
DEFISYANS BIYOTINIDAZ

Kisa sa yo ye? Se yon anzim
defisyans 
Eske sa rive souvan? 1 nan 60,000
tibebe ki fenk fèt 
Ki sentòm yo? Kriz, pèt tande, ak
lanmò nan ka sevè yo 
Ki trètman yo pral fè? Tretman an
simp, doses vitamin biyotin (biotin)
chak jou.

IPÈPLAZI KONJENITAL
ADRENAL

Kisa sa yo ye? Pwoblèm sa a rive
poutèt manke yon anzim ki pèmèt
glann adrenal la (glann ki anba vant
la).
Eske sa rive souvan? 1 nan 15,000
tibebe ki fenk fèt
Ki sentòm yo? Lanmò nan tibebe ki
fenk fèt ak tifi ke yo ka idantifye
enkorekteman kòm tigason.
Ki trètman yo pral fè? Yo fè
tretman avèk steroyid ak mineral
espesyal.

IPOTIREYÒZ KONJENITAL

Kisa sa yo ye? Pwoblèm sa a rive
poutèt  yon  mank òmonn nan
tiwoyid.
Eske sa rive souvan? 1 nan 3,500
tibebe ki fenk fèt
Ki sentòm yo? Pwoblèm
Alimantasyon , ki ka fè ti bebe a mal
grandi oubyen li ka geyen
retadasyon mantal
Ki trètman yo pral fè? Tretman
konsiste pou pran òmon tiwoyid ki
manke an chak jou.

FIBWOZ SISTIK (ANTISIPE
POU KÒMANSE TESTE 1 JIYÈ,
2006)
Kisa sa yo ye? Se yon maladi
ereditè ki lakòz, degajma yon
kantite sèl ki pa nòmal,
espesyalman mikòz nan poumon yo
epi nan pankreya yo ak lòt ògan nan
kò.
Eske sa rive souvan? 1 nan 4,000
tibebe ki fenk fèt, Kokazyen yo
(blan yo) gen plis risk.
Ki sentòm yo? enfeksyon poumon
ak difikilte pou dijere manje ak
nitryan yo
Ki trètman yo pral fè? Tretman
enkli sipleman anzim ke yo pran
avèk chak repa.

GALAKTOSEMI

Kisa sa yo ye? Pwoblèm sa a rive lè
yon ti bebe paka kase pati galaktòz
ki nan lèt la.
Eske sa rive souvan? 1 nan 50,000
tibebe ki fenk fèt
Ki sentòm yo? Pakapab ganye pwa
nòmalman, senyen ki pa nòmal nan
van , pwoblèm alimantasyon,
vomisman, katarak, siwoz fwa,
retadasyon mantal ak lanmò
Ki trètman yo pral fè? Tretman se
alimantasyon  espesyal san laktòz,
retire galaktòz nan dyèt e ranplase
lèt avey soya. 

PÈT TANDE

Kisa sa yo ye? Se yon defo nan
fason ke tibebe an ki fenk fèt la
tande.
Eske sa rive souvan? 1 nan 400
tibebe ki fenk fèt
Ki trètman yo pral fè? Tretman ka
konsite itlizasyon de aparèy oditif
yo, oubyne lòt  paryè tande avèk
sèvis entèvansyon bonè.

OMOSISTINIRI

Kisa sa yo ye? Pwoblèm sa a rive lè
genyen mank anzim ki bloke
metabolizasyon de amino Asid yo.
Eske sa rive souvan? 1 nan 350,000
tibebe ki fenk fèt
Ki sentòm yo? Retadasyon mantal,
Osteyopowoz, pwoblèm zye ak
sikilasyon
Ki trètman yo pral fè? Tretman ka
enkli restriksyon dyèt ak
medikaman.

SIWO ERAB MALDI NAN PIPI

Kisa sa yo ye? Se yon defo nan
fason ke kò an metabolize sèten de
amino Asid yo.
Eske sa rive souvan? 1 nan 200,000
tibebe ki fenk fèt, genyen yon risk
kap ogmante nan nan Menonit yo.
Ki sentòm yo? Vomisman, dyiare,
nan pipi a ki gen menn sant ak siwo
erab, developman ralanti,
retadasyon mantal ak lanmò
Ki trètman yo pral fè?Tretman is
avèk dietary restriksyon. 

DEFISYANS DEYIDWOGENÈZ
ANCHENNMAN MWAYEN ASIL
KO-A
Kisa sa yo ye? Lakòz pwoblèm sa
vini de mank anzim ki ta tounen
grès pou sik.
Eske sa rive souvan? Appeprè 1
nan 15,000 tibebe ki fenk fèt
Ki sentòm yo? Lanmò sibit
Ki trètman yo pral fè? Tretman
asire ke yo manje regilyèman. 

Referans Rapid Sou Tès Deteksyon Pou Ti
Bebe Ki Fenk Fèt Nan Laflorid



OLIGOFRENI
(PHENYLKETONURIA–PKU)
Kisa sa yo ye? Se yon defo nan
anzim ki anpeche fenilalalin an
metabolize, amino asid yo enpòtan
pou devlopman sèvo.
Eske sa rive souvan? 1 nan chak
19,000 tibebe ki fenk fèt, genyen
yon risk kap ogmante moun ki sòti
nan Ewòp. 
Ki sentòm yo? Ipèaktivite, kriz, odò
ransit nan transpirasyon ak pitit
avèk retadasyon mantal.
Ki trètman yo pral fè? Tretman se
espesyal dyèt

MALADI ANEMI FALSIFÒM
(MAF)
Kisa sa yo ye? Anemi Falsifòm
(Sickle Cell) (Maladi-Hb SS) se le pli
komen MAF (SCD) ki lakòz  blokaj
vess san ki ka koze doulè sevè avèk
lòt pwoblèm lasante ki sevè. Lòt
bagay ki komen MAF (SCD) enkli
Maladi-Hb avèk diferan
thalasemyas (maladi genetik).
Eske sa rive souvan? 1 nan 2,500
tibebe ki fenk fèt, genyen yon risk
kap ogmante moun ki sòti persons
an Afrik ak nan Mediterane.
Ki sentòm yo? Doulè, anemi,
feblès, men ak pye anfle,
esoufleman ak delè pou grandi ak
devlope
Ki trètman yo pral fè? Tretman se
dòz antibyotik chak jou.

LÒT MALADI OKSIDASYON
DE ASID GRA

Kisa sa yo ye? Tibebe avèk maladi
sa yo soufri anpli pwoblèm itilize
grès pou enèji.
Eske sa rive souvan? Yo pa konen
ensidans sa yo paske yo dekouvri
bagay sa you bonè avèk tès
deteksyon pou ti bebe ki fenk fèt yo,
ke yo fek kòmanse resamman.
Ki sentòm yo? Somnolans,
vomisman, sik ba nan san, epatik
ensifizans (rèn sispan travay),
pwoblèm misk, kriz, koma e men
lanmò
Ki trètman yo pral fè? Tretman ka
enkli asire ke yo manje regilyèman,
espesyalman dyè avèk mwens grès e
medikaman.

MALADI ÒGANIK ASID

Kisa sa yo ye? Tibebe ki avèk
maladi sa pa kapab itilize sèten
amino asid ak asid gra.
How often do they occur? Yo pa
konen ensidans sa yo paske yo
dekouvri bagay sa you bonè avèk
tès deteksyon pou ti bebe ki fenk
fèt yo, ke yo fek kòmanse
resamman.
Ki sentòm yo? Vomisman, sik ba
nan san,  pa manje byen,
somnolans, kriz, koma e men lanmò.
Ki trètman yo pral fè? Tretman
may enkli dyèt espesyal ki ki genyen
mwens pwoteyin avèk/oubyen
medikaman.

MALADI SEKANS IREYA
(UREA)
Kisa sa yo ye? Pwoblèm sa rive lè
yomanke yon nan anzim yo
responsab pou retire amonyak nan
koran sangen.
How often do they occur? Yo pa
konen ensidans sa yo paske yo
dekouvri bagay sa you bonè avèk
tès deteksyon pou ti bebe ki fenk
fèt yo, ke yo fek kòmanse
resamman.
Ki sentòm yo? Kriz, misk ki fèb,
distès respiratwa , coma, petèt
lanmò si yo pa detekte li ak trete
maladi sa
Ki trètman yo pral fè? Tretman ka
enkli dyèt ki gen mwens pwoteyin
avèk/oubyen medikaman.
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