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Skrining Bayi Baru Lahir Dijelaskan
/Explanation of Newborn Screening

SR~ AR J—= 2 T OiHE

1 Tentang skrining bayi baru lahir /About newborn screening

FHER~ AR 7 ) — =0 T RAEIZOWT

Tes skrining bayi baru lahir dapat mendeteksi penyakit keturunan dengan mengambil beberapa tetes
darah dari bayi dalam 5 hari pertama setelah lahir untuk analisis laboratorium. Deteksi dan pengobatan
dini dapat mencegah kelainan klinis tertentu di kemudian hari.

/Newborn screening tests look for inherited disorders by collecting a few drops of blood from the
baby within about 5 days after birth for laboratory analysis. Early detection and treatment can prevent
certain clinical disabilities later in life.
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2. Jenis penyakit yang terdeteksi selama skrining

(*Mereka dapat bervariasi tergantung pada yurisdiksi).

/Types of diseases detected by the screening
(*These may vary depending on the jurisdictions.)

F oA DRI
CRABRIZ L > T, HRREBIIRRDLZENHY 3, )

(1) Hipotiroidisme kongenital (CH)/Congenital hypothyroidism (CH) /5% KM FUR SRS BEAK T IiE
(CH)

(2) ) Hiperplasia adrenal kongenital (CAH)/Congenital adrenal hyperplasia (CAH )

PERVERIE @I AIE (CAH)
(3) Galaktosemia (GAL) /Galactosemia (GAL) /%7 7 7 b — A IfifiE(GAL)

Gangguan metabolisme asam amino/Disorders of Amino acid metabolism

172 BRREEARE

(4) Fenilketonuria (PKU)/Phenylketonuria (PKU) /7 = =L/ K VJRJE (PKU)

(5) Penyakit urin sirup maple (MSUD)/Maple syrup urine disease (MSUD)
| A =T vmy TIRAE (MSUD)

(6) Homocystinuria (HCU)/Homocystinuria (HCU) /45E & A F > JRIE (HCU)

(7) Citrullinemia tipe I /Citrullinemia type (CTLN1)/> kL U > ifiifiE T ¢ (CTLN1)

(8) Aciduria argininosuksinat (ASA) /Argininosuccinic aciduria (ASA) /7 /L X =/ /7 FEJRIE
(ASA)

Gangguan metabolisme asam organik/Disorders of Organic acid metabolism

AR R E
(9) Aciduria metilmalonat (MMA) /Methylmalonic aciduria (MMA) / A /L~ 1 VR IRIE (MMA)
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(10) Asidemia propionat (PA) /Propionic acidemia (PA) /7" 71 ¥4 > A ME (PA)
(11) Asidemia isovalerik (IVA) /Isovaleric acidemia (IVA) /-f ~ & HEEIMIE (IVA)
(12) Metilkrotonilglisinuria (MCCD)/Methylcrotonylglycinuria (MCCD)
IAF NI | h= 7 ) U pREE (MCCD)
(13) Hidroksimetilglutarat aciduria (HMGA )/Hydroxymethylglutaric aciduria (HMGA)
/e Ru sy AF T2 VERISE (HMGA)
(14) Defisiensi karboksilase multipel (MCD)/Multiple carboxylase deficiency (MCD)
ATV ARF VT —ERHE (MCD)
(15) Glutaraciduria tipe 1 (GA1) /Glutaric aciduria type 1 (GA1) /7 /v Z VEEFRAE T8 (GA1)

B Gangguan asam lemak B oksidasi /Disorders of Fatty acid f§ oxidation
MEWIER B BRALRFEIE
(16) Defisiensi asil-CoA dehidrogenase rantai menengah
/Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency
/HEHT 2L Coh kSR IESR (MCAD) KB\
(17) Defisiensi asil-CoA dehidrogenase (VLCAD) rantai sangat panjang

/Very-long-chain acyl-CoA dehydrogenase (VLCAD) deficiency
MR T > v Coh ik FEWESRE (VLCAD) KARJE
(18) Defisiensi protein trifungsional (TFP)/Trifunctional protein (TFP) deficiency
| —HAR%E (TFP) KARJE
(19) Defisiensi palmitoyltransferase karnitin, tipe 1.
/Carnitine palmitoyltransferase-type I (CPT1) deficiency
I =F L " ALV T AT 2T —F-1 (CPT1) RIBJE
(20) Defisiensi palmitoyltransferase karnitin, tipe 11
/Carnitine palmitoyltransferase-type II (CPT1) deficiency
JIAN=F 2V ANV T AT 2T —F-T (CPT2) KIEJE

* Spektrometri massa tandem dapat membantu mendeteksi beberapa penyakit lain. Namun,
tergantung pada yurisdiksi, itu mungkin atau mungkin tidak digunakan terhadap penyakit yang
kemanjurannya saat ini tidak diketahui dalam mendeteksi atau mengobati.

/*Tandem mass spectrometry can help detect some other diseases. However, depending on the
jurisdiction, it may or may not be used against diseases for which the effectiveness of detection or
treatment is currently unknown.
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3. Kesalahan metabolisme bawaan (penyakit metabolik bawaan/herediter)
/Inborn errors of metabolism (Congenital/Inherited metabolic diseases)/4t KM B AE & 1%
Nutrisi yang dikonsumsi secara oral dicerna dan diserap ke dalam tubuh untuk diubah menjadi zat

untuk otot dan organ atau menjadi energi. Proses transformasi di dalam tubuh ini disebut metabolisme.
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Kesalahan metabolisme bawaan adalah kelas besar penyakit genetik yang menyebabkan berbagai
gejala karena akumulasi produk abnormal atau kurangnya produk penting dalam tubuh kita karena
gangguan metabolisme yang berkaitan dengan enzim atau transporter.

/Nutrients consumed orally are digested and absorbed into the body in order to be transformed into
substances for the muscles and organs or into energy. This transforming process inside the body is
called metabolism. Inborn errors of metabolism are a large class of genetic diseases that cause various
symptoms due to the accumulation of abnormal products, or the lack of necessary products in our body,
as a result of metabolic disorders related to enzymes or transporters.

FATe B DRATRERIL, EOT T - WIS T, ROl 2 a2 s 722
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4. . Dari awal pemeriksaan hingga penerimaan hasil. (Kondisi anak pada saat pengambilan sampel
darah dapat mempengaruhi hasil)
/From the start of the examination to the delivery of the results. (The baby’s condition at the time
of blood sampling may affect the results)
/AR AR O AR RS £ TOMN (RATRIRITIRMLEFDOIR S 2 AOIRIEFEIZ L - T
EASNDZLERHY ET, )

(D Mengambil sampel darah di rumah sakit bersalin atau klinik —(2)Menguji sampel darah di pusat
inspeksi —(3)Hasilnya diberikan kepada orang tua di rumah sakit bersalin atau klinik

/Blood sampling at the birth hospital or clinic —(@Examination of the blood sample at an

inspection facility —(@Results given to the parents at the birth hospital or clinic

/O AEEREE TR —OMAMKE THhE —O MR ER sk R
(DTidak ada penyimpangan —penyelesaian /@) No abnormalities —finish /@DRF 72 L —KT

(®Hasil yang mencurigakan —©Pemberitahuan kepada orang tua —(Konsultasi di rumah sakit
atau klinik bersalin atau rujukan ke fasilitas medis lain —(®Pemeriksaan terperinci
—(@Pemberitahuan hasil baru kepada orang tua.

/®Suspicious findings —@Notification to the parents— () Consultation at the birth hospital or
clinic or referral to another medical institution —(®Detailed examination —@Notification of the
new results to the parents

IQFEWHY  —ORER~DHERE SOHAEERKE E IR EERENZ %72 O
A SOtk R a i ~mi
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5. Biaya /Fees/ %t %
Pembayaran bersama: Biaya dibebankan untuk mengambil sampel darah di rumah sakit bersalin
dan mengirimkannya.
/Copayment : A fee is charged for taking the blood sample at the birth hospital and for sending it.
B ORME - HAERREER 1T 5 S Hlds KL OMRIREAT & 23 0000 £97,
Tidak ada biaya untuk menguji sampel darah.

/No fee is charged for the examination of the blood sample.

MAEA L EETT

6. Penelitian lebih lanjut dan perlindungan informasi pribadi

/Follow-up investigation and the protection of personal information

HBE A D FEHE & A8 NG O PRE

Untuk menguji efektivitas tes, penelitian lebih lanjut akan dilakukan bagi mereka yang memiliki
diagnosis yang jelas. Kami akan berhati-hati untuk melindungi informasi pribadi Anda dan
meyakinkan Anda bahwa itu tidak akan digunakan untuk tujuan apa pun selain skrining bayi baru lahir.

/In order to verify the effectiveness of the tests, a follow-up investigation will be conducted for
those with a definite diagnosis. We will take the utmost care in protecting your personal information
and assure you that it will not be used for any purpose other than for the Newborn screening.

[/ ZDBEDNREHRT D720, HEEDE S /NI OO TIE A FHROR#EIT
STWCHEE L7226, 1aFRl 72 EoBBHEZ I L £ 7, ZOMRETHEH O L FRIE,
YARZ ) == TREDSN ORI THMRT 52 L13H 0 £ A,

* Saya telah menerima penjelasan yang cukup tentang konten di atas dan sepenuhnya
memahaminya.
/T have received sufficient explanation of the content above and fully understood it.

I FEREONEFICOE+o2BAE 2T, EMLUE L,

/ /

(Tahun /Year/#%/ Bulan /Month/ H /Tanggal /Day/ H)

tanda tangan /Signature/Z -4

AR, ERREROEMEFOREL S TERSW TR 72, BALAEOFTELHETOENC LY FROEOCNECBICE, AAFEELEE LET,

This English translation has been prepared under the supervision of doctors, legal experts or others. When any difference in interpretation arises because of a
nuanced difference in related languages or systems, the Japanese original shall be given priority.

Terjemahan bahasa Inggris ini telah disiapkan di bawah pengawasan dokter, ahli hukum, atau lainnya. Jika terdapat perbedaan dalam penafsiran karena perbedaan
bahasa atau sistem yang terkait, maka bahasa asli Jepang yang akan diprioritaskan.
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