BENH LY XO CU'NG cU V@I BIEU HIEN U CU @ VO NAO (Tuberous Sclerosis with
Cortical Hamartomas — TSC)

T& thdng tin nay giGp ban hiéu xor cteng ch v&i biéu hién u cu vé ndo la gi, bénh xay ra
nhw thé ndo, cac xét nghiém ban nén lam va y nghia cta viéc chan doan khiem bé chao
doi.

Xo’ ctbng ¢l la gi va anh hwéng dén thai nhi nhw thé nao?

Xo ctrng ¢ 1a mét bénh 1y di truyén anh hwéng dén nhiéu co quan khac nhau nhw no, tim va
than, xay ra & khoang 1 trong 5000 dén 10000 thai ky. Triéu chirng than kinh Ia biéu hién nang
né nhéat cta bénh. Nhiéu tré mac xo cirng cu dién tién dong kinh kho kiém soét, thiéu nang tri
tué va’hodc bénh tw ky. Nguy&n nhan gay tlr vong hang dau cho tré 1a do tdn thwong hé than

kinh, phd bién nhat Ia do tinh trang déng kinh (nhirng con co giat khdng kiém soat dwoc).

Bénh ly xo clrng ¢l véi u ¢l &@ vé ndo xay ra nhw thé nao?

Loai tén thwong nay cé lién quan dén dot bién trén cac gen c6 tén 1a TSC kich hoat qua muc
sy phan chia té bao trong qua trinh phat trién ctia mang lwéi than kinh. Diéu nay dan dén su
phat trién bat thwdng cha vé ndo va sy biét hda bat thwdng cla té bao néo, dan dén viéc hinh
thanh khéi u.

Bénh ly xo clrng ¢ vé&i u ¢ & vé ndo cé lién quan dén di truyén khong?

Nhiém sac thé la noi lwu gitr hau hét thdng tin di truyén cla con ngwdi. Binh thuwérng, méi ngudi
c6 46 nhiém sac thé nhiém sac thé nhan tr bb va 23 nhiém séc thé nhan tir me. Nhirng dot
bién trén cAc  gen TSC c6 thé dan dén sy phét trién ctia bénh ly xo' cieng c.

C6 mot gia thuyét, dwoc goi 1a “gid thuyét hai 1an trang dich”, cé thé giai thich cho tinh trang
nay. Dich dau tién xay ra khi dot bién xuat hién & gen TSC1 hodc TSC2 & té bao tinh tring
hodc trirng; dot bién nay co thé gay ra cac triéu chirng nhe va mot sd bat thwong vé hinh thai.
Dich tht hai xay ra & t& bao soma (loai té bao sinh dwdng nhuw té bao hé than kinh, té bao tim),

sé gay ra cac bat thuweng hinh thai nhw khdi u & ndo hoac tim.

TOi c6 nén lam thém xét nghiém nira khGng?
Diéu quan trong la phai danh gia thém veé tinh trang bénh cda thai bang cac phwong phap:
e Siéu am tim thai — loai siéu &m chuyén biét khdo sét tim cta thai nhi trong thai ky dé loai

trir cac khéi u co van & co tim, thwdng di kém trong bénh ly xo clrng cu.



e Siéu am hé than kinh chuyén sau — loai siéu &m chuyén biét khdo sat ndo cua thai nhi
trong thai ky, dé loai trir cac khéi u cti & vd ndo hoac cac bién ddi ciu trac khac & néo.

e Doi khi can chi dinh MRI dé& cung cp thém thong tin vé tinh trang bénh. Ki thuat nay st
dung ti triedng va séng vo tuyén manh dé tai tao hinh anh chi tiét cac co quan bén trong
co thé.

e Ngoai ra, can thyc hién tham van di truyén trwéc sinh dé tim ra cac dét bién gen lién
quan. Xét nghiém di truyén can thuwc hién co6 thé ké dén choc i khdo sat bat thworng sb
lwong ho&c cAu tric ctia nhiém séc thé. Ki thuat nay dwoc thwe hién bang cach 1ay va

phan tich mét lwgng nhé nuéc bi.

Nhirng diéu can chd y khi mang thai 1a gi?

Hién tai khdng c6 liéu phap can thiép bao thai dé diéu trj tinh trang nay. Tuy nhién, theo doi sat
tinh trang thai nhi bang siéu am véi tan suéat 4 tuan 1 14n dé danh gia sy tién trién cta cac khéi
u & ndo va tim cling nhw céc tinh trang rdi loan nhip tim thai, dau hiéu suy tim (pht thai) hoac
nao ung thay.

Cham dut thai ky tai bénh vién chuyén khoa cé don vi héi stre so sinh khi thai di 38 tuan duoc
khuyén céo néu khoéng cé bién chirng & me hoéc thai nhi. Khéng c6 chéng chi dinh cho viéc

sinh nga am dao. M4 lay thai dwoc wu tién hon néu c6 tinh trang phu thai.

Con tdi sé ra sao sau khi bé chao doi  ?
M(rc d& nghiém trong cua tinh trang bénh sé phu thudc vao vi tri va kich thwéc cta tén thwong.
Hau hét tré cé xo clrng c sé& gap nhiéu van dé vé hanh vi, nhan thirc va/hodc tm than, va co

thé cé nhirng con co giat khé kiém soat.

Xo clrng cu c6 tai dién & thai ky tiép theo khéng?

Néu chi cha hodc me cé dot bién & gen TSC (di truyén trdi trén nhiém séc thé thwong) thi nguy
co tai dién la 50%. Néu day la dot bién gen mai (d6t bién De novo) trong thai ky nay, thi nguy
co tai dién cho 14n mang thai tiép theo la rat thp. Diéu nay xay ra trong khoang 65% trudng
hop.

T6i nén dat nhirng cau héi nao khac?
e T6i nén thwc hién loai xét nghiém tam soét trwéc sinh nao?

e C6 phuwong phap diéu tri trwéc sinh nao cho con tbi khéng?



T6i sé dwoc siéu am bao lau mot 1an?
To6i nén sinh bé & dau?
Em bé sé dwoc cham séc tét nhat & dau sau khi chao doi?

Toi c6 thé gap doi ngil bac si sé hd tro con t6i trwdc khi bé chao ddi khong?
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