THIEU MAU FANCONI (Fanconi Anaemia)

Thiéu mau Fanconi la gi?

Thiéu mau Fanconi (FA) la mét rdi loan gay suy tiy xwong (mét chat gibng nhw bot bién bén

trong xwong c6 vai tro tao ra t& bao mau). Réi loan nay cé biéu hién la gidm sé lwong céac té

bao mau van chuyén oxy (erythrocytes hay héng cau — thiéu mau), cac té bao chéng nhiém

trung (leucocytes hay bach cau), va cac té bao déng mau (tiéu cau).

Réi loan nay ciing co thé gay ra di tat bAm sinh & nhiéu co' quan va bd phan khac nhau cla co
thé. Ngoai ra con lam tang nguy co phat trién ung thw mau (bénh bach cau, héi chirng réi loan

sinh thy) va cac khbi u dac (phd bién nhét 1a & da, gan, ndo va than).

Thiéu mau Fanconi xay ra nhw thé nao?

FA 1a mot bénh ly di truyén hiém gap anh huwdng dén 3 trong s6 1.000.000 ngwdi. Bénh chi yéu
duwoc di truyén tir bd me theo kiéu 1an trén nhiém séc thé thuwéng (gen dot bién can duoc thira
hwéng tlr ca bb va me), nhwng kiéu di truyén 13n lién két X cling da dwoc bao céao (gen dot bién
dwoc truyén tlr me va con trai bi mac bénh trong khi con gai khéng mac bénh). C6 nhiéu gen

khac nhau cé lién quan dén bénh FA.
TO6i c6 nén lam thém xét nghiém khéng?

Néu nghi ngd FA truéc khi sinh, cé ba xét nghiém dé xac dinh chan doan:

e Sinh thiét gai nhau — 14y mau nhau thai bang cach dwa mét cay kim méng xuyén qua
bung va tlr cung vao nhau thai.

e Choc 6i — ldy mét lwgng nhd nuéc 6i bang cach dwa mot cay kim méng xuyén qua bung
vao tlr cung va chét dich 1dng bao quanh thai nhi. Nwéc bi cd chiva cac té bao da cla
thai nhi s& dwoc dung dé xét nghiém.

e LAy mau mau cudng rén — 14y mau mau cuda thai nhi tir day rén bang cach dam mot

cay kim méng xuyé&n qua bung va t&r cung vao day rén.



B4t ky mau nao chung téi 14y dwoc tir cac quy trinh trén déu cé thé dwoc sir dung dé thwe hién
xét nghiém drt gay nhiém sac thé, xét nghiém chu ky t& bao bang phwong phap do lwvu lwong té
bao hodc xét nghiém di truyén. Xét nghiém dit gay nhiém sac thé va xét nghiém chu ky té bao
bang phwong phap do Iwu lwong té bao 1a nhirng xét nghiém dwoc sir dung nhiéu nhat dé chan

doan FA. Xét nghiém di truyén sé tim kiém cac gen lién két véi FA.

Nhirng diéu can lwu y trong thai ky?

Nén siéu am thwdng xuyén dé loai trlr moi bat thwdng lién quan va theo déi sw phat trién ciing
nhw strc khde cla thai nhi. Hién nay khéng cé bién phap diéu trj nao cé thé ap dung trong thai

ky.

Bénh nay anh hwéng nhw thé nao dén con téi sau khi sinh?

Do bi suy tly nén tré sé dé& bj nhiém trung, mét méi do thiéu mau, bi bAm tim va chay mau
nuwdu. Nhivng van dé nay cé thé diéu tri dwoc bang truyén mau va dung thudc dé cai thién triéu
chirng. Tuy nhién, phwong phap diéu tri triét dé tinh trang suy tdy xwong la ghép té bao gbc,

phwong phap nay gitp cai thién dang ké& kha nang séng sét cho bénh nhan.

Di tat bdm sinh c6 thé bao gébm nhiéu ving khac nhau trén co thé. Thwong gép la sw thay dbi
mau da (vét bét ca phé sira) va cac béat thuwdng & chi (chi yéu la & canh tay va ban tay). Tré
ciing cé thé cé voc dang thap bé, ddu hodc méat nhd, khuén mat va tai di dang, va cac khiém

khuyét & co quan sinh san, than va tim. Mot s6 tré c6 thé bi cham phat trién.
Ph3u thuat cé thé dwoc chi dinh sau sinh hodc sau nay tuy thudc vao di tat bAm sinh. Mbi quan
tam chinh trong tién lwong lau dai 14 tang nguy co phat trién bénh ung thw.

Do d9, tudi tho ctia nhixng ngudi mac FA thwdng bi rat ngan dang ké.

Liéu bénh nay cé xay ra lan nira khéng?



Trong trwdng hop di truyén 1&n trén nhiém sac thé thuwéng ma ca bbd va me déu mang gen dot
bién thi nguy co méc FA cho méi dra con cla ho 1a %. Trong trwdng hop di truyén lién két X ma
me la ngwdi mang gen bénh thi kha nang sinh con trai mac bénh 1a %. Con gai sé khéng mac
bénh nhwng c6 thé mang gen bénh giéng me. Tw van di truyén duwoc khuyén cdo sau khi chan

doan bénh thiéu mau Fanconi trong gia dinh.

T6i nén héi nhirng cau héi nao khac?

e Bao lau t6i sé dwoc siéu am mot 1an?

e T&i c6 nhirng lIya chon nao trwdc khi em bé chao doi?

e Toicothé gap trwdc doi ngli bac sT sé ho tro con toi khi sinh khéng?
e Co thé lam dwoc gi cho em bé trwdc khi sinh khéng?

e T6i nén sinh bé nhw thé nao va & dau?

e Con tdi c6 can phau thuat sau khi sinh khong?

e Toi c6 thé nhan thém hé tro trong qua trinh mang thai & dau?

e Toi c6 thé tim thém thong tin vé bénh thiéu mau Fanconi & dau?
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