LOAN SAN SUN (Achondroplasia)
T& thong tin nay giup ban hiéu loan san sun la gi, ban can nhitng xét nghiém gi va y

nghia cda viéc chan doan bénh dbi véi ban va con ban.

Loan san sun la gi?

Loan san sun la mét tinh trang di truyén lién quan dén sw phat trién bat thwong cla
xwong dai trong co' thé. Trong tinh trang nay, cac xwong dai cta tay va chan bj cham
phat trién dan dén véc dang thap bé rd rét. Cac dac diém khac cla tinh trang nay bao

gdm dau to, mii det, lwng va cot séng cong béat thwdng va chan cong.

Loan san sun xay ra nhw thé nao?

Loan san sun la do dot bién gen anh hwédng dén su phat trién ctia xwong dai trong co
thé. Gen bi anh huéng la gen yéu t6 thu thé tdng trudng nguyén bao soi 3 (FGFR3).
Day |a mét tinh trang hiém gap, xay ra khodng 1 trong 20.000 dén 30.000 tré sinh séng.
Du déi khi cac dét bién dwoc di truyén trong moét sé gia dinh c6 mét hoac ca cha va me
bi loan s&n sun, hau hét cac dét bién déu la tw phat va Ia do 16i di truyén chir khéng

phai do cac yéu té c6 thé kiém soat duorc.

Khi nao bénh dwoc phat hién?
Loan san sun thwdng dwoc phat hién trong ba thang cubi cla thai ky khi cac xwong dai
khéng thé hién sy phat trién day di hodc cé thé dwoc phat hién sau sinh. Dac diém

thwdng gap nhéat phat hién dau tién trén siéu am la xwong tay va chan ngan & thai nhi.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?
Nhiéu bénh nhan sé& chon thuwc hién nhiéu xét nghiém hon dé biét thém vé tinh trang
cua thai nhi. Cac xét nghiém bao gdm:
e Siéu am thai nhi: thworng duoc thye hién & tat ca cac trwdng hop mang thai va
la mét phan clia qua trinh cham séc truwdc khi sinh dinh ky dé khao sat gidi phau
day du cda thai nhi. Ky thuat nay st dung séng am thanh dé& xac dinh cu tric

ma khéng gay ra bat ky nguy co’ birc xa nao cho me hoac thai nhi.



e Choc bi: duwgc thwe hién bang cach 1y mét lwong nhé nuwéc i bao quanh thai
nhi bang kim va éng tiém. Chat 16ng nay chira cac té bao va vat liéu di truyén to
thai nhi va c6 thé dwoc kiém tra d& xem liéu dot bién gen lién quan dén chirng

loan sa&n sun c6 hién dién hay khéng dé xét nghiém xac dinh.

Nhirng diéu can chua y khi mang thai la gi?

Bénh nhan mang thai bi loan san sun c6 xu hwéng mang thai binh thwéng ma khéng cé
bién chirng. Sinh mé c6 thé dwoc khuyén nghi néu em bé clia ban mac chirng loan san
sun va co dau dac biét to va cé thé khong thich hop véi viéc sinh thwong qua dwdng

am dao.

N6 c6 y nghia gi v&i con t6i sau khi né dwoc sinh ra?

Hau hét tré so sinh mac chirng loan san sun déu co6 két qua tét. Cac lwa chon diéu tri
bang thubc con han ché va cé thé dwoc thdo luan véi bac si nhi khoa. Mot sé tré mac
chirng loan san sun bj cham van déng nhe cé thé dwoc diéu tri bang vat ly trj liéu. Mot
sb diéu chinh va thay dbi 16i sbng cé thé duwoc thwe hién cho nhirng bénh nhan mac
chirng loan san sun dé hd tro ho vi véc dang thap bé cta ho. Tri liéu nghé nghiép ciing
c6 thé hivu ich. Mét sb bién chirng c6 thé xay ra ctia loan san sun bao gdm nhiém trung

tai tai phat, ngung thé khi ngti va béo phi, cé thé duoc diéu tri khi can thiét.

Liéu né c6 xay ra lan niva khéng?

Nguy co chirng loan sén sun tai phat trong 1an mang thai sau la th4p do hau hét cac
trwdng hop la do dét bién gen tw phat. Néu mét hodc ca hai cha me dwoc chan doan
mac chirng loan san sun thi cé 50% kha nang méi dra tré sé bj anh hudng béi chirng

loan san sun.

T6i nén héi nhirng cau héi nao khac?
e Toi sé dwoc siéu am bao lau mot 1an?
e Xét nghiém chan doan nao cé thé duwoc thuc hién?
e To6i nén sinh & dau va khi nao?

e Sinh md cé can thiét khéng?



e Em bé sé dwoc cham sdc tot nhat & dau sau khi chao doi?

e Toicothé gap trwdc doi ngll bac sT sé hd tro' con tdi khi chao doi khéng?
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