chua hoan thién cua tré so sinh khdng thé giai quyét lugng bilirubin khéng
két hop nay, khi luong bilirubin khéng két hop vuot qua nong do binh thuong s& gay
ravang da.

Thiéu men G6PD

Tinh trang thiéu men G6PD s& |am cho nhiéu hong cau bi pha v hon binh thudng va
do d6 giai phong nhiéu bilirubin hon. Gan cuatré so sinh du d& hoan thién ciing khéng
thé giang hoa hét lugng bilirubin da dugc giai phong lam nong do bilirubin ting cao
trong méu gay ra vang da. Néu tinh trang vang da ning, ndo cia tré s co thé b tén
thuong |am tré bi cham phét trién thé chat va tam than, trong trudng hop nghiém trong
hon tré c6 thé bi bai ndo hay tir vong.
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Can phai lam gi khi tré bi vang da?
Khi tré bi vang da ban can |am nhirng viéc sau:

Chiéu dén bang anh sang xanh cho tré vang da ning

Puatré téi kham béc si nhi khoa ngay 1ap tirc dé kiém traxem tré can nhap vién
khong.

Néu tinh trang vang da nhe va xay ratrong tuan dau caatré, co 1& chi lavang da
sinh ly va béc si s3 khuyén ban theo ddi mirc d6 vang da caa tré bang céch an
nhe dau ngdn tay cia ban vao trén tré rdi quan sét tinh trang va muc do vang da
cuatré dudi anh sang tu nhién.

Néu tré bi vang da sinh ly, tinh trang vang da s& xuat hién tir 3 dén 5 ngay sau
sinh réi giam dan vaty bién mét sau 7 ngdy néu tré sinh du thang va 3 tuan néu
tré sinh thiéu thang.

Tinh trang vang da s& tré nén nguy hiém néu vang da xuat hién som tir ngdy thi
nhat sau sinh hodc tir ngdy thtr ba sau sinh da vang xudng dén mu ban tay va
ban chan. Khi d6 tré can phai nhap vién. Bién phép diéu tri phd bién 1a chiéu
deén bing anh sang xanh cho tré. Anh sang xanh gitp day nhanh qué trinh két
hop nuéc caa bilirubin thanh chit tan duoc trong nudc dé thai dé dang qua
nudce tiéu va phong tranh dugc téc dung huy hoai té bao than kinh caa bilirubin
khong két hop.n
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* QUY TRINH QUANLY TRE PUQC
XAC PINH LA THIEU MEN G6PD

Tién lwong

Hau hét nguoi bi thiéu men G6PD déu khdng can phai diéu tri.

Canh bao

Tré thiéu men GBPD c6 thé bj vang da niang va kéo dai c6 the 1am ton thuong
nao do d6 can dugc theo ddi vadiéu tri.

Mot sb truong hop thiéu men G6PD c6 thé xay ra tinh trang thiéu méu tan
huyét nang do an thac an, sir dung thuoc hoac tiép xuc véi cac chat géy oxy
hoa.

Giao duc bénh nhén va gia dinh

Gia dinh cia nguoi bj thiéu men G6PD va ban than ngudi ndy can duoc huong
dan dé trénh cac thuoc vatiep xuc voi nhitng hoa chat cd thé gay ra tinh trang
thiéu mau tan huyét.

Khi tré dugc chan doan thiéu men G6PD, nhan vién y té s& cung cap to roi,
danh séch thuéc va hoa chét can tranh duoc in trén gidy cang kho nho dé tien
leu giir. Danh sach ndy ludn c6 sin va cung cip mién phi tai cac co soy té co
chuong trinh sang loc so sinh.

BS me ciia tré b thiéu men G6PD, ngudi bi thiéu men GBPD can thong béo
ngay cho béc si tinh trang thieu men G6PD khi di kham bénh dé bac st tranh ké
toa cac thuoc cd thé gay thieu mau tan huyét.

Ludn ludn gitr bén minh danh sach cac thudc khdng duogc sir dung va céc héa
chat can tranh ti¢p xuc.

Khéng nén ty dung thude, can hoi y kién cua béc si truéce khi sir dung thudce.

Dw phong

Trong bai Thiéu men G6PD da dé cap dén cac thusc ma nguoi bi thiéu men G6PD can
tranh (trang 17), dudi ddy lamét so6 loai thuoc va hda chat pho bien canchay :

Khéng duing céc thudc:
Primaquine, chloroquine, pamaquine va pentaquine: dung trong diéu tri
sot rét.
Nitrofurantoin: ding trong diéu tri nhidm khuan duong tiét niéu.
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Nalidixic acid, ciprofloxacin, norfloxacin: thuéc khéng sinh nhém
quinolon, chong vi khuan wa khi gram am.

Niridazole: truéc ddy dugc dung dé didu tri bénh sdn mang
(Schistosomiasis).

Xanh methylene: dugc dung trong diéu tri sot rét, nhiém doc CO (carbon
monoxide), KCN (kali cyanid).

Chloramphenicol: khang sinh khang vi khuan ky khi gram am va gram
duong.

Phenazopyridine (pyridium): thuong dugc phdi hop voi khang sinh dé
diéu tri nhiém trang duong tiét niéu do c6 téc dung giam dau tai chd khi
dugc bai tiét qua duong tiéu.

Vitamin K: phong ngira va diéu tri xuat huyét.
Vitamin C: thudc bd
Céac loai khang sinh thugc ho sulfonamide nhu:

§ Sulfanilamide, sulfamethoxypyridazine, sulfadimidin,  sulfa-
pyridine, sulfamerazine: co tac dung khang khuan.

§ Sulfacetamide: ding ngoai da dé diéu tri mun, viém tuyén ba

s Sulfamethoxazole: thuong dugc phdi hop véi  trimethoprim
(Bactrim) d@é dieu tri nhiéu loai nhiém trung.

Tranh tiép xdc véi mot sb hda chit nhu:
Vién long ndo (bang phién)

Naphthalene: ding dé tong hop vién long néo va duoc sir dung trong
nhiéu 1anh vyc cong nghiép khéac.

Can phai hoi y kién béc si khi sir dung cac thudc da duoc liét ké trong bang &
trang 17. N
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B THIEU NANG GIAP BAM SINH
]

v
- 8., . oA s
W& Nhirng thong tin duéi day gitip cac ban hiéu dwgc thé nao

|a thiéu nang tuyén gidp bam sinh va céach thirc diéu tri co
Ty ban bénh nay.

Thiéu ning tuyén giap bam sinh l1a gi?

Pay lamot bénh bam sinh lién quan dén tuyén gidp nam &
phia truéc cb. Tuyén gidp san xuat ra mot loai noi tiét to
(con duoc goi 1ahodecmon) goi 1a Tyrdxin rat can thiét cho
sy phét trién binh thuong cua co thé. Néu tuyén gidp
khong s,én xuat du Tyroxin s& gay ra thiéu nang tuyen . .= g o8 smos
giap. Neu tinh trang nay c6 mat ngay tir khi sinh thi duoc T,.M...j A
goi lathiéu niang tuyén giap bam sinh. == .

o

Thiéu ning tuyén gidp bam sinh dwogc chan doan nhw
the nao ?

'r Tat ca céc tré so sinh can dugc xé nghiém som dé phét hién thiéu
'.. nang tuyén gidp bam sinh bang céch lay mét giot mau kho & got

0. chan tré dé g di phan tich. Néu ké’f qua xét nghiém cho thay tré
® c0 kha nang bi thiéu nang tuyén gidp bam sinh, tré s& dugc kham bai
& mot béc si chuyén khoa va dugc thuc hién thém xét nghiém dé xéac

4 dinh chic chin tré c6 bi thiéu nang tuyén giép that si hay khong.

Tat ca céc tré da dugc xéc dinh [abi thiéu nang tuyén gidp bam sinh
s8 dugc Siéu Am ving co dé xem tuyén gidp c6 hay khéng hoac nam ddng vi tri hay
khodng va dénh gia kha nang hap thu caa tuyén gidp voi mot loai thubc dic hiéu dé qua
d6 céc béc st co thé quyét dinh phuong thire diéu tri phu hop.
Cac danh gidkhac
Mot sb tré bi thiéu nang tuyén gidp bam sinh c6 thé c6 kha
nang nghe bi bat thuong, vi thé tit ca cac tré dwgc chan doén
thiéu nang tuyén gidp bim sinh déu cin dugc phan tich kha
nang nghe vao khoang 6 tuan tudi. Mic du tinh trang nay rat |
hiém gap nhung van can dugc theo déi va phét hién som.

/] ‘
Nho sang loc so sinh bang mau méau |y tir g6t chan cua tré nén céc tré bi thiéu nang

tuyén gidp bam sinh dugc s& chan doén rat som, trude khi xuét hién céc triéu chirng
cua bénh.

Thiéu ning tuyén giap co nhirng triéu chirng nhur thé nao?
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Néu tré khdng duoc phét hién som s3 xuit hién
céc triéu chirng: khé cho b, nga nhiéu, téo bon,
vang da..

Thiéu ning tuyén gidp bam sinh can duoc chan
doédn va diéu tri som sau sinh. Néu khong duoc
phét hi¢n va diéu tri som tinh trang thiéu nang
tuyén gidp bam sinh s& anh huang nghiém trong
dén sy phét trién tam than, thé chat va kha nang
hoc tap.

Nguyén nhan nao gy ra thiéu ning tuyén gidp bam sinh va bénh nay c6 di
truyen khong?

Trong nhitng thang dau cua bao thai, khi c&c co quan cia thai nhi dang phét trién,
tuyén gidp di chuyén tir phia sau ludi t6i vi tri binh thuong caa nd ¢ truée cd. O mot
so tré su di chuyén nay khong xay ra va hau qua 1a tuyén gidp khong thé hoat dong
binh thudng, mot sb tré khéc c6 tuyén gidp khong phét trién. Néu ban da sinh mot dira
con bj thiéu ning tuyén gidp thudc loai ndy thi nguy co sinh dira con khéc bi twong tu
S3 rat thap. Tuy nhién c6 mot loai thiéu nang tuyén gidp bam sinh khéc rat hiém gap,
tuyén gidp cua tré nam dang vi tri caa nd nhung khong thé san xuat dugc Tyréxin, day
|& truong hop bat thuong c6 tinh di truyén va do d6 ban s3 c6 nguy co sinh mot dira
con khac mic bénh tuong tu.

Néu ban lo ling vé& vin d di truyén cua bénh hdy hoi béc si diéu tri cho con ban dé
biét thém thong tin.

Thiéu nang tuyén giap bam sinh c6 pho bién khéng?

Tai Viét nam, trung binh tir 2500 dén 5000 tré so sinh s& ¢ mot tré mic thiéu niang
tuyén gidp bam sinh. Bénh phd bién ¢ nit hon nam.

Thiéu ning tuyén giap bam sinh dwgc diéu tri nhw thé nao?

Thiéu nang tuyén gidp bam sinh duoc diéu tri bang céch thay thé ngi tiét té Tyroéxin
ma co thé khdng thé san xuat duoc. Tyroxin duoc bao ché dudi dang vién dé udng va
can phai uéng hing ngdy. Mic di viéc quén udng thubc déu din s3 khdng ra nhitng
hau qua gi ngay nhung tét nhat |a ¢ gang dam bao cho tré uéng thudc déu dian hing
ngdy vanhd dé co thé duy tri ndng do Tyrdxin 6n dinh trong méau caatré.

Trong hai nam dau, tré can duoc thir mau déu din dé kiém tra ndng d6 Tyroxin trong
mau, béac si 3 can ctr két qua ndy dé diéu chinh lidu Tyrdxin thich hop cho ting tré,
nhitng thay doi liéu lugng Tyroxin ndy |1a can thiét khi tré tang can va phét trién. Khi
tré dugc 2 hodc 3 tudi, sb 1an thir mau s3 duoc giam xudng vi khi d6 viéc tinh lidu
lwong Tyrdxin duoc dyatrén sy phét trién caatre.
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Tré can udng vién Tyréxin trong sudt cudc doi, viéc ubng thudc dan dan s3 tré thanh
théi quen ciaa tré. Thudc ludn ¢ sin tai cac quay thubc va ban co thé dé dang mua
theo don thudc cua béc Si.

Viéc diéu tri co gay ra phan wng phu nao khéng ?

Vi vién Tyréxin chi nham thay thé mot noi tiét té binh thuong do tuyén gidp san xut,
nén viéc cho tré bi thiéu nang tuyén gidp bam sinh udng Tyrdxin dung lidu hing ngay
s3 khdng gay ra phan tng phu n& ca. Tuy nhién néu tré udng lidu Tyréxin quathip s&
l&m xuit hién céc triéu chang caa bénh thiéu ning tuyén gidp. Néu dung qué liéu
Tyroxin tré s3 bi tiéu chay, khéng ting can va néu dung qua liéu trong mot thoi gian
dai sz 1am tré phét trién nhanh hon binh thuong. Tuy nhién do liéu lwong luén duoc
céc béc si tinh toan trong qua trinh diéu tri nén nhitng phan ang phu ndy rat hiém khi
xay ra.

Hinh dang bén ngoai caa tré mic thiéu niang tuyén giap bAm sinh nhw thé nao?
That khé dé cd thé du bdo vé viéc phét trién caa tré vi c6 rat nhiéu yéu té anh huong
dén qua trinh phét trién. Kinh nghiém cia cac nudc phét trién cho thay, hau nhu tat ca
céc tré dugc chan doan va diéu tri sém déu phét trién binh thuong. Tuy nhién van co
mot ty 1& nho bi thiéu ning tuyén gidp nang ngay tir trong giai doan bao thai cd thé gap
mot sd van dé trong qua trinh phét trién nhu nghe kém, vung vé, hoc kém. Nhirng van
dé nay co thé duoc giam thiéu néu dugc tré dugc phét hién vadiéu tri ssm. n

25



Trung Tam Sang Loc — Chdn Poan Trueéc Snh & S Sinh, Pai Hoc Y Duoc Hué

r..
% QUY TRINH QUAN LY TRE PUQC
"% XACPINH MAC BENH

THIEU NANG GIAP BAM SINH

e

¢ 4

Viéc diéu tri s8 dugc bat dau ngay sau khi co két qua chan dodn xé&c dinh dwong tinh
dwa trén danh gianong do T3, T4 va TSH trén mau mau duoc |4y lai 1an thir hai.

Tat ca céc tré duoc x&c dinh méc tat thiéu nang gidp bam sinh s& duoc siéu am tuyén
gidp, danh gia kha ning hap thu iod phong xa va danh gia tudi xwong (chup phim X
quang dau goi).

Can luu y 1a céc tré binh thuong trong nhitng tuan dau sau sinh ¢ nong do T3 va T4
ty do cao khi so sanh véi ndng do binh thuong & nguoi truang thanh. Do d6 tinh trang
nay khdng danh quan ngai khi néng d6 cia TSH van ¢ trong gisi han binh thuong va
tré van phét trién khoe manh.

Can tranh udng L-thyroxine qua mirc trong mot thoi gian dai, tré can dugc kiém tra
nong do TSH mot céach thuong xuyén dé tranh nong dé6 TSH xubng dudi mic cho
phép.

Uédng T4 qua muc trong thoi gian dai, cd thé din dén tinh trang dong khép sém caa
cac xuwong hop so (craniosynostosis) va sut giam tri tué trong qué trinh phét trién caa
tré. Néu nong d6 TSH caa tré lubn ludn dugc duy tri trong gisi han binh thuong cua
ngudi treang thanh va khéng dé ndng d¢6 TSH xudng thdp hon gigi han nay thi tré co
thé tranh duoc céc bién chang trén.

QUY TRINH QUAN LY

Chuén bij

Tham kham 1am sang va khai thac chi tiét tién si.

Gidi thiéu dén béc si nhi khoa chuyén vé noi tiét.

Siéu am tuyén gidp
Thubc

L-T4: 10— 15 ny/kg hidng ngdy, bang dudng udng
Giam sat (miu 1)
Kiém tralai nong do T4, TSH

2 — 4 tuan sau khi bt diu quatrinh diéu tri
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MJdi 1 — 2 théang, trong 6 thang dau

MJdi 3 — 4 thang trong khoang tir 6 thang dén 3 tudi

MJdi 6 — 12 thang tir 3 tudi cho téi khi ngirng phét trién
Muc dich diéu tri

Binh thuong hda nong dé TSH vaduy tri ndng d6 T4 va T4 tu do (FT4) lubn &
trong nira giGi han trén caa giéi han binh thuong.

Theo ddi thiéu niang giap tron doi
Néu siéu am tuyén gidp cho thiy khéng cé tuyén gidp hoic tuyén gidp lac chd.

Néu nong do TSH ban dau <50mU/L vakhong c6 sy giatang nong do TSH sau
thoi ky so sinh, thir dicu tri trong 3 nam dau sau sinh.

Néu TSH ting, ngirng diéu tri vaxem xét kha nang thiéu nang gidp vinh vién. n
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PAI HQC Y DUQC HUE —
TRUNG TAM SANG LQC —CHAN POAN TRUGC SINH & SO SINH

PHIEU THEO DOI
TRE MAC THIEU NANG GIAP BAM SINH

SH hd so caatré: | |

T B Bl oo ettt e e e e e e e e e mnemeeeeneeeneeeeeeeees Gigi: °7 nam "°

nir

Ngay sinh: .../ ...../ 20 ..... TUBI : .......... thang

JLILE L 10T
8 5 3= 102 1) LA
SO QIBNTNOAI: cveeereeeeeeeeeee ettt ettt et eeenee s

DON VI QUAN LY e ettt eene e e nreennas
£ )T o) AP OUROR
NRAN VIEBN Y & QUAN 1Y oottt en s
Dién thoai [IEN1aC: ...cceveeeieeeee e

ST 1 (U A OOV
Dién thoai [IEN1aC: ..ccceveeeeeceee e

TIEN SU

£ Tré lo mo £ Bukém £ Dakhd £ Tao bdn £ Vang dakéo da
CAC JAU NHBU KNBC: ettt ettt ettt et e et e eeeeeteeee e seeeneeeaes

KHAM (Trwéc khi diéu tri)

Anh chyp: |:| Can nang: |:| Chiéu dai: |:| Vong dau: |:|
Mattobé: [ | Lwsithe [ | Dakho: | |Théptruecion| ]
KET QUA XET NGHIEM

TSHsangloc: [ ] TSHlaplai trenmiumaukho: [ ]

Xé&c dinh chirc nang tuyén gidp: T4: |:| TSH: |:|
Séuamtuyéngidp: [ | Kha niang hap thu iod phdng xa: [ ]
Tuoi xwong (X quang dau goi): [ |

Liéu L thyroxin: | |
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THEO DOI

Ngay bat dau didutri: | ..... [....120....

Sau 2 tuan

T4: | | TSH: | |
IS 1 144 o OSSR
Tronglwong: [ | chiduca:[ | vengdiu[ |
Thay d6i lieu (néu co): | |
Sau 4 tuan

T4: | | TSH: | |
IS 1 144 o SO SRSON
Tronglwong: [ | chiduda:[ | vongdiu[ |
Thay doi licu (néu co): | |
Sau 2 thang

T4: | | TSH: | |
IS 1 144 o SRRSO
Tronglwong: [ | chiduda:[ | vongdiu[ |
Thay doi licu (néu co): | |
Sau 4 thang

T4: | | TSH: | |
JLILCLI O I 01 o TSSO
Trongluong: | | chiduda:| | vengaiu[ ]
Thay doi lieu (néu co): | |
Sau 6 thang

T4: | | TSH: | |
THEU CHUNQ: ..t b ettt se e b b e
Tronglwong: [ | chiduda:[ | vongdiu[ |
Thay d6i lieu (néu co): | |
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THEO DOI

Sau 10 thang

T4. | | TSH: | |
THEU CHUNQ: ..ttt se e b b s
Tronglwong: [ | chidusai:[ ] vengdiu[ ]
Thay doi lieu (néu co): | |
Sau 14 thang

T4. | | TSH: | |
THEU CHUNQ: ..ottt b ettt se e b b e
Trongluong: [ | chiéuads:[ | vengdau[ |
Thay d6i lieu (néu co): | |
Sau 18 thang

T4. | | TSH: | |
IS 1 144 o OSSR
Tronglwong: [ | chidusa:[ ] vengdiu[ ]
Thay doi licu (néu co): | |
Sau 22 thang

T4. | | TSH: | |
THEU CHUNQ: ..ottt ettt se e b b s
Tronglwong: [ | chiusai:[ ] vengdiu[ ]
Thay doi lieu (néu co): | |
Sau 26 thang

T4: | | TSH: | |
IS 1 144 o OSSOSO
Trongluong: [ | chibuada:[ | vongdiu[ |
Thay doi lieu (néu co): | |
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THEO DOI

Sau 30 thang

T4. | | TSH: | |
JLILCLT O I 01 o SR PTUURSR
Tronglwong: [ | chidusai:[ ] vengdiu[ ]
Thay doi lieu (néu co): | |
Sau 34 thang

T4. | | TSH: | |
THEU CHUNQ: ... e ettt se et b e ene s
Trongluong: | | chitaa:| | vengdau[ |
Thay d6i lieu (néu co): | |
Sau 38 thang

T4. | | TSH: | |
IS 1 144 o SRRSO
Tronglwong: [ | chidusa:[ ] vengdiu[ ]
Thay doi licu (néu co): | |

Sau 4 tuébi

T4 | | TSH:| |
JLILCLI O I 01 o SRR PR USR
Trongluong: [ | chituss:[ | vengdau[ |
Thay doi lieu (néu co): | |

Sau 5 tuéi

T4: | | TSH:| |
IS 1 144 o OSSOSO
Trongluong: [ | chibuada:[ | vongdiu[ |
Thay doi lieu (néu co): | |

(tiép tuc theo dbi cho téi khi ngieng phét trién)
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% BAO CAO

CAC KET QUA SANG LOC &
XET NGHIEM XAC PINH
CHAN POAN

Céc két qua sang loc sé dwgc hoan tat trong vong téi thiéu 7 ngay tir khi nhan
mau méau kho va két qua sé dwec thong tin dén cac don vi tham gia qua hé théng
mang caa chwong trinh.

BAO CAO KET QUA SANG LOQC

Trwong hop két qua sang loc binh thwang

Tat ca céc tré co két qua sang loc binh thuong s& khéng can theo dai cac bénh d& dugc
sang loc. Gia dinh duoc thdng béo trong vong 10 ngdy néu khéng cd nhan vién y té
théng tin vé két qua sang loc nghia la con ciaa ho ¢ két qua sang loc binh thuong.
Trong trudng hop giot méu khé iy khéng dat chuan nhan vién y té can phai lay lai
mau méau dé chuyén dén trung tam. Céc truong hop miau méu khdng dat chuan, thong
tin caatré can lay lai mau méau sé duoc chuyén dén céc don vi tham gia bang email.
Trwong hop cd két qua sang loc bat thwang

Tat ca céc truong hop co két qua sang loc bat thuong, Trung tam sang loc va chan
dodn trude sinh va so sinh s& dién béo truc tiép cho gia dinh va don vi phu trach
chuong trinh caa khu vec. Nhan vién y té s3 14y lai 1an nira mau méu khd hoic huyét
thanh (tUly theo yéu cau cua tirng truong hop) dé gui ngay dén don vi xét nghiém cua
trung tAm dé xéc dinh chan dodn.

KHI CO KET QUA CHAN POAN XAC PINH

Truwong hop cd két qua chan doan xac dinh am tinh, tré hoan toan binh thuong
bién thoai cho giadinh vavadon vi phu trach chuong trinh ciaa khu vyc. Tré s€ khéng
can phai theo d&i thém.

Truwong hop cd két qua chan doan xac dinh dwong tinh, tré mac bénh

bién thoai cho gia dinh va va don vi phu trach chuong trinh cia khu vuc. Tré va gia
dinh s3 duoc nhan vién y té theo dai, tu van va bit diu qua trinh diéu tri dudi sy gidm
sét ciia cac nhan vién y té & qua dao tao. n
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PAI HQC Y DUQC HUE MAU II
TRUNG TAM SANG LQC — CHAN POAN TRUOC SINH & SO SINH
BAO CAO
TRUONG HQP SANG LQC DUONG TiNH
GU P ON VL o
B 1= 11 £SO Gi6i: "~ nam ™" nir
Ngay sinh: ...... [ ...l 20 ...
S6 hd so chiatré: |
JLICZ L 0TRSO
£ )T o) AP ORROR
SO QIBNTNOAI: cvrvereeeeee ettt ettt ettt eeenee s
Ténbénh vién/tram Xa/ Nhahd SINN: ......ccviiieeece e
biachi bénh vién/tram Xa/ Nhahd SINN; ......eeeieeeece e
TEN NHAN VIBN Y 1&: ...
Diénthoai [IEN1aC: ..eccveeeeeeeeeeeece et
Ngay giri mau: .../ .../ 20 ........ Ngay nhdn madu tgi DVXN: ...../ .../ 20 ....

Phuwong phap Phan tiCh: ... e

TSH (kém nguwéng chian doan) G6PD (kém ngudng chan doan)
Két qua: Két qua:
Giai thich Két qUA: ....ccevvevveeeereer e, Giai thich K&t qUA: ....cecveveeeeeeeee e,
D& NONE <o P& NGNE: oo,
Ngay gui bao céo: .../ ....1 20 .....
Ngwoi thwC Nién: ..o
Chir ky:
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PAI HQC Y DUQC HUE

TRUNG TAM SANG LQC - CHAN POAN TRUGC SINH & SO SINH MAU 1
BAO CAO
XET NGHIEM XAC PINH CHAN POAN DUONG TiNH
Gl PIOMN VI e
LILZ L (=R Gidi: " " nam ™" ni
Sb hd so ciatre: | Ngaysinh: .../ .../ 20....
JLICE L8 0T
£ )T o) SOOI OR
SO QIBNTNOAI: cveereeeeeeeeeee ettt eee et ettt et st et eeen s
Tén bénh vién/ tram Xa/ NhANO SINN: ....ooceeieceee e
biachi bénh vién/tram Xa/ Nhahd SINN; ......eooieeiece e
TEN NN VIBN Y TE: oot
Diénthoai [IEN1aC: ..eccveeeeieeeeeeee e
Ngay ldy lgi mau: .../ ....1 20 ........ Ngay nhdn mau tgi DVXN: .../ ....1 20 ...
KET QUA
Phuwong phap phan tiCh: ... e
Thiéu ning giap bAm sinh Thiéu men G6PD

Kétqua: T3 [ | T4 ] |Kétqua
TSH ]

Giai thich Két qUA: ....ccovvevveeeereer e, Giai thich K&t qUA: ....cecveveeeeeeeee e,
PE NGNE: oo, P& NGNE: oo,
Ngay gui bdo céo: .../ ....1 20 .....

Nguwoi thuwc hi€n: .....ccoooevee,

Chir ky:
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PAI HQC Y DUQC HUE
TRUNG TAM SANG LQC - CHAN POAN TRUGC SINH & SO SINH Mi\U A\YA

BAO CAO TUAN
CHUONG TRINH SANG LQC SO SINH
Thoi gianbdo céo: T ...../ .../ 20....Dén..... [ .../ 20.......

Stt Théng tin S6 lwong

SS mau da nhan:

S6 mau bi loai:

Ly do bi loai:

Truyén mau:

Lay mau khdng diing quy cach:

Truoc 24 gio:

Thong tin khong day dii:

S6 mau duoc phan tich:

5 | S6 mau phan tich thiéu niang gidp bam sinh:

Duwong tinh:

Amtinh;

S truong hop goi lai:

S triong hop diroc Xac dinh chan doén:

6 | S6 miu phan tich thiéu enzym G6PD:

Duwong tinh:

Am tinh:

S trueong hop goi lai:

S triong hop diroc Xac dinh chan doén:

7 | SO 16 kit xét nghigm:

TSH:

G6PD:

Ngwoi thwC Nién: ..o

Chir ky:
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