TAT LUOI TO (Macroglossia)

T& théng tin nay nham gitp ban hiéu tat lwdi to |a gi, ban can nhivng xét nghiém nao va
y nghia cla viéc dwoc chan doan dbi véi ban va con cla ban.

Lwéi to la gi?

Lw&i to la sy phinh to bat thwong cla luwdi. Ludi to c6 thé thue sy hodc twong dbi. Ludi
to thwe sw do nhirng thay déi trong cu tric cta luwdi gay ra, trong khi ludi to twong ddi
la do nhirng thay dbi ctia cac ciu truc xung quanh nhw ham hodc gidm trwong lyc cac

co & miéng.
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Lwéi to do dau?
Lw&i to co thé 1a d4u hiéu siéu am duy nhét (don ddc) hodc coé thé lién quan véi mot sb
bénh ly khac. Lu&i to don doc thuwdng la do sw phinh to cla co lwdi. Ludi to cling co

thé lién quan t&i bénh ly goi la Hoi chirng Beckwith-Wiedemann (BWS). BWS la mét bat



thwdng clia gen kiém soat sy tang trwdng bao thai, ddn dén sy phat trién qua mac cla
nhiéu c4u tric bao gébm ca lwdi. Hoi chirng Down hodc Trisomy 21 ciing cé thé gay ra
lwdi to. Trong HOi chirng Down, kich thwéc cla Iwdi binh thwdng nhuwng né co vé to ra
do giam trwong lwc co miéng va xwong mat nhd.

Lw&i to va bat thwong nhiém sac thé cé méi lién quan nhw thé nao?

Tré bi tat luw&i to cd thé mac trisomy 21 hodc Hoi chirng Down, do thira cdp nhiém sac
thé 21. Lw&i to ciing co thé lién quan dén cac hdi chirng di truyén khac do bién dbi gen
phirc tap hon gay ra chdng han nhv BWS, hdi chirng nay khéng dwoc phat hién bdi
phan tich nhiém séac thé thuwong quy.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém khéng?

Céc ba me c6 thé can lam thém xét nghiém dé biét thém vé tinh trang clia em bé. Cac
xét nghiém c6 sén phu thudc vao tudi thai bao goém:

« Siéu am thai nhi chi tiét: D& xem em bé cta ban c6 béat thweng nao khac khéng. Siéu
am c6 thé xac dinh dwoc nhiéu nhung khéng phai tat ca cac bat thuong.

« Siéu am tim thai: Day la phwong phap siéu Am chuyén sau vé tim ctia em bé. Cac bét
thweng tim cé thé dwoc thay trong mot sb hdi chirng gay ra ludi to. Néu co dj tat tim
kém theo, ban sé& dwgc hwdng dan cham séc trong thai ky va sau sinh .

« Choc 6i: Xét nghiém nay I3y it dich &i xung quanh em bé bang mét kim manh. Dich
duoc xét nghiém dé chan doan cac hoi chirng di truyén nhw héi chirng Down théng qua
xét nghiém Karyotype hodc ciing c6 thé dung dé phat hién BWS bang cach s dung
cac xét nghiém nhw microarray hoac Methyl héa ADN.

« DNA tw do clia thai nhi: xét nghiém mau ctia me dé kiém tra DNA clia em bé. Day 13
xét nghiém sang loc rat tbt mét sé hoi chirng nhwng khéng cung cip nhiéu théng tin di
truyén bang choc 6i. Xét nghiém nay c6 thé dung dé& danh gia mot sd hdi chirng di
truyén va gidi tinh clia em bé khi choc i khéng duoc thuc hién.

Khi trén siéu am nghi ngd hodc chan doan con ban bi tat lu&i to, ban nén tham khao y
kién cta nha di truyén hoc béi vi ngay ca trong trwdng hop khéng kém theo cac di tat
bam sinh khac, Iwdi to van co thé lién quan dén cac réi loan di truyén. Diéu nay giup
cha me quyét dinh lwa chon cac xét nghiém trwdc va sau khi sinh.

Diéu nay c6 y nghia gi d6i vé&i con téi sau khi bé chao d&i?



Cac hau qua lau dai va bién chirng cua tat lwdi to phu thudc vao nguyén nhan. Mot s6
em bé mac bénh nay khéng gap van dé gi va bé c6 mét cudc sdng binh thuwong. Trong
khi & nhirng truéng hop khac, em bé co thé gap cac bién chirng tir kho thd dén cac
van dé vé &n ubng, khé ngl, kho noi va van dé vé ngoai hinh.
Liéu bénh cé tai dién & 1an mang thai sau khéng?
Nguy co sinh con th( hai bi tat lu&i to phu thudc vao nguyén nhan. Néu tat ludi to la
don doc, nguy co dia tiép theo bi anh hudng co thé Ién t&i 50%. Néu em bé bi hoi
chirng Down, thi nguy co xay ra trong lan mang thai sau thap hon nhiéu (1-1.5%). Tuy
nhién, nguy co c6 thé cao hon néu hoi chirng Down gay ra b&i bat thuwéng cau tric di
truyén cta cha me. Ty |é tai dién co thé thay ddi déi véi BWS va dao dong tir <1% dén
50% tuy thudc vao bién thé di truyén ctia cha me.
T6i nén héi thém nhirng cau héi nao khac?

@ Co bat thwdng nao khac trén siéu am khéng?
T6i can phai thue hién loai xét nghiém di truyén nao?
Toi sé dwoc siéu am bao lau mét 1an?
Em bé cla t6i c6 can phau thuat sau khi sinh khéng?

TOi nén sinh & dau?

T6i c6 thé gap trwdc ddi ngll bac si sé& cham sdc con t6i sau khi bé dwoc sinh ra
khong?
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