BENH DAO (HQI CHUNG DAO, THE TAM
NHIEM SAC THE 21)

Bénh Pao (Down) la mét
bénh do thtra mét nhiém
s&c thé s6 21. Trung binh
trong khoang tlr 700 dén
1000 tré so sinh sé cé 1 tré
mac bénh nay. Nguoi bénh
bi cham phat trién tam than
& nhirng méc dd khac
nhau va cé thé cé kém
theo cac di tat cda tim,
rudt, bat thwong trong kha
nang nghe, nhin v.v... V@i trinh d6 y hoc hién nay,
nguwdi méc bénh Dao c6 thé sdng téi 40 — 50 tudi.
Nguyén nhan gay ra bénh Dao?

Té bao cla ngudi binh thwéng c6 23 cap nhiém
sac thé (NST), méi cap gdbm mot chiéc nhan tir b
va mot chiéc nhan t» me. Nhiém séc thé mang
cac gen quy dinh nén sy hinh thanh va phat trién
cta co thé. Trong 23 c&p NST nay cé 1 cap NST
giGi tinh, 22 cap con lai dwoc danh sbé tir 1 dén 22
theo thv tw tr I&n dén nhd dan. Bénh Pao xay ra
khi trong té bao bi thira mot NST 21
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B6 NST ctia nguoi mac bénh Pao véi 3 NST 21

Trong moét s6 rat it trwdng hop bénh Dao c6 thé
xay ra do mot sb t& bao cla co thé cé 3 NST thi
21 nhuwng s6 con lai mang bd NST binh thwdng
(goi 1a dang kham). Trong mét sb it trwdng hop
khac, bd hodc me binh thwong nhwng cé bd NST
c6 1 trong hai NST 21 gan v&i mot NST khac tao

nén moét NST bat thwong (goi 1a
NST chuyén doan), con cta ho N\
mang b NST co sb lugng binh 4§ ,
thwodng nhwng nhadn NST bat 14 £
thwong ndy sé bj mac bénh Bao.  nsTchuyén
Nhirng bo, me nhw vay dwoc goi la  doan cé gén
ngwdi “mang” va hg ¢6 nguy co  NST21
cao sinh con mac bénh Pao.

THE TAM NHIEM SAC THE 18 (HOI CHUNG
ET-UOT)
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B NST cua nguoi méc,hc_‘Ji chirng Et-udt voi ba
nhiém sac thé 18

Thé tam nhiém séc thé 18 con goi 1a hoi chirng Et-
udt (Edwards)xay ra do thira mot nhiém sac thé
s6 18. Mot s6 it mac bénh dwéi dang kham hoéc
do NST bj chuyén doan. Bénh gap & ni nhiéu hon
& nam. Trung binh trong khoang 3000 tré so sinh
s& c6 mot tré mac hdi chirng nay.

Tré méc hoi ching Et-ubt

Thai nhi mac hoi chirng nay thuwéng co nhivng khuyét
tat nghiém trong, da s6 déu chét trwdc, trong hodc
ngay sau khi sinh. Chi c6 khoang mét niva tré mac thé
tam nhiém sac thé 18 sdng dwoc téi mot thang va
khoang 10% tré séng dwoc t&i hon moét ndm. Nhirng
tré nay déu can téi sw chadm soéc dac biét.
Tré cé trong lwong so sinh thap, khudén mat tron, dau
nhd va ham nhé, di dang tim, than, cham phat trién
tam than, tré so' sinh cé ngon tay tré va tay at gap dé
Ién cac ngon khac.

THE TAM NHIEM SAC THE 13 (HOI CHUNG
PA TAU)
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Bo6 NST cuia ngudi méc héi ching Pa tau voi ba
nhiém séc thé 13

Tré méc hoi ching Pa tau

Thé tam nhiém sac thé 13 con goi la hdi ching
Pa tau (Patau) xay ra do thira mét nhieém sac thé so
13. M6t s6 it mac bénh dwéi dang kham hoac do NST



bi chuyén doan. Bénh hiém gap, trung binh trong
khodng 25.000 tré so' sinh s& c mot tré mac hoi
chirng nay.

Tré bi cham phat trién tam than va méc nhiéu di
dang nhw dau nhé, thira ngén tay chan, st méi -
h& ham, b4t thwong cda tim, thanh bung v.v... Dai
da s6 thai nhi bj thé tam nhiém séc thé 13 déu chét
trwée, trong va ngay sau khi sinh. Da sb tré chét
trong vong vai ngay sau sinh.

NEU DA SINH CON MAC MQT TRONG CAC
BENH TREN LIEU NH’'NG BUA CON SAU CO
MAC BENH NHU VAY NOPA KHONG?

Séan phu da sinh con mé&c mot trong cac bénh trén
sé c6 nguy co tiép tuc sinh con mac bénh nhw vay
cao hon nhirng ba me da sinh con binh thwong.

CO PIEU TRI BUQ'C CAC BENH TREN KHONG?

Hién nay y hoc khoéng thé diéu tri cho cac bénh
trén. Nhirng tré méc bénh can dwoc can thiép va
gilp d& cang sém cang tét dé co thé giup tré phat
trién trong kha ndng cho phép.

NHOPNG SAN PHU NAO CO NGUY CO SINH
CON MAC CAC BENH TREN ?

Tudi me

Tubi me cang cao nguy co sinh con mac cac bénh
nay cang lén, dac biét khi me trén 35 tudi. Tuy
nhién can lwu y tat c& san phu thuéc moi Ira tudi
déu c6 kha nang sinh con méc cac bénh trén. Can
Iwu y 1a hau hét cac tré mac bénh Pao dwoc
sinh ra b&i cac ba me dwéi 35 tudi vi day la
nhém tudi cé ty Ié sinh cao.

B6 hoac me la ngwei “mang”

Bb hodc me binh thuwéng nhwng mang cac bat
thwong NST dang chuyén doan c6 nguy co cao
sinh con bi mac cac bénh trén.

D3 tirng sinh con mac cac bénh trén

LAM THE NAO BE BIET THAI NHI MAC CAC
BENH TREN ?

San phu can dwoc tw van bdi cac nhan vién y té
chuyén trach vé& chuwong trinh sang loc va chéan
doan trudc sinh. Sang loc dwoc thye hién qua siéu
am thai nhi va phan tich mau me khi tudi thai dwoc
tr 11 — 14 tuan.

Siéu @m do do
mo da gay va
xac dinh
xwong mii cla
thai nhi trong
sang loc truoc
sinh cac
truong hop thé
tam NST 21,
18 hoac 13.

Nhirng trvdng hop qua sang loc phat hién thai
¢6 nguy co’ cao bj mac cac bénh trén, cac bac si
sé |4y gai nhau hodc nwéc 6i phan tich d& chan
doan.

Lay méu gai nhau ttr \?B )
banh nhau dé chan 5
doan bat thurong nhiem \
sdc thé. Ky thuét nay

duwoc thuc hién khithai  Gai
duoc khodng ttr 11 @én nhau
14 tuan. ‘

L&y mau nuéc 6i dé chan doan
bét thuong nhiém séc thé. Ky
thuat nay dugc thuc hién khi
thai duwoc khodng 15 dén 20
tuén.

http://www.ditatbamsinh.vn

TRUONG DAI HOC Y DUQ'C HUE

TRUNG TAM SANG LQC - CHAN DOAN
TRUGC SINH & SO’ SINH

HOoi churng Dao
Thé tam nhiém sic thé
18 va 13

Nhiing diéu can biét




