LOAN SAN LONG NGU'C GAY NGAT (Asphyxiating Thoracic Dysplasia)

T& théng tin ndy nham giup ban hiéu loan san 16ng ngwc gay ngat (Asphyxiating
Thoracic Dysplasia) 1a gi, nhitng xét nghiém nao can lam va y nghia cla viéc chan
doan dbi v&i con cda ban.

Loan san 16ng ngwc gay ngat la gi?

Day |a bénh di truyén dac trwng béi 1dng ngwe thai nhi rat nhé va gidm sw phat trién cla
phdi. C6 ba loai: loai | gay t&r vong do gidm sa&n phdi nghiém trong; loai Il va llI thi 1dng
ngwc it bi anh hwéng hon va chirc nang phéi dwoc duy tri. O loai Il va lll, tré so sinh c6
thé séng sét nhwng cling c6 thé xuét hién cac bién chirng vé than va gan sau nay. Viéc
phan loai khac nhau dwa trén danh gia truéc sinh vé 1éng nguc va phdi cda thai nhi.
Loan san l6ng ngwc gay ngat xay ra nhw thé nao?

Do khiém khuyét & cac gen: CEP120, CSPP1, IFT80, IFT140, IFT172, TTC21B,
WDR19, WDR34, WDR60 va DYNC2H n&m & nhim séc thé sé 15. Cac gen nay anh
hwéng dén chirc nang cla 16ng mao cla té bao va do do6 cé thé anh huwdng dén cac co
quan khac nhuw than va gan.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?

Can siéu am thwong xuyén dé danh gia sy phat trién cta phdi, chup X-quang sau sinh
dé danh gia thém cac xwong khac. Phan tich nwéc 6i cé thé giip chan doan nhwng
khéng phai trong tat ca cac trudng hop vi mot sd gen lién quan dén loan san 16ng nguc
gay ngat van chwa dwoc phat hién. Mirc do nghiém trong cua tinh trang nay dwoc xac
dinh dwa trén hinh &nh siéu &m cla Idng nguc, phdi va cac chi.

Nhirng diéu can lwu y khi mang thai la gi?

Néu kich thwéc ciling nhw sy phat trién cta 16ng nguwc va phdi theo mét ty 1& hop ly thi
tré so' sinh méc chirng loan san Idng ngwc gay ngat cé thé sbng sét. Tinh trang xwong
cla céac chi cling can dwoc danh gia.

Y nghia gi d6i véi con toi sau khi dugc sinh ra?

Tré so sinh mac chirng loan san 16ng nguc gay ngat loai | s& bj tdng ap phdi nang va
thiéu san phoi.

Tré so sinh thudc loai Il va Ill cé dau hiéu thiéu san phdi nhe hon va cé thé séng sét,

nhwng can danh gia chic nang than va gan dinh ky. Ngoai ra can danh gia bang X-



quang va theo dbi sw phat trién clia tt ca cac chi. Pa c6 mot sd bao céo vé cac ca
phau thuat st dung thanh chdng titan & m& roéng 16ng ngwc thanh céng & tré so sinh
bi anh huwdng nang.
Liéu tinh trang nay cé xay ra lan niva khéng?
Néu ca cha l1an me déu mang gen bénh thi tinh trang nay c6 thé tai dién & l1an mang
thai sau (nguy co 25%).
T6i nén héi thém nhirng cau héi nao khac?
e Bénh Iy loan san 16ng nguwc gay ngat ctia con t6i 1a don doc hay kém theo bét
thwdng nao khac?
e Loai nao?
e To6i co nén lam thém xét nghiém gi khac khong?
e Long nguc va phdi phat trién nhuw thé nao?
e Co thé phau thuat sau sinh khéng?
e T6inén sinh & dau?
e Em bé sé dwoc cham séc tét nhat & dau sau khi chao doi?
e Toi co thé gap trwdc dodi ngl bac si sé& cham séc con tdi sau khi bé dwoc sinh ra
khong?
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