LOAN SAN NGOAI BI SUN (Chondroectodermal dysplasia)

T& théng tin nay gitp ban hiéu loan san ngoai bi sun |a gi, ban can nhirng xét nghiém

gi va y nghia cua viéc chan doan cho ban va con ban.

Loan san ngoai bi sun (Hoi chirng Ellis-Van Creveld) la gi?
Hoi chirng Ellis—van Creveld (EvC) la mét bénh xwong hiém gap vai ty 1é méc khoang
1/60.000. N6 dwoc dac trwng bdi chan tay ngan, xwong swdn ngan, bénh lun cé sau

ngén tay, mong, rang bat thuwdng va di tat tim bAm sinh.

Loan san ngoai bi sun xay ra nhw thé nao?

EvC la mét réi loan di truyén gay ra béi dot bién & nhiém séc thé sé 4, gan gen lién
quan dén loan san sun. Cai t&n loan san ngoai bi sun c6 vé 1a mét rdi loan tbng quat
anh hudng dén sy trwdng thanh cla qua trinh cbt hoa sun. Vi vay, dac diém chinh cla

héi chirng 1a sy bat thuwéng sun trong xwong va nhirng bat thworng & méng va rang.

Loan san ngoai bi sun dwoe xac dinh nhw thé nao?
Chéan doan siéu am trwéc khi sinh vé loan san ngoai bi sun cé thé nghi dén do phat
hién thay 16ng nguc hep, ban tay c6 sau ngén tay va tay chan ngan, cé thé dwoc xac

dinh trén cac dac diém X quang sau sinh.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?

O nhirng thai ky dwoc biét 1a c6 nguy co mac hoéi chirng EvC, siéu am nga am dao co
muc tiéu trong ba thang dau co thé gitp xac dinh thai nhi c6 di tat vi hoi chirng nay 1a
mot trong nhirng bat thwd'ng nghiém trong vé xwong lién quan dén d6 mo da gay day
trong luc siéu Am ba thang dau. Trong trwdng hop c6 khad nidng tai phat, chan doan

trwde sinh co thé thwe hién bang 1y mau nhau thai trong giai doan dau cda thai ky.

Nhirng diéu can Iwu y khi mang thai la gi?
Loan san ngoai bi sun ¢6 lién quan dén ty 1& cao cac trwdng hop 1dng ngwe hep trung
binh can dwoc phat hién bang siéu am tiéu chuan thyc hién vao ba thang gitra. Tl phat

hién nay sé goi y danh gia cac xwong dai, tim va tat cd ngoén tay va chan cia thai nhi.



N6 cé y nghia gi véi con t6i sau khi bé dwoc sinh ra?

Hoi chirng nay co ty 1é ti vong & tré so sinh & 50%, lién quan dén mdc dd nghiém
trong ctia chirng hep 16ng nguc va la hau qua cla ca cac van dé vé tim va hdé hap.
Nhirng tré sbng sét sé& co tri thdng minh binh thuwérng nhwng véc dang thip bé. Bat
thwong vé tim co thé duwoc diéu tri thanh céng sau khi sinh. Cac khiém khuyét vé rang
thwérng can phai thwe hién cac tha thuat chinh nha.

Ngoai ra, bénh nhan mac EvC can duwoc quan ly théng qua phwong phap tiép can da
chuyén khoa. D&c biét trong thoi ky so sinh, nhitng bénh nhan nay can diéu tri suy hé
hap va suy tim. Viéc kiém soat cac bién dang xwong ddi hdi phai theo ddi chinh hinh va
cac biéu hién & miéng can cd sw chu y tich cwe chuyén sau. Tién lwong di déi voi cac
van dé vé hoé hap trong vai thang dau ddi do hep Idng nguc va di tat tim. Diéu trj nén

dwoc bat dau cang sém cang tét dé dat dwoc két qua 1am sang tét nhat co thé.

Liéu né cé xay ra lan niva khéong?
C6 25% nguy co tai phat do bénh di truyén theo kiéu gen I&n.
To6i nén héi nhirng cau hoi nao khac?
e Bénh nay co gibng trwdng hop hep 16ng ngwe nang khéng?
e Tim c6 bj anh hwéng khéng?
e Phdi co thé Ion dén mrc nao?
e Toi sé dwoc siéu am bao lau mot 1an?
e Khi nao nén phau thuat?
e TOi nén sinh em bé & dau?
e Em bé sé dwoc cham sdc tot nhat & dau sau khi chao doi?

e T6i co thé gap trwdc ddi ngll bac sT sé cham séc con téi khi nd chao doi khéng?
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