Gynekologicko porodnicka klinika, Neonatologické oddéleni

VSEOBECNA FAKULTNi NEMOCNICE V PRAZE
I U Nemocnice 499/2, 128 08 Praha 2 | IC: 00064165, tel.: 224 961 111

VPN FRAHA Informace pro pacienty | IP-NEO-01 | strana 1z 3 | verze 1

Ucinnost dokumentu od: 08. 03. 2022
Edukacéni material

Thong tin danh cho ngudi dai dién theo phap luat vé
chuong trinh sang loc thi diém Phat hién sém bénh
teo co tuy (SMA) va suy giam mien dich két hop
nghiém trong (SCID) & tré sa sinh

Quy vi than mén,

ching t6i mai gia dinh Quy vi va con Quy vi tham gia vao chuong trinh thi diém dé phat hién sém bénh
teo co cot séng (SMA) va suy giam mién dich két hgp nghiém trong (SCID) & tré sg sinh. Chuong trinh
sang loc thi diém nay (chuang trinh phat hién s6m bénh) dugc thiét ké chi danh cho ngudi tham gia bao
hi€ém y té cdng cdng & Cong hoa Séc, cho phép phat hién kip thdi hai bénh hiém gap dudc xac dinh vé
mat di truyén nay & tré em mdi sinh. Xét nghiém sang loc (tdrc 1a tim kiém) so sinh, dan dén viéc phat
hién sém hai bénh di truyén nay, van chua dugc thuc hién & nuéc ta. Su tham gia chuong trinh nay
c6 thé mang lai cho Quy vi thdng tin quan trong vé stic khde cua con Quy vi va gép phén diéu tri thanh
cong va trong nhiéu trudng hop la ca dé cru tinh mang cla tré em. Diéu kién dé diéu tri thanh céng la
phat hién sém cac bénh nay, ngay ca & giai doan tién triéu chiing, tic 1a trudc khi co bi€u hién cac triéu
chiing 1dm sang dién hinh cta ching. Hién tai, xét nghiém sang loc sa sinh trong 18 bénh hiém gap nghiém
trong da dugc ti€n hanh theo tiéu chuan, va SMA va SCID sé dugc dua vao chuong trinh quéc gia sang loc
sa sinh cac bénh di truyén hi€m gap sau khi du kién hoan thanh thanh céng duy an thi diém nay (xem
www.novorozeneckyscreening.cz).

Quy vi hdy vui long doc cac théng tin sau dé quyét dinh cé tham gia chuong trinh nay hay khéng.
Teo co tuy (SMA) la gi va tai sao phat hién s6Gm né lai quan trong?

Teo cd tuy (SMA) la mét bénh than kinh ca di truyén nghiém trong anh hudng dén moét phéan cta hé than
kinh chiu trach nhiém kiém soat cac ca quan trong cho su chuyén déng cua chi duéi va trén, dau, cs hd
hap va nuét. Tré em mac can bénh nay dan dan mat kha nang di chuyén doc lap. Bénh biéu hién & su yéu
kém dan dan clia co chan, kha nang van dong cuta ban tay xau di dén mat hoan toan kha nang van dong
cla toan bd cd thé. & Chau Au, cir 10.000 tré sd sinh thi c6 mét tré mac can bénh nay. Uu diém cua viéc
tham gia chuong trinh |a kha nang phat hién bénh nay cang s6m cang tét ngay sau khi dé, diéu nay cho
phép tré bat dau diéu tri hiéu qua kip thdai, trudc khi phat trién bat ky bién chiing khé diéu tri hoac tham
chi khéng thé chita dugc do chan doan 1am sang cham tré. Piéu tri hiéu qua SMA hién da cd san va cling
véi phuc hoi chiic nang chuyén biét, c6 thé lam giam dang ké cac biéu hién cia bénh nay.

Suy giam mién dich két hgp nghiém trong (SCID) la gi va tai sao phat hién sém né lai quan trong?

Suy gidm mién dich két hgp nghiém trong (SCID) la bénh di truyén nghiém trong cia hé théng mién dich.
Tré sinh ra v&i bénh SCID thudng biéu hién khde manh sau khi sinh vi ching dugc bao vé béi khang thé
tU me, nhung khi mat dan cac khang thé cia me, tré ngay cang cé nguy cd nhiém trung nghiém trong.
Trong vai thang dau , tré thudng bi tiéu chay, viém phdi, viém tai gilta, nhiém trung va viém da. Tiém vac-
xin séng cling la mét nguy ca nghiém trong déi véi bénh nhan, loai vac-xin nay cé thé gay ra cac bién
chiing nghiém trong, tham tri ca ti vong.

Néu bénh dugc phat hién kip thai, ty 1é thanh cong cla diéu tri nham muc tiéu tang 1én, do la cdy ghép
tly xuong khan cap va phuc hoi hoat déng binh thudng cta hé théng mién dich. O chau Au, ¢ 50.000 tré
s sinh c6 mét tré mac can bénh nay.

Bénh SMA va SCID la cac bénh di truyén, cé nghia la gi?


http://www.novorozeneckyscreening.cz/
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SMA va SCID la cai goi la bénh di truyén lan, vi vay c6 thé gia dinh mét cach hgp ly rang cha me cla bénh
nhan la nhitng ngudi khde manh mang mam bénh.

Kham sang loc SMA va SCID dién ra nhu thé nao?

Kham sang loc hai bénh nay dugc thuc hién t mot giot mau lay & got chan cla tré so sinh trong khoang
thai gian tir 48 dén 72 gid sau khi sinh. D€ xét nghiém sang loc sé st dung mét giot mau tinh mach nho
(t&i da 100 microlit, vi du nhu kich thudc cta dau dinh ghim) cé dugc trong lic 1ay mét loat cdc mau mau
nho dé xét nghiém sang loc s sinh cac bénh hiém gap dudc xac dinh vé mat di truyén (xem & trén). Vi ly
do nay, viéc xét nghiém sang loc thi di€m SMA va SCID sé khéng gdy ganh nang cho con Quy vi bdi viéc
1dy mau mau bé sung so véi thuc té hién tai. Viéc 1dy mau mau nhd & got chan cla tré sa sinh thuc té
khéng dau va khdng lam tén thuong con Quy vi duéi bat ky hinh thdc nao.

Piéu gi ché dgi Quy vi néu Quy vi tham gia vao chuong trinh dé phat hién sém cac bénh SMA va
SCID?

Bac si tai bénh vién phu san sé giai thich cho Quy vi ly do xét nghiém sang loc nay va cach l1dy mau mau
nho clia con Quy vi . Su ddng y ¢ thé dé tham gia chuang trinh thi diém nay ctia Quy vi sé dugc ghi trén
thé sang loc va trong bénh an cua con Quy vi, trong hé sa ctia nha cung cap dich vu y té c6 lién quan (ca
s3 y té). Thong tin nay phai tuan theo tat ca cac quy dinh phap ly va nguyén tac bao mat y té. Phong thi
nghiém sang loc dudc lya chon sé thuc hién phan tich di truyén, tap trung vao hai bénh nay. Do thyc té
day la nhitng bénh rat hiém gap va tat ca cac tré sa sinh sinh ra & Cong hoa Séc déu dugc kiém tra, nén
chi thong bao cho gia dinh két qua trong trudng hgp phat hién duang tinh SMA hodc SCID. Néu xét
nghiém am tinh trong phong thi nghiém - tic la khong phat hién thay bénh, sé khong gli két qua dén
bac si da khoa danh cho tré em va thanh thiéu nién (bac si nhi khoa) hodc bénh vién phu san, tuong ty
nhu trong truéng hgp xét nghiém sang loc sa sinh toan quéc doi véi mot sé bénh di truyén da chon (xem
& trén). Trong trudng hop rat hiém hoi can phai 1ay lai madu mau, vi du nhu do két qua kiém tra sang loc
khong ré rang hoac trong trudng hgp lay mau khéng day du tai bénh vién phu san, Quy vi sé dugc bac si
da khoa danh cho tré em va thanh thiéu nién (bac si nhi khoa) mai dén phong kham cta minh hoac viéc
lay mau sé dugc thuc hién lai tai bénh vién phu san.

Lam thé nao dé biét dugc két qua xét nghiém

Do su xuat hién rat hiém gap cua ca hai bénh, tic 1a khoang muai tré em mac mét trong nhiing bénh nay
méi ndm & Cong hoa Séc, cac phong thi nghiém thuc hién xét nghiém khéng théng bao két qua binh
thudng (am tinh) cho a) ngudi dai dién theo phap luat cua tré, b) bac si da khoa danh cho tré em va thanh
thi€u nién (bac si nhi khoa) clia con Quy vi . Ngugc lai, néu con Quy vi dugc chan doan mac bénh SMA
hoac SCID (két qua duang tinh) hoac néu cé nghi ngd vé su hién dién cia mot trong nhitng bénh nay, Quy
vi sé dugc bac si thdng bao vé két qua xét nghiém - bac si da khoa danh cho tré em va thanh thiéu nién
(bac si nhi khoa) cGia con Quy vi cling v&i khuyén nghi cac qué trinh chan doan va diéu tri cu thé khac. Két
qua duadng tinh cua xét nghiém sang loc ludn dugc xac minh tai nai lam viéc chuyén biét cia mét trong
nhitng bénh vién gidng day va diéu tri 1au dai, dién ra tai ngi lam viéc chuyén khoa cla cac bénh vién dugc
lya chon.
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nghiém trong (SCID) & tré sa sinh
Quy vi chua dudc bac si nhi khoa lién lac/théng bao vé két qua xét nghiém bénh SMA va SCID & con
Quy vi c6 nghia la gi
Néu bac si da khoa danh cho tré em va thanh thiéu nién (bac si nhi khoa) khéng lién lac v&i Quy vi , diéu
do co nghia la xét nghiém sang loc cia con Quy vi am tinh (ttc la khong c6 nghi ngs vé bénh SMA hoac
SCID).

C6 thé tir chdi xét nghiém Sang loc cac bénh SMA va SCID khdng? Téi sé ¢6 phai tra tién xét nghiém
khong?

Cé thé tur chdi xét nghiém sang loc cac bénh SMA hoac SCID, nhung theo quan diém cla cac chuyén gia
trong cac linh vuc y té cé lién quan, ching t6i khuyén Quy vi nén xem xét diéu nay. Cac du an thi diém
tuong tu hién dang dugc tién hanh & cac nudc phat trién khac va nhd du an nay Cong Hoa Séc dugc xép
vao nhom cac nudc chau Au phat trién, tdp trung vao viéc phat hién s6m cac bénh hiém gap dugc xac
dinh vé mat di truyén. Dy an thi di€ém nay cling phu hgp véi cac khuyén nghi chuyén mén trong nudc va
qudc té co lién quan. Dong thdi, xét nghiém sang loc c6 thé mang lai cho Quy vi cac théng tin quan trong
vé stic khoe clia con Quy vi va do déanh hudng dang ké dén chat lugng cudc séng tuong lai cia bé. Xét
nghiém SMA va SCID la mién phi cho con Quy vi va du an nay dugc chi trd bdi cac quj phong nglra dac
biét ctia bao hiém y t&€ cdng cong. Néu Quy vi van quyét dinh ti chi mot trong cac xét nghiém (tdc la
SMA hodc SCID), s& khéng thé thuc hién xét nghiém bénh th( hai vi cac bd dung cu chan doan trong
phong thi nghiém sang loc dugc st dung duy nhat dé phat hién déng thdi ca hai bénh mét luc.

Diéu gi xay ra véi két qua cuia xét nghiém sang loc?

Két qua xét nghiém sang loc dugc luu trir tai cac nha cung cap dich vu y té, la mét phan clGa bénh an va
dugc xtt ly theo phap luat hién hanh ctia Cong hoa Séc. Sau khi két thuc viéc phan tich, mau DNA s& dugc
huy ngay lap tic (axit deoxyribonucleic, dugc phén 1ap tr mau mau). Thé sang loc dugc luu trir theo Nghi
dinh s& 98/2012 Sb., vé Tai liéu y t& da slra doi, va sau khi hét thai han luu trt, né dugce xtr ly theo quy
dinh cla Luét s6 499/2004 Sb., vé Luu trir va Quan ly ho sa va vé stta déi mot sé luat lién quan, da sua dai.
Dé danh gia chuong trinh, két qua sé dugc x( ly theo Luét s6 372/2011 Sb., vé Cac dich vu y té va diéu
kién cung cdp chung, da stra déi, dugc soan thao trong Hé théng thong tin y té€ quéc gia (NHIS) va sé dugc
x(r ly day dd tuan tha Quy dinh s6 2016/679 ctia Nghi vién chau Au va cia Hoi dong EU ban hanh ngay
27/4/2016 vé bao vé d liéu ca nhan lién quan dén viéc x(r ly dit liéu ca nhan va cach thirc di chuyén tu do
dif liéu dé va veé viéc bai bo Chi thi sé 95/46 /EC (Quy dinh chung vé bao vé dif liéu ca nhan) con dugc goi
la GDPR. Tat ca nhitng ca nhan c6 quyén truy cap di liéu cia con Quy vi déu bi rang budc béi tinh bao
mat bat budc. Két qua clia chuong trinh sé dugc cong bé téng hap, tdc 1a khéng chira bat ky di liéu ca
nhan nao cta nhitng ngudi lién quan.

Thong tin chung

Cung cap sy dong y sau khi dugc hudng dan dé tham gia chucng trinh sang loc nay la hoan toan tu
nguyén. V&i sy dong y, Quy vi khdng ti bd bat ky quyén hgp phap nao ctiia minh va viéc ti chéi xét nghiém
sang loc sé khdng anh hudng dén viéc diéu tri c6 thé ciia con Quy vi d6i véi cac bénh nhat dinh



