BAT SAN SUN ( Anchondrogenesis)
T& thong tin nay gip ban hiéu bat san sun l1a gi, nguyén nhan gay ra né va y nghia cla

viéc chan doan bénh dbi véi ban, con ban va gia dinh ban.

Bat san sun la gi?

B4t san sun 1a mot nhém céc rdi loan hiém gap anh huwéng dén xwong ctia em bé. Cac
dac diém bao gdm t& chi bi ngan nghiém trong, xwong swdn ngan, bat thwong cot sébng
va cac bét thuwong vé xwong khac. Nhirng bat thwéng nay nghiém trong dén mdrc hau
hét tré so' sinh mac bénh nay sé chét lwu hodc qua doi ngay sau khi sinh do kho thé.
Cé 3 phan loai cua tinh trang nay (Loai IA, IB va Il), mdi loai do mét gen bj 16i khac nhau

gay ra va cé cac dic diém khac nhau.

Bat san sun xay ra nhw thé nao?

Day 14 bénh ly di truyén dwoc di truyén qua gen ctia cha me hoac xay ra dudi dang dét
bién mai (gen bi 16i) & tré. Loai IA la do 16i trén gen TRIP11, gen nay can thiét dé cac té
bao clia co thé quan ly mot sé protein sun. Loai IB & do van dé vé gen SLC26A2, gen
nay gilp sun phat trién binh thuwéng va chuyén dbi thanh xwong. Loai Il ¢6 lién quan
dén 16i trén gen COL2A1, ma héa mot loai protein rat quan trong trong sun. Tat ca

nhirng tinh trang nay c6 thé dan dén sy phat trién bat thuwéng ctia sun va xwong.

Di truyén c6 lién quan dén bat san sun khéng?

C6. Loai IA va IB Ia tinh trang di truyén l&n trén nhiém séc thé thwong. Didu nay co
nghia 1a ca bd va me déu mang gen dét bién (bi 16i); khi dira tré thira hwéng 2 ban sao
cla gen bi 16i (m&i ban sao t& cha va me) sé& bi anh hwéng b&i chirng loan san sun.
Cha me sé& khong c6 bét ky triéu chirng nao néu ho la ngudi mang gen bénh nhung cé
thé c6 cac thanh vién khac trong gia dinh cling mac bénh twong tw. Néu bat c ai trong
gia dinh ban c6 van dé vé xwong hodc sun lién quan dén chan tay ngan, thai chét lwu
hodc tré so sinh mat, vui ldng dé cap van dé nay vdi niv ho sinh hodc bac si cta ban.
Loai Il 14 di truyén troi trén nhiém séc thé thwong; tuy nhién, né thuéng dwoc gay ra béi

mot dot bién gen mdi & em bé (va khéng dworc di truyén tlr cha me).



T6i ¢6 nén lam thém xét nghiém nira khéng?

Mot s6 phu ni¥ ¢ thé chon thwe hién cac xét nghiém sau hon dé cé dwoc chan doan
xac dinh. Piéu nay cé thé gitp ban quyét dinh xem ban c6 muén tiép tuc thai ky hay
khong. Né ciing c6 thé hiru ich cho viéc 1ap ké hoach mang thai trong twong lai. Nhirng
xét nghiém nay bao gom:

e Choc 6i: phwong phap nay co thé tim kiém cac van dé vé nhiém séc thé va cau
trac di truyén cia em bé, dic biét la cac gen dwoc dé cap & trén. Tha thuat nay
lAy mét mau nhé dich 6i xung quanh em bé bang cach dwa mét cay kim méng
vao tlr cung cla ban.

e Néu ban co tién st gia dinh méc chirng loan san xwong hodc ban da cé mét dira
con bi bénh truéc do, ban c6 thé dwoc dé& nghi lAy mau gai nhau trong khoang
thoi gian ttr 11 dén 14 tuan cda thai ky. Tha thuat nay 1dy mét mau nhé té bao tor
nhau thai, m3u nay ciing cé thé danh gia nhiém séc thé va gen clia em bé.

e Néu ban chon xét nghiém di truyén cho em bé, viéc tw van véi nha di truyén hoc
lam sang cé thé gitp ban quyét dinh xét nghiém di truyén nao la tét nhéat cho ban
va viéc mang thai trong twong lai ctia ban cé thé bj anh hwéng nhw thé nao.

e Kham nghiém tt thi: Néu em bé cla ban qua doi trong bung me hoac ngay sau
khi sinh, ban cé thé can lam thém cac xét nghiém dé xac nhan chan doan. Diéu
nay cé thé bao gdbm chup X-quang xwong cla bé, nghién ctru chi tiét vé cac co
quan va phan tich mé hoc vé té bao da va xwong ctia bé dé tim kiém cac dac

diém dé&c trung.

Nhirng diéu can cha y khi mang thai l1a gi?

Trong hau hét cac trwdng hop, chirng bat san sun dwoc chan doan trong qua trinh siéu
am dinh ky luc 20 tuan hoac it phd bién hon 13 khi siéu am ldc 12 tudn. Vi nguc ctia em
bé rat hep nén ndé anh hwdng dén viéc nudt nwdc bi trong tlr cung, gay ra s tich tu qua
nhiéu nwéc 6i xung quanh em bé (da 6i). Diéu nay co6 thé khién bung ban cang hon,
khé chiu hon va cé thé gay chuyén da sém. Néu ban ngay cang cam thay kho chiu,
chuyén gia Y hoc Thai nhi c6 thé dé& nghi rat bot moét it nwéc 6i dw dé gidm bét cac triéu
chirng clda ban. Em bé cla ban c6 thé tién trién dén mét tinh trang goi la phu thai, bao

gdm suwng phu co thé va suy tim, do ap lwc qua mdc 1én tim trong mét 16ng ngwe rat



nhd. Diéu nay cé thé dan dén thai chét lwu. Ban s& dwoc yéu ciu siéu am chi tiét

thwdrng xuyén dé theo ddi strc khde cla bé.

N6 c6 y nghia gi véi con t6i sau khi bé dwoc sinh ra?

DPang budn thay, nhirng dira tré méc chirng bat san sun sé qua ddi trong bung me hodc
ngay sau khi sinh. Do d8, nhirng dira tré dwoc sinh ra con sbéng sé dwoc tao diéu kién
thodi mai (cham séc gidm nhe), nhwng sé khéng dwoc hoi stre tich cwe nhiéu hon mét
cach thwerng quy. Cac bac si sé sap xép dé ban gap bac si so sinh trwéc khi sinh dé

thao luan chinh xac nhirng gi sé lién quan.

Liéu né cé xay ra lan nivra khéng?

Trong bét san sun loai IA va IB, c6 25% (1 trong 4) kha n&ng trong mébi lan mang thai
trong twong lai sé bi &nh hudng bdi tinh trang nay. O loai Il, kha nang diéu nay xay ra
lan niva thwong la <1%. Tuy nhién, ddi khi, cac gen bi 16i co thé cu tra trong cac té bao
sinh sdn cta ban (trirng hoéc tinh tring), nhwng khéng tdn tai trong cac té bao cla
phan con lai cia co thé ban, lam tdng nguy co mac bénh. Nén tham khao y kién cuta
chuyén gia di truyén trwdc khi cé ké hoach mang thai lan nira dé ban c6 thé duoc tw

van day da vé cac nguy co.

To6i nén héi nhirng cau hoi nao khac?
e Co6 nhirng bat thuwerng nao khac trong co thé con t6i?
e Muirc nwdc bi o tang lén khéng?
e Con tbi co bi phu thai khéng?
e T6i sé& dwoc siéu am thwong xuyén nhuw thé nao?
e Khi nao t6i nén sinh con?
e Toi co thé gap bac si di truyén dé noi chuyén vé viéc mang thai trong twong lai
cla minh khéng?

e Toi co thé gap bac si so sinh, nguwdi s& cham séc con t6i khi bé chao doi khéng?
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