43. HQI CHUNG TURNER (MONOSOMY X)

CAC DPIEM CHINH

THUAT NGU

* Monosomy X (45,X)

« Thiéu toan bd hodc mo6t phan mét nhiém sic thé X
HINH ANH

« Céc dau hiéu trong quy 2

o Nang bach huyét (Cystic hygroma) (CH) 12 dau hiéu dic trung
— Thudng rat 1én (nhiéu thuy > don thuy)

— 60% thai nhi c6 CH mac hdi chirg Turner

o Phu thai khong do mién dich 1 méi lién quan phd bién
o Di tat tim mach dac trung la hep eo dong mach chu

— Thiéu san tim trai néu ning

© Than mong ngua

o Xuong dui va xuong canh tay ngin

« C4c dau hiéu trong quy 1 & > 90% trudng hop

o Sé do d6 md da gay rat 1ém

o C6 thé phét hién sém CH + phu thai

o 75% s& c6 dong chay ngugc trong ong tinh mach
CHAN POAN PHAN BIET HANG PAU

* H6i chirng Noonan



* Trisomy 21 (Hoi ching Down)

» U bach huyét & nguc (Chest lymphangioma)
BENH HOC

* Di truyen hoc

© 40-50% monosomy X (hoén toan khéng ¢é 1 nhiém sic thé X)
© 15-20% thé kham

o Céc bién thé khac (20%)

CAC VAN PE LAM SANG

» Ty 1é mic khi sinh: 1/2.000 bé gai

o Kiéu hinh rat da dang do bé NST khac nhau

« Phan 16n dugc chan doan nho cac dau hiéu trén siéu am

« 75% trong sb 45,X, say thai tur phat trong quy 1 hodc 2

« Tudi me cao khdéng lam ting nguy co

» Tién lugng khi ¢6 phu thai rat xau




(Trai) Thai nhi mac hoi ching Tumner nay cé nang bach huyét (cystic hygroma)
I¢n dién hinh. Thay nhiéu vach £ ngodi diy ching gdy trung tam M4, (Phai) Mat
cat doc cua cing mét thai nhi cho thay nang bach huyét mé rong xudng lung cling
nhu phu da toan than (anasarca) [ > trudng &2 Phu thai thudng lién quan véi

nang bach huyét va hoi chimg Turner. Tién luong xéu khi thdy cac dac diém nay.

(Trai) Siéu am 3D cua thai nhi 12 tudn tudi cho thay nang bach huyét 16i khu tri ,

phia sau d4u a Hon 90% truong hop mic héi chimg Turner sé cé cdc dau hiéu bat
throng trong quy 1. (Phai) Hinh anh 1am sang cua thai nhi mac hdi chimg Turner &
dau quy 2 cho thiy nang bach huyét 16n [—> B phu da toan thén. Hau hét, nhung
khong phai tét ca, thai nhi méc héi chimg Turner dugc chan doén trude sinh s& chet

trong tir cung.



HOI CHUNG TURNER (MONOSOMY X)

THUAT NGU

Cic tir viet tit

* Hoi chimg Turner (TS)

Tir dong nghia

* Monosomy X (45,X)

Pinh nghia

» Thai nhi, tré em hodic ngudi 16n 14 nif bi thiéu toan bd hodc mot phan mot NST X
HINH ANH

Pic diém chung

» Manh méi chan doén tot nhat

o Quy 1: d6 mo da gay (NT) tang dang ké

— =+ vach ngin

o Quy 2: Nang bach huyét (CH) + pht thai + cic bit thuong khac & thai nhi nir
Céac dau hiéu trén siéu 4m

» CH ving gdy 1a d4u hiéu dic trung

o 60% thai nhi ¢c6 CH mac TS

o CH ¢6 xu huéng rat 16n

— Anh huéng dén cb sau va co bén

— CH nho gidng nép gip da gy day phu né

o CH thudmg ¢6 nhiéu thuy (c6 thé don thuy)



_ Vé4ch ngan day & gifra 1a day chang gay

— Thudng c6 thém céac vach ngdn mong

« Phu thai khéng do mién dich 13 méi lién quan phd bién

o Pinh nghia: Thai nhi tich tu dich qua mirc

o Céc ving c6 thé tich tu dich

—Da (phu da toan than (anasarca))

— Nguc (tran dich mang phéi)

— Bung (cb chuéng)

o Dé chan doan phu thai, phai thdy dich & 2 viing riéng biét
— CH dugc tinh 1a 1 viung

« Bit thudmg tic nghén tim mach bén trai (20-40%)

o Hep eo dong mach chu (khé chan doan trude sinh)

— Cung d6ng mach chu hep + tam that trai nho

_ Shunt tir trai qua phai qua 16 bau duc 12 mét manh moi

o Thiéu san tim tréi

« C4c d4u hiéu niéu-duc

o Than méng ngwa la dau hiéu dic trung

_ Cue dudi hai than hop nhét véi eo nam truée dong mach chy
— Thay ro nhat & mat ct ngang va mit cdt vanh

o Co quan sinh dyc nir binh thudng (phd bién nhat)

— t ¢6 kha ndng co quan sinh duc mo ho



0 B NST 45,X/46,XY, rbi loan phét trién tuyén sinh duc hén hop
» Xuong dui va xuong cénh tay ngin

* Thai chdm tang truéng (FGR) tir nhe dén trung binh

» Céc dau hiéu trong quy 1 gip ¢ > 90% trudng hop

o NT rat lém lién quan véi TS

— Thuong > 5 mm duge goi la CH (£ vach ngin)

o Tim kiém ph thai (cé thé kin d4o)

o Tim kiém céc d4u hiéu bat thudng tai thoi diém sang loc NT

— Mt cit bdn budng bt thudng 14 dau hiéu goi ¥

o Dong chay trong éng tinh mach (DV) bét thuong

=~ 75% TS c¢6 dong DV ngugce dong

© Xuong mii thuong binh thudong trong TS

Khuyén nghi vé hinh anh

» Cong cu chan doan hinh anh t6t nhét

o Sang loc NT trong quy 1

o Mit cat ngang cd/hd sau trong quy 2

« Quy trinh

o Tu van di truyén cho tét ca céc truong hop c6 CH

o Po lugng nude 6i can thin; CH 16m ¢6 thé trong giéng tai nude 6i
o Can nhic chi dinh siéu 4m tim thai nhi

CHAN DPOAN PHAN BIET




Hoi chimg Noonan

« C6 thé trong giong TS

o CH

o Phu thai

« Di tat tim

o Hep dong mach phoi

» Tay chan ngin

« RASopathy di truyén trdi trén NST thuong véi bo NST binh thudng
o Cén phan tich microarray dé chan doan

* Nam:Nir = 1:1

Trisomy 21 (Hoi chirng Down)

« Da giy day thuong gip hon CH

o Dbi khi thdy phu thai nhung hiém gép hon

« 1 NT trong quy 1

o Tang it hon so vo1 TS

o Khong c6 xuong miii

o Dong chay trong DV bat thuong

. Cac marker nho lién quan (khong dién hinh cho TS)
o Not taing Am trong tim

o Rudt ting 4m

o Gidn néo that nhe



o Gién bé than nhe

o Xuong canh tay/xwong dui ngin

» Céc bat thuong 16n dic trung

o Kénh nhi that

o Teo ta trang

* Nam:Nir = 1:1

U bach huyét & ngwe hoic cb

» Khoi dang nang & thanh nguc

© Thudng & nach nhung ¢6 thé & bit ky vj tri nao
© Thudng 16n ¢6 vach ngin

o Tham nhiém

» U bach huyet ving ¢6 bén thuong & mét bén va khong phil tha
« Khong lién quan véi 1éch boi

* Nam:Nir = 1:1

BENH HQC

Pic diém chung

* Di truyén hoc

© 40-50% monosomy X

— Mat hoan toan 1 NST X

0 15-20% thé kham

—45,X/46,XX phd bién nhét



_ 45.X/46 XY (rbi loan phat trién tuyén sinh duc hdn hop hiém gip)
o Céc bién thé khac (20%)

— Mit nhanh dai cia X = Mat doan Xq

— MAt nhanh ngén cia X = Mt doan Xp

— Nhiém sic thé vong (Ring chromosome)

— Sy hién dién vat chat di truyén Y

— Vi du vé cac bién thé lién quan dén TS

0 45,X/46, isoXq; 45,X/46, 1soXp; 46,X,r(X)/46,XX

o Mirc d6 niing cua céc triéu chimg gan nhu tuwong quan véi mic do thiéu hut vat chat
di truyén NST X

CAC VAN DPE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

« Céc déu hiéw/!triéu chimg hay gap nhat

o Phin lén TS duoc chin doan trude sinh nhé cce dAu hiéu trén siéu 4m

o Phat hién TS bing sang loc DNA tu do hay con goi 12 xét nghiém tién san khong
xam lan (NIPT)

— Gia tri tién doan duong (PPV) chi 26%

0 So véi PPV 91% ctia T21

0 Do d6, nhiéu chan doan TS duong tinh gia

— Ty 1& phat hién 89%

— Tt ca cac truong hop cAn dugc xé4c nhan lai bang xét nghiém chén doan



o Choc 6i

o Sinh thiét gai nhau (CVS)

o Két qua sang loc quy 1 khéc

=1l

—+ dong chay trong DV dao nguoc

— | protein-A huyét twong lién quan dén thai ky (PAPP-A)
— 1 protein gonadotropin mang dém nguoi (hCG)

o K&t qua xét nghiém sang loc huyét thanh me trong quy 2 bét thuong
— Ty 1€ phat hién TS 14 80%

— | a-fetoprotein (AFP)
— | estriol

— | hCG nhung 1 hCG néu bj pha thai
— | inhibin nhung 1 inhibin néu bi pha thai

» Cac dau hiéu/triéu chimg khéc

o Thai chét

o Thiéu 4i do r6i loan chirc nang tim va than
Dich té hoe

o Khéng lién quan véi tudi me cao (AMA)

o Trong hau hét cac truong hop 1a nit

o Bét thuong NST gi6i tinh thuong gip nhat & niy

o Ty 1& mic khi sinh: 1:2.000 bé gai



- 75% trong s6 45,X, say thai tu phét trong quy 1 hodc 2
_ 15% sy thai tw phét bj TS

o Nguy co chu sinh d6i véi thai nhi sau quy 2

— 1 ty 1€ sinh non (20%)

— 1 ty 18 m6 lay thai (44%)

Dién tién tw nhién va Tién lwong

« Kiéu hinh rat da dang do bé NST khéc nhau

o Céc dic diem dugc quyét dinh boi sy thiéu hut mét ban sao (haploinsufficiency) ciia
cac gen khac nhau trén NST X

o Pa xic dinh dwoc vai trd clia gen SHOX gay tim véc thap
o It bénh di kém hon trong cac bé NST thé kham

» Dic diém kiéu hinh cb dién

o Tam véc thap

o Cd ¢6 mang

o Nguc rong

o Veo khuyu vao trong (cubitus varus) va chan chir X (genu valgum)
o Xuong d6t ban tay/ban chén thir 4 ngin

« Céc bat thuong lién quan & nhimg nguoi song sot

o Bénh néi tiét

— Bénh dai thao duong loai 1 va 2

— Viém tuyén giap



— Phii ni€ém

— Suy sinh duc do tang gonadotropin

— V6 sinh

— Hoi chimg chuyén héa

— Lodng xuong

o Bénh tim mach (chiém phan 16n nguyén nhan gy tir vong sém & TS)
— Hep eo dong mach chi, van dong mach chi hai manh, gidan dong mach chu
0 Nguy co boc tach dong mach chi ting theo tudi

— Xo vira dong mach

— Tang huyét ap

— Bénh mach m4u hé than kinh trung wong

o Réi loan ty mién

— Viém d6 thap (low-grade) kém theo

o Réi loan chirc ning gan

© Bénh viém rudt (Inflammatory bowel disease)

o IQ ngdn ngir binh thudng

© Cham phat trién ki ning van dong

* Nguy co vé khéi u (1 nhe trong hau hét cac nghién curu)

o Khbi u hé than kinh trung wong lanh tinh va 4c tinh

o Ung thu dudng ti€u hoa

o Ung thu héc t6 da (Melanoma) va céc ung thu da khac



. Giam nguy co ung thu vi

piéu tri

» Diéu tri trude sinh tuy theo céc bat thuong

o Déan luu dich

o Tién luong khi c6 phu thai rat xau

o Hai strc hé hap khi sinh

« Nhirng ngudi song sét dugc hudmg loi khi ¢6 sy cham séc da chivie khoa
o Liéu phéap thay thé hormone cho cac rdi loan néi tiét

o Theo déi cac khoi u

BANG KIEM CHAN POAN

Xem xét

« Nghi ngo chin doan khi thai nhi ¢6 CH ho#ic NT rét 1ém

Cac diém can luu §

« Tét ca phu nit ¢6 thai nhi bi CH nén duoc tu van di truyén ngay
« Can nhac siéu 4m tim thai trong moi truong hop CH

Tai liéu tham khaio
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(Trai) O thai nhi mac hoéi chirng Turner thé kham nay, nép gﬁp da gy day kém theo

mét luong dich nho B2 dsp Gng tiéu chuan ciia nang bach huyét nhé. Déu hiéu khéc
con lai 12 than & nude nhe. (Phai) Luc 36 tuan tudi, & cung mdt thai nhi, dich da thoai
trién va thay vao dé 1a méot luong 16n mo ¢ gay = Trong h¢i chimg Turner, siéu am
theo doi 1a rat quan trong dé tim kiém tinh trang phu thai dang phat trién va doi khi,
nhu da thy trong trudng hop nay, nang bach huyét cé thé thodi trién.



:NuchFold s.zs&

(Trai) O thai nhi méc hoi ching Turner nay, nép gip da gay day va chi c6 nang nho
B Khong phai tht ca thai nhi méc hoi chimg Turner déu c6 nang 16n. (Phai) Mit cit
ngang nguc ¢ cung mat thai nhi cho ﬂiﬁy tran dich mang phoi hai bén va that trai
nho 53 so véi thét phai [2>]. Hep eo dong mach chi d duoc chan doén trén siéu ém
tim thai nhi. Di dang b;gr;h huyét va bat thuong déng mach chu 14 céc diu hiéu dic

trung cia hdi chimg Turner.




(Trai) Kham nghiém tir thi cho thdy mot phan nang bach huyét 16n 2. Phiu tich
dudng thoat cho thay hep eo dong mach chii ning (2 giita dong mach canh trai
va ddng mach dudi don trai [~2]. Déng mach chi doan xa B2, dugc tai tao tir ong
dong mach 2], Tic nghén dudng thoat tim trai la dau hiéu thudng gip trong hoi
chirng Turner. (Phai) MR T2 ¢ mat cat ngang cho thﬁy than méng ngua, mot di tat

thudng gap trong hdi chimg Turner. Cuc dudi hai than két ndi védi nhau qua mdt eo mo

13.8 Hoi chirng Turner ¢ thai nhi trong quy 1. (A) NT > béach phén vi thi 99. (B)

Bt can dbi tam thit thy rd & mat cat bon buong. (C) Bét san éng tinh mach (?).



Hinh 13.9 Hoi chirng Turner & thai nhi trong quy 2. (A) Phu thai lan téa, mat cat

bén budng cho thiy tran dich mang phdi hai bén va phi dudi da nang & ngyc. (B)
Nang bach huyét c6 vach. (C) Phu trude tran. (D) Hbi chimg thiéu san tim trai: mit cat
bon budng cho thiy that trai (LV) thiéu san nang va teo van hai l4 (miii tén). (E) Hep
eo dong mach chu: mat cit ba mach mau cho thiy thiéu san nang cung dong mach

chu, ngoai ra con thay dong chay nguoc trén Doppler mau.



