TAT KHONG MUI (Nose Arhinia)

T& théng tin ndy nham gitp ban hiéu thé nao 1a Tat khéng mii (Nose Arhinia), nhivng
xét nghiém nao can lam va tat khéng mii s& anh hwédng dén ban va con ban ra sao.
Tat khong mii la gi?

Tat khéng mdi 1a mét chirng rdi loan phat trién mii cwe ky hiém g&p. Mi bi thiéu hoan
toan hodc mét phan (hemi arrhinia) khi méi sinh. Vung mii phang va chac khi s& nan
mac du c6 thé cé nhirng duweng g& nhé hodc thay dwoc phan cubi 16 mii so khai.
Trong phan I&n cac trudng hop, ham trén nhd, hé thdng éng 1& (dng d& dan nwédc mat)
va xoang bj thiéu hodc phat trién kém. Tat khong mii thwéng lién quan dén bat thwdng
vé mét hodc tai hoac c6 thé lién quan dén cac béat thuworng khac clia khudn mét, hop so
hoac nao.

Hoi chirng nay xay ra nhw thé nao?

Do s6 lwong ca bénh con it nén rat khd dé& xac nhan nguyén nhan chinh xac cla rdi
loan hiém gép nay. Hau hét cac trudng hop xay ra 1& t& va ngau nhién. Tat khéng mii
c6 thé két hop véi bénh ndo that duy nhét (holoprosencephaly), mét tinh trang ma trong
doé ndo khong thé tach thanh hai ban cau. Trong tinh trang nay, tién lwong thwong rat
x4u va thudng coé bat thuwong vé di truyén.

Tat khéng mii cling cé thé 18 mot phan cla hdi chirng Bosma arhinia microphtalmia
(héi chirng BAM). Trong tinh trang nay, Tat khéng mii cé lién quan dén tinh trang mét
bat thwdng: mat nhé hodc khéng cé méat va suy sinh duc (cac mé sinh san kém phat
trién va gidm san xuét cac hormone dinh hwéng phat trién gidi tinh). Hoi chirng nay xay
ra do dot bién gen trén nhiém séc thé sé 18.

To6i ¢6 nén lam thém xét nghiém khéong?

Ban nén hdi xem siéu am thai nhi chuyén sau/nang cao trong thai ky cé thé dwoc thuc
hién dé& phat hién cac di tat khac hay khong. Nén tham khao y kién cta chuyén gia di
truyén néu cé nhitng bat thuwdng khac kém theo dac biét 1a & ndo. MRI ¢c6 thé hiru ich
dé xac nhan hoac xac dinh rd hon cac bat thweng & mét, hdp so hodc nao.

Ban c6 thé dwoc dé nghi thwe hién xét nghiém xam 1an (choc 6i: dwa kim vao budng bi
cda thai dé 1ay nwéc i lam xét nghiém) dé phat hién hoac loai trir mot sd bat thuweng di

truyén. Choc 6i c6 nguy co' nhd gay say thai nén moét sd phu niv lwa chon khéng thuc



hién vi s mat con. Khéng phai tat ca cac hdi chirng déu cé thé dwoc chan doan bang
cac xét nghiém di truyén (nhw choc 6i) va khong phai tat ca cac dj tat déu cé thé nhin
thdy dwoc trén siéu am. Tuy nhién, khi khéng thdy c6 dau hiéu bét thuwéng nao khac
trén siéu am va xét nghiém xam lan cho két qua binh thwéong thi rat co thé day chi la
Tat khéng mii don déc.

Nhirng diéu can Iwu y khi mang thai la gi?

Déi khi tré bj Tat khdng mii ¢6 lwong nwdc 6i nhiéu hon trong thai ky, cé thé 1a do tré
gap van dé vé nuét. Tinh trang nay dwoc goi la da 6i. N6 co thé lam céng t& cung qua
nhiéu va gay chuyén da sém trwdc ngay du sinh. Biét trwdc diéu nay, bac si hodc niy
ho sinh cla ban c6 thé giup gidm nguy co sinh non. D6 la ly do tai sao hau hét cac
chuyén gia sé& khuyén ban nén kiém tra siéu am thuwéng xuyén, it nhat 4 tudn moét 1an.
Tat khong miii cé y nghia gi v&i con téi sau khi né dwoc sinh ra?

Nhin chung, tién lwong tét dbi véi tré bi Tat khong mii don doc. Mot sb tré gap van dé
vé thé hodc ubng ngay sau khi sinh vi khéng cé mii. Nhitng em bé nay cé thé can thé
oxy hodc dat éng dé hé tro hoé hap. Do dd, nén thao luan vé dia diém sinh con véi bac
si cta ban.

Viéc cho an qua éng thuwdng la can thiét vi thé va bu ddng thoi [a mot van dé khé khan
déi véi nhirng tré nay. Hon nira, nén kiém tra thj giac va thinh giac. Két qua thdm my
cla viéc tai tao miii sé khac nhau & méi tré. Nhiéu trwéng hop can phai chinh nha (nan
chinh rang)/ hd tro ngdn ngir.

Néu Tat khong mdii Ia mét phan cta hdi chirng khac, em bé cé thé gép nhiéu van dé
hon sau khi sinh. N&i chung, tién lwong kém dbi vai tré mac bénh ndo that duy nhat .
Khi Tat khéng mii 18 mét phan cta hodi chirng Bosma, tré sé can dwoc diéu tri bang
hormone b&i bac si ndi tiét nhi khoa (bac si chuyén vé rdi loan noi tiét t6) dé co thé
bwédc qua tubi day thi. Néu khong co bat thudng ndo kém theo thi tri théng minh cla tré
thwong binh thwong.

Liéu né c6 xay ra lan niva khéng?

Nguy co Tat khéng mii don doc sé xay ra lan niva |a rat thap. Néu Tat khong mii co
kém theo cac bat thworng khac thi nguy co' c6 tai dién tuy thudc vao loai bénh ly kém
theo va viéc tw van v&i chuyén gia di truyén cé thé hiru ich trong viéc phan loai van dé

nay.



T6i nén héi thém nhirng cau héi nao khac?

Pay c6 gibng nhw mot dang Tat khédng mii (hoan toan hay mét phan) khong?
C6 thay nhirng bét thuwérng ndo khac khéng?

Xét nghiém xam lan cé dwoc khuyén céo khéng?

Lwong nwéc 6i la bao nhiéu?

Toi sé dwoc siéu am bao lau mét 1an?

Toi nén sinh & dau?

Em bé sé& dwgc cham soc tot nhat & dau sau khi chao doi?

T6i co thé gap trwde ddi ngii bac s sé cham soc con tdi khi bé chao doi khdng?
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