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ién nay khoa hoc da c6 nhiing buéc tién vugct

bac trong chan doan tién san ciing nhu chu

sinh nhung & nuéc ta ngay ca tai bénh vién
tuyén trung uong gap khong it nhing thiéu sét trong
chén doan céac trudng hop di tat bdm sinh. Do do, déi
v6i nhiing bénh vién tuyén duéi thi cong viéc phat hién
nhing tré c6 di tat bdm sinh dé tu van va cho ra huéng
xU tri phu hop van la van dé con nan gidi. Dac biét nhu
hé théng y té clia nu6c ta hién nay con rat thiéu can
bd chuyén trach cho lanh vuc so sinh. Chinh vi muc
dich d6, bai viét "Nhing bat thusng bdm sinh da di
tat" (multiple congential anomaly: MCA) mong muén
tao diéu kién cho quy dong nghiép lam trong lanh vuc
cham séc sinh san ¢6 thém nhiing thong tin hau ich khi

tham gia chan doan va diéu tri.
BINH NGHIA

B4t thusng badm sinh 1& nhing khiém khuyét v& mat

céu trac xudt hién luc sanh va khac véi binh thudng.

Chung dugc chia thanh cac kiéu bat thusng nhu sau:
di tat co thé (malformation); bién dang (deformation);
sang chén (disruption); loan san (dysplasia); hoi ching
(syndrome); két hgp (association); du ching (sequence).
Chi mot vai nhiing bat thudng nay gay ra ti vong trong
giai doan sa sinh. Tuy nhién, sau giai doan nay thi
chung la nguyén nhan gay td vong thudng gip nhat.
TAN SUAT

Xay ra khodng 1- 3% tat c& nhiing tré sinh séng.

CAc BAT THUONG
BAM SINH HAY GAP

Trisomy 21 (hdi chiing Down)
® Tan suat: hoi chiing Down la hoi chiing b4t thusng



HG&i chimg Patau

nhiém s&c thé (NST) thusng gép nhat, xay ra khoang
1/650 tré sinh s6ng.

® Td vong so sinh: tuong ddi it, chi yéu 1a do bénh
tim nang hay bénh bach cau bdm sinh.

® Dau hiéu Iam sang: giam truong luc co, mat phan
xa Moro, khuén mat det, réng khe mi (upslanting
palpebral fissures), dém Brusfield, bat thudng vé tai
ngoai, dong thap, tdng dudi qua muc, ting do day da
gay, cac ngon tay chan ngan, gan tay c6 hinh ranh
khi.

® Nhiing bat thuong khac di kém: khoang 50%
trudng hop tim b&m sinh, trong dé thudng gap la
kénh nhi that hay thong lién that (CIV). Nhing bat
thudng vé hé tiéu hoa bao gdbm: bénh Hirschsprung,

teo thuc qudn, t4 trang va khong hau mon.

Trisomy 18 (hdi chiing Edwards)

® Tan suéat: khoang 1 trong 5000-7000 tré sinh séng.
Ty & nam:nd = 1:4.

® T vong so sinh: thsi gian séng trung binh 48 ngay.
Hon 90% tré chét trong 6 thang dau ddi. Tré séng sot
dén 1 tudi la rat hiém.

® Dau hiéu lam sang: cham phét trién trong giai
doan chu sinh, mé&t I6p m& dudi da, luc dau giam
truong luc co sau do tang truong luc co, tat dau nhd,
dau dai ra v6i chdm dau nho lén, ham nhd, bat dang
tai ngoai, xuong nguc ngan, cac ngoén chdng lén nhau
va gidm san mong, va cac ngén chan co6 hinh dui cui.

® Nhiing bat thuong khac két hop: bénh tim bam

sinh (95%), thudng phtc tap. Nhiing béat thudng khac
it gap hon gdm tinh hoan 4n, than hinh méng ngua,

thoat vi rén hay thoat vi ben.

Trisomy 13 (Hoi chiing Patau)

® Tan suat: khoang 1/12.000 tré sinh séng.

® Td vong so sinh: s6 ngay séng trung binh 130
ngay. 45% tré sé tl vong trong thang dau dsi. Tré
s6ng s6t dén 1 tudi & rat hiém.

® Dau hiéu Iam sang: bao gém nhe can, dau nho véi
tran déc, loan san da dau, tat mat nhd, sdt moi ché
vom, bat san tai, day da gay, du ngén va cac ngon
chdng lén nhau cong lai, méng nho.

* Nhiing bat thuong khac di kém: bénh tim bam
sinh (95%) da s6 |a bénh tim phic tap.

* Nhitng bat thuong than bao géom: than da nang,
than U nuéc, than hinh méng ngua, tinh hoan &n, mot

dong mach rén, thoat vi rén va ben cing thusng gap.

Monosomy X (Hoi ching Turner)

® Tan suat: khoang 1/2500 bé nd sinh s6ng.

® Ti¥ vong so sinh: nhiing tré mac hoi ching Turner
thi tré cang dé s6ng khi tré cang du thang. Khoang
98-99% nhiing thai nhi m&c hoi chiing Turner sé sdy
thai tu nhién.

® Dau hiéu Iam sang: nép quat 6 mat, tai nho, tat
ham nhd, dudng chan téc sau gay thdp hon binh
thudng, day da gay, cd c6 mang, gidm sdn moéng,

sung dau chi tay va chan do bach huyét.
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HGi chimg Edward



° Nhiing bat thuong di kém: tim bam sinh, hep
khit van 2 la va van déng mach chd, than hinh

méng ngua.

Su dit doan NST (Hdi ching DiGeorge)

Cho t6i nay, nhiing hiéu biét v& hoi chiing nay & nhiing
biéu hién lam sang nhu bénh tim bdm sinh, ha calci
mau, khiém khuyét mién dich va bat thudng vung dau

mat, cd... 1a do su dut doan clia NST 22q11.2.

® Tan suat: khoang 1/5000 bé sinh séng.
® Ti vong so sinh: (i vong so sinh xay ra <10% tat
Ccé cac trusng hop, hau nhu la do khiém khuyét vé tim
mach.
® Dau hiéu lam sang:
Bénh tim bdm sinh (75%): tl chiing Fallot, bat sén
cung dong mach chd, théng lién that, than chung
déng mach.
B4t thuong vé vom hau (70%): st moi chd vom,
khiém khuyét mang hau.
Chtc nang mién dich (75%): suy gidm mién dich
la do gidm séan tuyét Uc, va bat thuong té bao T
thi phat.
Déc diém so mét: tat ndo nhd, go méa phang bet,
xuong ham dudéi thut ra sau, géc mai nho cao, dau
mi c6 hinh cd hanh, mi mat dang 16ng mao va 2
mé&t ndm cach xa nhau.
Tuy nhién khong phai luc nao tré cing hién dién
day du nhiing dac tinh trén. Khi do, can dua trén
nhiing dac diém so mat két hgp nhing yéu t6 di
truyén khac.
® Nhiing bat thuong di kém: ha calci mau (50%),
r6i loan tiéu hoa (30%), bat thudng than (33%), mat

thinh luc, tang dudi qua muc cac ngon.

Hoi ching Williams (ddt doan NST 7q11.23)

® Tan suéat: xay ra khoang 1/7.500 tré sinh séng.
® T4 vong so sinh: thuong it, chd yéu do béat
thudng tim mach.

® Dau lam sang: mit det, khe mi mat ngan, nép quat

4 mét, gay séng mai, 16 mai hd, nhan trung dai, 1udi
day, méng mét mau xanh.
e Bat thuong khac di kem: bénh tim bdm sinh,

thoat vi ben, rén, tang calci mau, kho hap thu thic an.

Chiing co ciing khép (xay ra é nhiéu khép)

® Tan suat: xay ra khodng 1/8000 tré sinh séng.

* Ti vong so sinh: thay déi tly theo bénh nguyén.

® Bénh sinh: thuong |a th phat do nhiing bat thudng
khac nhau trong su hinh thanh thai nhi. Nhiing yéu
t6 lién quan c6 thé la than kinh, co va xuong khép.

* Nhitng bat thuéng vé than kinh bao gém:
thoat vi ndo tdy, tinh trang co clng truéc khi sanh,
bénh khong nédo, nao ung thdy.

* Nhiing bat thudng vé co: thiéu co va bénh vé
¢0 6 thai nhi.

* Nhiing bat thuong vé xuong khép: ching dinh
lién xuong, chiing khép yéu hay trat, su két dinh cla
mo6 mém 1dng léo.

® Biéu hién lam sang: nhing tré nay sé bi gioi
han khi két hgp dong tac co, dubi khép va trat
khép. Chiung co cling do nguyén nhan than kinh
trung uong c¢é nguy ¢ suy hé hdp do su van dong
céac co ho hap khong du luc.

Hoi chiing Pierre Robin

N6 c6 thé xay ra riéng biét hay 1d mot phan cla chiing
réi loan NST.

® Tan suat: xay ra khodng 1/8.500 bé sinh séng.

® Tit vong so sinh: it va hau nhu 13 do tdc nghén
nang dudng ho hép trén.

® Bénh nguyén: su kién dau tién hét la bt san xuong
ham du6i, dan dén tut ludi thi phat. Su tut Iudi dan
dén tac nghén dudng ho hap trén va su phat trién clia
vom kh&u céi.

® Biéu hién lam sang: tré c6 ham nhd, c&m bi tut ra
sau so v6i vom khau cai. Suy ho hap cé thé xay ra sém
do tt nghén dudng hé hap trén, tai co thé dong thap.

® Xi tri:



Nhe: dat tré ndm sap c6 thé ngan ngiia tdc nghén
dusng ho hép trén.

N&ng: nhiing bién phap tam thdi nhdm ngén ngua
tut ludi gay tdc nghén dudng ho hap bao gom: dat
éng mai hong, mdi thuc quan, dan Iudi vao moi, gay
trat khép ham dudi, phau thuat ma khi quan. Cho
tré an bang 6ng thong da day.

CAC XET NGHIEM GEN

Xac dinh kiéu nhan (high-resolution

karyotype)

La xét nghiém thong thudng nhat dé chan doan mot tré
nghi ngd MCA. Xét nghiém nay phan tich nhiém séc
thé clia t& bao bach cau hién dién trong mau ngoai bién
va &nh hudng badi truydn mau. Thdi gian dé thuc hién
xét nghiém nay méat khoang 2 tuan.

Ky thuat di truyén té bao (Fluorescent in situ
hybridization: FISH)

FISH 1a mot ky thuat di truyén té bao hoc dung que
th&m do dé phat hién khiém khuyét cla cac DNA
chuyén biét. Dé thuc hién ky thuat nay doi hdi su nuoi
cdy va dong bo cla t& bao va cé thé phat hién khiém
khuyét cla nhting NST nhd va mtc siéu hién vi. Ky
thuat nay nhanh hon ky thuat Karyotype, nhung cling

maét vai ngay hay vai tudn dé hoan thanh.
VAN BE THAM VAN

Déi v6i nhiing bat thudng bam sinh da dj tat thi nhiing
I8i khuyén phai that su khéo Iéo vi chiung ta dang gap
phai mot van dé rat nhay cdm, té nhi. Diéu dau tién hét,
rat quan trong néu co6 thé co dugc mot chan doan day
dd. Buéc ké tiép la cung cép cho ho su hiéu biét vé toan
canh tinh trang bénh. Khi ban quyét dinh tu van thi ban
phai ddm bao rang ban co6 thé tra 18i tat ca cac cau hdi
cla cha me tré. Khong dua ra qua nhiéu nhiing chi tiét
lién quan dén su that va c6 gang tranh nhiing tién doan
cu thé, dic biét 1a thoi gian va su hién dién hay mat cla
mot s6 van dé lién quan dén tuong lai. B qua nhiing
muc do hy vong, va can thuc té, dic biét khi cha me
ching yéu cau. Phdong doan nhing ké hoach theo doi
tu van dinh ky, phac thdo nhiing chuong trinh lau dai vé
cham sbc va danh gia tré. Ludn nhé rang tat cd nhing

danh gia cla ban vé dda tré khac nhiéu so véi cha me
chung danh gia vé chung, nén hay ding vé khia canh

cla ho dé thong cdm khi danh gia vé tré.
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“Y hoc sinh sdn” la ngi san chuyén nganh, luu hanh néi bo,
clia Hoi Noi tiét sinh sdn va Vo sinh TPHCM (HOSREM)
dugc nhiéu bac si sdn phu khoa dén doc.

Céc thong tin cia “Y hoc sinh sdn” mang tinh cap nhat,
tham khéo cho hoi vién va cac ddi tugng quan tam. Trong
nhiing trudng hop 1am sang cu thé, can tham khdo thém y
van c6 lién quan.

“Y hoc sinh sdn” xin cdm on va chan thanh ti€p nhan cac
bai viét, phdn hdi va nhiing gép y cdia hdi vién cho noi san.

N6i dung tai liéu nay thuéc quyén sé hiu clia HOSREM.
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