DI DANG PHAT TRIEN VO NAO (Malformations of Cortical Development - MCD)

T& thdng tin nay gitip ban hiéu bat thwong phat trién vé ndo (MCD) la gi, cac xét nghiém

ma ban can va né cé y nghia gi dbi véi con ban sau khi sinh ra
Bat thworng phat trién vé néo 1a gi?

Béat thuwong phat trién vé ndo (MCD) 1a cac rbi loan hiém gap & n&o thai nhi do bat thwong
phét trién cta I&p té bao than kinh bén ngoai ctia ndo (dwoc goi la vé ndo). MCD do cac
nguyén nhan di truyén, nhiém tring hodc mach méau. C6 nhiéu loai MCD, dwoc phan loai
theo giai doan phat trién bj gian doan. Vi du: nh&n ndo (lissencephaly), 1 bat thwong
trong d6 ndo do cé sy hinh thanh cac hdi ndo va ranh nao thich hop, 1a hau quéa tw bat

thworng di tri cdia cac té bao than kinh.
MCD gay ra nhirng van dé gi?

Céc bién chirng so sinh cia MCD da dang va bao gébm déng kinh khéng dap trng diéu tri
thuéc, bai ndo, khé nuéi an, thiéu nang tri tué va cac bat thworng than kinh va hanh vi
khac.

MCD xay ra nhw thé nao?

MCD la két qua cla nhiéu nguyén nhan lién quan dén cac gen khac nhau va cac yéu tb
moi trreong.

MCD cé lién quan dén cac nhiém sac thé nhw thé nao?

Nhiém sac thé 1a noi lwu gitr DNA, cac nhiém séc thé khac nhau mang cac gen khac
nhau. Trong thap ky qua, da xac dinh dwoc moét sé lwong Ién va ngay cang tdng cac gen
gay ra MCD va viéc phat hién ching thudng can xét nghiém di truyén chuyén sau (goi la

gidi trinh ty toan b exome).
T6i c6 nén thwe hién thém cac xét nghiém néu con cua téi dwoc chan doan MCD?

Nhiéu thai phu s& chon thyc hién thém cac xét nghiém dé biét thém vé tinh trang cta bé.

Céc xét nghiém sn c6 tuy thudc vao noi ban thwe hién. Cac xét nghiém bao goém:

e Choc 6i dé tim kiém cac van dé trong cac nhiém séc thé, nhw cac dot bién don
gen. Tha thuat dwoc thwe hién bang cach lay mét lwong nhé nuwéc bi quanh thai
va danh gia cac té bao thai trong nuéc bi.

e Chup cong huéng tlr (MRI) rat co gia tri trong danh gia sy phat trién cta vé nao.
B4t clr khi nao siéu &m nghi ngd* MCD, MRI (néu c6 thé) nén dwoc thuc hién dé

bd sung cho cac phat hién trén siéu am.



e Hoi chan v&i chuyén gia y hoc bao thai, bac si than kinh nhi va nha di truyén hoc
la quan trong dé hiéu rd hon vé céc bién chirng tiém an cta phat hién nay én sy
phét trién cla bé.

Con t6i sé ra sao sau khi sinh ra?

Sau sinh, tré phai dwoc danh gia bdi bac si nhi va bac si than kinh nhi. Khuyén céo chup
MRI so ndo dé xac nhan céc biéu hién nghi nge trwdc sinh. Vi dong kinh thwong xay ra
v&i MCD nén c6 thé sé can dung thudc chéng déng kinh. Ngoai ra can theo déi sy phat
trién lau dai dé t6i wu héa sw phét trién cta bé va gidi quyét cac van dé dat ra vé phat

trién (nhw van déng, ngdn ngir va hanh vi).
Liéu MCD c0 tai dién khéng?
Néu MCD do nguyé&n nhan di truyén, c6 thé bénh sé tai dién. Nguy co nay cé thé dwoc

lwong gid nhd thwe hién cac xét nghiém di truyén cho me va b ctia bé, ciing nhw chup
MRI n&o cho bé me bé néu thay can thiét.
T6i nén héi nhirkng céu héi nao khac?

e CO0 xuét hién cac bat thwérng khac khong?

e CO thé thwc hién xét nghiém di truyén nao?

e Toi sé dwoc siéu am bao lau mot 1an?

e Phau thuat trong thai ky cé phai la mét lwa chon khéng?

e Sau sinh, c6 thé phau thuat cho bé & dau?

e Phuwong phap sinh nao duoc khuyén cao cho trworng hop cua toi?

e Toinén sinh bé & dau?

e Bé sé nhan dwoc cham séc sau sinh tdt nhat & dau?

e Toi co thé gap trwdc doi ngll bac s sé cham séc cho con t6i sau khi sinh khdng?
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