CHUNG LOAN SAN XUPONG PON SO (Cleidocranial dysplasia)

T& roi nay gitp ban hiéu chirng loan sén xwong don so

Chirng loan san xwong don so la gi?

Chirng loan san xwong don so la mot dj tat bAm sinh anh hwéng chi yéu dén sy
phat trién clia xwong va rang. Cac ddc diém chinh cla tinh trang nay la xwong don
bi giam san (rat nhd) hodc khong ¢ va sy trudng thanh cham cla hop so. Két qua
la, hai vai hep va déc, cé thé gdn nhau mét cach bat thuwéng & phia truwéc co thé, va
trong mot sé trwdng hop cé thé cham nhau & gitra co thé. Cac bat thwong vé ciu
tric so cling 1a dac diém cuda tinh trang nay va bao gém viéc cac khép so déng
cham va thép Ién hon binh thudng.

Chirng loan san xwong don so xay ra nhw thé nao?

Chirng loan san xwong don so chl yéu la do dot bién gen RUNX2. Sw thiéu hut
protein RUNX2 chirc nang sé can tré sw phat trién binh thuwéng clta sun, qua trinh
cbt héa cla xwong va hinh thanh rang, dan dén cac dau hiéu va triéu chirng cia
chrng loan san xwong don so.

Khodng 30% trwdng hop loan sdn xwong don so, khéng tim thiy dot bién gen
RUNX2. Nguyén nhan ctia nhirng treéng hop nay van chwa dwoc biét.

N6 dwoc chan doan nhw thé nao?

Chéan doan thuworng dwoc nghi ngd khi siéu am tam soat bat thwong dinh ky (khodng
20 tuan) mac du co6 thé nghi ng® tlr tuan thr 14. Dac diém nhéat quan nhét 1a bat
thwdng, khong c6 mot phan hoac toan bo xwong don. Cac phat hién khac it dac
trwng hon bao gdm: hinh dang hdp so hodc khoang héa xwong bat thwong. Trong
trwdng hop co tién st gia dinh thi xét nghiém tién san la kha thi.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém nao nira khong?

Viéc danh gia nén duoc thic hién béi mét chuyén gia vé Y hoc Thai nhi. Chan doan
chirng loan san xwong don so duoc thiét lap thong qua cac triéu chirng I1am sang va
X quang dién hinh cling nhw bang cach xac dinh mét bién thé gay bénh di hop tr
trong RUNX2. Vi vay, xét nghiém di truyén c6 thé dwoc dé nghi. Danh gia siéu am
bd sung nén bao gdm kiém tra chi tiét tat ca cac co quan khac.

Cé bat thworng lién quan nao khéng?

Nhirng nguoi bi anh hwéng thwdng thap hon cac thanh vién khac trong gia dinh ho
& cung do tudi. Ho ciing cé thé cé ngdn tay ngan, thon va ngén tay cai rong, ban
chan bet, chan cong hoac dau gbi khuyu xudng, xwong ba vai ngan va veo cot séng.

Ho co6 thé bj gidm mat dd xwong va bénh lodng xwong. Phu nir mac chirng loan san



xwong don so c¢d nguy co cao phai mé 4y thai khi sinh con, do xwong chau hep
ngdn can dau thai di qua. Nhirng bat thwdng vé réng la rat phé bién. Ngoai cac bat
thwéng vé xwong va réng, chirng loan san xwong don so cé thé biéu hién bang méat
thinh lwc va dé bj viém xoang va tai. Tré so sinh mac bénh nay cé thé bi cham phat
trién nhe cac ky nang van déng, chdng han nhuw bod va di, nhwng tri théng minh
khong bi anh hwéng.
Tién lwong l1a gi? Con toi sé can diéu tri gi?
Mot sé nghién ctru da bao cdo rang tudi tho dwérng nhw 14 binh thwong déi voi
nhi*ng ngudi mac chirng loan sén xwong don so.
Sau khi sinh, néu khiém khuyét so nghiém trong thi dau can dwoc bao vé khdi chan
thwong ndng; mi bao hiém cé thé dwoc str dung cho cac hoat ddéng cé nguy co cao.
Phdu thuat thAm my ving tran va xwong don cé thé dwoc xem xét. Néu mat do
xwong dwdi mirc binh thwdng, nén can nhac diéu tri bang cach bd sung canxi va
vitamin D. Diéu trj dw phong lodng xwong nén dwoc bat dau ngay tir khi con tré. Cac
thG thuat nha khoa la phé bién va liéu phap ngén ngi cé thé dwoc yéu cau trong
thdi gian diéu tri nha khoa. Diéu tri tich cwc cac bénh viém xoang va tai gitra 1a bat
budc. Cudi cung, viéc theo ddi nhivng phu ni¥ bi &nh hwéng trong thi ky mang thai
sé xac dinh phwong thirc sinh né.
Liéu né c6 tai phat khéng?
Tinh trang nay dwoc di truyén theo kiéu gen troi trén nhiém sac thé thuong, co
nghia 1& mot ban sao cia gen bj thay dbéi trong méi té bao la di dé gay ra réi loan.
M6t s ca nhan bj anh huéng thira hwdng dét bién tr cha hodc me bi anh hwéng.
Thoéng thwdng cha me bj anh hwédng nhe va trong mét sb trwdng hop trwdc dé chwa
dwoc cdng nhan la mac chirng réi loan nay. Céac trworng hop khac la do dot bién gen
m&i. Nhirng trwdng hop nay xay ra & nhitng ngudi khoéng co tién st réi loan trong
gia dinh ho. Vi vay, nguy co tai phat phu thudc vao tinh trang mang mam bénh cla
cha me. Trong trwdng hgp cha me bi anh hwdng, nguy co tai phat la 50%. Trong
nhirng trwedng hop méi xay ra, nguy co tai phat la rat thap.
Toi nén héi nhirng cau héi nao khac?

e T&i c6 nén lam thém xét nghiém nao nira khéng?

e Co thém bat thuwerng ndo niva khdng?

e Cac bat thuong vé xuwong khac da duoc loai trir chwa?
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