PHI BAI NAO (Megalencephaly)

T& thong tin nay gitp ban hiéu phi dai ndo 1a gi, ban can nhitng xét nghiém nao va y
nghfa cta chan doan dbi véi ban va con cta ban.

Phi dai ndo la gi?

P4u to 1a mét thuat nglr dwoc st dung dé mé ta chu vi dau Ién. Diéu nay cé thé la do
nhiéu tinh trang khac nhau, gém téng kich thwéc cac khoang chira dich bén trong nao,
hop so day Ién hoac tang kich thwéc mé nado thwc sw. Phi dai ndo la thuat nglr dwoc st
dung d& mé ta trwong hop sau cung, khi ma sw phat trién qua mirc ciia mé nao lam ting
kich thwéc diu. Hau hét cac trwerng hop phi dai ndo dwoc chan doan sau sinh. O cac
truong hop dwoc chan doan trwdc sinh, chan doan mudn & tam ca nguyét thir ba la
thwdng gap nhat. Phi dai ndo c6 thé xay ra nhw mét tinh trang don doc hodc c6 thé lién

quan dén mét tinh trang di truyén.
Phi dai ndo phé bién nhw thé nao?

Dau to, theo dinh nghta, g&p trong khodng 2% tat ca thai ky. O cac trwéng hop nay, hau
hét thai sé 1a binh thwdng. Mirc d6 dau to Ia quan trong va chu vi dau cang lén, cang
nhiéu kha nang c6 két cuc phat trién x4u. Ti 1& phi dai ndo (m6t nhém nhé ctia dau to) ltc

sinh hién chuwa ro.
Céac nhiém sac thé c6 lién quan dén phi dai ndo nhw thé nao?

Nhiém sac thé 1a noi lwu gitr DNA, cac bat thuwdng & nhiém sac thé co thé gay ra mot hoi
chrng di truyén. Nhiéu kha ndng chan doan dat ra khi chu vi dau tang dang ké, biéu hién
sém trong thai ky (cubi tam cé nguyét hai dén dau tam ca nguyét ba) va kém theo cac

bat thuwéng n&o va ngoai ndo khac.
T6i c6 nén thwc hién thém cac xét nghiém?

Nhiéu thai phu sé& chon thwc hién thém cac xét nghiém dé c6 thé biét nhiéu hon vé tinh

trang va két cuc ciia em bé. Cac xét nghiém dwoc dé nghj bao gom:

e Choc 6i dé tim kiém cac van dé vé sb lvong nhiém sac thé va mot sé van dé trong
cac nhiém séac thé. Choc 6i dwoc thwe hién bang cach 1dy mét lwong nhd nwéc 6i
quanh thai va glri t&i phong xét nghiém dé danh gia.

e Chup codng huéng tir (MRI) ndo thai, néu co6 thé. Ky thuat quét nay s dung to
trwdng manh va céc song radio dé tao nén nhirng hinh anh chi tiét bén trong co
thé. MRI an toan cho c& me va bé, va gibng véi siéu am, khéng lién quan dén bac

xa. N6 c6 thé cung cép thdng tin hiru ich vé cac bat thuweng ndo khac kém theo



phi dai ndo. Diéu nay c6 thé giup huwéng dén cac khao séat di truyén chi tiét hon va
gitp tw van vé két cuc phét trién.

e Siéu am tim thai. Day |a mét siéu am chuyén sau tim cta bé trong thai ky, cé thé
phat hién néu cé cac bat thuweng tim — c6 thé ton tai ddng thdi véi phi dai no.

Nhirng diéu gi can cha y trong thai ky?

Bé bi phi dai ndo khéng bi tang rui ro trong thai ky. Tuy nhién, néu chu vi dau Ién dang
ké&, ban sé c6 nguy co sinh md vi dau to co thé khdng twong xirng véi khung chau hay
lot qua phan hep nhét ctia khung chau trong khi sinh. Hau hét cac chuyén gia sé khuyén
céo khao sat siéu Am déu dan it nhat méi 3-4 tuan. Siéu am sé gitp xac dinh tbc d6 tang
trwdng cla chu vi dau va sy hién dién cta cac bat thwong trong hay ngoai ndo khac.
N6 c6 y nghia gi doi v&i con cta tdi sau khi sinh ra?

Bé bj phi dai ndo v&i chu vi dau dwéi +2,5 do 1éch chuan gia tri trung binh, khéng cé cac
b4t thuworng khac va khao sat di truyén binh thwéng co thé 14 tinh trang phi dai ndo c6
tinh gia dinh lanh tinh (benign familial megalencephaly). Nhw tén goi, day la mét tinh
trang kha lanh tinh v&i két cuc phat trién tam than van déng binh thweng. Nhin chung,
khi phi dai ndo c6 nguyén nhan di truyén, chu vi dau sé I&n hon +2,5 d6 I&ch chuan trén

gia tri trung binh va két cuc sé phu thudc vao bat thweng di truyén.

CéAc triéu chirng phd bién cta phi dai ndo gdm déng kinh, cham phat trién va rdi loan
chlc nang van dong. Vi vay, nén sinh & mét trung tam tuyén cubi cé kinh nghiém vé
cham séc so sinh va c6 kinh nghiém vé hinh &nh hoc than kinh. Bé sé can siéu am dau
sau sinh, thwdng chup MRI trong vong mét vai thang tudi va loat kiém tra sy phat trién
nhi va than kinh.

Liéu n6 co tai dién & 1an mang thai t&i?

Néu khoéng tim thay nguyé&n nhan di truyén khac dé giai thich cho phi dai ndo, nguy co
bénh I&p lai & thai ky sau 1a cwc ky thap. Néu cé nguyén nhan di truyén, xét nghiém sé
dwoc chi dinh cho ban va cho bd clia bé va/hoac céac thai ky tiép theo. Két qua cla xét
nghiém nay sé xac dinh nguy co tai phat. O’ cac thai ky tiép theo, can khao sat chi tiét vé
nao thai nhi.

Cép nhéat 1an cudi: thang 10 ndm 2022



