10. BENH XU NANG (CYSTIC FIBROSIS)

CAC PIEM CHINH

THUAT NGU

Ao .
* Roi loan da co quan di truyén lin trén NST thudmg do réi loan chirc nin g van chuyén
ion clorua qua bé mat biéu mé

HINH ANH

» Ruét ting 4m trong quy 2, thudng tién trién thanh gifn rudt trong quy 3
o P$ héi 4m 16n hon xuong dugc coi 12 bat thuong

» Tac rudt phan su

© Rudt non gidn, tang am

» Thung ruét vdi viém phic mac phéan su (meconium peritonitis); 20% thai nhi viém

phic mac phan su bi xo nang (CF)

CHAN DPOAN PHAN BIET HANG PAU
» Cac nguyén nhan khéac gy ruft ting am

o Léch bdi, dac biét la trisomy 21

o Nhiém tring

o Thai nhi nuét phai mau

» Teo rudt (hoi trang)

BENH HOC

» Céac bién thé gay bénh & gen CTFR (cystic fibrosis
regulator)

transmembrane conductance

* Di truyén 1an trén NST thudng (nguy co tai phat 25%)



CAC VAN DE LAM SANG
* CF la mét phan cua sang loc tré so sinh & it ca 50 tiéu bang/DC

* Co the biéu hién ¢ giai doan so sinh vai tinh trang khong di ngoai phan su hodc o tré

nho véi biéu hién cham ting truong nang

* Hé ho hép, tiéu hoa thuong bi anh huong nhat
* V6 sinh nam

* Tudi tho trung binh: Cudi tudi 40

BANG KIEM CHAN POAN

« Két qua siéu 4m binh thudong khong loai trir CF; danh gia nguy co ca nhén théng qua

sang loc nguoi mang gen bénh

» Két qua sang loc ngudi mang gen bénh 4m tinh 1am giam bét nhung khong loai bo

dugc hoan toan nguy co

« Cin déanh gia, xét nghiém CF trong moi trrdng hop thai nhi bi tic rudt, rudt ting am

(Trai) Siéu am mat cat vanh cua thai nhi 19 tuan tudi co rudt tang am [= duoc chi

dinh danh gia bénh xo nang (CF), 1&ch béi, nhiém triing va nhau bong non (nuét phai
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mau trong nudce 0i). Dé han ché két qua duong tinh gia, cin tat ché do hai hoa md
(harmonic), giam gain va thay rudt "sang nhu xuong". (Phai) Thut thubc tuong phan
hoa tan trong nudc ¢ tré so sinh khong di ngoai phan su cho thay mot dai trang nho
(microcolon) E&. va nhidu chd khiém khuyét I4p diy (multiple filling defects) do

phan su day dic B & doan xa hdi tring. Hinh anh nay dién hinh cho tac ru¢t phan su

o tré so sinh mac CF nay.

(Trai) O thai nhi 19 tuan tudi mic CF nay, rudt b gizn (thudc cip) véi thanh day ting
am. Khi thﬁ}r dau hiéu don doc nay, bénh nhan da dwoc tur van di tmyén va phat hién
ra minh 1a ngudi mang gen bénh CF. (Phai) Thai nhi mic CF & quy 3, thdy mét quai
ruot gian = ciing nhu ¢ trudng E phu hop véi thing rudt gy viém phic mac

phan su. Sau sinh, da xdc nhén tic rudt do phan su. Viém phic mac phan su la mét dau

higu c6 thé din dén nghi ngor CF.
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BENH XO NANG (CYSTIC FIBROSIS)
THUAT NGU

CAC TU VIET TAT

* Xo nang (CF)

Pinh nghia

« Réi loan da co quan di truyén lin trén NST thuomg do réi loan chirc nang vén chuyén

ion clorua qua bé mat biéu mé

© Anh huéng dén duong ho hép, tuyén tuy ngoai tiét, rudt, hé thong gan mét va tuyén

mo héi ngoai tiét

HINH ANH

Pic diém chung

» Manh méi chan don t6t nhét

© Rudt tang 4m trong quy 2 — gian rudt trong quy 3
Déu hiéu trén siéu 4m

* Rudt ting am trong quy 2

© Dinh nghia: Bo hoi 4m rudt > d6 hoi 4m xuwong

o Do dich tiét phan su/tuyén tuy dic hon

o C6 thé lan téa, khu trii hodc kém theo véi héa

© Nguy co CF ¢ thai nhi c6 rudt tang am rat khac nhau

— Nguy co tuyét doi cta CF thai nhi ~ 2-3%, va béo cdo Ién téi 9,9% & nhitng quin thé
¢é ty 1€ luu hanh bénh cao hon

« Téc rudt phén su




© Rudt non gian, ting 4m

o Khéng thé phén biét dugc véi teo hdi trang (ileal atresia)
* Thung ruét do viém phic mac phén su

0 ~ 20% thai nhi viém phic mac phén su c6 CF

» Bdo céo ca bénh: khéng ¢ tii mét va CF

CHAN POAN PHAN BIET

Ruét ting am

« Bat thuomg NST, dic biét trisomy 21 (3,3%)

o Tim kiém c4c di tt cAu tric lién quan, “soft markers”; danh gia nguy co bang sang
loc huyét thanh

» Nhiém tring (2,2%)

o Cytomegalovirus hay gip nhat; bénh toxoplasma, parvovirus it gap hon
o Tim kiém dau hiéu véi héa & ndo, gan, doc co hoanh

« Thiéu mau cuc bd rudt, dic biét & thai chidm ting truong

» Nuét phai mau

o Tién sir chay mau & giai doan dau thai ky

Teo rudt (hdi trang)

» C6 thé khong phan biét dugc véi CF trén siéu am trude sinh

BENH HOC

Pic diém chung

* Neuyén nhin



o Do céc bién thé gdy bénh & gen CTFR (cystic fibrosis transmembrane conductance
regulator)

— Cho dén nay, > 1.700 d¢t bién d duoc xéc dinh
— Di truyén lin trén NST thudng (nguy co tai phat 25%)

o Céc bién thé gay bénh & gen CFTR — khéng bai tiét ion clorua — tang gilr natri va
hép thu dich — ting 4% nhét dich tiét trong 10ng rudt — tic céc 6ng cia cic tang dic
va tang rong

CAC VAN DE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

* Xét nghiém CF 12 mét phan ctia sang loc tré so sinh & tét ca 50 tiéu bang/DC

o Gitp chan doan va diéu trj som hon; phong ngira thiéu hut dinh duéng nghiém trong
» Biéu hién tic rudt phan su & tré so sinh (~ 10-20%)

» Hé ho hap hay bj anh hudng nhit (~ 45%)

o Nhiém tring tai phat, tic dom (mucus plugging), ho

o Giin phé quan, cing phdng phéi qua mirc (hyperinflation), bénh dang nang, tran khi
mang phoi tr phat

© Polyp miii, viém xoang

* Hé tiéu hoa: Tre cham ting truong

o Kém hap thu do suy tuyén tuy; bénh dai thio dudng (nguy co sudt doi: ~ 65%)
o Téao bon, tic nghén

* V6 sinh nam thir phét do khong c6 6ng din tinh hai bén bam sinh (> 95%)

o Ong dan tinh bj téc do chat nhay

117



Dich té hoc

» 1:3.200 ca sinh & nguoi da trﬁng khéng phai géc T4y Ban Nha

» Ty 1¢ luu hanh cao nhat & ngudi da triing Bic Au

o Delta F508, bién thé gay bénh CFTR phd bién nhat

— Gap ¢ 2/3 s6 ngudi bj CF & My

Dién tién tw nhién va Tién lhrgng

» Tubi tho trung binh: 47,4 tudi, mac di tudi tho tiép tuc duoc céi thién (2018)

o Tudi tho cla tré em s& > 40 tudj; nhing nguoi c6 chic nang tuyén tuy binh thudng
c6 thé song dén 50 tudi

Piéu tri

* Rugt tang am trén siéu &m — chi dinh sang loc ngudi mang gen bénh cho bo me
» Choc 6i nhim phat hién bién thé gay bénh va giai trinh tir gen & thai nhi

o DNA tu do thai nhi: Pang duoc nghién ciru, hién tai chua cé xét nghiém

« Tu van di truyén

o Xét nghiém chan doan hodc xét nghiém di truyén tién lam t& (PGT-M) & céc lan

mang thai sau

o Chi dinh sang loc ngudi mang gen bénh CF cho tat ca thai phu hodc ngudi du dinh

mang thai

— D nhay ciia sang loc ngudi mang gen bénh khac nhau giita cic chung tdc, tir < 50%
(Chau A) dén 97% (ngudi Do Thai Ashkenazi)

BANG KIEM CHAN POAN

Xem xét



« Két qua siéu 4m binh thudng khéng loai trir CF
o Téc rudt phan su/ruét ting 4m gip & 20% CF

« Két qua sang loc ngudi mang gen bénh am tinh 1am giam bat nhung khong loai bo

dugc hoan toan nguy co

» C6 thé khong phan biét dugc tic rudt phan su véi teo hdi trang
o Can danh gia, xét nghiém CF khi phét hién thai nhi bj tic ruét
Tai liéu tham khao
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