BOYTE CONG HOA XA HQI CHU NGHIA VIET NAM
S Doc 1ap - Tw do — Hanh phuc

Sé: /2026/TT-BYT Ha Ngi, ngay  théng 5 nim 2026

THONG TU Quy dinh Danh muc bénh bam sinh cin sang loc truéc
sinh va so’ sinh

Can cir Ludt Ddn s6 s6 113/2025/0H15;
Can cir Ludt Khdm bénh, chita bénh sé 15/2023/QHI5;
Can cir Nghi dinh s6 42/2025/NP-CP ngay 27 thang 02 nam 2025 ciia

Chinh phii quy dinh chirc ndng, nhiém vu, quyén han va co cdu té chirc ciia B3 Y
té;

Theo dé nghi cua Cuc truong Cuc Ddn 6,

Bé truong Bo Y té ban hanh T hong tw quy dinh Danh muc bénh bam sinh
can sang loc truoc sinh va so sinh.

Piéu 1. Danh muc bénh bam sinh khuyén khich kham sang loc truéc
sinh va so sinh

Ban hanh kém theo Thong tu ndy Danh muc bénh bam sinh khuyén khich
kham sang loc trudc sinh quy dinh tai Phu luc I va Danh myc bénh bam sinh
khuyén khich kham sang loc so sinh quy dinh tai Phu luc II dé quy dinh chi tiét
khoan 1 Diéu 21 Luat Dan sb.

Piéu 2. Giai thich tir ngir
Bénh bdam sinh 13 cac bt thudng vé ciu tric hodc chirc ning (bao gdm ca bat
thudng chuyén hoa) xay ra tir thoi ky bao thai va gdy anh huéng bét loi dén sic
khoe ctia ca the.

Picu 3. Nguyén tic xdy dung Danh muc bénh bam sinh

Viéc lya chon céc bénh bam sinh dé dua vao Danh muc phai bao dam déy
du cac nguyén tic sau day:

1. Tinh pho bién va ganh ning bénh:

a) Bénh bam sinh c6 ty 1€ cao hodc mang gen dot bién cao trong cong
dong hodc gay ra hau qua nghiém trong vé sirc khoe, thé chét va tri tué cia tré;

b) Bénh bam sinh gay tir vong cao & tré em hodc gay khuyét tat sudt doi,
anh huong dén chat lugng gidng noi.



2. Kha ning sang loc va chin doan:
a) C6 phuong phap sang loc phu hop, an toan, dé thuc hién;

b) C6 phuong phap hoic ki thuat chin doan xac dinh dé khang dinh tinh
trang bénh sau khi c6 két qua sang loc.

3. Tinh kha thi va hiéu qua kinh té - xa hoi:
a) Phu hop voi kha ning dap tng vé thiét bi, nhan lyc ctia hé thong y té
Viét Nam;
b) Chi phi sang loc phu hop vé1 kha ndng chi tra ciia nguoi dan hodc ngan
sach nha nudc hoac bao hiém y té;
¢) Hiéu qua kinh té - xa hoi thu duoc tir viéc phat hién, diéu tri va can thiép
som cao hon khi phat hi¢n mudn.
Piéu 4. Hiéu hrc thi hanh
Thong tu ndy c6 hiéu luc thi hanh ké tir ngay 01 thang 7 nim 2026. Piéu
5. T6 chirc thue hién
1. Cuc Dan sé:
a) Chu tri, phi hop véi cac don vi lién quan huéng dan, chi dao va kiém
tra viéc thuc hi¢én Thong tu nay trén pham vi toan quoc;
b) Pinh ky 02 nam mQt lan hodc khi ¢ yéu gz‘iu vé cqhuyéqn mon, ky thuat hodc
phap ly, Cuc Dan s6 chu tri ra soat, dé xuat stra doi, b6 sung Danh muyc ban
hanh kem theo Thong tu nay;

c¢) Chu tri, phéi hop vo1 Cuc Ba me va Tré em, Cuc Quan Iy Kham, chita bénh va
cac don vi c6 lién quan xay dung, cip nhat, trinh cép c6 tham quyén ban hanh
quy trinh chuyén mon k¥ thuat, huéng dan vé sang loc, chan doan, diéu tri trudc
sinh va so sinh theo quy dinh cua Luit Kham bénh, chira bénh;

d) Cong bd Danh muc bénh bam sinh khuyén khich kham sang loc trude sinh va
so sinh trén Trang thong tin dién tir Cuc Dan s6 va Cong thong tin dién tir Bo
Y té.

2. Cuc Bame va Tré em phéi hop véi Cuc Dan s6, Cuc Quan 1y Kham,
chita bénh va céc don vi c6 lién quan xay dyng, cap nhat, trinh cip c6 thim quyén
ban hanh quy trinh chuyén mén k¥ thuat, hudng din vé sang loc, chan doan, diéu
tri trudc sinh va so sinh theo quy dinh ctia Luat Kham bénh, chita bénh.

3. Cuc Quan ly Kham, chira bénh phoi hop véi Cuc Dan s6, Cuc Ba me
va Tré em va cac don vi c6 lién quan xay dyng, cap nhat, trinh cap c6 tham quyén



ban hanh quy trinh chuyén mén k¥ thuat, hudng din vé sang loc, chan doan, diéu
tri trudc sinh va so sinh theo quy dinh ctia Luat Kham bénh, chira bénh.

4. Co quan chuyén mén vé y té thuoc Uy ban nhan dan cip tinh:

a)  Chi dao va to chuc trién khai thyc hién Thong tu nay;

b)  Chi dao theo thim quyén hodc ra soat, tham muu cap cé tham quyén
dau tu co s& vat chat, thiét bi va dao tao nhan luc cho cac co sé kham bénh, chita
bénh thudc tham quyén quan ly dé bao dam du nang luc thuc hién sang loc trudc
sinh va so sinh;
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¢)  Day manh cong tac thong tin, truyén thong dé nguoi dan hiéu va tu
nguyén tham gia thyc hién kham sang loc bénh bam sinh trudc sinh va so sinh.
5. Cac co s& kham bénh, chira bénh:

a)  Thuc hién viéc tu van, sang loc, bénh bam sinh trude sinh va so sinh theo
ding quy trinh chuyén moéon do B Y té ban hanh. Viéc chan doan, diéu trj bénh
bam sinh trudc sinh va so sinh thue hién theo quy dinh cta Luat Kham bénh, chita
bénh;

b)  Cac Trung tdm sang loc, chan doan trude sinh va so sinh khu vuc thuc hién
cac nhiém vu theo chirc ndng, nhiém vu dugc giao va phu trach cac tinh, thanh
phé do Bo trudong B Y té phan cong.

Trong qua trinh thuc hién néu c6 kho khéan, vuéng mac, cac co quan, to
chtrc, ca nhan phan anh vé Bo Y t€ (Cuc Dén s0) dé hudng dan, giai quyét./.

Noi nhén: KT. BQ TRUONG
- Ban Bi thu Trung wong Dang; THU TRUONG

- Thu tudng, cac Pho Thu tudng Chinh phu;

- Cac b, co quan ngang b, co quan thugc Chinh phu;

- HDND, UBND cac tinh, thanh phé truc thudc Trung uwong;
- Van phong Trung uong va cac Ban ciia Bang;

- Vin phong Tong Bi thu;

- Van phong Chu tich nudc;

- Hoi déng Dan tdc va cac Uy ban ciia Qudc hoi;

- Van phong Qudc hoi;

- Toa 4n nhan dan t6i cao;

- Vien kidm sat nhan dan téi cao; P6 Xuin Tuyén
- Kiém toan nha nuéc;

-- Ngan hang Chinh sach xd hNgan hang Phat trién Viét Nam;i;

- Uy ban Trung wong Mit trdn T6 qudc Viét Nam;
- Co quan Trung wong cuia cac to churc chinh tri - xa hoi;



- Bo truong BO Y té (dé b/c);

- Céc d/c Thir trudng Bo Y té (dé phdi hop chi dao);

-S&'Y té cac tinh, thanh phé truc thudc Trung wong;

- Céc Vu, Cuc, Van phong Bo - Bo Y té;

- VPCP: Céng bao; Cong thong tin dién tar Chinh phu;

- Céng Thong tin dién th B Y té;

- Chi cyc Dén s céc tinh, thanh phd tryc thude Trung wong; - Luu: VT, CDS, PC.



BOYTE CONG HOA XA HOI CHU NGHIA VIET NAM
- Poc 1ap - Tuw do — Hanh phic
STT ICD-10 Tén bénh
Nhém I | Cac bénh nhiém sic thé va bénh gen can sang loc truéce sinh
thuong quy
1 D56 Bénh thalassaemia [tan mau bam sinh]
2 Q90.0 Thé tam nhiém sic thé, khong phan ly trong giam
phéan
3 Q91.0 Thé tam nhiém sic thé 18, khong phan ly trong
giam phan
4 Q914 Thé tam nhiém sic thé 13, khong phan ly trong
giam phan
5 Q96.0 Cong thirc nhiém sac thé 45,X
6 Q98.0 Hoi chimg Klinefelter c¢6 cong thirc nhiém sic thé
47,XXY
7 Q90-Q99 Bit thudng nhiém sac thé, khong phan loai muc
khac
Nhém II | Cac bat thuong ciu tric thai can sang lgc trudc sinh thwong quy
8 Q00.0 Dj tat khuyét ndo
9 Q01 Di tat thoat vi nao
10 | QO3 Bénh no Ging thity bam sinh
11 Q04.2 Di tat toan bo nao trudc
12 Q05 Dj tat bam sinh nit d6t séng [cot séng ché ddi]

[gai d6i cot sdng]




13 Q07.0 Hoi1 chimg Arnold Chiari
14 Ql11.1 Dij tat khong c6 mat khac
15 | Q20-Q28 Dj tat bam sinh cta hé tuin hoan

Phu luc I DANH MUC BENH BAM SINH KHUYEN KHICH KHAM SANG
LQC TRUOC SINH

(Kém theo Thong twsé  /2026/TT-BYT ngdy  thdng 5 nam 2026 ciia BY trudng Bo
Y té)



STT ICD-10 Tén bénh
16 | Q333 Dj tat bat san phoi
17 Q35 Khe hé vom mi¢ng
18 Q36 Khe ho moi
19 Q37 Khe hé vom miéng két hop khe hd moi
20 Q39 Di tat bam sinh cua thuc quan
21 Q41.0 Dj tat thiéu, teo va/hoic hep ta trang bam sinh
22 Q41.1 Di tat thiéu, teo va/hodc hep hong trang bam sinh
23 Q60.1 Bit san ca hai bén than bam sinh
24 | Q62.0 Bénh Iy than & nudc bam sinh
25 Q64.2 Di tat van niéu dao sau bam sinh
26 Q66.0 Di dang ban chan khoc¢o [chan veo]
27 Q69 Di tat thira ngén
28 Q70 Di tat dinh ngén
29 Q71 Di tat bam sinh thiéu hut chi trén
30 Q72 Di tat bam sinh thiéu hut chi dudi
31 Q74.3 Co ctmg da khép bam sinh
32 | Q75.0 Dj tat lién sém khép so [di tat hep so]
33 Q77.1 Loan san hé xuong gy tdm voc thap [hoi ching
nguoi lun]
34 Q77.4 Loan san sun achondroplasia [hoi chimg ngan chi]
35 | Q78.0 Chung tao xuwong bat toan [bénh xwong thiy tinh]
36 Q79.0 Thoat vi hoanh bam sinh
37 Q79.2 Di tat thoat vi trong day ron
38 Q79.3 Di tat sb tang bam sinh [qua 16 bén canh r6n]




Nhém | Cac bénh nhiém sic thé va bénh gen cin sang loc trwde sinh khi

III | co tién sir ban than va gia dinh

39 D57 R&i loan hong cau hinh liém

40 D58 Thiéu mau tan mau di truyén khac

41 D66 Thiéu hut yéu t6 VIII di truyén

42 D67 Thiéu hut yéu t6 IX di truyén

STT ICD-10 Tén bénh

43 E25.0 Réi logn thugng than - sinh duc bam sinh lién
quan dén thiéu hut enzym

44 E70.0 Phenyl-ceton niéu kinh dién

45 E70.2 Réi loan chuyén hoa tyrosine

46 E71.0 Bénh siro ni¢u [Maple-syrup]

47 E71.1 Rdi loan khac ctia chuyén hoa acid amin chudi
nhanh

48 E71.2 Réi loan chuyén hoa acid amin chudi nhanh,
khong xac dinh

49 E71.3 Réi loan chuyén héa acid béo

50 E72.1 Roi loan chuyén héa acid amin chira sulfur

51 E72.2 Réi loan chuyén héa chu trinh uré

52 E72.3 R6i loan chuyén héa lysine va hydroxylysine

53 |E724 R&i loan chuyén héa ornithine

54 E72.5 Réi loan chuyén hoéa glycine

55 E74.0 Bénh tich iy glycogen

56 E74.2 Réi loan chuyén hoa galactose

57 E74.4 Réi loan chuyén héa pyruvat va/hoic tan tao
glucose

58 E75.0 Bénh nhiém gangliosid GM2




59 E75.2 Bénh nhiém sphingolipid khac

60 E76.0 Bénh mucopolysaccharid [MPS], tip I

61 E76.1 Bénh mucopolysaccharid [MPS], tip II

62 E84 X0 nang

63 G12.0 Bénh teo co do tuy ¢ tré nhd, tip I [Werdnig-
Hofman]

64 Gl12.1 Bénh teo co do tity séng di truyén khéc

65 G71.0 Bénh loan dudng co

66 Q61.2 Bé:qnh than da nang, di truyén troi trén nhidm séc
thé thuong

67 | Q85.0 U xo than kinh (khéng 4c tinh)

STT ICD-10 Tén bénh

68 Q85.1 Bénh xo cing cu

69 Q87.4 Ho1 ching Marfan

70 | Q99.2 Nhiém sic thé X dé gy [Fragile X]
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Phu luc II DANH MUC BENH BAM SINH KHUYEN KHiCH KHAM SANG
LOC SO SINH
(Kém theo Thong tuw so /2026/TT-BYT ngay  thang 5 nam 2026 cua B¢ truong Bo
Y t6)

STT Ma ICD 10 Tén bénh

Ciac bénh bam sinh co bin khuyén khich sang loc so sinh

1 E03.0 Suy tuyén giap bam sinh kém budu lan téa
2 E03.1 Suy tuyén giap bam sinh khong kém budu
3 | E03.8 Suy tuyén giap xac dinh khac
Réi loan thuong than - sinh duc bam sinh lién quan dén
4 | E25.0 . X
thiéu hut enzym
5 D55.0 Thi€u mau do thiéu men glucose-6-phosphate

dehydrogenase [G6PD]

RO0i loan chuyén héa axit amin

6 E70.0 Phenyl-ceton niéu kinh dién




7

E70.1

Tang phenylalanin mau khac

A. Cac bénh bam sinh co ban khuyén khich kham sang loc KHONG sir dung
giot mau tham kho (Dry Blood Spots - DBS) trén giay tham (Filter Paper)

STT | MaICD 10 Tén bénh
Giam thinh luc din truyén va/hodc giam thinh luc than
1 H90 o
kinh giac quan
2 H91 Giam thinh luc khac
3 Q20-Q28 | Dj tat bAm sinh cua hé tuin hoan

B. Danh muc cic bénh bam sinh khuyén khich kham sang loc véi bénh pham
l1a cac gigt mau tham kho (Dry Blood Spots - DBS) trén giay tham (Filter

Paper)
STT | MaICD 10 Tén bénh
8 |E71.0 Bénh siro ni¢u [Maplesyrup]
9 |E70.2 Réi loan chuyén héa Tyrosine
10 [E72.1 Roi loan chuyén héa acid amin chira sulfur

II1. Roi loan chuyén héa axit hiru co

R61 loan chuyén hoa acid amin chudi nhanh va/hoac

1 E71 rdi loan chuyén hoa acid béo

12 |E71.1 Réi loan khac ctia chuyén hoa acid amin chudi nhanh
13 |E72.3 Réi loan chuyén héa lysine va hydroxylysine

14 |E53.8 Thiéu vitamin nhém B xé4c dinh khac

15 |E72.8 Réi loan xé4c dinh khéac ctia chuyén hoa acid amin

IV. Réi loan chuyén héa axit béo

16

E71.3

R61 loan chuyén hod acid béo

V. Roi loan chu trinh uré

17

E72.2

R61 loan chuyén hoa chu trinh uré




18

E72.4

Réi loan chuyén héa Ornithine

VI. Réi loan du trir thé tiéu bao

19 |E74.0 Bénh tich iy glycogen

20 |E75.2 Bénh nhiém sphingolipid khac

21 |E76.0 Bénh mucopolysaccharid [MPS], tip |
22 | E76.1 Bénh mucopolysaccharid [MPS], tip Il

VII. Cac bénh di truyén khac

23 | E74.2 Réi loan chuyén hoa Galactose
24 | GI12.0 Bénh teo co do tiy & tré nhd, tip I [WerdnigHofman]
25 |Gl2.1 Bénh teo co do tiy song di truyén khéc
STT | MaICD 10 Tén bénh
26 |E84 Xo nang
Suy giam mién dich két hop trdm trong [SCID] véi
27 | D81.0 , . .-
chirng loan sinh ludi
Suy giam mién dich két hop tram trong [SCID] véi s6
28 | D8I1.1 L1 NS %
lugng t€ bao T va té bao B thap
29 | D812 Suy giam mién dich két hop trAm trong [SCID] v6i s6
' luong té bao B thap hodc binh thudng
30 | D56 Bénh thalassaemia [tan mau bam sinh]
31 | D57 R&i loan hong cau hinh liém
32 | D58.2 Bénh 1y huyét sic t6 khac
33 | G71.0 Bénh loan dudng co
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