THIEU SAN TIEU NAO (Cerebellar hypoplasia)
T thong tin nay giGp ban hiéu thiéu san tiéu ndo la gi, nhirng xét nghiém ban can vay

nghia cta viéc chan doan thiéu san tiéu nao déi véi em bé, ban va gia dinh.

Thiéu san tiéu nao la gi?

Tiéu ndo 1a mot cau trac quan trong nam & phia sau cGia ndo, ddm nhan chirc nang phdi hop
thdng bang va chuyén déng. Thiéu san tiéu ndo l1a thuat ngtr dwoc st dung khi kich thwéc
tiéu n&o cua thai nhi nhd hon so véi tudi thai. Bat thwong nay cé thé dwoc phat hién don doc
hodc la di kém vé&i cac bat thuwdng khac cha hé than kinh, di tat ndo, hdi chirng di truyén hodc

mot sb tdn thwong mac phai nhw xuat huyét ndo hay nhiém trung.

Thiéu san tiéu nao xay ra nhw thé nao?

Thiéu san tiéu ndo xay ra khi cé sw phat trién b4t thwong cla tiéu ndo do nguyén nhan di
truyén, hodc mac phai do bj pha hay hay bi can tré trong qua trinh phat trién. Tinh trang nay
c6 thé xuét hién mot bén ban cau tiéu ndo, mot bén va phan trung tam (con dwoc goi 1a “thuy
nhdng”) hodc toan bd tiéu ndo véi cac mirc dd nang cla bénh ly khac nhau. Néu chi cé bat
thwdng phan trung tam thi dwoc goi 1a thiéu san thuy nhdng va cé tién lwong bénh ly khac
biét. D6i khi thiéu san tiéu ndo la do xuat huyét bén trong tiéu ndo, nhiém trung bao thai hodc
thiéu mau bao thai ndng. Mét sé trwdng hop cé lién quan dén nguyén nhan di truyén (dot

bién nhiém sac thé hodc dot bién mot gen cu thé).

T6i can lam thém xét nghiém nao niva khéng?

Khi phat hién kich thuwéc tiéu ndo cda thai nhi nhd so véi tudi thai (dwdi bach phan vi thir 10),
can phai khao sat chi tiét hon vé cAu tric ndo, cling nhw cac co quan khac cda thai nhi.
Trudc hét, bac si sé chi dinh siéu am hé than kinh chuyé&n sau (siéu am nao thai nhi mét cach
chi tiét) cling nhw tw van di truyén. Néu can thiét va kha thi, bac si sé chi dinh choc i dé xét
nghiém di truyén thai nhi. Cac xét nghiém khac vé nhiém triung hodc déng mau sé dwoc can
nh&c tuy thudc vao két qua siéu am. Trong mot sé trwdng hop, cé thé can nhéc chup cong

hwéng tir thai nhi (MRI),, dac biét vao giai doan cubi thai ky.

Con toi sé ra sao sau khi bé chao d&i?
Biéu hién sau sinh cla tré céthiéu san tiéu ndo tuy thudc vao nguyén nhan chinh gay ra bénh

ly nay cling nhw c6 cac bat thwdng kém theo hay khéng. Néu chi cé béat thuwong don déc &



tiéu ndo, hau hét tré sé c6 van dé vé than kinh nhw rdi loan van déng tay chan khéi phat sém
& giai doan so sinh (dwoc goi 1a “that diéu”), yéu co va co thé biéu hién cham phat trién tam
than & cac mrc d6 khac nhau (xay ra & hon 60% trwong hop). Sw cham phat trién & mirc do
nang trong khoang 35% trwérng hop. Cac van dé xuét hién sau co thé ké dén nhuw réi loan
chuyén déng ctia mat, réi loan ngdén ngi¥ va thé tich ndo nhd. Néu biéu hién cta tré khong
x4u di theo thoi gian, tién lwong tré vé sau sé tét hon.

Khi di kém céac di tat khac, tré sé c6 nhiéu biéu hién [am sang nang né hon va két cuc sé phu

thudc vao tinh trang bat thwdng cac co quan khac.

Thiéu san tiéu nao c6 tai dién & thai ky tiép theo khong?

Dbi v&i cac trwdng hop thidu san tiéu nao do di truyén, nguy co tai dién & thai ky tiép theo sé
phu thudc vao viéc cé hay khéng loai rdi loan di truyén cla thai ky nay va viéc dot bién nay la
m&i phat sinh hay dwoc di truyén tlr cha va/hoac me. Néu bat thuwdng do thira mot nhiém sac
thé&, hau hét cac trwdng hop sé khong tai dién. Néu chi mat hodc 18p mét doan nhiém séc thé
thi s& cé nguy co tai dién. Khi c6 dot bién & mot gen cu thé, nguy co tai dién phu thudc vao
viéc cha me c6 phai la “ngw®i mang gen bénh” hay khéng. Néu cé, dét bién nay co thé dwoc
truyén cho méi thai nhi tiép theo v&i ty 1& khac nhau tuy theo loai bién thé gen. Trong trwdng
hop cha me mang dét bién gen (khde manh hodc c6 biéu hién bénh) thi nguy co tai dién co6
thé thay ddi tv 25% dén 50%. M6t sb trwng hop bat thuworng nguy co tai dién cé thé cé lién
quan dén gidi tinh cha thai nhi. Néu thiéu san tiéu ndo do nguyén nhan méc phai thi kha
nang tai dién la rat thap. Tuy nhién, do hau hét cac trwdng hop thiéu san tiéu ndo c6 nguyén

nhan di truyén nén viéc tw van di truyén 1a rat quan trong.

Toi nén héi nhirng cau hoéi nao khac?

- Day cob phai la trwdng hop thiéu san tiéu ndo nang khéng?

- C6 bét thwong nao khac & thai nhi khéng?

- Thiéu san tiéu ndo cé anh huwéng dén phuong thire sinh va thei diém chuyén da khéng?
- T6i s& dwoc siéu am theo di thai kybao 1au moét 1an?

- T6i c6 nén dwoc chuyén tuyén dén trung tdm chuyén sau dé danh gia thém va sinh con

tai day khong?
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