BAT SAN XUONG MUI (Absent nasal bone)

T& théng tin nay gitp ban hiéu bat s&n xwong mii 1a gi, nguyén nhan dan dén bét san
xwong mii, nhirng xét nghiém can thwc hién va y nghia ctia ching trong chin doan bét

thwong & thai nhi.
Bat san xwong miii la gi?

Xwong mii phat trién & tudi thai 11-14 tuan va nhin thay trén siéu am & thoi diém nay.
O mat cat doc gitra trén siéu am, xwong mdi hién thj & mét dwong trdng manh. Khi
khéng quan sat thdy xwong mii, thai nhi tdng nguy co' cé bat thwdng nhiém sac thé,
nhw héi chirng Down (thira 1 nhiém sic thé 21) hodc cac bat thwdng nhiém sic thé
khac.

DAu hiéu cé/ khdng c6 xwong miii cling dwoc st dung dé tinh toan nguy co bat thuwéng
nhiém s&c thé & thai nhi va giup cai thién do chinh xac ctia cac xét nghiém sang loc
thdng thwdng, nhu xét nghiém double test. Xét nghiém nay két hop do d mé da gay
cda thai nhi va cac hormon thai ky trong mau, t& do tinh nguy co’ bat thuwéng nhiém sac

thé & em bé cla ban.

C6 su khac biét gitra cac qubc gia, nhung thwdng ty 1& >= 1:100 dwoc xem 1a nguy co
cao c6 bat thuwdng nhiém sic thé. Bac sy sé trao dbi véi ban nguy co nay la gi va giai
thich két qua nay cho ban. Cudi cung, viéc giai thich vé nguy co mang tinh ap dung
tirng ca nhan va chi ban maéi c6 thé dwa ra quyét dinh nguy co bat thuwéng nao co thé
ch&p nhan dwoc va liéu rang ban c6 mudn lam thém xét nghiém dé dwa ra chan doan
xac dinh hay khéng, chang han nhw: l4y mét mau md nhé tlr banh nhau ho&c lay mét it
dich 6i bao quanh em bé (goi la sinh thiét gai nhau ho&c choc 6i) d& phan tich nhiém

sac thé.
T6i c6 nén lam xét nghiém khéng xam lan (NIPT) khéng?

Bac s§ sé tw van liéu rdng ban cé du diéu kién dé xét nghiém NIPT hay nén can nhéc

thwe hién xét nghiém xam 1an, nhu choc 6i hodc sinh thiét gai nhau.

Nhiém sac thé c6 lién quan nhw thé nao v&i bat san xwong miii?



Nhiém s&c thé la noi cac théng tin di truyén dwoc lwu gitr. Bo nhiém sac thé ctia ching
ta c6 46 chiéc va sap xép theo tirng déi mét: 23 chiéc c6 ngudn gbc tir bd va 23 chiée
¢ ngudn gbc tr me. Vi du: ngudi mac hdi chivng Down sé c6 thém mét nhiém sc thé
21. Thai nhi c6 bat thwéng nhiém sac thé, thweng cé thém mot nhiém sac thé 21, 18
hoac 13, thwong cé d6 mo da gay day va khong cé xwong mii hoac xwong mdi manh.
Diéu nay ciing cé thé xay ra khi thai nhi c6 bat thwong rat nhé vé di truyén & cap do
gen. Pay 1a ly do bac sy cé thé d& nghi ban lam thém xét nghiém chuyén sau hon vé

vat liéu di truyén cho con ban.

Sw phat trién xwong mii thai nhi & nhém thai phu thudc ching téc Afro — Caribbean
cham hon va do do, nhiéu kha ndng xwong mii van chwa quan sat thay & thdi diém 11-

14 tuan.
Liéu t6i c6 nén lam thém cac xét nghiém khac khéng?

Néu két qua xét nghiém chan doan Ia binh thwdng, bac s§ cé thé sé dé nghi siéu am

thai chuyén sau dé phan tich bat thwdng cAu tric & tat ca cac cau trac thai nhi.
Can lwu y nhirng diéu gi trong qua trinh mang thai?

Néu tat ca xét nghiém déu am tinh, diéu nay cé nghia rang khéng phat hién van dé véi
con clia ban va thai ky van cé thé dwoc theo ddi nhw binh thwdng, nén ban khdng can
bat ky mot chdm séc dac biét nao niva trong thai ky. Xwong mii cé thé dwoc quan sat &
giai doan sau cla thai ky va viéc khéng nhin thay né & giai doan sém cua thai ky cé thé
do xwong mii phat trién cham hon nhivng thai phu khac ma khéng cé bat cir ly do dac

biét nao.
Liéu né c6 xay ra lan niva hay khéng?

Thoéng thuweng, bat sdn xwong mii s& khéng lap lai & thai ky tiép theo, nhung néu thai

nhi cé bat thwerng nhiém sac thé, nguy co nay sé tidng nhe trong thai ky sau.

Nhirng cau hoi nao khac ma téi nén hoi?



Kha nang sinh ra dra tré cé bd nhiém séc thé bat thuwerng néu co bat san xwong
mi la bao nhiéu?

Liéu t6i c6 thé lam xét nghiém két hop (combined test) va wéc tinh nguy co bét
thwérng nhiém séc thé cho con t6i dwoc khéng?

Liéu tdi co da diéu kién dé 1am xét nghiém mau khong xam 1an (NIPT) khéng?
Néu két qua trd vé nguy co cao, t6i nén chon loai xét nghiém xam lan nao (sinh
thiét gai nhau hay choc 6i)?

Nguy co' nao co thé xay ra khi thuc hién nhivng xét nghiém xam 1an nay?

Nhirng xét nghiém di truyén nao sé dwoc thuc hién?

Nhirng xét nghiém nay cé chan doan dwoc nhirng bat thuwong di truyén nhé khac
khong?

C6 phai la bac sy sé thyc hién thém siéu am thai chuyén sau dé kiém tra lieu cé
quan séat rd xwong mii vé sau trong thai ky va cé hay khéng nhirng bat thwong

nao khac?
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