PHO DI TAT MAT - TAI - COT SONG

(Oculo-auriculo-vertebral spectrum)

T& théng tin nay nham gidp ban hiéu thé nao |a phd di tat méat — tai — cot séng (oculo-
auriculo-vertebral spectrum), nhitng xét nghiém nao can lam va y nghia cla viéc chan
doan dbi v&i em bé cua ban.

Phé di tat mat — tai — cot séng (OAVS) la gi?

Tré bi OAVS thwdng cd nhiéu bat thuwérng khudn méat (miéng, mat, vom miéng, ham,
xwong gd ma), tai va cot sébng. OAVS con dwoc goi la chirng nhd nira mat (hemifacial
microsomia — HFM) hodc héi chirng Goldenhar (GS). Mirc d6 nghiém trong cla cac bat
thwong rat khac nhau tly theo tirng trwong hop va cé thé bao gébm cac van dé kém
theo & tim, than, phdi va hé than kinh. Tré so sinh cé cadm qua nhé c6 thé bi kho thé khi
sinh va can dwoc sinh tai mét trung tdm chuyén khoa.

Kha nang phat hién OAVS trong qua trinh siéu am hinh thai thwong quy nhw thé
nao?

R4t tiéc chi nhirng trwdng hop nang nhat ciia OAVS maéi cé thé dwoc phat hién khi siéu
am trudc sinh thwdng quy. Cac dau hiéu dién hinh 1a mot bén khuén mét nhé hon bén
kia, cam rat nhd, miéng rong hon binh thwéng, tai hinh thanh mét phan hoac khéng cé
hoan toan va bién dang cot sébng nhu veo cot sdng (Iéch sang moét bén cla cot séng).
Trong hau hét cac trwerng hop, nhirng bat thuweng chi anh hwdng dén mot bén co thé
va dbi khi ching c6 thé rat khd nhan thay.

OAVS xay ra nhw thé nao?

Nguyén nhan cla hiu hét cac trwong hop OAVS van chwa dwoc xac dinh. Thong
thwong, né xay ra & nhirng gia dinh khéng cé tién sir mac bénh nay. Trong mot sb
trwdng hop hiém, OAVS c6é thé dwoc di truyén tir cha me va tuan theo mé hinh gen troi
hodc 1an trén nhiém sac thé thwdng, nghia 1a néu cha hodc me mac OAVS thi méi dira
con cla ho c6 50% hodc 25% kha nang di truyén bénh twong tng. Tuy nhién, & hau
hét cac gia dinh c6 mét diva tré méc OAVS, kha nang dira tré khac sinh ra ciing méc
bénh twong tw 1a rat thap.

OAV lién quan dén bat thwong nhiém sac thé nhw thé nao?



Hau hét cac ca nhan mac OAVS déu cé sb lwong nhiém séc thé binh thuwong. Tuy
nhién, da c6 nhirng bao cao vé bat thwdng nhiém sac thé & bénh nhan mac OAVS, vi
vay cha me nén can nhéac Iwa chon xét nghiém nhiém sac thé dd (karyotype) truéc khi
sinh (hodc tham chi tét hon 1a microarray). Microarrays 1a cac xét nghiém di truyén co
thé phat hién cac bién thé DNA nhd hon so véi karyotype va do d6 cé thé cung cap
théng tin chan doan hivu ich & thai nhi cé nhiéu khiém khuyét vé cau trac.

T6i ¢6 nén lam thém xét nghiém khéng?

Siéu am 3D c6 thé hivu ich trong viéc chin doan cac bat thuwong trén khuén mat va MRI
c6 thé giup danh gia thém vé miéng va duong hd hap trén trong tredng hop OAVS
nang. Néu em bé cdé cam rat nhd, viéc kiém tra MRI tap trung vao miéng va dwong hd
hép trén cé thé giip nhém chuyén gia chu sinh (trwéc va sau sinh 28 ngay) danh gia
nhu ciu thwe hién tha thuat EXIT déi véi dwong thé. Day la mot kidu sinh né déc biét,
trong d6 em bé dwoc thd may trwdc khi cat day rén khdi nhau thai. Gibng nhw hau hét
tré so sinh mac nhiéu dj tat bAm sinh, hinh anh siéu am va MRI sé& dwoc thao luan voi
mot nhém chuyén gia, co thé bao gdbm chuyén gia y hoc ba me-thai nhi, nha di truyén
hoc, chuyén gia tai mi hong, bac si so sinh va bac si phau thuat thAm my.

Nhirng diéu can Iwu y khi mang thai la gi?

Néu em bé nubt nwéc 6i kho, ban cé thé cdm thdy bung minh Ién nhanh chéng vao
cudi thai ky. Sw tich tu nwéc 6i (da 6i) nay cé thé gay ra chuyén da sinh non. Trwéc khi
diéu nay xay ra, bac si c6 thé cbé gang dung kim rat ra mét it nwéc bi d& kéo dai thoi
gian mang thai va cho ban dung corticosteroid d& hé tro' phéi ctia em bé néu ban sinh
qua som.

OAVS c6 y nghia gi d6i v&i con téi sau khi né duoc sinh ra?

Hau hét tré so sinh mac OAV déu c6 tudi tho binh thuwéng va tién lwong tét. Béi vi mot
s6 bénh nhan mac OAVS c6 thé khé thd va kho bu trong giai doan so sinh sém, do d6
nhirng da tré nay nén dwoc sinh ra & mot trung tdm cé du kha nang cham soc tré so
sinh va c6 thé phau thuat néu can thiét. Co mét sd hoi chirng vé so méat ma cac dau
hiéu clia chung cé thé trung I&p véi OAVS, vi vay chan doan cudi cung chi dwoc dwa ra
vai ngay sau khi sinh trong hau hét cac trudng hop. C6 kha nang la hiu hét tré so sinh
mac OAVS sé phai phau thuat chinh stra nhiéu lan va theo d&i lau dai véi bac si tai mdii

hong, chinh hinh va nhan khoa.



Liéu né c6 xay ra lan niva khéng?

Ngoai nhirng trwong hop bat thwong, ndi tiéng dwoc bao céo trong y van, nguy co tai

phat 1a rat thap.

To6i nén héi nhirng cau hoi nao khac?

Bay co6 phai la mét trwong hgp OAVS nghiém trong khdong?

C6 thé chdm dut thai ky duwoc khong?

Téi c6 thé dat lich tw van v&i nha di truyén hoc dé hiéu rd hon vé y nghia cla
OAV khdng (con t6i cé thé gap nhirng bat thwdng ndo, con t6i sé trong nhu thé
nao va kha ndng nhirng dra con tiép theo cla toi lai s& mac hoi chirng nay)?

Toi nén sinh & dau?

Cham sdc tré so sinh sau sinh & dau tét nhat?

T6i c6 thé gap trwdc ddi ngil y té sé& cham sdc con t6i khi bé chao ddi khéng?
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