T6 hop Vacterl
VACTERL Association

To roi nay nham gitip ban hiéu tb hop VACTERL la gi, ban can nhitng xét nghiém nao
va y nghia cla viéc dwgc chan doan doi véi ban, con ban va gia dinh ban.

VACTERL la gi?

T6 hop VACTERL la mét r6i loan anh hwdng dén nhiéu hé thdng co quan. VACTERL la
tir viet tat cua cac chir cai dau tién Cl]g cac trieu chirng chinh tao nén tinh trang nay.
Can phai c6 it nhat ba dac diém cuta to hop VACTERL dé xem xét chan doan.

Khiém khuyét dét séng

Bét thwong nay gap ¢ 60 — 80% tré sinh ra co t6 hop VACTERL & cac mirc do khac
nhau. Cac dbt séng (phan xwong cua cot song) co the bi dinh vao nhau hoac c6 hinh
dang bat thwdng hodc cé thé cé thém hodc giam sb lwong dét séng.

Di tat hau mén trwc trang

Béat thuwong nay 1a do hau mén phat trién bat thuwong, 16 hau mén co thé khong cé hoac
rat hep khién phan khoéng thé thai ra khéi co' thé theo cach théng thuwong. Diéu nay gap
& khoang 60 - 90% tré sinh ra c6 hdi chirng VACTERL. B4t thwdng nay cé thé duoc
phat hién trén siéu am trwédc sinh v&i s hién dién cua gian dai trie trang thai nhi va
khéng quan sat thay co that hau mon.

Di tat tim

Khoang 40 - 80% tré so sinh cé t6 hop VACTERL sé c6 di tat tim, mac du mirc do
nghiém trong ctia khuyét tat tim cé thé khac nhau. Cac khuyét tat tim thwerng thay nhét
la khuyét tat thong lién that (mat '16 trong tim') va mét nhém cac béat thwdng vé tim duwoc
goi la Tw churng Fallot.

Ro khi quan/teo thwc quan

Nhirng bat thuong néy gap & khoang 50 - 80% tré sinh ra cé hdi chirng VACTERL. L6
ro khi quan -thyc quan (TEF) la noi co s két ndi bat thwo’ng gitra thyc quan va khi
quan (ong thd). Teo thue quan (EA) la tinh trang thwe quan bi thu hep/tac khién thirc &n
khéng thé di tr c6 hong xubng da day.

Bat thwong vé than

Nhirng bat thuwéng nay co6 thé khac nhau vé mire dd nghiém trong va cé thé bao gém
viéc khéng co than hodc cac dang than bat thwong khac nhw than hinh méng ngwa
hodc than c6 nang. Khoang 50 - 80% tré so' sinh méc hoi chirng VACTERL c6 van dé
vé than & mot mre do nao do.



Bat thworng & chi

Diéu nay gap & khoang 50% tré so' sinh dwoc sinh ra voi héi chirng VACTERL. N6
thuwdng anh hudng dén ngdn tay cai, cang tay hoac ban tay co thé bj thieu hoac kem
phat trien.

Nhirng bat thuwérng khac da duwoc bao cdo & tré so sinh mac VACTERL va diéu quan
trong la thai nhi phai dwoc siéu ky lwéng trong giai doan trwdc sinh. Tat ca tré so sinh
ciing dwoc kham sirc khde toan dién sau khi ching dwoc sinh ra dé kiém tra xem cé
bt ky van dé nao khac c6 thé khdong dwoc phat hién rd rang trwdc sinh hay khong.

VACTERL xay ra nhw thé nao?

Nguwoi ta khong blet chinh xac nguyén nhan gay ra t6 hop VACTERL. N6 duéng nhw
khdng cd nguon gbc di truyen vi gan nhu tat ca tré so sinh sinh ra véi hdi chirng
VACTERL déu khéng co tién st gia dinh c6 cung cac triéu ching/bénh tat twong tw.
Bénh nay gap & tat ca cac chiing toc va gidi tinh nhw nhau, anh hwéng dén 1 trén
10.000 dén 40.000 ca sinh.

T6i ¢6 nén lam thém xét nghiém nira khéng?

Nhiéu thai phu s& chon thuc hién nhiéu xét nghiém hon dé biét thém vé tinh trang clia
thai nhi. Cac xét nghiém co san tuy thugc vao noi ban dang &. Cac xét nghiém nén co
bao gom:

e Choc &i dé tim kiém céac bét thuworng vé sb lwong nhiém sac thé va mét sé van dé
vé c4u tric nhiém sac thé. Diéu nay dwoc thuc hién bang cach hut mot lwong
nhé nwéc 6i bao quanh thai nhi. Mét xét nghiém di truyén chi tiét hon dwoc goi la
gidi trinh tyw exome trwdc sinh cé thé dwoc cung cap cho ban sau khi thdo luan
v&i nha di truyén hoc 1am sang. Diéu nay nham loai trir bat ky tinh trang di truyén
nao khac cé biéu hién twong tw nhw t& hop VACTERL.

e Siéu am tim thai la phwong phap siéu am chuyén biét vé tim ctia em bé trong
thai ky, str dung séng siéu am “quan sat” cau tric cla tim em bé.

e Siéu am hinh thai chi tiét - d& theo dbi bat ky sw tién trién bat thworng nao cua
cac di tat va tim kiém bat ky di tat nao khac c6 thé tréd nén ré rang khi em bé I6n
hon va trwdng thanh hon.

Nhirng diéu can chua y khi mang thai la gi?

Thai nhi c6 t& hop VACTERL c6 nguy co gap cac van dé trong thai ky. Cac thai nhi bj ro
khi quan - thwc quan hoac teo thwe quan c6 thé tich tu thém nwéc &i xung quanh em
bé. Tinh trang nay dwoc goi la da bi. N6 c6 thé lam cang t& cung qua mtrc va gay
chuyén da s&m truwéc ngay dv sinh. Biét trwéc diéu nay, bac si coé thé gitp gidm nguy
co sinh non.



Bénh nay cé6 y nghia gi v&i con téi sau khi né dworc sinh ra?

Tién luwong Cl]a’VACTERL dwoc xac dinh bdi sb lwong, mtrc d6 nghiém trong va tinh
chat cliia cac bat thwong hién dién. Con ban c6 thé sé can phau thuat chinh stra va diéu
nay sé dwoc thao luan thém v&i bac si phau thuat nhi khoa trwéc hoac sau khi con ban
chao doi.

Liéu bénh nay cé xay ra & 1an mang thai sau khéng?

Néu khong tim thay nguyén nhan di truyén (thwong gap trong truong hop VACTERL),
nguy co dieu nay xay ra lan nira la rat thap.

T6i nén héi nhirng cau hoéi nao khac?

VACTERL c6 di kém v&i nhitng bat thwdng nao khac khéng?

T6i c6 nén lam xét nghiém di truyén khéng?

Toi sé dwoc siéu am bao lau mot 1an?

C6 thé can thiép phau thuat trong tr cung dwoc khdng?

Con t6i c6 thé dwoc hwéng loi tir can thiép phau thuat trong t& cung khdng?
To6i nén sinh bé & dau?

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

T6i c6 thé gap ddi ngii bac si sé hé tro con tdi trude khi chao doi khéng?
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