ĐỀ CƯƠNG TUYÊN TRUYỀN
“Về triển khai thực hiện Đề án nâng cao chất lượng dân số
thông qua tuyên truyền vận động phát hiện - can thiệp sớm tật, bệnh
ở thai nhi và sơ sinh, giai đoạn 2011 - 2015 tại thành phố Hồ Chí Minh”
Phần thứ nhất
THỰC TRẠNG TẬT, BỆNH Ở THAI NHI VÀ TRẺ SƠ SINH
1. Thực trạng tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh.

1.1. Trên thế giới.

Mỗi năm, thế giới có khoảng 8 triệu trẻ chào đời với một dị tật bẩm sinh (DTBS) mà nguyên nhân một phần do lỗi gen gây khiếm khuyết tim, nứt đốt sống và dị tật ống thần kinh, hội chứng Down..., số còn lại là hậu quả của các biến cố sau thụ thai như người mẹ nhiễm rubella hoặc giang mai (tổn thương não của trẻ), bị ảnh hưởng của một số loại thuốc, rượu hoặc thiếu iốt trong chế độ dinh dưỡng…
Phần lớn số ca bệnh tập trung ở các nước đang phát triển như Châu Phi, Đông Địa Trung Hải và Đông Nam Á, tại các quốc gia này không đủ điều kiện phổ cập dịch vụ chẩn đoán nhằm phát hiện các cặp vợ chồng nguy cơ cao nên trẻ sơ sinh dễ mắc các bệnh di truyền phổ biến như thiếu máu, hồng cầu liềm và bệnh chuyển hóa G6PD…
Nghiên cứu của Tổ chức Y tế thế giới với số liệu từ 25 trung tâm thống kê DTBS ở các nước đang phát triển qua 4.228.718 lần sinh cho thấy tỉ lệ DTBS ở trẻ sơ sinh là 1,73%.
1.2. Tại Việt Nam. 
Theo báo cáo của ngành Y tế cho biết: Dựa trên những nghiên cứu đã có và các nghiên cứu chung của thế giới, có thể ước tính tỉ lệ DTBS ở Việt Nam khoảng 1,5-2%. Với tỉ lệ DTBS ước tính như trên, hàng năm, trên toàn quốc có khoảng 22 ngàn đến 30 ngàn trẻ sinh ra có DTBS và có xu hướng ngày càng tăng trong thời gian gần đây.
Đề án “Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh” đã được Bộ Y tế triển khai thực hiện giai đoạn 2006-2010. Theo đánh giá của Bộ Y tế, kể từ khi triển khai Đề án đã có 28.467 thai phụ được SLTS, trong đó chỉ định chấm dứt thai kỳ 4.867 trường hợp; theo dõi và tư vấn sau sinh cho 22.016 trường hợp, cụ thể tại Trung tâm Sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh khu vực phía Bắc thực hiện sàng lọc siêu âm được 5.059 trường hợp; phát hiện 3.475 thai phụ có chỉ số dương tính, nghi ngờ thai bất thường, tần suất mắc bệnh thiếu men G6PD là 1,7-2,5% trẻ sinh sống và trẻ suy giáp trạng bẩm sinh có tần suất 1/6.265.
1.3. Tại thành phố Hồ Chí Minh.

Trong thời gian qua, công tác Dân số - Kế hoạch hóa gia đình (DS-KHHGĐ) luôn được Đảng và Chính quyền thành phố quan tâm, coi đó là một bộ phận quan trọng nhằm góp phần thúc đẩy sự nghiệp phát triển kinh tế - xã hội của thành phố và là yếu tố cơ bản để nâng cao chất lượng cuộc sống của từng người dân, từng gia đình và của toàn xã hội.

Tuy nhiên, bên cạnh một số thành tựu đã đạt được, vẫn còn tồn tại một số vấn đề được xem là thách thức đối với công tác DS-KHHGĐ thành phố, qua các cuộc tổng điều tra dân số và nhà ở cho thấy tình hình tàn tật ở thành phố Hồ Chí Minh (Tp.HCM) hiện nay còn khá cao, trong đó chủ yếu là do DTBS  ở thai nhi và sơ sinh.

Theo thống kê của bệnh viện Từ Dũ thành phố Hồ Chí Minh (Trung tâm Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh khu vực phía Nam) từ năm 2007 đến năm 2010, đã có 71.944 trẻ sinh sống được sàng lọc sơ sinh, trong đó có 1.095 trẻ thiếu men G6PD; 12 trẻ suy giáp bẩm sinh và theo nguồn số liệu báo cáo thống kê chuyên ngành DS-KHHGĐ thành phố Hồ Chí Minh, giai đoạn 2006-2010, trung bình mỗi năm có khoảng 70.500 trẻ được sinh ra tương ứng với ít nhất mỗi năm có từ 1.060 đến 1.410 trẻ sinh ra bị dị tật bẩm sinh. 
2. Nguyên nhân dẫn đến tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh.
Có nhiều nguyên nhân dẫn đến tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh. Từ các kết quả nghiên cứu ban đầu ở Việt Nam cho thấy; tình trạng tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh tại Việt Nam bắt nguồn từ các nguyên nhân chủ yếu sau:

-  Sai lệch di truyền (bất thường nhiễm sắc thể, rối loạn gen, rối loạn chuyển hóa...): xảy ra trong quá trình hình thành giao tử ở bố mẹ hoặc quá trình phát triển của hợp tử.

- Môi trường: Trong quá trình mang thai, bà mẹ tiếp xúc môi trường độc hại (hóa chất, không khí, đất, nước...), nguy cơ từ các yếu tố môi trường phụ thuộc vào loại và liều lượng của quá trình tác động, thời điểm và thời gian phơi nhiễm của cá thể, khả năng chịu đựng của phôi thai...

- Thuốc: Thường là những loại thuốc kháng sinh, giảm đau do bà mẹ uống trong 3 tháng đầu của thai kỳ.
- Bệnh lý nhiễm trùng: trong quá trình mang thai bà mẹ mắc các bệnh nhiễm trùng như: giang mai, rubella, nhiễm trùng tiểu, nhiễm trùng sinh dục...

- Thai bị chèn ép do bà mẹ bị u tử cung.

- Sanh ngôi mông: chân trẻ bị kẹt, nguy cơ dị dạng cao gấp 10 lần, gây ra những biến dạng như chân bị khoèo, trật khớp háng...
- Tắc mạch máu nuôi: Bị dị tật ở ngay chỗ tắc.

​- Trong nước ối có sợi dây xơ, dây chằng quấn vào thai nhi gây dị tật.
Ngoài ra còn nhiều nguyên nhân gây ra dị tật bẩm sinh, trong đó nhiều trường hợp DTBS hiện nay vẫn chưa tìm được nguyên nhân.
Bảng 1: Một số yếu tố có tác động gây bất thường thai đã được xác định trên lâm sàng.

	

Yếu tố
	Giai đoạn nhạy cảm
	Bất thường có thể gặp

	Thuốc gây tác động

	Hạ huyết áp - ức chế men chuyển
	13 tuần
	Suy thận, thiểu sản phôi, chết.

	Chống co giật phenytoin
	18 – 60 ngày
	Sứt môi - hở hàm ếch, bất thường tim, thiểu sản móng.

	Valproic acid
	18 – 60 ngày
	Mắt xa, móng bất thường, loạn sản mắt, sứt môi/hở hàm ếch, bất thường chi.

	Retinoids
	18 – 60 ngày
	Bất thường tai - thần kinh, sứt môi - hở hàm ếch, bất thường tim, bất thường mắt.

	Chống đông warfain
	6 – 9 tuần
	Thiểu sản mũi, bất thường mắt, thiểu sản ngón.

	Androgens
	2 – 24 tuần
	Bất thường đường sinh dục.

	Nhiễm trùng

	Rubella
	Mang thai 3 tháng đầu
	Đục thủy tinh thể, đầu nhỏ, mắt nhỏ, bất thường tim.

	Varicella zoster 

(thủy đậu)
	8 – 20 tuần
	Đầu nhỏ, thiểu sản chi, sẹo da.

	Bệnh lý mẹ

	Đái tháo đường
	Mang thai 3 tháng đầu
	Bất thường ống thần kinh, bất thường tim, hội chứng thoái hóa đuôi ngựa.

	Phenylketonuria
	Mang thai 3 tháng đầu
	Chậm tăng trưởng, thiểu sản xương hàm - mặt, bất thường tim, sứt môi - hở hàm ếch.

	Rượu
	Mang thai 3 tháng đầu
	Đầu nhỏ, bất thường hàm, bất thường tim.


 (Nguồn: Đặng Lê Dung Hạnh (2010), Tổng quan về chẩn đoán bất thường thai nhi trước sinh, Bệnh viện Hùng Vương, Sở Y tế TP.HCM)
3. Hậu quả của tình trạng tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh.
Trẻ sinh ra không may bị tật nguyền hoặc thiểu năng trí tuệ không chỉ là sự thiệt thòi, nỗi đau cho trẻ mà còn là gánh nặng cho gia đình và toàn xã hội.
Một số dị tật bẩm sinh  điển hình như:
3.1. Thể ba nhiễm sắc thể thứ 21 (hội chứng Down hay hội chứng Mông Cổ).

Trẻ mắc hội chứng Down có khuôn mặt khá điển hình với đầu nhỏ, mặt bẹt, lưỡi thè, mắt xếch, mũi tẹt, cổ ngắn, có thể có biểu hiện yếu cơ, bàn tay rộng và ngắn, ngón tay ngắn. Trẻ mắc bệnh này thường nhỏ con hơn các trẻ bình thường cùng độ tuổi và có biểu hiện chậm phát triển tâm thần từ nhẹ đến trung bình.
Ngoài ra, trẻ mắc hội chứng Down còn có những bệnh tật ngay từ lúc mới sinh như: dị tật tim, bệnh bạch cầu, các bệnh nhiễm trùng, sa sút trí tuệ…
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Hình 1: Trẻ mắc hội chứng Down
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3.2. Hội chứng Edwards (thể ba nhiễm sắc thể thứ 18).
Trẻ sinh ra có trán bé, chỏm nhô, khe mắt hẹp, lỗ tai gắn thấp, ít quăn và nhọn nhìn như tai chồn. Miệng bé, hàm nhỏ.
Cẳng tay gập vào cánh tay, bàn tay rất đặc biệt: ngón cái quặp vào long bàn tay, bàn tay nắm lại, ngón chỏ chồm lên ngón giữa, ngón út chồm lên ngón nhẫn. 
Bàn chân vẹo, gót lồi, lưng bàn chân phẳng, tâm thần vận động kém phát triển, luôn có dị dạng tim mạch và hay có dị dạng sinh dục tiết niệu.

Hình 2: Trẻ mắc hội chứng Edwards

3.3. Thể ba nhiễm sắc thể thứ 13.
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Trẻ sinh ra tật đầu nhỏ, sứt môi và/hoặc hở hàm ếch, tật nhiều ngón, dị tật tim.
Hình 3: Trẻ khuyết tật khe hở vòm miệng
3.4. Khuyết tật ống thần kinh.
Dạng phổ biến nhất của khiếm khuyết ống thần kinh là tật hở ống sống, tật vô sọ và thoát vị não - mãng não.
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Hình 4: Trẻ dị tật ống thần kinh.
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3.5. Thiếu men G6PD.

Trên thế giới có khoảng 400 triệu người mắc phải bệnh này. Bệnh này còn có tên là "Favism" vì người thiếu G6PD bị dị ứng với đậu Fava (hay còn gọi là đậu tằm).

Thiếu G6PD là một bệnh di truyền và có liên quan đến giới tính. Nam có tỷ lệ mắc bệnh gấp đôi nữ.

Ở Việt Nam, cứ 1.000 trẻ sinh ra có từ 10 đến 20 trẻ bị bệnh thiếu G6PD.

Hình 5: Trẻ thiếu men G6PD.
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3.6. Suy giáp bẩm sinh.
Trẻ chậm phát triển trí tuệ không hồi phục: nếu điều trị muộn thì tình trạng chậm phát triển trí tuệ sẽ không thể khắc phục được.
Suy giảm khả năng miễn dịch: do sự phát triển chậm của hệ thống miễn dịch, trẻ suy giáp bẩm sinh luôn có nguy cơ nhiễm trùng cao, đặc biệt là dễ nhiễm trùng đường hô hấp.
Biến dạng cơ xương: cột sống thắt lưng cong ra trước, bụng gồ lên, lùn.
Xơ vữa động mạch: trẻ suy giáp bẩm sinh sau này dễ bị xơ vữa động mạch, bệnh mạch vành do luôn tăng cholesterol trong máu.

Hình 6: Bệnh suy giáp bẩm sinh.


3.7. Tăng sinh tuyến thượng thận.

Khoảng 1 – 4 tuần đầu sau sinh, trẻ mắc bệnh thường có những biểu hiện sau: nôn ói, tiêu chảy kéo dài, chậm lên cân. Ngay từ lúc mới sinh trẻ đã có bộ phận sinh dục ngoài bất thường như:
Ở trẻ gái: 
- Âm vật to ra, dài trông giống như dương vật của bé trai. 

- Các môi lớn và bé dính liền nhau, hình dáng nhăn nheo giống bìu ở trẻ trai nhưng bên trong không sờ thấy tinh hoàn. 

-   Có thể đường tiểu và âm đạo chung nhau một lỗ.

Ở trẻ trai: 

- Dương vật phì đại, to hơn so với trẻ cùng tuổi. 

- Bìu sậm màu với kích thước tinh hoàn bình thường.
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- Dậy thì sớm ở trẻ 
         Hình 7: Âm vật phì đại ở trẻ gái                 Hình 8: Dương vật phì đại ở trẻ trai
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Hình 9: Dậy thì sớm ở trẻ em.
  3.8. Bệnh Thalassemia.    

Bệnh Thalassemia có nhiều thể bệnh:
* Thể nhẹ: thiếu máu nhẹ.
* Thể trung gian: thiếu máu nhẹ hay trung bình. Trẻ sinh ra vẫn bình thường, trẻ có dấu hiệu thiếu máu thường xuất hiện từ 3-6 tuổi.
* Thể nặng: bệnh nhân bị thiếu máu nặng và sớm từ 5-6 tháng tuổi. Nếu không được phát hiện và điều trị sớm thì bệnh nhân sẽ bị thiếu máu trầm trọng, xanh xao, vàng da, gan lách to, xương phì đại và dễ gãy. Có những dấu hiệu đặc trưng như: xương trán, xương chẩm dồ ra, xương hàm trên nhô, mũi tẹt. Ngoài ra, trẻ dễ bị chậm phát triển thể chất, vận động, tâm thần.
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Hình 10: Bệnh Thalassemia

 * Thể rất nặng: trẻ bị chết ngay sau sinh do thiếu máu nặng, suy tim thai.
Từ những thực trạng nêu trên, việc đẩy mạnh triển khai chương trình Sàng lọc trước sinh (SLTS) và Sàng lọc sơ sinh (SLSS) là nhiệm vụ hết sức cần thiết và cấp bách nhằm chủ động phát hiện, can thiệp sớm tật, bệnh ở thai nhi và trẻ sơ sinh.
Đây chính là giải pháp quan trọng nhất giúp hạ thấp tỷ lệ trẻ em sinh ra bị DTBS, tạo nguồn nhân lực phát triển đầy đủ cả về thể chất, trí tuệ và tinh thần, góp phần cung ứng nguồn nhân lực chất lượng cao phục vụ cho sự nghiệp công nghiệp hóa - hiện đại hóa và phát triển bền vững của Tp.HCM nói riêng cũng như của cả nước nói chung. 

Một số thông tin về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

Là chương trình thực hiện xét nghiệm thường quy cho phụ nữ mang thai 3 tháng đầu, 3 tháng giữa và trẻ sơ sinh trong vòng 1 tháng đầu sau sinh để phát hiện sớm các thai kỳ và các trẻ sơ sinh có nguy cơ về bệnh lý di truyền như thiếu men G6PD, bệnh lý nội tiết như suy giáp bẩm sinh, dị tật ống thần kinh (thai vô sọ, nứt đốt sống), bệnh về nhiễm sắc thể như hội chứng Down và các dị tật bẩm sinh khác ảnh hưởng đến sức khỏe, phát triển thể chất tâm thần của trẻ.

Tại sao phải Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh?.

Sàng lọc nhằm chủ động  phát hiện, can thiệp và điều trị sớm các bệnh, tật, các rối loạn chuyển hóa, di truyền ngay trong giai đoạn bào thai và sơ sinh giúp cho trẻ sinh ra phát triển bình thường hoặc tránh được những hậu quả nặng nề về thể chất và trí tuệ, giảm thiểu số người tàn tật, thiểu năng trí tuệ trong cộng đồng, góp phần nâng cao chất lượng dân số.

Lợi ích của Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

· Cơ hội sinh con khỏe mạnh nhiều hơn.
· Giảm lo lắng về khả năng sinh con bị dị tật.
· Lựa chọn ngưng thai kỳ khi phát hiện thai nhi bị dị tật bẩm sinh.
· Có kế hoạch sinh và chăm sóc trẻ bị dị tật một cách tốt nhất trong trường hợp thai phụ quyết định giữ thai.
· Giảm chi phí cho gia đình và xã hội.
· Góp phần cải thiện chất lượng dân số.

Phần thứ hai
GIẢI PHÁP TUYÊN TRUYỀN, VẬN ĐỘNG NHẰM

PHÁT HIỆN CAN THIỆP SỚM TẬT, BỆNH Ở THAI NHI VÀ SƠ SINH
TẠI THÀNH PHỐ HỒ CHÍ MINH GIAI ĐOẠN 2011-2015.
Đề án “Nâng cao chất lượng dân số thông qua tuyên truyền, vận động phát hiện, can thiệp sớm tật, bệnh ở thai nhi và sơ sinh tại Tp.HCM, giai đoạn 2011-2015” được tổ chức triển khai thực hiện trên địa bàn 24/24 huyện và 322/322 xã của thành phố. Để đạt được hiệu quả, cần phải thực hiện đồng bộ nhiều giải pháp nhằm đạt được các mục tiêu sau:
Mục tiêu tổng quát:
Tăng cường, nâng cao hiệu quả truyền thông, giáo dục và vận động nhằm nâng cao nhận thức và chuyển đổi hành vi của cán bộ và nhân dân về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.
Mục tiêu cụ thể 1:
Đẩy mạnh và duy trì các hoạt động tuyên truyền vận động, cung cấp thông tin, tài liệu truyền thông trong các hoạt động chương trình của địa phương, trên các phương tiện thông tin, các bản tin, trang thông tin điện tử… nhằm tăng cường sự hiểu biết cán bộ, nhân dân về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh nhằm giúp họ chủ động tham gia đầy đủ các bước trong quy trình sàng lọc.
Mục tiêu cụ thể 2:
Phối hợp với Bệnh viện Từ Dũ (Trung tâm SLTS và SLSS khu vực phía nam) và các sở ngành, tổ chức chính trị - xã hội trên địa bàn thành phố tổ chức các lớp tập huấn về kỹ năng truyền thông và chuyên môn kỹ thuật cho các lãnh đạo, cán bộ về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

CÁC GIẢI PHÁP CHỦ YẾU.

1. Các giải pháp trực tiếp.

Tăng cường, nâng cao hiệu quả truyền thông, giáo dục và vận động nâng cao nhận thức, chuyển đổi hành vi.
1.1. Đẩy mạnh và duy trì các hoạt động tuyên truyền vận động, cung cấp thông tin, lồng ghép các nội dung về SLTS và SLSS trong các hoạt động, chương trình khác của địa phương nhằm tăng cường sự lãnh đạo, chỉ đạo của các Cấp Ủy Đảng và Chính quyền; sự ủng hộ và tham gia của các tổ chức chính trị - xã hội và người có uy tín ở cộng đồng.
- Đối tượng tuyên truyền, vận động: cán bộ lãnh đạo Đảng và Chính quyền, các Ban ngành, Đoàn thể, tổ chức chính trị - xã hội, lãnh đạo các doanh nghiệp, những người có uy tín trong cộng đồng.
- Nội dung tuyên truyền chủ yếu: giới thiệu các mục tiêu, nội dung và các hoạt động của chương trình; ý nghĩa, tầm quan trọng và lợi ích của chương trình SLTS và SLSS; các văn bản quy định liên quan đến chương trình SLTS và SLSS; các yếu tố ảnh hưởng đến tật, bệnh ở thai nhi và sơ sinh và hậu quả của DTBS.


- Kết quả mong muốn:

Đối với lãnh đạo Đảng và Chính quyền.

+ Ban hành các văn bản chỉ đạo yêu cầu các cơ quan, tổ chức đẩy mạnh thực hiện chương trình SLTS và SLSS, nâng cao nhận thức về chương trình, lồng ghép các nội dung tuyên truyền vận động SLTS và SLSS vào các hoạt động của các cơ quan, tổ chức.
+ Hỗ trợ thêm kinh phí để tăng cường các hoạt động tuyên truyền vận động và truyền thông chuyển đổi hành vi ở cộng đồng.

Đối với các cơ quan, tổ chức chính trị - xã hội và người có uy tín ở cộng đồng.

+ Ủng hộ, tham gia tích cực vào các hoạt động liên quan đến việc nâng cao nhận thức của người dân về SLTS và SLSS.

+ Vận động thêm thành viên của cơ quan, tổ chức, con cháu trong gia đình tham gia chương trìn SLTS và SLSS.

1.2. Tuyên truyền trên các phương tiện thông tin đại chúng. 

- Đối tượng tuyên truyền: tất cả người dân trong cộng đồng.
- Nội dung tuyên truyền: Xây dựng phóng sự, tuyên truyền trên các báo, đài tiếng nói nhân dân thành phố, đài truyền hình thành phố, Website của Chi cục DS-KHHGĐ…về mục đích, ý nghĩa, các nội dung, kết quả triển khai thực hiện đề án; kiến thức về bệnh tật ở thai nhi và sơ sinh; các thông tin cần thiết cho triển khai đề án.

- Kết quả mong muốn: tất cả người dân thuộc mọi tầng lớp trong xã hội đều có thể nâng cao nhận thức, hiểu biết về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.
1.3. Tăng cường và duy trì các hoạt động tuyên truyền, giáo dục, tư vấn hướng tới các đối tượng đích của truyền thông chuyển đổi hành vi tại cộng đồng nhằm góp phần thay đổi nhận thức, hành vi của người dân về Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.
- Đối tượng tuyên truyền: bà mẹ mang thai, các cặp vợ chồng trong độ tuổi sinh đẻ; thanh niên nam, nữ trong độ tuổi sắp kết hôn đặc biệt là các trường hợp được xác định có nguy cơ cao, mắc các bệnh lý do rối loạn chuyển hóa, di truyền.
- Nội dung tuyên truyền: Giới thiệu lợi ích của chương trình SLTS và SLSS; chăm sóc thai nhi và sơ sinh; giải đáp các thắc mắc thường gặp về SLTS và SLSS; cách thức đăng ký và tham gia SLTS và SLSS.

- Kết quả mong muốn: nâng cao nhận thức của phụ nữ mang thai đặc biệt là các sản phụ thuộc đối tượng có nguy cơ cao, giúp họ tham gia đầy đủ các bước trong chương trình SLTS và SLSS.
1.4. Tổ chức tuyên truyền trên các bản tin, trang thông tin điện tử của quận - huyện và hệ thống truyền thanh của phường - xã, thị trấn.
- Mục đích: Tuyên truyền về sức khỏe sinh sản, nội dung và lợi ích của việc sàng lọc trước sinh và sàng lọc sơ sinh.
- Nội dung: giới thiệu các mục tiêu, nội dung và các hoạt động của chương trình; các văn bản quy định liên quan đến sàng lọc trước sinh và sàng lọc sơ sinh; những nguyên nhân và hậu quả của dị tật bẩm sinh, lợi ích của việc Sàng lọc trước sinh và sàng lọc sơ sinh.

1.5. Xây dựng mới các cụm panô tuyên truyền về chương trình Sàng lọc trước sinh và sàng lọc sơ sinh đặt tại địa bàn tập trung đông dân cư của thành phố.
- Mục đích: Truyền tải thông điệp ngắn gọn, dễ đọc, dễ hiểu về chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

- Nội dung: Nêu rõ lợi ích của việc Sàng lọc trước sinh và sàng lọc sơ sinh.

1.6. Biên soạn, nhân bản và cung cấp các sản phẩm, tài liệu truyền thông.

- Mục đích: cung cấp cho người dân các thông tin kiến thức về nội dung và lợi ích của chương trình Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh.

- Nội dung: biên soạn các tài liệu hướng dẫn về Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh do Bệnh viện Từ Dũ cung cấp hoặc Chi cục Dân số - KHHGĐ chủ động biên soạn bao gồm: tờ rơi, băng, đĩa hình tuyên truyền về Sàng lọc trước sinh và Sàng lọc sơ sinh; các văn bản quy định về thực hiện SLTS và SLSS.

2. Các giải pháp gián tiếp.

2.1. Phối hợp về chuyên môn, kỹ thuật với Bệnh viện Từ Dũ và các đơn vị có liên quan nhằm xây dựng mạng lưới đội ngũ cán bộ truyền thông, giáo dục về SLTS và SLSS và đội ngũ đảm đảo chuyên môn kỹ thuật thực hiện nhiệm vụ SLTS và SLSS tuyến thành phố và các cơ sở.
2.1.1. Tổ chức các lớp tập huấn kỹ năng truyền thông, giáo dục về SLTS và SLSS cho đội ngũ cán bộ tuyến thành phố và các cơ sở.

- Đối tượng tập huấn: đội ngũ cán bộ thuộc các ban ngành, đoàn thể; tổ chức chính trị-xã hội...tuyến thành phố và các cơ sở.
- Nội dung tập huấn: 
+ Giới thiệu nội dung chương trình SLTS và SLSS; các lợi ích của việc thực hiện SLTS và SLSS.

+ Kỹ năng tổ chức, thực hiện các hoạt động tuyên truyền, vận động, giáo dục, tư vấn về SLTS và SLSS.

- Kết quả mong muốn:
+ Cán bộ các ban ngành, đoàn thể; tổ chức chính trị-xã hội...và đại diện Ban Điều hành các khu phố - ấp trên địa bàn phường - xã - thị trấn tổ chức được các buổi truyền thông, tư vấn, vãng gia, nói chuyện chuyên đề tại cộng đồng cho các hộ gia đình, các cặp vợ chồng trong độ tuổi sinh đẻ, phụ nữ mang thai, các đối tượng có nguy cơ cao… về nội dung và lợi ích của SLTS và SLSS.
+ Cán bộ Tư pháp - Hộ tịch trực tiếp tư vấn, cung cấp các thông tin, tài liệu và tờ rơi về SLTS và SLSS cho nam, nữ thanh niên đăng ký kết hôn tại Ủy ban Nhân dân phường - xã - thị trấn.
2.1.2. Tổ chức các lớp tập huấn về chuyên môn, kỹ thuật cho đội ngũ cán bộ Dân số - Y tế tuyến thành phố và cơ sở.

- Đối tượng tập huấn: đội ngũ cán bộ Dân số - Y tế tuyến thành phố và cơ sở tham gia chương trình SLTS và SLSS.

- Nội dung tập huấn: 

+ Đào tạo chuyên môn, kỹ thuật về sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh cho các cơ sở cung cấp dịch vụ.

+ Thực hiện lấy mẫu máu gót chân của trẻ sơ sinh để xét nghiệm sàng lọc các bệnh do rối loạn chuyển hóa và di truyền. 

+ Hướng dẫn các chi phí công lấy máu và gửi mẫu máu xét nghiệm về bệnh viện Từ Dũ theo quy định.

+ Theo dõi, tư vấn, giúp đỡ các trường hợp được xác định là có nguy cơ cao, bệnh lý; hỗ trợ chuyển tuyến các trường hợp hộ nghèo, cận nghèo và người thuộc diện chính sách xã hội.


- Kết quả mong muốn:
Xây dựng được đội ngũ cán bộ y tế từ thành phố đến quận-huyện; phường-xã, thị trấn đảm bảo chuyên môn kỹ thuật thực hiện được nhiệm vụ siêu âm, chẩn đoán trước sinh và lấy mẫu máu gót chân để thực hiện sàng lọc, chẩn đoán sơ sinh. 
2.2. Triển khai công tác kiểm tra, giám sát nhằm đánh giá tình hình và hỗ trợ về mặt chuyên môn tại các địa bàn triển khai thực hiện chương trình.

- Mục đích: nhằm phát hiện những khó khăn, vướng mắc của các tuyến thành phố, huyện, xã - để kịp thời có phương án hỗ trợ giải quyết; đôn đốc thực hiện kế hoạch đảm bảo đúng tiến độ đề ra.
- Nội dung: kiểm tra, giám sát tập trung vào công tác chuẩn bị, tiến độ triển khai các hoạt động, công tác tổ chức tuyên truyền, vận động người dân tham gia; chất lượng cung cấp và kết quả thực hiện dịch vụ SLTS và SLSS,...
Phần thứ ba

GIỚI THIỆU QUY TRÌNH SÀNG LỌC, CHẨN ĐOÁN TRƯỚC SINH VÀ SƠ SINH
1. Quy trình Sàng lọc, chẩn đoán trước sinh.

1.1. Đối tượng được sàng lọc, chẩn đoán trước sinh: bao gồm tất cả các thai phụ đến thăm khám tại các cơ sở sản khoa. Chú trọng những đối tượng sau:
- Phụ nữ mang thai từ 35 tuổi trở lên;

- Thai phụ có tiền sử bị sảy thai tự nhiên, sinh con dị tật, thai chết lưu hoặc có con chết sớm sau sinh;

- Tiền sử gia đình thai phụ hoặc chồng đã có người được xác định bị dị tật bẩm sinh hoặc bất thường nhiễm sắc thể như hội chứng Đao (Down), Ét-uốt (Edward), Pa-tau (Patau), Tuốc-nơ (Turner)… hoặc mắc các bệnh di truyền như: Ta-lát-xê-mi-a (Thalassemia), tăng sản thượng thận bẩm sinh, loạn dưỡng cơ Đu-xen (Duchenne), teo cơ tủy,…;
- Cặp vợ chồng kết hôn cận huyết thống;

- Thai phụ nhiễm vi-rút Rubella, Herpes, Cytomegalovirus…;

- Thai phụ sử dụng thuốc độc hại cho thai nhi hoặc tiếp xúc thường xuyên với môi trường độc hại;

- Thai nhi có dấu hiệu nghi ngờ bất thường về hình thái, cấu trúc trên siêu âm hoặc xét nghiệm máu có phát hiện bất thường.
1.2. Tư vấn.
Giúp thai phụ hiểu được lợi ích và tự nguyện tham gia sàng lọc, chẩn đoán trước sinh. Đánh giá được nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Down, các bất thường nhiễm sắc thể và một số DTBS, bệnh lý di truyền đơn gen khác…

Trong trường hợp thai nhi bình thường, cần tư vấn, giải thích động viên cho thai phụ tiếp tục khám, theo dõi thai nghén định kỳ và tiếp tục tự nguyện tham gia các bước sàng lọc, chẩn đoán trước sinh theo chỉ định về chuyên môn; trong trường hợp thai nhi có bất thường, cần phải tư vấn cho thai phụ và gia đình về nguy cơ và lựa chọn phương pháp can thiệp phù hợp, bao gồm cả việc đình chỉ thai nghén khi có chỉ định.

1.3. Các bước sàng lọc, chẩn đoán trước sinh. 
Bước 1: Khám thai lần đầu tiên.

- Khi có tim thai, thai phụ làm xét nghiệm đánh giá tình trạng sức khỏe gồm: huyết đồ, đường huyết, nhóm máu, yếu tố Rhesus.

- Tầm soát bệnh Thalassemia thai nhi bằng xét nghiệm huyết đồ của bố mẹ.

- Tầm soát thai tích dịch bằng Rhesus, TORCH và siêu âm.

Bước 2: SLTS 3 tháng đầu thai kỳ: Siêu âm 2D, thử double test.
- Tuần thứ 11 – 12: thai vô sọ, nang bạch huyết vùng cổ thai nhi, cụt chi qua siêu âm cho đến khi kết thúc thai kỳ.

- Tuần thứ 11 – 13: đo độ mờ da gáy (ĐMDG), phối hợp độ mờ gáy với tuổi mẹ và Double test (PAPP-A và Free beta hCG) để đánh giá nguy cơ hội chứng Down, Trisomy 13 và Trisomy 18. 

- Sinh thiết gai nhau để chẩn đoán xác định các trường hợp: nghi ngờ các bất thường qua siêu âm hoặc xét nghiệm máu mẹ; tiền sử thai phụ có con bị dị tật bẩm sinh hoặc bất thường nhiễm sắc thể; tiền sử gia đình có người bị chậm phát triển hoặc dị tật bẩm sinh; cha hoặc mẹ thai nhi đã được chẩn đoán là người mang bất thường cấu trúc của nhiễm sắc thể…
Bước 3: SLTS 3 tháng giữa thai kỳ: Thử triple test, siêu âm 4 chiều, xét nghiệm di truyền: chọc hút nước ối, sinh thiết gai nhau, máu cuống rốn.

Tuần thứ 14 – 21: làm Triple test tầm soát nguy cơ hội chứng Down, Trisomy 18 và khuyết tật ống thần kinh thai nhi.

Tuần thứ 21 – 24: khảo sát hình thái học qua siêu âm có thể xác định:

+ Các bất thường của hệ thần kinh như vô sọ, thoát vị màng não, não úng thủy, sọ nhỏ, thoát vị màng não tủy, tật nứt đốt sống …;

+ Các bất thường của hệ tim mạch như dị tật van tim, bất thường mạch máu lớn, phì đại tâm thất, thiểu sản tâm thất…;

+ Các bất thường ở lồng ngực như teo thực quản, thoát vị cơ hoành, tràn dịch màng phổi, nang kén trong lồng ngực…;

+ Các dị tật của dạ dày - ruột như teo ruột, khe hở thành bụng, thoát vị rốn …;

+ Các dị tật của hệ sinh dục - tiết niệu như thận ứ nước, thận đa nang, thiểu sản thận, van niệu đạo…;

+ Các dị tật của hệ cơ xương như loạn sản xương, gẫy xương, ngắn chi …;

Đối với thai phụ thuộc nhóm nguy cơ cao được tư vấn xét nghiệm dịch ối làm nhiễm sác thể (NST) đồ. Đối với những DTBS nặng như não úng thủy, bất sản thận hai bên, tim bẩm sinh nặng…, tư vấn cho thai phụ và gia đình chấm dứt thai kỳ.

Không có chỉ định sàng lọc, chẩn đoán trước sinh trong 3 tháng cuối thai kỳ. Tuy nhiên, khuyến cáo các thai phụ cần siêu âm thai sản trong thời kỳ này để đánh giá tình trạng phát triển của thai nhi và tiên lượng cho cuộc đẻ.
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Sơ đồ: Quy trình sàng lọc, chẩn đoán trước sinh.

Đình chỉ thai nghén khi có:

+ Bất thường lớn về hình thái, cấu trúc thai nhi;

+ Bất thường nhiễm sắc thể;

+ Thai nhi có bệnh di truyền phân tử do đột biến gen mà không có phương pháp điều trị đặc hiệu.

Việc chỉ định đình chỉ thai nghén phải do Hội đồng chuyên môn quyết định. Hội đồng chuyên môn do người đứng đầu cơ quan thực hiện chương trình sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh khu vực và các cơ sở y tế tuyến Trung ương được Bộ Y tế cho phép thực hiện chương trình sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh xem xét, quyết định.

2. Quy trình sàng lọc, chẩn đoán sơ sinh.
2.1. Đối tượng sàng lọc, chẩn đoán sơ sinh: bao gồm tất cả trẻ sơ sinh.
2.2. Các bước sàng lọc, chẩn đoán sơ sinh.

2.2.1. Thời điểm lấy mẫu máu.

Thời điểm lấy mẫu máu sơ sinh tốt nhất là sau 48 giờ sau sinh. Những trẻ sơ sinh rời cơ sở sản khoa sớm hơn thời gian này, cần lấy mẫu máu trước khi rời cơ sở sản khoa, nhưng thời điểm lấy mẫu máu phải sau khi sinh 24 giờ. Khuyến khích đưa các trẻ sơ sinh được lấy mẫu máu đến các cơ sở y tế có tham gia chương trình sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh để lấy mẫu máu làm xét nghiệm sàng lọc;

Nếu trẻ cần truyền máu, mẫu máu sàng lọc phải được lấy trước khi truyền hoặc 3 tháng sau thời điểm truyền máu.


2.2.2. Thu thập mẫu máu sơ sinh.

+ Lấy máu gót chân: Nhân viên y tế thực hiện lấy mẫu máu gót chân trẻ sơ sinh phải được đào tạo và có khả năng thực hiện kỹ thuật lấy mẫu máu gót chân sơ sinh.

+ Lấy máu tĩnh mạch: được thực hiện kết hợp khi trẻ có chỉ định làm các xét nghiệm khác.

2.2.3. Xét nghiệm sàng lọc.

Các bệnh được sàng lọc, chẩn đoán sơ sinh hiện nay và các xét nghiệm sử dụng trong sàng lọc:

- Suy giáp trạng bẩm sinh: Xét nghiệm định lượng nồng độ TSH (Thyroid Stimulating Hormone) trong mẫu giấy thấm máu khô để sàng lọc;

- Thiếu men G6PD (enzym Glucose 6-Phosphate Dehydrogenase): Đo hoạt độ men G6PD trong mẫu giấy thấm máu khô để sàng lọc.

- Tăng sản thượng thận bẩm sinh: Xét nghiệm nồng độ 17-OHP (17-Hydroxyprogesterone) trong mẫu giấy thấm máu khô để sàng lọc.

- Một số rối loạn chuyển hóa bẩm sinh của axit amin, axit hữu cơ và axit béo bằng hệ thống Tandem Mass, GC/MS.
PHÁT HIỆN MANG THAI





Tuổi thai 7 tuần





SIÊU ÂM


Xác định có thai, phát hiện thai ngoài tử cung, thai trứng…





Tuổi thai khoảng 12 tuần


SÀNG LỌC HỘI CHỨNG DOWN,  THỂ TAM NST 18, 13





SIÊU ÂM


Đo độ mờ da gáy, xác định tuổi thai, xác định xương mũi, phát hiện dị tật thai nhi





LẤY MÁU MẸ


Xét nghiệm nồng độ friBêta, Hcg, PAPP-A





Tuổi thai được khoảng 16 tuần


SÀNG LỌC DỊ TẬT ỐNG THẦN KINH








LẤY MÁU MẸ


Xét nghiệm nồng độ AFP





Tuổi thai được khoảng 20 tuần


SIÊU ÂM phát hiện nhiều loại dị tật bẩm sinh





Tuổi thai được khoảng 32 tuần & 37 tuần


SIÊU ÂM đánh giá sự phát triển, kích thước, trọng lượng, tư thế của thai, chuẩn bị cho việc sinh nở





SIÊU ÂM


Phát hiện một số dị tật thai nhi
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