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SAØNG LOÏC SUY GIAÙP BAÅM SINH, THIEÁU MEN G6PD  
VAØ TAÊNG SAÛN THÖÔÏNG THAÄN BAÅM SINH 

 
BS. Phaïm Nghieâm Minh vaø cs 

Phoøng Di truyeàn - Bv Töø Duõ  
TOÙM TAÉT 

Giôùi thieäu:  Chöông trình saøng loïc sô sinh nhaèm muïc ñích phaùt hieän sôùm, tham vaán vaø ñieàu trò kòp 
thôøi caùc beänh lyù noäi tieát, chuyeån hoùa vaø roái loaïn di truyeàn, traùnh ñeå laïi caùc haäu quaû naëng neà veà 
phaùt trieån theå chaát, taâm thaàn vaø goùp phaàn naâng cao chaát löôïng daân soá.  

Muïc tieâu: Xaùc ñònh tæ leä hieän maéc thieáu men G6PD, SGBS vaø TSTTBS.  

Phöông phaùp:  Caùc beù sô sinh treân 36 giôø tuoåi ñöôïc caùc NHS taïi caùc khoa laáy maùu nhoû leân 2 voøng 
troøn giaáy thaám chuaån S&S903. Moãi beù ñöôïc thöïc hieän 3 xeùt nghieäm: TSH (saøng loïc suy giaùp baåm 
sinh), G6PD (thieáu men G6PD) vaø 17OH-P (taêng saûn thöôïng thaän baåm sinh). Caùc beù coù keát quaû 
saøng loïc döông tính (cao hôn so vôùi giaù trò ngöôõng) seõ ñöôïc thöïc hieän xeùt nghieäm chaån ñoaùn, tham 
vaán vaø gôûi ñieàu trò theo chuyeân khoa phuø hôïp.  

Keát quaû:  Töø naêm 2002 ñeán thaùng 06/2008, coù 221.196 beù ñöôïc saøng loïc suy giaùp baåm sinh (SGBS) 
vaø thieáu men G6PD, 24459 beù ñöôïc saøng loïc taêng saûn thöôïng thaän baåm sinh (TSTTBS). Tæ leä taàm 
soaùt phuû heát 90% beù sô sinh taïi beänh vieän. Tæ leä thieáu men G6PD laø 1.61% (3553), SGBS 1/5144 
(43) vaø TSTTBS 1/8153 (3) beù sinh soáng. Gia ñình caùc beù thieáu men G6PD ñöôïc tham vaán vaø phoøng 
ngöøa caùc yeáu toá khôûi phaùt taùn huyeát. 37 beù SGBS ñang ñöôïc tieáp tuïc theo doõi vaø ñieàu trò. 3 beù 
TSTTSBS ñang ñieàu trò taïi khoa thaän noäi tieát BV Nhi Ñoàng 1. Chi phí maø gia ñình vaø xaõ hoäi phaûi 
cung caáp cho nhöõng beù naøy lôùn hôn nhieàu so vôùi kinh phí thöïc hieän chöông trình taàm soaùt vôùi tæ soá 
chi phí/lôïi ích = 3:1 

Keát luaän:  Saøng loïc caùc beänh lyù chuyeån hoùa, noäi tieát vaø roái loaïn di truyeàn khoâng theå thieáu trong 
naâng cao chaát löôïng daân soá. Chöông trình SLSS ñang ñöôïc môû roäng ra caùc tænh thaønh vaø nghieân 
cöùu theâm caùc beänh khaùc coù taàn suaát thöôøng gaëp ôû Vieät Nam.  
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CONGENITAL HYPOTHYROIDISM, G6PD DEFICIENCY, 
AND CONGENITAL ADRENAL HYPERPLASIA SCREENING FOR NEWBORNS 

 

Pham Nghiem Minh, MD et al 
Prenatal and Newborn Screening Unit, Genetics Division 

 
 
ABSTRACT 
 

Background The newborn screening program is developed to detect metabolic, endocrine and 
genetic disorders. Consulting parents and giving treatment on time help involved babies to prevent 
them from physical and mental retardation. Therefore, the population quality improve.  

Aims Determining the prevalence of CH, G6PD deficiency and CAH. 

Methods Newborns were collected blood samples onto standard filter paper S&S903. Each baby 
was screened for TSH G6PD and 17OH-P . In the case of babies with high TSH level (cut off > 
20μIU/mL) or low G6PD level (cut off < 4.4U/gHb) or 17OH-P level (cut off > 80μIU/mL), they 
had the second test performed for confirming diagnosis.  

Results Totally, 221.196 babies were screened for CH ,G6PD deficiency and 24.459 neonates 
were screened for CAH at Tu Du Hospital from 2002 to Jun, 2008. The cover rate is nearly 90%. 
The prevalence of CH, G6PD deficiency and CAH are 1.61% (3553), 1/5144 (43) and 1/8153 (3), 
respectively. Parents of babies with G6PD deficiency received counseling to prevent their baby 
from acute hemolysis. Currently, 37 babies with CH and 3 ones with CAH continue to receive 
treatment and follow-up. The cost-benefit of the program is estimated highly. Benefits far exceed 
costs at a ratio of 3:1 in congenital hypothyroidism and G6PD deficiency.  

Conclusions The newborn screening program for metabolic, endocrine and genetic disorders play 
an important role in improving population quality and its expansion is necessary. Other high 
prevalence screening diseases have been researched in Vietnam.  
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I.GIÔÙI THIEÄU 

Moät trong nhöõng muïc tieâu goùp phaàn naâng cao chaát löôïng daân soá hieän nay laø ñaûm baûo cho 
caùc beù sô sinh sau khi chaøo ñôøi phaùt trieån khoûe maïnh. Treân theá giôùi, chöông trình taàm soaùt beänh 
lyù sô sinh ra ñôøi nhieàu thaäp nieân qua vôùi muïc ñích phaùt hieän, chaån ñoaùn vaø ñieàu trò sôùm caùc roái 
loaïn veà noäi tieát, chuyeån hoùa vaø di truyeàn ôû treû sô sinh (thöôøng khoù phaùt hieän treân laâm saøng) 
giuùp caùc beù phaùt trieån toát veà taâm thaàn, theå chaát. Caùc nöôùc ôû chaâu AÙ baét ñaàu thöïc hieän chöông 
trình taàm soaùt beänh lyù sô sinh töø thaäp nieân 90. Moät soá nöôùc nhö Haøn quoác, Philippines, Thaùi Lan 
ñaõ thieát laäp ñöôïc chöông trình saøng loïc sô sinh quoác gia. Hieän nay, nhieàu roái loaïn chuyeån hoùa sô 
sinh ñöôïc quan taâm ñöa theâm vaøo chöông trình saøng loïc nhö roái loaïn acid amin, acid beùo. Ñöùng 
tröôùc tình hình naøy, vieäc nghieân cöùu aùp duïng chöông trình taàm soaùt ôû Vieät Nam laø moät tieâu chí 
caàn thieát ñeå naâng cao chaát löôïng daân soá. Beänh vieän Töø Duõ ñaõ thöïc hieän chöông trình saøng loïc 
cho SGBS vaø thieáu men G6PD töø naêm 2002, TSTTBS naêm 2008. Chöông trình vaãn tieáp tuïc duy 
trì cho ñeán nay. 

Thieåu naêng tuyeán giaùp baåm sinh laø moät trong nhöõng nguyeân nhaân thöôøng gaëp gaây neân 
chaäm phaùt trieån theå chaát vaø taâm thaàn ôû treû. Beänh naøy thöôøng ít ñöôïc phaùt hieän sôùm hoaëc chæ 
ñöôïc chæ ñònh taàm soaùt khi meï coù beänh lyù veà tuyeán giaùp (cöôøng giaùp ñang ñieàu trò thuoác). Nhöõng 
beù thieåu naêng giaùp baåm sinh neáu ñöôïc phaùt hieän sôùm trong voøng 2 tuaàn ñaàu sau sinh, ñieàu trò 
chuyeân khoa noäi tieát boå sung noäi tieát toá tuyeán giaùp kòp thôøi seõ hoài phuïc vaø phaùt trieån nhö nhöõng 
beù bình thöôøng khaùc vì caùc chöùc naêng, teá baøo thaàn kinh ñöôïc bieät hoùa daàn trong caùc naêm ñaàu 
ñôøi do coù ñuû noäi tieát giaùp traïng. Ngöôïc laïi neáu phaùt hieän quaù treã, beù seõ bò aûnh höôûng bôûi nhöõng 
haäu quaû do thieåu naêng tuyeán giaùp ñeå laïi vaø neáu ñöôïc ñieàu trò cuõng khoâng phuïc hoài hoaøn toaøn. Tæ 
leä thieåu naêng tuyeán giaùp hieän nay xuaát hieän ôû caùc nöôùc treân theá giôùi töø 1/3500 ñeán 1/4000 treû 
môùi sinh ra.  

Thieáu huït men G6PD (Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase) laø beänh lyù thöôøng gaëp nhaát 
trong nhoùm beänh lyù veà men chuyeån hoùa ôû ngöôøi. Men G6PD laø moät men chuyeån hoùa caàn thieát 
trong hoàng caàu giuùp baûo veä hoàng caàu beàn vöõng khoâng bò vôõ tröôùc caùc taùc nhaân stress oxy hoùa töø 
beân ngoaøi vaø ñöôïc toång hôïp töø gen naèm naèm treân nhieãm saéc theå giôùi tính X. Söï thieáu huït men 
coù theå ñöa ñeán caùc ñôït thieáu maùu taùn huyeát caáp khi duøng moät soá thuoác trò beänh, thöùc aên, bò 
nhieãm truøng, tieåu ñöôøng toan chuyeån hoùa (acidosis) vaø giai ñoaïn vaøng da sinh lyù sô sinh. Hieän 
nay treân theá giôùi coù khoaûng 400 trieäu ngöôøi maéc beänh naøy. Beänh coù phaân boá dòch teå hoïc khaùc 
nhau theo nhieàu vuøng treân theá giôùi, thöôøng gaëp nhaát ôû ngöôøi coù nguoàn goác töø chaâu Phi, vuøng 
Ñòa Trung Haûi vaø caùc daân toäc ôû vuøng  Ñoâng AÙ. Vieät Nam naèm trong vuøng dòch teå hoïc thieáu men 
G6PD töø 3.0 – 6.9%. Thieáu men G6PD laø moät trong nhöõng nguyeân nhaân chính gaây vaøng da sô 
sinh beänh lyù. Chính vì vaäy, vieäc phaùt hieän sôùm caùc tröôøng hôïp thieáu men G6PD vaø tham vaán 
caùc yeáu toá khôûi phaùt taùn huyeát treân cô ñòa beänh nhaân thieáu men G6PD giuùp traùnh ñöôïc côn taùn 
huyeát caáp xaûy ra veà sau.  

Taêng saûn thöôïng thaän baåm sinh laø moät beänh lyù di truyeàn gen laën naèm treân caùnh ngaén NST 
soá 6 gaây ra haäu quaû thieáu huït men 21-Hydroxylase trong chu trình chuyeån hoùa taïo ra Cortison 
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cho cô theå. Söï thieáu huït Cortison seõ gaây taêng tieát ACTH laøm cho tuyeán thöôïng thaän phì ñaïi vaø 
dö thöøa caùc chaát tieàn sinh cuûa Cortison. Caùc saûn phaåm dö thöøa ñöôïc seõ chuyeån hoùa qua con 
ñöôøng khaùc, keát quaû taïo ra nhieàu Testosteron. Caùc daïng laâm saøng xuaát hieän do haäu quaû cuûa 
nguyeân nhaân treân nhö: theå nam hoùa ñôn thuaàn, maát muoái nöôùc, theå khoâng ñieån hình.  

II. MUÏC TIEÂU  

Xaùc ñònh tæ leä thieáu men G6PD, SGBS vaø TSTTBS ôû treû sô sinh taïi Beänh vieän Töø Duõ. 

Tham vaán cho gia ñình treû thieáu men G6PD phoøng ngöøa caùc ñôït taùn huyeát caáp. Tham vaán, 
chaån ñoaùn vaø ñieàu trò SGBS, TSTTBS kòp thôøi. 

III. PHÖÔNG PHAÙP  

Caùc em beù sô sinh ñuû 36 giôø tuoåi seõ ñöôïc NHS ôû moãi khoa choïn laáy maùu vaøo vaøo maãu 
giaáy thaám ñaõ in saün coù caùc thoâng tin lieân quan vaøo buoåi saùng. Caùc maãu maùu ñöôïc ñeå khoâ töï 
nhieân ôû nhieät ñoä phoøng treân maët phaúng ngang. Khoaûng 10 giôø 15, nhaân vieân phuï traùch laáy maùu 
mang maãu maùu xuoáng phoøng xeùt nghieäm. Taïi ñaây, nhaân vieân khoa xeùt nghieäm seõ kieåm tra maãu 
laáy coù ñaït yeâu caàu khoâng, ñaùnh soá maãu, saép xeáp vaø chôø khoâ. Sau ñoù tieán haønh baám caùc ñóa giaáy 
treân voøng troøn maãu maùu vaøo caùc gieáng (wells) treân plate laøm xeùt nghieäm. Ñoái vôùi maãu taàm soaùt 
thieáu men G6PD, ñaàu giôø chieàu seõ thöïc hieän xeùt nghieäm trong voøng 2 giôø, nhaäp caùc soá lieäu OD 
ñaõ ño vaø caùc thoâng tin cuûa beù vaøo maùy vi tính vaø in ra hoaït ñoä men G6PD, caùc beù bò thieáu men 
G6PD seõ ñöôïc loïc ra ñeå thöïc hieän laïi xeùt nghieäm moät laàn nöõa vaøo saùng hoâm sau baèng moät xeùt 
nghieäm cuûa haõng khaùc, neáu keát quaû phuø hôïp seõ ra keát quaû. Caùc beù thieáu men G6PD seõ coù tôø rôi 
keøm theo phieáu keát quaû xeùt nghieäm vaø nhaân vieân treân khoa seõ tö vaán cho gia ñình vaø caáp theû 
thieáu men G6PD. Ñoái vôùi maãu taàm soaùt thieåu naêng tuyeán giaùp. Nhoû dung dòch trích ly maãu maùu 
vaø chôø khoaûng 3 tieáng. Chieàu thöïc hieän xeùt nghieäm ñònh löôïng TSH trong voøng 3 tieáng röôõi vaø 
tính keát quaû. Caùc beù naøo coù noàng ñoä TSH maãu maùu taêng cao so vôùi ngöôõng quy ñònh seõ ñöôïc laø 
theâm moät xeùt nghieäm TSH laàn 2 cuûa moät haõng khaùc, neáu caû 2 ñeàu taêng, nhaân vieân phoøng xeùt 
nghieäm seõ thoâng baùo xuoáng traïi ñeå laáy maùu tónh maïch cuûa beù ñeå laøm tieáp xeùt nghieäm Free T4 
trong ngaøy tieáp theo, neáu keát quaû T4 giaûm seõ gôûi thö môøi ngöôøi nhaø leân tham vaán vaø chuyeån leân 
khoa döôõng nhi ñeå giôùi thieäu ñieàu trò vaø theo doõi ôû tuyeán chuyeân khoa nhi vaø noäi tieát. 

Vôùi phöông phaùp xeùt nghieäm ñang thöïc hieän laø ño hoaït ñoä men G6PD coù hieäu chænh theo 
noàng ñoä Hemoglobin neân vieäc laáy maãu maùu mao maïch hay tónh maïch ñeàu khoâng coù söï khaùc 
bieät veà keát quaû. Phöông phaùp laáy maùu tónh maïch vuøng mu tay baèng kim, sau ñoù nhoû gioït maùu 
vaøo giöõa voøng troøn giaáy thaám. Moãi beù sô sinh ñöôïc laáy 2 voøng giaáy thaám maùu. Caùc maãu maùu 
phaûi ñaït yeâu caàu sau: maùu thaám phaûi ñuû chu vi voøng troøn cuûa giaáy thaám, nhoû gioït maùu treân moät 
maët nhöng maùu phaûi thaám ñuû caû 2 maët giaáy thaám. Caùc maãu maùu khoâng ñaït yeâu caàu khi: maùu 
thaám khoâng ñuû chu vi voøng troøn, maãu maùu laáy coù bôø nham nhôû do duøng oáng capillary nhoû quaù 
nhieàu laàn, maãu maùu chöa khoâ khi thöïc hieän xeùt nghieäm, nhoû quaù nhieàu maùu hoaëc nhoû leân caû 2 
maët giaáy thaám, ñeå giaáy ñaõ laáy maãu maùu dính coàn hoaëc caùc dung dòch khaùc, chaïm vuøng laáy maãu 
(coù cuïc maùu ñoâng) leân giaáy thaám nhieàu laàn, queân laáy maãu. 
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Xeùt nghieäm saøng loïc söû duïng kyõ thuaät ño hoaït ñoä enzym (men G6PD), ELISA (SGBS vaø 
TSTTBS) 

Giaù trò ngöôõng cut-off cuûa men G6PD:  ≥ 4.4 U/gHb   (bình thöôøng) 

        < 4.4 U/gHb  (thieáu men) 

Giaù trò ngöôõng cut-off cuûa TSH:  < 20 μIU/mL   (bình thöôøng) 

        ≥ 20 μIU/mL   (SGBS) 

Giaù trò ngöôõng cut-off cuûa 17OH-P:  < 80 μIU /mL   (bình thöôøng) 

        ≥ 80 μIU/mL   (TSTTBS) CN ≥ 2500g 

        ≥ 100 μIU/mL   (TSTTBS) CN < 
2500g 

Caùc beänh nhaân thieáu men G6PD seõ ñöôïc thöïc hieän laïi xeùt nghieäm chaån ñoaùn vôùi boä thuoác 
thöû G6PD cuûa Nhaät. Suy giaùp ñöôïc xaùc ñònh qua boä chöùc naêng tuyeán giaùp TSH, FT3, FT4. 
TSTTBS ñöôïc thöïc hieän chaån ñoaùn baèng xeùt nghieäm 17OH-P. Noäi kieåm tra (Internal Quality 
Check) baèng maãu giaáy thöû chöùng. Ngoaïi kieåm tra chaát löôïng (Interlaboratory Quality Insurance 
of G6PD Neonatal Screening) vôùi caùc trung taâm saøng loïc khaùc moãi 3 thaùng vôùi 10 maãu maùu gôûi 
töø Ñaøi Loan vaø moãi 6 thaùng theo chöông trình ngoaïi kieåm CDC Myõ. 

   1. Giaáy laáy maãu  7. Maãu goùt chaân 

 2. Saùt khuaån mu tay    8. Thaám maùu 

  3. Laáy maãu maùu   9. Thaám maùu 
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  4. Laáy maãu maùu 
  10. Thaám maùu 

   5. Laáy maãu maùu    11. Ghi thoâng tin 

    6. Thaám maùu     12. Phôi maãu 

IV. KEÁT QUAÛ  

Toång soá beù sô sinh ñöôïc saøng loïc SGBS vaø thieáu men G6PD cho ñeán thaùng 06/2008 laø 
221.196. Soá treû ñöôïc saøng loïc TSTTBS laø 24.459. Tæ leä taàm soaùt phuû heát 90% beù sô sinh taïi beänh 
vieän. Tæ leä thieáu men G6PD laø 1.61% (3553 beù), SGBS 1/5144 (43 beù) vaø TSTTBS 1/8153 (3) beù 
sinh soáng. Soá löôïng treû ñöôïc xeùt nghieäm saøng loïc theo töøng naêm ñöôïc minh hoïa trong bieåu ñoà 1. 
Toång soá beù thieåu naêng tuyeán giaùp laø 43. Soá treû SGBS theo doõi vaø ñieàu trò ñöôïc laø 37, tæ leä maát 
theo doõi laø 13.7%. Noàng ñoä TSH caùc treû SGBS taïi thôøi ñieåm saøng loïc > 60 μIU/mL. Phaân phoái 
caùc tröôøng hôïp thieáu men G6PD ñöôïc trình baøy trong bieåu ñoà 2. 

20176

33406 34113
35962 34750

38131

24458

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008
 

Bieåu ñoà 1. Soá löôïng treû ñöôïc xeùt nghieäm SLSS qua caùc naêm 

 



7 
 

 
Bieåu ñoà 2. Hoaït ñoä men G6PD phaân boá theo bieán thieân sinh hoïc 

  
Parametric (ngöôõng döôùi BT: < 4.4U/gHb) 

Non parametric (ngöôõng döôùi BT: < 4.6 U/gHb) 

Khi phaân tích giaûi trình töï caùc kieåu ñoät bieán gen ôû theá heä boá meï cuûa 27 treû thieáu men: Canton: 
4/27; Chinese-5: 2/27; Kaiping: 6/27; Quing Yuan: 2/27; Union: 2/27; Viangchan: 11/27. Kieåu 
ñoät bieán gen G6PD theå Viangchan gaëp nhieàu nhaát (40,7%).  

Rieâng 3 tröôøng hôïp TSTTBS, coù 1 tröôøng hôïp song sinh khaùc tröùng, beù gaùi bò phì ñaïi aâm vaät. Caû 
2 ñeàu coù bieåu hieän da saãm maøu do aûnh höôûng cuûa Androgen vaø da hôi nhaên do maát muoái, maát 
nöôùc (Hình 1). 

                      

Hình 1. Caëp song sinh khaùc tröùng bò TSTTSBS.  Beù gaùi TSTTBS bò phì ñaïi aâm vaät (beân traùi) 

Lôïi ích chöông trình ñöôïc phaân tích trong baûng 1,2. Tæ soá chi phí: lôïi ích = 1:3 

Baûng 1. Chi phí cho chöông trình saøng loïc sô sinh  
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Ñeà muïc Toång soá Tieàn Vieät Nam

Xeùt nghieäm taàm soaùt TSH+G6PD+17OHP 221196 beù 14.005.500.000

Xeùt nghieäm theo doõi cho 1 beù 278 XN cho 1 beù 22.240.000

Taùi khaùm theo doõi beänh cho 1 beù 278 XN cho 1 beù 5.560.000

Thuoác ñieàu trò Levothyroxine cho 1 beù Caû ñôøi 46.220.000

Traéc nghieäm chæ soá thoâng minh IQ – 1 beù 1 laàn  500.000

Xaùc ñònh tuoåi xöông cho 1 beù  4.160.000

Ñieän naõo ñoà cho 1 beù  1.500.000

 37 beù 80.180.000

  2.966.660.000

Toång soá   17.000.000.000 

 

 

Baûng 2. Chi phí gia ñình, xaõ hoäi vaø y teá phaûi cung caáp cho caùc treû SGBS, thieáu men G6PD 
vaø TSTTBS 

Ñeà muïc chi phí Soá löôïng Thaønh tieàn Vieät Nam 

Maát khaû naêng lao ñoäng  37 beù 37 x 720.000.000

Chi phí gia ñình nuoâi naáng 37 beù 37 x 489.600.000

Chi phí chaêm soùc giaùo duïc 37 beù 37 x 81.600.000

Chi phí y teá cho caùc ñôït taùn huyeát caáp ôû caùc beù 
thieáu men G6PD 

3553 beù Khoâng xaùc ñònh

Toång chi phí   47.774.400.000 

* Soá lieäu ñöôïc tính döïa treân tuoåi thoï trung bình cuûa ngöôøi Vieät Nam laø 68 tuoåi, thu nhaäp bình 
quaân ñaàu ngöôøi naêm: 1.500.000 (thaùng x 12). Thôøi gian lao ñoäng trung bình cho moät ñôøi ngöôøi 
laø 40 naêm. Chi phí nuoâi 1 beù bò thieåu naêng giaùp khoâng ñieàu trò trung bình 1 thaùng laø 600.000 
ñoàng vaø chi phí chaêm soùc, giaùo duïc laø 100.000 ñoàng. Nhö vaäy tæ leä lôïi ích chi phí thu ñöôïc khi 
thöïc hieän chöông trình laø 3:1.  
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Hình 2. Moät soá tröôøng hôïp SGBS theo doõi vaø ñieàu trò cho ñeán nay 

BAØN LUAÄN 

Tæ leä beù sô sinh bò thieáu men G6PD ôû beänh vieän Töø Duõ laø 1.61% (3553 beù), tæ leä naøy giaûm 
so vôùi tæ leä trong nghieân cöùu daãn ñöôøng tröôùc ñaây do chuùng toâi thöïc hieän (Pilot study) laø 5.5%. 
Ñieàu naøy coù theå giaûi thích do trong nghieân cöùu daãn ñöôøng, soá beù ñöôïc choïn taàm soaùt khoâng 
mang tính chaát ngaãu nhieân, phaàn lôùn töø khoa sô sinh vaø caùc beù vaøng da ñang ñieàu trò chieáu ñeøn. 
ÔÛ giai ñoaïn nghieân cöùu thaät söï, taát caû caùc khoa coù beù sô sinh ñeàu laáy maãu maùu ñeå taàm soaùt, neân 
tæ leä thieáu men G6PD mang tính chaát ngaãu nhieân hôn vaø khoâng thieân leäch do choïn maãu. So vôùi 
baûn ñoà phaân boá thieáu men G6PD theo caùc vuøng ñòa dö  treân theá giôùi, tæ leä naøy töông ñoái phuø hôïp 
vôùi khoaûng dao ñoäng töø 3.0% ñeán 6.9%. Tæ leä thieáu men G6PD cuõng gaàn gioáng vôùi caùc nöôùc 
Singapore (3.2%), Haøn Quoác (3.1%), Trung Quoác (3.94%), Malaysia (2.95%). Tæ leä thieáu men 
G6PD ôû Thaùi Lan cao hôn (9.1%). Caùc kieåu ñoät bieán gen G6PD (gaëp nhieàu nhaát laø G6PD 
Viangchan) gaàn gioáng vôùi ngöôøi Campuchia vaø Laøo. (Xem hình 3). Chính vì vaäy khi khaûo saùt 
caùc kieåu ñoät bieán gen G6PD coù theå bieát ít nhieàu veà nguoàn goác nhaân chuûng hoïc. Gia ñình caùc treû 
bò thieáu men G6PD ñöôïc tham vaán veà thuoác aûnh höôûng, theo doõi treû trong giai ñoaïn vaøng da sô 
sinh vaø thöùc aên traùnh ñeå xaûy ra caùc ñôït taùn huyeát caáp.  

 



10 
 

Hình 3. Phaân tích caùc kieåu ñoät bieán gen G6PD ôû vuøng Ñoâng Nam AÙ 

Vôùi phöông phaùp taàm soaùt söû duïng xeùt nghieäm TSH tröôùc roài T4 sau, chöông trình ñaõ phaùt 
hieän ñöôïc 37 beù thieåu naêng tuyeán giaùp vaø ñaõ tham vaán gôûi ñieàu trò ôû tuyeán chuyeân khoa. Tæ leä 
thieåu naêng tuyeán giaùp laø 1/5144 beù sinh soáng gaàn gioáng nhö tæ leä ôû caùc chöông trình saøng loïc ôû 
caùc nöôùc khaùc. Theo moät soá taøi lieäu nghieân cöùu, phöông phaùp naøy seõ boû soùt khoaûng 1/10000 – 
1/ 50000 beù sô sinh bò suy tuyeán yeân, neáu tính treân soá löôïng beù ñöôïc saøng loïc trong thôøi gian 
qua laø töø 2 ñeán 8 beù. Tæ leä boû soùt do taàm soaùt = 6/43 = 13.9 % töông ñoái cao so vôùi chöông trình 
saøng loïc ôû Myõ laø 6 – 12%.  

Lôïi ích veà chi phí ñoái vôùi gia ñình vaø xaõ hoäi khi thöïc hieän chöông trình taàm soaùt beänh lyù sô 
sinh laø 3:1 so vôùi Haøn Quoác laø 7:1. Tæ soá naøy ít hôn do chuùng toâi chöa tính chi phí maát ñi cho caùc 
tröôøng hôïp TSTTBS vaø thieáu men G6PD neáu khoâng ñöôïc saøng loïc beänh.  

V. KEÁT LUAÄN 

Taàm soaùt thieáu men G6PD ôû treû sô sinh ñeà phaùt hieän sôùm 3553 beù bò thieáu men G6PD. Tö 
vaán cho cha meï, ngöôøi thaân gia ñình cuûa beù phoøng ngöøa ñôït taùn huyeát xaûy ra do duøng moät soá 
thuoác coù lieân quan, caùc beänh vaø caùc thöùc aên coù lieân quan coù theå xaûy ra trong suoát cuoäc ñôøi. Nhôø 
vaäy, beù coù theå phaùt trieån nhö caùc beù bình thöôøng khaùc vaø giaûm thieåu vieän phí maø gia ñình phaûi 
chi traû cho caùc  ñôït taùn huyeát coù theå phoøng ngöøa ñöôïc do moät soá nguyeân nhaân ñaõ neâu treân cô ñòa 
thieáu men G6PD. Tæ leä SGBS laø 1/5144 beù sinh soáng. Tæ leä TSTTSBS laø 1/8153 treû sinh soáng. 
Caùc beù ñang ñöôïc tieáp tuïc theo doõi vaø ñieàu trò. Chöông trình ñaõ giuùp tieát kieäm ñöôïc moät khoaûng 
chi phí raát lôùn maø gia ñình vaø xaõ hoäi phaûi cung caáp cho caùc beù bò SGBS, thieáu men G6PD, 
TSTTBS. 

LÔØI CAÛM ÔN 

 Chaân thaønh caûm ôn caùc coäng taùc vieân ôû caùc khoa phoøng beänh vieän coù lieân quan ñaõ goùp 
phaàn laøm cho chöông trình thaønh coâng trong caùc coâng taùc: laáy maãu maùu, thöïc hieän xeùt nghieäm, 
quaûn lyù soá lieäu, traû keát quaû, tham vaán cho gia ñình beù sô sinh vaø coâng ty Gamma ñaõ hoã trôï trong 
coâng taùc xeùt nghieäm. 
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