HOI CHUNG DPA NGON- XUWONG SUON NGAN (Short rib polydactyly

syndrome)

T& théng tin nay giup ban hiéu vé hoi chirng da ngén-xwong swon ngén (SRPS),

nguy&n nhan va hau qua anh hwdng dén ban, thai nhi va gia dinh cta ban.
Hoi chirng da ngén- swén ngan la gi?

Hoi chirtng da ngén- xwong swon ngan(SRPS) 18 mot nhém béat thwdng hiém gap
(2,5-3,3 trwdng hop trén 10.000 ca sinh) cla béat thworng xwong gay chét déc trung
b&i 16ng ngwe nhd, xwong xwong swdn ngén, chan tay ngan va da ngon (dw ngén)
cung cac bat thwdng ndi quan khac. Mac du thwong hién dién, tinh trang da ngon co
thé bj bo sot.

Hoéi chirng da ngén-xwong swén ngan xay ra nhw thé nao?

SRPS duoc coi 1a mét phan clia mot nhém Ién cac bat thudng xwong di truyén,
duoc lien két véi cac dot bién gen. SRPS dwoc coi la mét trong nhirng tinh trang
nghiém trong nhat, gan nhw gay t& vong trong hau hét cac trwéng hop, trong khi cac
bénh ly hé xwong- 16ng chuyén (mét ciu tric cta té bao tham gia vao van dong té

bao) khac khéng phai lic nao ciing gay tir vong.
Lam thé nao dé chan doan?
Chén doan trwdc sinh cé thé dwoc nghi ngd khi siéu am phat hién tam chiéng sau:

1. Ngan chi (chan tay ngan)
2. Xwong swdn ngan va 1éng nguc nhd

3. Da ngodn (khdng phai luc nao cling phat hién duorc)

Tang khoang sang sau gay hodc nép gap da gay, phu da toan than, tran dich 6
bung, (dich dwgc hinh thanh trong khoang nam gitra thanh bung va cac co' quan ndi
tang) hodc phu thai (tich tu dich nhiéu hon mét vj tri trong co thé) thworng dwoc ghi

nhan trong cac trwd'ng hop ciia SRPS.

N6 dwoc phan loai nhw thé nao?



C6 bbn loai SRPS, bao gbm

@ Hoi chirng Saldino Noonan (SRPS loai 1) Ia tinh trang hiém va nghiém trong
nhat cia SRPS. Ngoai cac dic diém dac trwng ctia SRPS, chiéu dai ctia chan
tay bi ngén nghiém trong, v&i xwong mac (mét trong 2 xwong cang chan) rat
ngan hodc khéng cé xwong mac. O cot sbng, cac xwong sbéng va xuong
chau (xwong hong) rat nhd 1a déc trwng. Cac di tat tim bam sinh, st moi va
h& ham éch, bat thwdng éng tiéu hoa, than va hé niéu duc ciing ¢6 lién quan
vOi hdi chirng nay

@® Ho6i chirng Majewski (SRPS loai Il) dwoc dac trwung bdi xwong chay (mot
trong hai xwong céng chan) cé dang hinh & van va ngén (ngén hon ca xuong
mac), doi khi khéng cé xwong chay bén canh cac dau hiéu dién hinh thwéong
gap nhw xwong swdn ngan va chan tay ngan. Cac di tat kém theo anh hwéng
dén dwdng hd hap, phdi, than, tiéu hoa, sinh duc va ndo ciing cé thé ddng
hién dién.

@ Hoi chirng Verma-Naumoff (SRPS loai lll) I loai phd bién nhat va dwoc coi 1a
mot bién thé nhe clia SRPS loai |, dwoc ddc trwng bdi cac dac diém SRPS
dién hinh (xwong swén va chan tay rat ngén, da ngén tay nhwng khéng phai
lubn dwoc phat hién). Twong tw, cac di tat khac nhw sit méi héd ham éch,
hodc céac dij tat than, tiéu hda, tiét niéu, ndo va/hoac tim cé thé déng hién dién.

@ Hoi chirtng Beemer-Langer (SRPS loai V) twong tw nhuw SRPS loai Il vé mét
lam sang, dwoc ddc trwng bdi xwong swon ngan, chan tay ngan, nhung
xwong chay it ngén hon, véi xwong dai cong, dac biét la & cac xwong canh
tay. Dw ngdén hiém khi hién dién trong bién thé nay. St méi hé ham éch, phu
thai, tran dich 6 bung, dau to va cac di tat ndo ciing la nhirng biéu hién dac
trwng, mac du it phd bién hon so véi SRPS loai |l.

@ SRPS loai V méi day da dwoc dé xuat, twong tw nhuw SRPS loai Il véi mot sb

béat thworng xwong khac kém theo
T6i c6 nén lam thém bat ky xét nghiém nao khac khéng?

Danh gia nén dwoc thwc hién béi mét chuyén gia Y hoc bao thai. Danh gia thém
bang siéu am nén danh gia chi tiét tAt cd cac co quan khac, vi cac di tat kém theo

gay anh huéng dén tién lwong cho thai nhi ciing thuwéng hién dién.



Tién lwong cua tinh trang nay nhw thé nao?

Trong khi SRPS loai | va Il dwgc coi la nghiém trong va gay tr vong trong giai doan
bao thai, SRPS loai lll c6 thé dwoc xem xét 1a mdt bién thé nhe hon, vai it di tat cta

cac co quan khac hon.
Liéu n6 c6 xay ra lai khéng?

SRPS di truyén theo kiéu ddng hop I&n (c& hai b6 me déu phai la nguw®i mang gen

lan) v&i nguy co tai phat la 25%.
Nhirng cau héi khac téi nén hai la gi?

@ T6i co nén lam thém bat ky xét nghiém nao khac khéng?
@ Co djtat nao kém theo khéng?

@ Cac bat thwong hé xwong khac da duoc loai triy chwa?



