LOAN SAN XWPONG GAY CHET (Thanatophoric Dysplasia (TD))

T& théng tin ndy nham gitp ban hiéu Ching loan sdn xwong gay chét (TD) la gi, ban
can nhirng xét nghiém nao va y nghia cla viéc dwoc chan doan dbéi véi ban va con

ban.

Chirng loan san xwong gay chét (TD) la gi?

TD la m6t c&n bénh hiém gap anh huwdng dén sw ting trwdng va phat trién clia xwong
(loan san xwong), xay ra & 1 trén 20.000 dén 1 trén 50.000 tré so sinh. B&nh nay chd
yéu dwoc dac trwng bdi cac chi ngén, ngwe nhd (I6ng xwong swon), nép gap da du
thira, dau to twong dbi va tran dd. Sw han ché tang truéng cta 16ng ngwc dan dén phbi
kém phat trién va suy ho hép, dan dén tlr vong so sinh sém trong hau hét cac trudng

hop.

TD xay ra nhw thé nao?

TD la mét réi loan di truyén trong dé gen (mot phan nhé ctia DNA) kiém soat sy phat

trién clia xwong va cac md khac bj anh hwéng, dan dén (rc ché tang truwéng.

Nhirng xét nghiém nao t6i nén lam trong thai ky?

TD c6 thé dwoc nghi ngd trwdc sinh khi cac d4u hiéu nghi ngd dwoc nhin thdy trén siéu
am va c6 thé dwoc chan doan sau doé bang xét nghiém di truyén dwoc thwe hién trén té
bao thai nhi. Vi mét s6 d4u hiéu siéu am thay trong TD la phé bién dbi véi cac ching
loan s&n xwong khac, nén viéc kiém tra siéu am chi tiét phai dwoc thwe hién bdi bac si
c6 kinh nghiém va nhitng phat hién nay sé dwoc thdo luan véi nha di truyén hoc. Dé
chan doan xac dinh, ban sé& dwoc dé nghi thwc hién mot tha thuat xam Ian (choc dwdi

hwéng dan siéu am) dé I4y mau nhau thai hodc nwéc 6i.



Néu két qua siéu am goi y dén TD, viéc phan tich mau cé thé hwdng téi gen gay bénh
(FGR3). Néu céac dau hiéu khéng thé phan biét dwoc voi cac chirng loan san xwong
khac, mét nhém cac gen khac nhau cé thé dwoc kiém tra hodc mot nghién ctiru DNA

toan dién hon c6 thé dwoc thue hién, chang han nhw gidi trinh tw toan bd ving ma hoa.
Nhirng diéu can chu y trong thai ky?

Cha&m dut thai ky cé thé 1a mét Iwa chon vi ty 1& sdng sét sau khi sinh thap. Trong mét
sb truong hop, lweng nuwdc bi xung quanh em bé cé thé ting 1&n (da 6i), co thé dan
dén sinh non.

Can theo dbi kich thwéc dau cha thai nhi vi chu vi dau c6 thé tang 1én nghiém trong,
diéu nay co thé can tré viéc sinh né& qua dwdng &m dao an toan. Twong tw, vi tri cla
em bé c6 thé khoéng thuan lgi cho qua trinh chuyén da binh thwdng. Néu thai ky dwoc
tiép tuc, ban c6 thé khéng can theo dai tinh trang suy thai trong qua trinh chuyén da.

N6 cé y nghia gi v&i con t6i sau khi né dwoc sinh ra?

TD duwoc coi 1a mét tinh trang gay tlr vong so sinh. Kha néng séng sét sau khi sinh la
cwc ky hiém. Do dé, ban sé& dwoc cung cap lwa chon cham séc gidm nhe cho tré so
sinh, tranh cac nd lwc hoi strc va hd tro sw séng qua murc.

Liéu né cé xay ra lan nivra khéng?

Cac bac cha me c6 con bi bénh TD thwdng khéng c6 nguy co cao hon vé viéc dira con

twong lai ciia ho s& mac bénh twong tuw.

To6i nén héi nhirng cau hoi nao khac?

@ T6i co thé nhan duoc tw van di truyén khong?

@® Bao lau thi em bé sé dwoc siéu am lai?



@® Co nguy co sinh non khéng?

@ TOi co gap rui ro khi sinh thwdng qua dwdng am dao khoéng?
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