HOI CHU’'NG PAO (DOWN)

Tré mac hoi chirng Pao cé biéu hién nhw thé nao?

Tré méc hoi chimg Pao c¢6 khudn mit
kha dién hinh véi dau nho, mat bet,
ludi the, mat xéch, mii tet, co ngén
(hinh 7.1). Ngoai ra tre con co thé €O
biéu hién yeu co, ban tay rong va ngan,
ngon tay ngan. Tré mac bénh nay phat |
trién cham, thudng nho con hon cac tré |
binh thuong cing do tudi va co biéu
hién cham phat trién tdm than tir nhe
dén trung binh.

Hinh 7.1 Khudn maz
tré mac hoi chung
Pao.

Ngoai nhibng biéu hién trén, tré bi hoi chirng Dao cé
nhirng bénh tat nao khac khéng ?

Tré mac hoi ching Pao c6 thé bi nhimg bénh tat sau day
ngay tr khi sinh hodc trong qua trinh phat trién:

o Di tdt cua tim: Khoang mot nira so tré mac hoi chimg
DPao bi tat tim bam sinh. Tinh trang nay co thé de doa
mang song cua tré va can dugc phau thuat som.

o Bénh bach cau: tré mic hoi chimg Pao c¢6 xu huéng
dé mac bénh bach cau hon so véi tré binh thuong.

o CAac bénh nhiém tring: Do bt thuong ciua hé mién
dich nén tré¢ mac hoi ching Pao dé mac cac bénh
nhiém tring hon so véi tré binh thuong.

o Sa sOt tri tué: Cang 16n tudi, ngudi mac hoi ching

Dao cang gia tang nguy co sa sut tri tug, tinh trang nay
thuong xuat hién trudce 40 tudi.

o Cac bdt thuwong khdac: Tré bi hoi chimg Dao c6 thé bi
mot so bat thuong khac nhu tac nghén da day ruot,
bénh cua tuyen giap, diéc, nhin kém v.v...

Héi chirng Pao c6 phd bién khong ?

Hoi ching Dao 1a bénh di tru}{én pho biép nhat gy cham
phat trien tdm than va nhitng bat thuong vé phat trién khac.
Trung binh trong 700 tré sinh ra s& c6 mot tré mac hdi ching
Dao.

Hoi chirtng Pao c6 diéu tri dwoc khong ?

Bénh Pao khong thé diéu tri duoc nhung c6 thé chan doan
sém. Céac bénh tat di kém nhu tat tim bam sinh c6 thé diéu tri
bang phau thuat. Nhimg hiéu biét vé bénh va viéc thyc hién
can thi¢p sém s& 1am cho cudc sbng cia nguoi mac hoi
ching Pao tot dep hon.

Nguyén nhan nao gay ra héi chirng Pao ?

Té bao cua nguoi binh thuong c6 23 cap nhiém sic thé
(NST), moi cap gom mot chiéc nhén tir bé va mot chiéc nhan
tir me. Nhiém sic thé mang cac gen quy dinh nén sy hinh
thanh va phat trién cta co thé. Trong 23 cap NST nay c6 1
cip NST gi6i tinh, 22 cip con lai duge danh sb tir 1 dén 22
theo thtr tu tir 16n dén nho dan. Hoi chimg Pao xay ra khi
trong té bao bi thira NST 21 dudi mot trong ba hinh thirc sau:
o Tat ca té bao ciia co thé cé téi 3 NST thir 21 thay vi
chi ¢6 2, day 1a truong hop phd bién nhat duoc goi 1a

thé 3 nhiém 21, chiém t&i 90% s6 truong hop. Xay ra



do sy phan chia bat thuong cua té bao sinh tinh tring
hoiic sinh trimg (hinh 7.2).

Mgt s6 té bao cua co thé ¢é 3 NST thir 21 nhung so
con lgi mang bg NST binh thuong, day 1a truong hop
hiém gap duoc goi 1a dang kham, Xay ra do phan chia
bat thudng ciia mot s6 té bao sau khi tring da duoc
thu tinh.

Mgt triong hop hiém gdp khdc 1a do NST 21 gdin voi
mét NST khdc tao nén mét NST bdt thwong (goi Ia
NST chuyén doan) trude khi hinh thanh tinh tring
hoic tring. Tinh tring hoic tring mang NST bat
thuong nay khi dugc thu tinh vo1 mdt tring hoac tinh
tring binh thuong ciing c6 thé sinh ra con mic hoi
chirng Pao.
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Hinh 7.2: BG nhiém sdc thé cia mét tré nit mdc hoi chirng Pao Voi

3 nhiém sdc thé 21

Bénh Pao cé di truyén cho con céi khdng ?

Hau hét 1a khéng di truyén do ching gay ra boi sy sai sot
trong qué trinh phan chia caa té bao sinh trimg, sinh tinh
tring hodc cua céac té bao & giai doan phoi ciia thai nhi.

Chi trong truong hop mang NST chuyén doan, b6 hodc me
c6 thé mang NST chuyén doan nhung van binh thuong do
khong bi thira NST 21, nhung khi truyén NST chuyén doan
sang doi sau c6 thé gay ra hoi chimg Pao. Tuy nhién s tré
sinh ra miéc hoi chimg Pao trong trudng hop nay chi chiém ti
& rat thap, khoang 4% va kha ning di truyén cho thé hé sau
cia NST chuyén doan ndy ciing khac nhau giita b6 va me.
Néu bd mang NST chuyén doan thi nguy co sinh con mac hoi
ching Pao khoang 3% cOn néu me mang chuyén doan thi
nguy co nay lén t&i khoang 12%. Day chinh la li do chinh
dé 1am xét nghiém 1ap bd NST (goi 12 lap karyotype) cho
cac tré bi mic hdi chirng Pao.

Céc yéu té nao lam tiang nguy co sinh con bj héi chirng
Dao?

Mot sb cip vo chdng c6 nguy co sinh con mic hoi chung
Pao cao hon binh thuong. Nhitng yéu t6 nguy co gdm co:

Tuéi me cao

Khi me cang 16n tudi hoat dong phan chia cac NST trong qué
trinh phan chia té bao dé tao trimg s€ cang dé xdy ra sai sot,
do d6 nguy co sinh con mac hoi chimg Dao tang 1én theo tuoi
ctia nguoi me. O tudi 35, nguy co sinh con mac hoi ching
Pao 1a 1 trong 385 lan mang thai. O tu6i 40, nguy co sinh
con mac hoi chimg Pao 1a 1 trong 106 lan mang thai. O tudi
45, nguy co sinh con mac hdi chimg Pao 1a 1 trong 30 lan
mang thai. Tuy nhién cin lwu y 14 hau hét cac tré mic hoi



chitng Pao dwgc sinh ra béi ciac ba me dudi 35 tudi do
day la nhom tudi coé ty 1€ sinh cao.
Nhéng ba me da co6 con bi hi chirng Pao

O nhitng ba me ndy nguy co sinh dira con khac mic hoi
ching Pao s€ 1én téi 0,7/100.

Cac bé me mang NST chuyén doan

B hodc me mang NST chuyén doan déu c6 thé truyén NST
bat thuong cho con gy ra hgi chirng Pao.

Bénh Pao c6 dw phong dworc khéng ?

Khong ¢ bién phap nao dé dy phong hoi chimg Pao. Tuy
nhién néu ban ¢ trong nhom nguy co (tudi me trén 35, mang
NST chuyén doan, d& sinh con mac hoi chimg Pao) ban can
dén bac si tw van di truyén dé dugc tu van trude khi mang
thai. Ho s& gitp ban hiéu duoc nguy co sinh con mac hoi
ching Pao, cac xét nghiém trude sinh can 1am, cac bién phap
can thiét dé chan doan sém cho thai nhi.

Chan doan bénh & thi ky so’ sinh nhw thé nao ?

Sau sinh, viéc chan doan hoi ching Pao ¢ tré thuong dua vao
cac biéu hién dic trung cia bénh. Pé xac dinh chan doan, can
ldy mau tinh mach dé phan tich cic NST cua tré. Néu tat ca
C4C té bao déu bi thira 1 NST 21, tré s& duoc chan doan chic
chan 12 mac hoi chimg Pao.

Céc xét nghiém va chan doan trwéc sinh cho héi chirng
Dao dwoc thuwe hién nhw the nao ?

Hién nay viéc sang loc hdi chirng Pao dwgc thuc hién cho
tat ca cac ba me mang thai ¢ moi d¢ tuoi. B¢ c6 dugc

nhitng lya chon va quyét dinh dung dan trong thoi ki mang
thai, ngoai viéc dén véi cic bac si san khoa, bac si siéu am
c4c ba me mang thai nén tim dén bac si tu van di truyén dé
dugc tur van vé cac bénh tat di truyén & thai nhi.

Lam thé nao dé biét dwoc san phu nao c6 nguy co thai
nhi mac héi chirng Pao ?

Pé lam duoc viée nay trude hét phai thuc hién viée sang loc
trudce sinh. Muc dich 12 str dung cac xét nghiém ré tién dé lya
chon nhitng ba me nao c¢6 nguy co sinh con méic hoi ching
Pao cao hon trong sb cac ba me mang thai. Can luu y 1a
nhirng ba me mang thai dwgc chon ra do xét nghiém sang
loc dwong tinh Vin cé thé c¢6 thai nhi hoan toan binh
thwong nhung do ¢b nguy co cao hon nén can thuc hién
thém cac xét nghiém dit tién hon dé chan doan xem thai nhi
c6 chic chan méc hoi chimg Pao hay khong.

Khi mang thai trong khoang tir 11 dén 14 tuan (tinh tir ngay
kinh cudi), viéc sang loc dugc thuc hién bang 2 xét nghiém:

Siéu am

Dung dé danh gia ving gay cua thai
nhi, goi 1a do d¢ mo da gay. Khi
thai nhi bi bat thuong s& c6 mot
lugng dich 16n hon binh thuong tap
trung ¢ vung nay (hinh 7.3).

Hinh 7.3: Po dé mo da gay

Xét nghiém mdu me

Mau me dugc 14y dé do nong do cua hai chat goi 1a PAPP-A
va hCG. Nhimg bat thuong v€ nong do cua cac chat nay sé
du bao kha nang bat thudng cua thai nhi.



Khi mang thai trong khoang tir 15 dén 18 tuan (tinh tir ngay
kinh cudi), viéc sang loc dugc thuc hién bang xét nghiém céc
chat AFP, uE3 va hCG hoic free p hCG trong mau me, su
thay d6i nong do ciia cac chat nay sé du béo kha ning bét
thuong cua thai nhi. Néu str dung két qua ndy sé& chi giup
phat hién dugc khodng 60% truong hop hdi chimg Dao
nhung néu phdi hop véi ca két qua siéu am, xét nghiém
PAPP-A va free  hCG & tudi thai 11 — 14 tuan s& cho phép
phat hién t&i hon 90% truong hop thai nhi mac hoi chimg
Dao.

Két qua thu dugc tir siéu &m va xét nghiém mau s& dugc bac
st tu van di truyén tinh nguy co sinh con mac hdi ching DPao.
Néu két qua cho thiy co nguy co thi san phu s& dugc thuc
hién chan doén trudc sinh dé chac chan thai nhi c6 bi mac hoi
chirng Pao hay khong bang cach lay nudc 6i dé xét nghiém
(hinh 7.4). Céc té bao trong nudc 6i s& duoc sir dung dé phan
tich NST cua thai nhi va cho két qua chinh xac thai nhi c¢6 bi
hoi chirng Pao hay khong.

Hinh 7.4: Ld'y nuée 6i dé chan dodn xdc dinh hoi chirng Pao o thai nhi.

Can phai lam gi khi ban c6 con mac héi chirng Pao ?

Viéc d6i dién véi thyc té 1a con ban bi méic hoi ching Pao s&
lam ban rét lo so vé nhiéu van dé khac nhau tir viéc gido duc,
stc khoe, tuong lai ciia tré va ca van dé di truyén cho nhiing
dra con sau. DPé giai quyét nhimg ndi lo ndy cac ban can 1am
nhiing viéc sau:

o Can cho tré kham tong quat dé phat hién va diéu tri
cac bénh tat di kém nhu nhiing di tat cia tim, hé tiéu
hoa, nghe nhin kém v.v..

o Can dén cdc trung tam phuc hoi chirc nang tai dia
phuwong dé gitp tré phat trién kha niang van dong,
ngobn ngir, giao tiép v.v.. Tai ddy co cac chuyén gia
vat ly tri liéu s€ giiip con ban tap bo, lan, ngoi va di
néu tré bi yeu co, cac chuyén gia vé hoat dong tri liéu
gilp con ban tap an, tap st dung cac k¥ nang cua ban
tay, phat trién k¥ niang ngén ngi v.v..

o Hdi cdc bdc si vé cic chwong trinh can thiép sém &
noi ban ¢, day la mot chuong trinh thdng qua cac hoat
dong vé nhan thuc, van dong va cam giac phu hop de
kich thich su phat trién cac ky nang cua tré ngay tur rat
sém dé gitp tré phat trién t6t van dong, ngdn ngir, kha
nang tu phuc vu va cac k¥ nang xa hoi.

o Tim nhitng gia dinh ciing ¢6 con bi Pao dé hoc hoi va
chia x¢ kinh nghiém trong viéc san soc cho tre.

o Néu dwoc ban nén dén mét bdc si tw vcfn di truyén dé
nhan dugce cac thong tin day da hon vé bénh cia tré va
dugc tu van vé cac véan de lién quan dén sy di truyén
cta bénh, nhiing van dé can quan tdm trong cham soc
tré nhiig thong tin vé cac chuong trinh can thiép som
va nhitng co hoi dé duoc giup da.



NOI chung tré mac hoi chimg Dao thuong gap nhiing van dé
vé phaét trién, tré thuong phat trién cham hon so véi cac tré
binh thuong. Tuy nhién néu dwgc tham gia vao chwong
trinh can thi¢p sém cang sém thi tré sé cang c6 nhiéu co
hoi dé phat trién.

Can biét ring ngudi miac hoi
ching Pao mic du c6 biéu hién
cham phat trién tm than nhung
van c6 thé di hoc, c6 thé hoc doc,
viét, lam toan v.v.. Nguoi bi Pao
c6 thé 1am cac cong Vlec gian don
va co thé song cudc song tuong
ddi doc 12p néu duogc tao diéu kién
phu hgp (hinh 7.4). Ciing nhu moi
dua tré khac tré mac hoi chimg
Pao can nhan duoc su yéu thuong
tir gia dinh va cong dong .|

Hinh 7.4: Tré mdc hoi
ching Pao

Tai liéu tham khao

1.

Nicolaides K.H. (2004), The 11-13*% weeks scan, Fetal Medicine
Foundation, London.

Peter S.H. (2004), Practical Genetic Counselling, 6th edition, Arnold.

. Ricki L. (2002), Human Genetics: Concepts and Applications. 4™ edition,

McGrall- Hill.

Robert L.N., Roderick R.M., Huntington F.W. (2007), Genetics in Medicine,
4" edition, Thompson & Thompson.

William L. Heward (1996), Exceptional Children. An Introduction to
Special Education. 5" Edition, Prentice-Hall Inc.

Bién soan: PGS. TS Nguyén Viét Nhan



