CHUNG LOAN SAN DIASTROPHIC (Diastrophic Dysplasia)

T& théng tin nay nham giup ban hiéu Chirng loan san diastrophic 1a gi, nguyén nhan

gay ra né va y nghia cua viéc dwoc chan doan dbi véi ban, con ban va gia dinh ban.

Chirng loan san diastrophic la gi?

Chirng loan san diastrophic la mét tinh trang dwoc dac trwng béi sy hién dién cla tay
va chan ngan, ban chan khoéo va ngon tay cai dang qua mirc (ngén tay cai thdp hon
va léch ra ngoai). C6 thé c6 van dé vé cot sbng, khe hd méi va vom miéng. Tré sinh ra
véi tinh trang nay co thé bi co clrng & chan va héng, viém khép khéi phat sém, sé thap
hon chiéu cao binh thwdng nhwng cé tri tué binh thwong. Ty 1& méc bénh nay la
1/100.000 ca sinh.

Chirng loan san diastrophic xay ra nhw thé nao?

Pay 1a mét bénh ly di truyén, trong dé ca cha l1an me thwdng mang gen bi 16i (gen
SLC26A2). Gen nay ma hoa mét loai protein can thiét cho sw phat trién cia sun va
chuyén déi né thanh xwong. Protein bi 16i nay can tr& sy hinh thanh sun binh thwong
va vi hau hét sun dwoc chuyén ddi thanh xwong trong thoi ky bao thai nén né ciing
ngdn can xwong phat trién binh thworng. Mét 16i trong gen nay ciing cé thé gay ra cac
dang loan san xwong nguy hiém hon, c6 thé dan dén thai chét lwu hodc t& vong rat

s&m sau khi sinh.

Di truyén cé lién quan dén chirng loan san diastrophic khéng?

C6, day 1a tinh trang di truyén 13n trén nhiém sac thé thuwong, do dé ca cha va me déu
phai mang gen bij 16i thi dra tré m&i bi anh huwdng. Cha me sé khéng biéu hién bat ky
triéu chirng nao néu ho la ngudi mang gen nhwng coé thé cé cac thanh vién khac trong
gia dinh cling méc bénh twong tw. Néu ban biét tién sir méc chirng loan san xwong

trong gia dinh minh, vui 16ng dé& cap diéu nay v&i ni¥ hd sinh hodc bac si clia ban.

T6i ¢6 nén lam thém xét nghiém nira khéng?



M6t sb thai phu cé thé chon thwc hién cac xét nghiém sau hon dé& cung cép cho ho
thém théng tin vé thai ky cling nhw cac 1an mang thai trong twong lai. Chuing c6é thé bao
gbm:

@ Choc 6i: phwong phap nay cé thé tim kiém cac van dé vé nhiém séc thé va cau
trac di truyén cla thai nhi, d&c biét 1a gen SLC26A2. Diéu nay lién quan dén viéc
lAy mot mau nhé dich bi xung quanh thai nhi bang cach dwa mét cay kim nhé vao
t&r cung cla ban. Néu ban cé tién st gia dinh méc ching loan san xwong hodc
ban da co mét dira con bi bénh trwdc do, ban co thé dwoc dé nghi sinh thiét gai
nhau khi thai ttr tudn 11 dén 14 tuan. Diéu nay bao gdm viéc ldy mét mau nho té
bao tr nhau thai, mau nay ciing sé& xem xét nhiém sac thé va gen cla thai nhi.

@ Viéc tw van di truyén véi mot nha di truyén hoc 1am sang c6 thé giup ban quyét
dinh xét nghiém di truyén nao 1a lwa chon tét nhat cho ban, va con cai trong
twong lai ctia ban cé thé bi &nh hwéng nhuw thé nao.

@ Phan tich mé hoc cla té bao da va xwong cua con ban sau khi sinh thwdng
dwoc danh riéng cho nhitng em bé c6 dau hiéu Chirng loan san diastrophic,
nhwng cac xét nghiém di truyén khéng twong quan. Diéu nay bao gém viéc 13y

mo6t mau nhd té bao da hodc xwong clia bé va quan sat ching dwai kinh hién vi.

Nhirng diéu can cha y trong thai ky la gi?

Trong hau hét cac trwodng hop, Ching loan san diastrophic dwoc phat hién tinh c&
trong qua trinh siéu @am dinh ky & tuan 20 cla ban. Sy xuét hién cla tay va chan ngan,
ban chan khoéo va ngén tay cai dang qua murc ddi khi cé thé khoé phan biét véi cac loai
loan san xwong khac. Siéu am thwdng xuyén va chi tiét cé thé gitp phat hién nhirng
bat thuworng khac, danh gia sy tang trudng cla thai nhi, phat hién sy tién trién cia co

cing khép va tang lwong nwéc bi.

Bénh nay c6 y nghia gi v&i con téi sau khi né dwoc sinh ra?

M6t sb tré cd nguc nhd, do do, co 25% kha nang tré tlr vong trong vai thang dau doi do
suy hé hap. Nhitng dra tré sbng sét trong nhirng thang dau tién thwéorng cé tién lwong
t6t. Chung sé& can vat ly tri liéu thwdng xuyén va cé thé la phiu thuat dé diéu chinh ban

chan khoéo va tinh trang co cirng, dé cé thé di lai va van déng binh thuwéng. Chung



ciing c6 thé can phau thuat sau nay vi co thé bj viem khép sém. Hau hét tré so sinh sé

bi viém tai ngoai ngay tir khi con nhd, diéu nay cé thé khién tai bi bién dang nhuwng

khéng &nh hwéng dén thinh giac. Cot sdng phia trén thwdng rat cong va thuéng tw khoi

nhwng néu khéng, c6 thé phai phiu thuat dé tranh chén ép tdy séng. Nhirtng dra tré

mé&c bénh nay sé cé chi sb théng minh binh thuéng nhwng cé chiéu cao thap hon muc

trung binh.

Liéu bénh nay cé xay ra & lan mang thai sau khéng?

Vi tinh chét di truyén nén nguy co bénh nay xay ra & thai ky sau la 25% néu ca bd va

me déu |4 ngwdi mang gen bénh. Nén tham khado y kién cta nha di truyén hoc trwdce khi

lén ké hoach mang thai lan nira dé ban cé thé dwoc théng bao day dd vé nhirng rii ro.

T6i nén héi nhirng cau héi nao khac?

C6 nhirng b4t thworng nao khéac trong co' thé con t6i?

Kich thwéc phdi nhw thé nao?

Cac ctr dong cta khép co binh thwdng khdng?

Mirc nudc bi co tang 1én khong?

T6i sé dwoc siéu am thwdng xuyén nhw thé nao?

T6i nén sinh bé & dau?

Khi nao t6i nén sinh bé?

T6i c6 thé gap bac si di truyén dé& noi chuyén vé ké hoach mang thai trong twong
lai cia minh khéng?

T6i c6 thé gap bac si So sinh, ngwdi sé cham soc con t6i khi né chao ddi khdng?
T6éi cé thé gap bac si Chinh hinh dé trao dbi vé phwong phap diéu tri cho con téi

sau khi sinh khong?
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