CAN LAM Gi KHI NGUY CO TAM NHIEM SAC THE 21

LA CAO (CAO HON 1 TREN 250)?

iéc ghi nhan két qua nguy co “cao” khéng ddng
nghta vé&i viéc thai nhi chac chan bj tam nhiém sac thé
21.
Dé xac dinh chan doan c6 thé thre hién nhiém séc thé db thai
nhi. Thai phu dwoc théng tin rd vé& kha nang lam xét nghiém
nhiém séc thé dd nay. Xét nghiém nay cho phép dém sb
lwong chinh xac cac nhidm séc thé 21 cda thai nhi, va do dé
chng minh mét cach chéc chan rang diva tré cé bi tam nhiém
sac thé 21 hay khong.
Tuy trwdng hop ma co thé chi dinh sinh thiét mang nuéi nhau
thai (trich té bao ctia nhau thai) ho&c choc do nuwéc 6i (lay té
bao tir dich 6i). Cac xét nghiém nay dwoc thwe hién bang cach
dam xuyén kim qua da bung dwéi sw kiém soat ctia siéu am.
Nguy co sdy thai hodc sinh non do cac phwong phap choc do
nay gap trong khoang 1% cac treong hop.
T luc 14y té bao xét nghiém dén luc c6 két qua 1a khoang 3
dén 4 tuan I&.
Thai phu dwoc quyén yéu cau thuc hién xét nghiém nay hay
khong. Viéc ddng y tha thuat phai dwoc ghi ra van ban va ky tén.

CAN LAM GI NEU VIEC DEM SO LUONG NHIEM SAC THE

CHO KET QUA THAI NHI CO TAM NHIEM SAC THE 21?2

inh hudng nay can phai dwoc ngwdi hwéng dan, danh

thdi gian d& ngdm nghi, tim hiéu théng tin vé chiing

bénh tam nhiém s&c thé 21 va cac kha ning (quyén loi)
trong cham séc ngwdi bi chirng bénh nay.

C6 nhiéu kha nang lwa chon:

#® tiép tuc thai ky va dén dia tré ra doi,

@ tiép tuc thai ky va gvi dira tré vao noi tiép nhan con nuoi,
# yéu cau chadm dit thai ky goi Ia chdm dt thai ky noi khoa
(IMG) sau khi hoi chan lién khoa vé chan doan tién san.
Pé duwoc giup d& trong viéc chon lwa, thai phu va cap vg

chéng c6 thé dén gap:

@ Nhirng chuyén gia y té c6 lién quan (bac si san phu khoa,
bac si chan doan hinh anh, ni hd sinh, bac s tbng quat,
béac si nhi khoa, bac si vé di truyén, nha tam ly hoc,...).

@ Cac thanh vién cla trung tam lién khoa vé& chdn doan tién san
¢0 tai ttrng vung (région) va & tai trung tdm d6 cac chuyén gia
trong cac linh ve ndi trén lam viéc chung véi nhau.

@ Cac td chirc chuyén nghiép va dwoc cap phép trong viéc
ddng hanh véi nhivng bénh nhan bj tam nhiém sac thé 21
va than nhan cta ho ma danh sach cla cac td chirc nay
dwoc gidi thiéu bdi bac si tri liéu.
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Tai liéu nay dwoc soan thao danh cho tat ca thai
phu nham muc dich giai thich viéc tim soat ca thé
bénh tam nhiém sac thé 21 theo kha nang hién tai
cua nganhy.

iéc thm soat ca thé vé bénh tam nhiém sic thé 21 1a
danh gia nguy co thai nhi mang tam nhiém séc thé 21
la “th&p” hay “cao” trong thai ky hién tai.

Hai xét nghiém c6 thé dwoc thuwe hién:

@ Tht mau cda thai phu,

© Siéu am thai nhi.

Ca 2 xét nghiém nay d&u khéng nguy hiém cho thai ky.

Dé thuc hién cac xét nghiém nay (khéng mang tinh bt budc),
thai phu can phai ky gidy déng y.

That vay, trong moi trwéng hop, thai phu cé quyén lwa chon:

@ yéu cau thyc hién (hay khéng) tAm soat tam nhiém séc thé
21,

# yéu cau thuc hién (hay khéng) choc dd nwéc bi hodc sinh
thiét nhau khi xét nghiém tdm soét cho thdy nguy co tam
nhiém sac thé 21 cao,

@ thay dbi quyét dinh bat ky Iuc nao.



TAM NHIEM SAC THE 21 LA Gi? Trwée khi sinh, cach duy nhét la 4y céc té bao cla thai nhi B) & tam ca nguyét thv hai cua thai ky:
m&i cho phép l1am nhiém sic thé dd. Cac t& bao nay ndm

am nhiém s&c thé 21 hay hoi chirng Down, hodc cach trong dich 6i (ma thai nhi tém minh trong d6) hoéc trong nhau Néu cac xet nghiem t’ém sodt chua dugc thie hign vao tam
goi khéng dding 1a “mongolisme”, 1a do s hién dién thai. Nhung vige trich cac bénh pham nay, tiy truong hop goi ¢4 nguyét dau tien cua thai ky thi van co thé tien hanh cho
thém mot nhiém sic thé (NST) ciia cap NST bénh trong la choc do nwoc 6i hoc sinh thiét mang nuéi nhau thai, khong dén tuan th» 18 vo kinh (cac tuan khong c6 kinh nguyét).
cac té bao. phai la khdng c6 nguy co (say thai). Vi thé nd chi duoc chi Nhw vay viéc do lwdng nguy co dwa trén:
o ) dinh khi thai nhi c6 nguy co’ cao cé tam nhiém sac thé 21. N
Théng thwdng, moi té bao con nguwdi chira 46 NST xép voi 1. Tudi cuia thai phu.
nhau thanh tirng cép. Trong tam nhiém séc thé 21, c6 dw ra . .. . 2.Do dd md da gay, néu phwong phap nay cé thé thuc
thém 1 NST ctia cap thir 21. Cho nén nguwoi bénh do co tng LAM THE NAO BE BIET CO NGUY CO' CAO? hién & tam ca nguyét thir nhat béi chuyén vién siéu am
coéng 47 NST. ) i da dwoc cap phép.
Nhiém séc thé bi dw nay chinh la nguyén nhan cia cac bét guy co, ‘thap” hay “cao”, dugc danh gid bang phuong 3. Nong do cla cac chat “chi diém huyét thanh” do & tam
thwong kha ' Y y tién “do lvong nguy co” dugc thire hién khi thai phu co ca nguyét thtr 2, khac véi ndng dd clia chiing do & tam
Lrong khac. yéu cau. céa nguyét dau (b&ng xét nghiém mau).
gﬁﬁ%ﬁ;‘éi% f;g;”?u?g hop, khong co nguoi khac trong gia A) O tam ca nguyét thir nhét caa thai ky, do luong nguy Can biét thém: bAt ky mot siéu am tAm soat nao, di & tam ca
T gt co dua trén 3 yeu to sau: nguyét thtr nhét, thir hai hodc thir ba, déu cé thé phat hién cac

di dang ctia thai nhi. Trérng hop nao ciing déu co thé dwa dén
két luan mat tinh trang nguy co cao clia tam nhiém séc thé 21.

KET QUA PO LWONG NGUY CO BU'QC DIEN GIAI
NHU THE NAO?

&t qua dwoc thdng bao va gidi thich bi chinh nguoi

bac si da chi dinh thwc hién xét nghiém. Két qua nay

do lwéng nguy co thai nhi bi tam nhiém sac thé 21. Do
dé khong co nghia 1a sy khang dinh bénh Iy chéc chén.

1. Tudi ctia ngwei phu niv: cang I&n, nguy co tam nhiém

NHONG BAT THUONG NAO THUONG GAP NHAT & séc thé 21 cang cao.

NHI’NG NGU'Ol Bl TAM NHIEM SAC THE 21?

@ Tinh trang thiéu nang tri tué & nhiéu mc d6 khac nhau,
v&i kha nang hoa nhap x& hoi it hay nhiéu tuy theo dra
tré. Thong thuwdng, cac tré khong vwrot qua duoc trinh do
hoc van I&p sau. Pa sb cac tré khong c6 kha nang tw chdm
s6c khi trwdng thanh. Nhivng kho khan nay khéng gibng
nhau gitra cac tré bj tam nhiém sac thé 21; nén gido duc va
s hd tro déng vai trd rat quan trong trong sy phat trién

cla tré. Néu nguy co trén mirc 1/250 (“1 trén 250”), n6 duwgc xem nhw
A ke ax LA P . £ a PO . Lo la nguy co “cao”.
@ Khudn mat dac trwng cda bénh (khéng anh hwéng dén viéc 2.DPo dé m& da gay thai nhi:
tré cé nhirng nét gidbng cha me); véc dang hiém khi nao Khi siéu am & tam ca nguyét thir nhat, da gay cang day Vi du vé nguy co “cao”: 1/30 (“1 trén 30”). Nghia la thai nhi c6
vuot qua 1m60 & tudi trwdng thanh va tinh trang giam thi nguy co tam nhiém sdc thé 21 cang cao. 1 nguy co trén 30 (tirc la 3% nguy co) bi tam nhiém séc thé
trwong lwc co. : vz DO A0 MmO da gay 21; thé thi 29 truong hop trén 30 (tirc 97% truong hop), thai
duwoc thwc hién béi nhi nay khéng bj tam nhiém séc thé 21.

@ Nhirng di dang v&i mire d6 ndng khac nhau — thuwdng nhét A PSR
la & tim hodc hé tiéu héa — tuy tinh trang ma c6 thé nhan mot chuyén vien siéu

am ma tay nghd da Néu nguy co thap hon 1/250, né dwgc xem nhw la nguy co

dwoc nhirng cham soéc dac biét. duoc dao tao ky (tir “thap”.
@ Vai trudng hop cé cac van dé sirc khde khac nhw tinh do, ngudi lam siéu am Vi du vé nguy co “thdp”: 1/1000. Nghia la thai nhi c6 1 nguy
trang d& mac cac bénh ly vé mau. dugc ghi danh trong co trén 1000 (tire la 0,1% nguy co) bj tam nhiém séc thé 21;
mang lu¢i chan doan thé thi 999 trurong hop trén 1000 (tic 99,9% truong hop), thai

3. LAy mau cua thai phu, v& méat nguyén tic sau khi lam

Két luan lai, viéc do lwéng nguy co khdng phai 1a hoan my: né

au khi sinh, tam nhidm séc thé 21 ¢6 thé duoc nghi t6i siéu am, nham do luong nong do “chat chi diém huyét khién khoang 5% trong s6 cac thai phu phai lo lang khi ho
khi ghi nhan khudn mat dac trwng hodc mat di dang. thanh” (cac protein trong mau) tai mot phong xet mang két qua “nguy co’ cao”, nhung da phén trong s6 ho thuc
Xét nghiém nhidm séc thé db (caryotype) clia dura tré nghiém dwoc cap phép béi co quan y té ving (région). t& lai khong co thai nhi bi tam nhiém sac thé 21. Nguoc lai,
co thé gitip chan doan xéc dinh bénh, nghta la mét xét nghiém Su két hop ca 3 tham s6 nay cho phép Ivong gia nguy co trong mot s6 hiém truong hop, két qua cd thé duoc cho I
cho phép nghién ciru cac nhiém séc thé (NST). Xét nghiém BminhiBms e thaiz  iranithainhi nguy co “thap” (thap hon 1 trén 250) nhung dia tré sinh ra lai

nay sé& chirng minh c6 hay khong ¢ NST dw thira. bi tam nhiém séac thé 21.



