LOAN SAN CAMPOMELIC (Campomelic dysplasia)
T& thong tin nay giup ban hiéu loan s&n Campomelic 1a gi, ban can nhitng xét nghiém
gi va y nghia cta viéc chan doan loan sdn Campomelic déi véi con ban va gia dinh

ban.

Loan san Campomelic la gi?

Loan san Campomelic la mot bat thworng hiém gap cé thé anh huwéng dén em bé trong
t&r cung. N6 thudc mét nhém bénh anh hwdng dén xwong ctiia em bé dang phat trién va
dwoc goi la chirng loan san xwong. Trong tinh trang nay, c6 sw khiém khuyét cia céac
té bao sun khién xwong tr& nén ngén, cbt héa kém va cong veo. Cac xwong bi anh
hwédng chld yéu 1a xwong dui, xwong chay (xwong cang chan), nhiéu xwong méat va
xwong swdn, dan dén 16ng ngwe hep, hinh thung. Mét phat hién thwdng gdp khac 1a sw
hién dién co quan sinh duc khoéng rd rang hoac tham chi la sw chuyén dbi gidi tinh t

nam sang nir.

Loan san Campomelic xay ra nhw thé nao?

Loan san Campomelic |a mét tinh trang hiém g&p va xay ra & khoang 1 trén 200.000
tré. Nguyén nhan 1a do bt thwdng vé di truyén (gen bj 16i). Diéu nay cé nghia l1a c6 16i
trong thdng diép ADN trong té bao. Mbi théng diép ctia ADN dwoc goi 1a mot gen.
Chtrng loan san campomelic xay ra do mét sai sét (goi la dot bién) & gen co tén SOXO.
Thoéng thwong, 16i xay ra sau khi thu thai nén cha me déu khée manh. Diéu nay duoc

goi 1a dét bién méi hodc dot bién rai rac.

To6i c6 nén lam thém xét nghiém nira khong?

Loan san Campomelic c6 thé dwgc chan doan trwdc khi sinh bang cach xét nghiém
ADN I3y tlr em bé. Diéu nay dwoc thywc hién bang mét tha thuat xam lan goi 1a choc bi
sau tuan tht 15 cuda thai ky. V&i phwong phap choc 6i, ching t6i thu thap cac té bao tw
nuwéc &i xung quanh em bé va kiém tra ADN bén trong ching. Tinh trang nay dwoc nghi
dén khi phat hién cac dau hiéu tir siéu am giai phau dinh ky trong ba thang gitra hodc

ba thang cubi. Mot sb trwerng hop cé thé dwoc chan doan sau khi sinh.



Nhirng diéu can chu y khi mang thai la gi?

Loan san xwong Campomelic c6 thé nghi dén qua siéu am trong thai ky, tuy nhién, cac
chirng loan san xwong khac cé thé cé dac diém siéu am twong tw. Vi vay, chan doan
phai dwgc xac nhan thdng qua xét nghiém ADN hodc/va danh gia chup X quang sau khi
sinh. Mot s6 san phu ciing sé bi tich tu thém nwéc &i xung quanh em bé. Tinh trang nay
duoc goi la da 6i. N6 c6 thé khién tir cung bi cadng qua mirc va gay chuyén da sém

trwdc ngay dy sinh. Em bé ciing c6 thé chét trong qua trinh mang thai trwée khi sinh.

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

That khéng may, nhirng dira tré mac chirng loan san Campomelic thworng chét ngay
sau khi sinh, do cac van dé& nghiém trong vé& hé hap, chdng han nhw khiém khuyét cau
tric cda thanh quan va khi quan hodc tén thwong cot séng cd gay tén thwong than
kinh. Dbi v&i nhitng em bé sbng sét 1au hon sé& can sy hd tro tich cwe cha ddi ngi
chuyén gia nhw hé tro hd hap, vat Iy tri liéu va phau thuat hé ham éch, ban chan khoéo
va stra chira s mat 6n dinh cot séng cb. Tri tué co thé thay dbdi. Chirng gu veo cot
sbng (codt sbéng bi cong bat thwong), dang nguoi thAp va mét thinh giac 1a van dé
thwdng gap. Khéng cé bién phap diéu tri trwdc sinh ndo va viéc chdm dut thai ky la mét
lwa chon. Néu thai ky van tiép tuc, viéc theo ddi va cham séc san khoa van dién ra nhw

binh thwdng. Viéc sinh nd nén dién ra tai mét trung tam chuyén khoa sau vé phu san.

Liéu né c6 xay ra lan niva khéng?

Trong hau hét cac trwdng hop, nguyén nhan co ban la do gen 16i mai, do d6 khéng lam
tang nguy co tai phat. Trong trwdng hop hiém gap do di truyén, nguy co tai phat wéc
tinh 12 25%. Diéu nay c6 thé dwoc phat hién sém trong Ian mang thai tiép theo bang thu

thuat xam |an, nhw da dé cap & trén.

T6i nén héi nhirng cau héi nao khac?
e Day co phai la mét trvdng hop nang cta chirng loan san Campomelic khong?
e C6 dau hiéu nao khac ngoai xwong dai bi anh hwéng khéng?
e Cb cach nao dé chan doan chac chan khéng?

e Theo dbi thai ky nhw thé nao?



e C6 phwong phéap diéu tri ndo trong thdi ky mang thai khong?
e TO4i nén sinh & dau va khi nao?

e Em bé sé dwoc cham soc gi sau khi chao doi?

e T6i co thé gap chuyén gia di truyén dwoc khéng?

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