HQI CHI’NG TREACHER COLLINS (Treacher Collins Syndrome)

T& théng tin ndy nhadm gitp ban hiéu Héi chirng Treacher Collins (Treacher Collins
Syndrome) |4 gi, nguyén nhan gay ra né va y nghia cla viéc chan doan dbi véi con cta
ban.

Hoi chirng Treacher Collins (TCS) la gi?

Thai nhi hodc em bé mac TCS cé mét sb khac biét vé cau trac trén khudn mét (mat,
xwong gé ma, vom miéng, miéng va ham) va tai. M&rc dd6 nghiém trong ctia nhirng bat
thwdng nay rat khac nhau tuy tirng trwéng hop tlr nhe dén nang.

Trén siéu am em bé thwdng c6 cam nhd va déi khi bj hé vom miéng (hé ham éch). Cac
béat thuwerng dién hinh khac ciing cé thé dwoc nhan ra. Siéu am 3D c6 thé hivu ich trong
viéc hién thj dién mao dién hinh cta khuén mat, nhwng diéu nay thwdng chi kha thi vao
cudi thai ky (sau 25-28 tuan). Trong trwdng hop miéng va hong cé béat thwong nang né,
em bé co thé gap khé thé nghiém trong sau khi sinh, do dé tré can dwoc sinh tai mot
trung tam chuyén khoa dé cé thé xt ly kip thoi cac tinh hudng khan cép.

TCS xay ra nhw thé nao?
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Nguyén nhan cé thé do sw thay déi - dwoc goi la “dét bién” trong gen.

Nhiém sac thé c6 lién quan dén TCS nhw thé nao?

Nhirng ngudi méc TCS c6 sb lwong nhiém sic thé binh thuwéng. Nguyén nhan cla hoi
chirng 1a8 mot khiém khuyét nhd (d6t bién) trong gen khong thé phat hién dwoc bang
cac xét nghiém théng thworng danh gia sé lwong nhiém séc thé. Can c6 mét xét nghiém
cu thé dé xac dinh dot bién gay ra TCS, nhwng khéng phai ltiic nao bénh Iy nay ciing c6
thé chan doan duoc.

T6i c6 nén lam thém xét nghiém khac khong?

Nghi ng®& TCS khi siéu &m khuén mét ctia em bé cho thay nhirng bt thuwéorng dién hinh
cta hdi chirng nay. Viéc chan doan thwdng vao cudi thai ky vi cac bat thworng cé thé
khé phat hién hon khi siéu am & tudi thai sém, tham chi & tuan the 20. Hinh &nh siéu
am nén dwoc thdo luan véi mot nha di truyén hoc (bac si chuyén chan doan cac di tat
do gen hoac nhiém sac thé bat thwong tao ra). Bac si co6 thé dé nghi choc &i (lay mét it
dich i xung quanh em bé) dé kiém tra bat thwong (dot bién gen) trong nhiém sac thé

ctia em bé néu phwong phap chan doan nay cé séan tai dia phwong.



Nhirng diéu can lwu y khi mang thai la gi?

Déi khi bung ctia ban Ién nhanh vao cuébi thai ky vi tinh trang tich tu nwéc 6i. Nguyén
nhan |a do hong em bé b4t thuworng dan dén viéc khong nudt dwoc nwéc 6i.

Tinh trang nay cé y nghia gi déi vé&i con t6i sau khi dwoc sinh ra?

Ban nén sinh con tai mét trung tdm chuyén sau, noi ¢6 kinh nghiém x& ly néu xay ra
tinh trang khé thé. Cé thé thwc hién phau thuat chinh sira cac bat thwong trén khudn
mat va em bé cé thé can trdi qua mot s6 ca phdu thuat tluy thuéc vao mirc dd bét
thwong. Vi du nhw cac di tat & ham, hé ham éch, dij tat & 6 mat cé thé chinh stra dwoc
khi bé khoang 5 — 7 tudi.

Mac du két qua khong bao gie» hoan hao, nhwng dién mao khuén mat ctia em bé cé thé
dwoc cai thién rat nhiéu. Diéu quan trong khac la kiém tra thinh giac cGa con ban vao
khodng mot tudi dé phat hién nguy co b diéc. Nghién clru gan day chi ra rang co thé
chira khdi cac bat thworng hiéu qua hon trong twong lai, nhwng cho dén nay diéu nay
m&i chi dwoe thir nghiém trén déng vat.

Liéu tinh trang nay c6 xay ra lan niva khéong?

Co hai loai TCS: 1) loai gia dinh trong dé6 mét trong hai ngudi (cha hoac me) cé gen bi
anh huéng. O trudng hop nay, nguy co sinh con tiép theo méc hoi chirng 1a 50%. 2)
loai con lai, phé bién nhat (60% trwéng hop TCS) 1a do mot dot bién maéi (mot 16i mai
trong gen) xay ra trong giai doan s&m cua thai ky. Trong trwdong hop dé, nguy co sinh

con tiép theo bj &nh hwéng la cwc ky thap.
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