BENH TAO XUWONG BAT TOAN (Osteogenesis Imperfecta (Ol))

T& théng tin nay nham gidp ban hiéu Bénh tao xwong bét toan 1a gi, nguyén nhan gay

ra b&nh nay va y nghia cda viéc dwoc chan doan déi véi ban va con ban.

Bénh tao xwong bat toan (Ol) la gi?

Ol, con duoc goi 1a “bénh xwong dé gay”, 1a mot nhém céac rdi loan md lién két hiém
gap dan dén xwong dé gay. Tinh trang nay cé thé khac nhau rat nhiéu & nhirng nguoi
bi &nh hwdng va co lién quan dén gay xwong thudng xuyén, bién dang xwong, cham
phat trién va trong trwéng hop nghiém trong, cé thé dan dén chét trong tir cung hodc
ngay sau khi sinh. Cac loai Ol khac nhau dwgc phan loai dwa trén murc dé nghiém trong

cta bénh.

Ol xay ra nhw thé nao?

Ol thwong 1a két qua cua dot bién gen anh hwéng dén ciu tric hodc chirc ndng cla
collagen loai 1, mét thanh phan quan trong clia xwong. Da cé nhiéu gen khac nhau lién
quan dén Ol. Day |a mét tinh trang hiém gap co thé xay ra khoang 1 trong 10.000 dén
20.000 ca sinh. M&c du déi khi cac dot bién dwoc di truyén lai @ mot sd gia dinh nhat
dinh, nhwng nhiéu dét bién gen la két qua ctia nhirng sai s6t ngiu nhién maéi phat sinh

chtr khdng phai do cac yéu té co thé kiém soat dwoc.

Khi nao né dwoc phat hién?

Ol c6 thé dwoc phat hién soém & tuan thir 14 cda thai ky nhwng phd bién nhat duoc ghi
nhan lan dau tién vao thoi diém siéu am gidi phau thai nhi dinh ky vao khoang 20 tuan.
D4u hiéu phd bién nhat duwoc cha y dau tién 1a xwong dui ngan ciing nhuw xwong cong,
xwong mat khoang va tham chi la gay xwong. That khéng may, néu Ol dwoc phat hién
trong thdi ky bao thai thwong sé cé xu hwéng dan dén cac dang bénh ly nghiém trong
hon. Cac dang Ol nhe cé thé khéng dwoc phat hién cho dén giai doan tré nhé hoac

mudn hon.

T6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?



Nhiéu phu nir sé chon thwc hién nhidu xét nghiém hon dé biét thém vé tinh trang cta

em bé. Cac xét nghiém c6 san tuy thudc vao noi ban séng. Cac xét nghiém bao gém:

@ Siéu am thai - thuwong dwoc thwe hién & tat ca cac trvdng hop mang thai va la
mot phan clia cham soc tién san dinh ky d& xem xét gidi phau day du cla thai
nhi. Phwong phéap nay s dung “tiéng vang” clia séng siéu am dé xac dinh céac
céu tric ma khéng gay ra bat ky rii ro birc xa ndo cho me hoéc thai nhi.

@ Choc 6i — M6t cay kim dwoc dwa vao tui 6i d& hut ra mot lwong nhd chét 16ng
bao quanh thai nhi. Chét Idng nay chira vat liéu di truyén cda thai nhi va cé thé
duwoc xét nghiém dé xem liéu c6 dot bién gen lién quan dén Ol hay khéng.

@ Néu co thé, doi khi co thé thwe hién chup MRI dé& cung cép thong tin vé tinh trang
clia em bé. Qua trinh quét nay st dung tr tredng va séng vé tuyén manh dé tao

ra hinh anh chi tiét bén trong co thé. N6 khéng sir dung birc xa.

Nhirng diéu can cha y trong thai ky?

Ol dwoc chan doan trong thdi ky mang thai thwong lién quan dén cac dang bénh
nghiém trong hon. Cé thé cé sy suy gidm s phat trién téng thé cua thai nhi, cling nhw
s kém phat trién cta phéi. Ban sé tiép tuc dwoc siéu am thai thwéng xuyén trong subt
thai ky dé xac dinh mrc doé nghiém trong ctia bénh. Dwa trén sw phat trién ctia em bé,
sb lwong gay xwong va cac dau hiéu khac, cé thé cé kha nang Ol gay t&r vong cho thai
nhi.

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

Dang Ol nghiém trong nhét cé thé gay t&r vong trong thdi ky mang thai hodc ngay sau
khi sinh. Dang nghiém trong th& hai cé thé lién quan dén tinh trang khuyét tat nghiém
trong cla dira tré sdng sot. Ban sé gap cac chuyén gia vé thai ky cé nguy co cao va
bac si nhi khoa dé thao luan rd hon vé nhirng rii ro ca nhan cla ban va xay duwng ké

hoach tét nhat cho em bé, cho ban va gia dinh ban.

Liéu bénh nay cé xay ra lan niva khéng?



Nguy co tai mac bénh Ol phu thudc vao viéc nd cé lién quan dén gen di truyén hay

khéng. Tw van di truyén cé thé hd tro xac dinh nguy co tai mac trong twong lai va dwoc

khuyén nghi cho nhirtng ngudi cé tién st gia dinh mac bénh Ol hodc dwoc chan doan

Ol trong thai ky.

T6i nén héi nhirng cau héi nao khac?

Hinh anh cé giéng nhw Ol nghiém trong khéng?

Con t6i c6 kha nang sbéng sot khéng?

Con t6i sé ra sao sau khi dwoc sinh ra?

Kich thuwéc phdi nhw thé nao?

Toi sé dwoc siéu am bao lau mét 1an?

Toi nén sinh bé & dau?

Em bé sé dwoc cham séc tét nhat & dau sau khi chao doi?

Toi 6 thé gap trwdc doi ngli bac sT sé ho tro con tdi khi né chao doi khong?
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