THAN DA NANG THAI NHI (Fetal Polycystic Kidneys)

Bai viét nay nham giGp ban hiéu than da nang thai nhi la gi,
ban can nhitng xét nghiém nao va y nghia cla viéc chan
dodn déi vdi ban, con ban va gia dinh ban.

Than da nang thai nhi la gi?

Than da nang |a mdt bat thuong hiém gdp cé thé anh
huwdng dén em bé trong tl&r cung. Trong tinh trang di truyén
cu thé nay, than cla thai nhi to ra va tdng sang trén hinh
anh siéu &m do c6 nhiéu u nang nho chira day chat 16ng.
Chilrc nang than thuong bat thudng, véi sy suy gidm dan
chirc ndng than. Théng thudng, ca hai qua than déu bi dnh
hudng, do d6 tién lwgng bénh phai than trong.

Cé hai loai bénh vai cac phuong thire di truyén khac nhau,
loai trdi va 13n. Dua vao thoi diém khdi phat bénh, cé cac
dang khac nhau: dang trudc sinh, dang so sinh, dang tré so
sinh va dang thiéu nién.

Théan da nang xay ra nhu thé nao?

Loai bénh than da nang di truyén theo gen trdi xdy ra &
khoang 1 trén 20.000 tré so sinh, trong khi loai bénh ldn xay
ra & khodng 1 trén 1000 tré sinh séng. Nguyén nhan Ia do
bat thuwong vé di truyén (gen bj 16i). Diéu d6 c6 nghia la cb
16i trong truyén dat théng tin DNA trong t& bao. Mdi thong
diép clla DNA duwoc goi la mot gen. Mdi ching ta déu thira
huwdng gen tlir cha me. Ching cung cip cho co thé chung ta
nhitng chi ddn dnh hwdng dén ngoai hinh, sttc khde va hanh



vi clia ching ta. N6i chung, mdi ngudi ¢ hai ban sao cua
mdi gen. Mot ban dwoc thira hudng tir me va ban kia tir
cha.

Than da nang xay ra do dot bién cta gen c6 tén PKHD1. Gen
nay chiu trdch nhiém san xudt mét loai protein goi 13
fibrocystin hodc polyductin, dugc cho 13 cé lién quan dén
sy hinh thanh va duy tri ciu trac hinh 8ng trong 6ng than. O
loai gen trdi, modt ban sao gen khiém khuyét du dé biéu
hién bénh, trong khi & loai gen ldn, ca cha va me déu phai
mang gen khi€m khuyét va khi mang thai thi 1/4 khd nang
con ho mac bénh.

T6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?

Than da nang cé thé dugc chin doan trudc khi sinh bang
cach xét nghi@ém DNA |y tlr thai nhi théng qua choc 8i sau
tuan th 15 cda thai ky (hodc sinh thiét gai nhau - CVS trong
khodng tir tuan th& 11 dén tuan 14 cla thai ky). Ap dung
nhitng phwong phap nay, ching tdi thu thap cac té bao tur
nuwdc 8i hodc tir nhau thai va ching téi kiém tra DNA bén
trong ching. Nhitng phuong phdp nay duoc st dung cho
nhirng trwvong hop mang thai cé nguy co cao, nhu nhirng
tré so sinh bj anh huwdng trudc dé. Xét nghiém di truyén
(xét nghiém mau) cling phai duoc thuc hién déi véi cha me.

Nhirng diéu can lwu y khi mang thai la gi?

Than da nang cé thé bi nghi ngd qua siéu 4m trong thai ky.
Tuy nhién, d3c diém siéu am khdng phai lic nao ciing rd



rang, do d6, chan doan phai duvoc xac nhan thdng qua xét
nghiém DNA va hodc danh gia sau khi sinh. Khi chirc nang
than trd nén bat thudong, nudc i s& gidm dan va bang
quang cla thai nhi khéng quan sat duoc trén siéu am. Tinh
trang nay duwoc goi 1a thiéu &i va chd yéu gdp & thé di
truyén lan.

Tién lugng gan chd yéu phu thudc vao lvong nuéc 6i va
tinh trang thiéu 6i nang cé tién lvong cuc ky xau do phdi
kém phat trién va suy than. Nhitng trudng hop cé lvong
nuwdc 6i binh thuwong sé tién trién thanh bénh than sau nay,
thudng 1a truwde tudi trwdng thanh. Cling cé kha ning em
bé cé thé chét trong tlr cung va trudc khi sinh. Trong loai
bénh chi€ém wu thé, tién lwong thuan loi hon.

NG c6 y nghia gi v&i con toi sau khi dwgc sinh ra?

Tién lvgng gan chi yéu phu thudc vao lugng nuwdce 6i. Thai
nhi bi anh huwdng bdi kiu gen 13n trudc khi sinh lién quan
dén tinh trang thiéu nuwdc 6i tram trong (thiéu &i) cé tién
lwvong cyc ky xadu do phdi kém phat trién va suy than.
Nhitng trudng hop cé lwvong nwdce 6i binh thudng sau nay
s tién trién thanh bénh than giai doan cudi can ghép than,
thuwong 1a trwdc tudi trudng thanh. Ho cling cé thé biéu
hién cdc bién chirng lién quan dén xo gan va can ghép gan-
than két hop.

Hién tai, khéng cé phwong phap diéu tri trudc sinh nao va
viéc chdm dirt thai ky [a mot lwa chon. Déi vai loai bénh di
truyén tréi, tién lwong tét hon. Cac bién chirng & thoi tho



3u bao gdm tang huyét ap va protein trong nudc tiéu, bénh
nhan cé thé can liéu phdp thay thé than (loc méau) vao mot
thoi diém nao dé trong cudc doi trwdng thanh cda ho. Chan
doan va diéu tri sém bang cdc liéu phap mdi cé thé tri hoan
s khéi phat cla suy than va cac bién chirng lién quan dén
tang huyét 4p.
Liéu né cé xay ra lan nira khdng?
O thé 13n, do nguyé&n nhan co ban 1a do gen 13n bj 16i nén c6
25% nguy co tai phat (c& 4 truong hop thi cé 1 trwong
hop). O thé troi, do nguyén nhan co ban 13 16i gen trdi nén
nguy co tai phat 1a 50% (1 trong 2 trwdng hop). Diéu nay cé
thé& dugc phat hién sém trong Ian mang thai tiép theo bang
thi thuat xam lan.
Toi nén héi nhirng cdu héi nao khac?
@ Day cb phai la moét truong hgp nang clda bénh than
da nang?
@® CO6 dau hiéu nao khdc ngoai than bj dnh huédng
khong?
@ C6 cach nao dé chac chan vé chan doan?
@® Theo ddi thai ky nhu thé nao?
@® C6 phuong phap diéu tri nao trong thoi ky mang
thai khéng?

@ T6inén sinh & dau va khi ndo?

Em bé sé dugc cham séc gi sau khi chao doi?

@ T06i co thé gdp chuyén gia di truyén duwoc khong?



@ T6i co thé gdp bac si chuyén khoa than dwoc khéong?
@ Toi c6 thé gdp doi ngii bac si sé hd tro con toi trwdc
khi chao doi khong?
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