HOI CHUPNG GIAM TIEU CAU VOI BAT SAN XUONG QUAY

(Thrombocytopenia with absent radius syndrome (TAR))

T& roi nay nham gidp ban hiéu TAR Ia gi, ban can nhirng xét nghiém nao va y nghia

cla viéc dwoc chan doan ddi véi ban va con ban.

Hoi chirng TAR la gi?
Hoi chirng gidm tiéu cau véi bat san xwong quay (TAR) [a mét tinh trang di truyén hiém
gdp duoc dac trwng bdi sb lwong tiéu cau thap (t& bao mau giip cAm mau) va khéng

c6 xwong quay & ca hai cang tay.

Ho6i chirng TAR xay ra nhw thé nao?

Hoi chirng TAR gép & it hon 1 trén 100.000 ngui. D6 1a bénh ly di truyén I&n trén
nhiém sac thé thwédng, cé nghia la hoi chivng nay gay ra bdi gen bat thwong duoc thira
hwéng tlr ca cha 1an me. Gen bi &nh hwdng dwoc goi la RBM8A va né thuwong di kém

v&i viec méat doan nhiém sac thé sb6 1.

T6i ¢6 nén lam thém xét nghiém nira khéng?
Khi nghi ng& hoi chirng TAR trwéc khi em bé dugc sinh ra, cd ba xét nghiém cé thé
dwoc cung cip cho ban dé xac nhan tinh trang:

@ Sinh thiét gai nhau — Iy mau nhau thai bang cach dwa mét cay kim nhd qua
bung va t& cung vao nhau thai va thuc hién xét nghiém di truyén trén mau do.

@® Choc bi — 1y mét lwong nhé nwéc &i bang cach dwa mét cay kim nhd xuyén qua
thanh bung vao t&r cung va nwéc i bao quanh em bé. Nwéc bi chira cac té bao
da ctia em bé sau d6 dugc st dung dé xét nghiém di truyén.

@ Choc hut mau cubng rén - 1dy mau mau cda thai nhi tr day rén bang cach dam
mot cay kim nhé xuyén qua bung va thanh tlr cung vao day rén. Xét nghiém nay
dwoc thye hién dé kiém tra s6 lwong tiéu cau cla thai nhi. Hoi chirng TAR c6 thé
dwoc xac nhan néu sé lwong tiéu ciu gidm va cé nhivng bt thwong dién hinh &

canh tay trén siéu am.



Nhirng diéu can lwu y trong thai ky la gi?

Nén thwc hién siéu am thuwong xuyén dé loai trir cac bat thwong lién quan va theo doi
moi dau hiéu chay mau, dic biét 1a trong ndo cua thai nhi. Cac bat thuwong di kém
thwérng gap nhat 1a di tat than va tim. Ban cé thé duwoc khuyén sinh md thay vi sinh

thwdng vi diéu d6 sé lam gidm nguy co chdy mau ndo clia em bé khi sinh.

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

Mébi quan tdm chinh sau khi em bé chao ddi la nguy co chdy mau (xuat huyét) cé thé
nghiém trong va de doa tinh mang. Nguy co d&c biét cao trong ndm dau ddi, sau do
gidm dan khi s6 lwong tiéu cau tang lén mrc binh thwdng & tudi trwdng thanh.

Biéu hién nhe nhét ctia sb lwong tiéu ciu thap 1a chady mau cam va dé bj bAm tim. Cac
bién chirng nghiém trong nhéat la chdy mau trong ndo va cac co quan ndi tang khac. Sy
phat trién tri tué c6 thé bi anh hwdng & tré bj tdn thwong ndo do xuét huyét. Nguy co
chay mau cé thé giam bang cach truyén tiéu cau.

Di (rng stra bo 1a triéu chirng thwerng gap & nhivng ngwdi méc hdi chirng TAR va c6 thé
lam s6 lwong tiéu ciu tré nén téi t&é hon. Vi vay, nén tranh dung sira bd trong ché do an
ubng.

Van dé khac it lién quan hon |a sy bat thwdng clia canh tay (va ddi khi la chan) co thé
phai phau thuat. Cac van dé khac sé xay ra néu cé thém bat ky dau hiéu bat thwong

nao duoc phat hién trwdc hoac sau khi sinh.

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

Néu con ban bj anh hwéng b&i hdi chirtng TAR thi nén tw van di truyén. Ca ban va
chdng cutia ban sé dwoc kiém tra cac gen bi 16i va néu ban dwoc xac nhan 1a nguoi
mang gen thi c6 1 trong 4 co hdi sinh con lan sau mac hoéi chirng TAR. That khéng

may, khéng co gi c6 thé dwoc thuc hién dé phong tranh cho tinh trang nay.

To6i nén héi nhirng cau hoi nao khac?
@ T0i sé dwoc siéu Am bao l1au mot 1an?
@ Tabi co nhirng Iwa chon nao trwdc khi em bé chao d&i?

@ Co diéu gi cé thé lam dwoc cho em bé trwde khi sinh khéng?



@ T6i nén sinh con nhw thé nao va & dau?
@ Toi c6 thé gap doi ngii bac si sé hé tro con toi trwde khi chao doi khéng?

@ Con tdi c6 can phau thuat sau khi sinh khong?
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