42. TRISOMY 13 (HQI CHUNG PATAU)

CAC PIEM CHINH

THUAT NGU

» Tir d6ng nghia: Hoi ching Patau

HINH ANH

» Holoprosencephaly 1a ddu hiéu dic trung

o Thé khong phan thuy, bén phén thuy, phén thiy

O + cdc di tat mat lién quan

— Hai mit gin nhau hoic cyclopia

— Miii bét thuong hoic proboscis

— Khe hé méi/khdu cai & dudng gitta hoidc hai bén

- Di tat tim (80%)

o Thiéu san tim trai + nét taing 4m trong tim lién quan nhiéu véi trisomy 13 (T13)
* Than ting 4m to (50%)

« Thira ngén sau truc (75%)

* Thai cham tang truéng (50%)

o Khdi phét sém va tién trién

» C4c dau hiéu tai thoi diém sang loc do mo da gay (NT)

© 1 NT, khong c¢6 xuong miii

o C6 thé thiy nhiéu bat thuong quan trong tai thoi diém nay

CHAN DPOAN PHAN BIET HANG PAU



» Holoprosencephaly khéng c6 T13

» Trisomy 18 (T18)

» Hoi chirng Meckel-Gruber

CAC VAN DE LAM SANG

+ Chi dinh xét nghiém di truyén khi phat hién céc bat thuomg lién quan
o Sinh thiét gai nhau ltc 11-14 tuan tudi

o Choc 6i trong quy 2

o DNA tu do thai nhi c6 gi4 tri tién doan duong thap do ty 1é mic bénh thap
» Trisomy phd bién thir 3 (sau trisomy 21 va T18)

« Tudi me cao (AMA) ¢6 nguy co cao hon

» Tién lugng khi tiép tuc thai ky

o 1/2 tir vong trong tir cung va 1/2 tré sinh sdng

o ~ 50% tir vong trong tuan d4u tién ciia cude doi

o ~ 90% tir vong trong nam dau doi



(Trai) Tai thoi diém sang loc 46 mo da gay (NT), phat hién da di tat & thai nhi 12 tuin
tudi nay, bao gbm ting NT E-, qué nhiéu dich trong hdp so &=, voi voi , va
thodt vi rén nhé chira rust 221, Siéu am qua nga 4m dao (TVUS) gitip danh gia hinh
thai tt hon. (Phai) TVUS & mit cit ngang dau trong cling mét truong hop, thiy nio
that duy nhat va dbi thi hop nhét cung vdi nang bach huyét nho E CVS

da duoc thue hién, x4c nhan T13.




(Tréi) MR thai nhi bj T13 & quy 2 cho thiy céc ddc diém c6 dién trén khudn mit lién
quan v6i holoprosencephaly. Hai mét rit gan nhau E= va voi voi & trén-giira I=3)
thay vi & mili. (Phai) Hinh anh 1am sang céc dic diém kiéu hinh c6 dién ciia T13 cho
thy thira ngén sau truc 27, voi voi BB, va 2 mét hop nhét thanh 1 &=, (tirc 1a

cyclopia). Cac dic diém trén khuén mat c6 lién quan véi holoprosencephaly, thuong la

thé khong phéan thiy.



TRISOMY 13 (HQI CHUNG PATAU)
THUAT NGU’
Cic tir viét tit
* Trisomy 13 (T13)
Tir dong nghia
» Ho1 chimg Patau
Dinh nghia
» Ba nhiém séc thé sé 13
HINH ANH
Pic diém chung
» Manh méi chan doan tét nhét
o Holoprosencephaly + cac bat thuong khéc (> 90%)
— Di tat tim
— Than to, tang am
— Thira ngén
— Thai cham tang trudng (FGR)
o 1 d6 mo da gay (NT) + cac di thuong khac
— Phét hién nhiéu di tat khi chup NT
D4u hiéu trén siéu dm
« B4t thudng hé than kinh trung vong (70%)

o Holoprosencephaly & 40-50%



— Bét thudong nao hop nhét & duong giira

O Mirc dd nang thay di tir vo ndo hop nhit hoan toan cho dén bét san hop vach trong
sudt (CSP)

— Khéng phén thuy (nding nhit), ban phan thuy, phan thity (nhe nhat)
o D6i thi hop nhit hoan toan hodc mot phin (khéng phén thuy, ban phéan thuy)
0 Nzo thit duy nhat/tai lung (khong phan thuy)
0 V& néo hop nhat & cdc mirc dé khic nhau
o Su hién dién liém n3o & cac mac do khic nhau
— Bit san CSP c6 thé 12 déu hiéu duy nhét cia thé phan thuy
—90% kém theo bat thuomg mat
o Tt dau nhé (thudng tién trién va nang)
— Chu vi dau < 3 SD duéi mirc trung binh
o Bit thudmg tiéu nio
— Di tat Dandy-Walker
— Thiéu san tiéu ndo + gian bé 16n
o Bit san thé chai
o Giin n3o that & cac mirc do
« Bt thuong mit (50%)
o Chu yéu lién quan véi holoprosencephaly
— Khudn mat 12 tim guong phan chiéu bg nio

o Bét thudmg mit



— Cyclopia, hai mat gén nhau

_ Tat mét nho, khéng c6 mat

o Bét thuong miii

— Mui khong ¢é hodc miii nho/di dang

— Vi voi ndm phia trén héc mat (trén trén)

0 Céu tric hinh éng giéng miii

o Khe hé méi/khau cai & duomg giita c6 lién quan nhiéu voi 1éch bdi
— Vung giita mat phing trén mat cét doc giita, khiém khuyét trén mat cit ngang
o Khe hé méi/khdu cai hai bén (hiém khi don doc)

— L&i truée ham trén (Premaxillary protrusion) & mit cit doc gifra mit
o Tai déng thap

» Dj tat tim (80%)

o Thiéu san tim trai (HLH)

— HLH + nét ting 4m trong tim (IEF) lién quan nhiéu véi T13

o Thong lién that

o Cac dj tat phirc tap khac

» Bat thuong than (50%)

o Thén ting 4m do loan san thdn dang nang

o Giin duong tiét niéu (thuong khong phai do tac nghén)

« Bét thuong co xuong (50%)

o Thira ngén sau truc (75%)



— Thira ngén & phia xuong try/xwong mac

o Ban tay nam chit (Clenched hand)/chdng ngén (overlapping digits)
— Thudng gip hon véi trisomy 18 (T18)

o Ban chan du lic (Rocker-bottom feet) ¢6 lién quan nhiéu véi léch bdi
— Thuong gap hon vai T18

o Ban chan khoéo (hiém khi don doc)

* Bét thuong dudng tiéu héa

o Thoat vi rén: Thuomg chi chira rudt

o Rudt ting 4m (hiém khi don déc)

« FGR (50%): Thudng khéi phat sém va tién trién

o FGR + da 6i, nghi ngd T13 va T18

« Cac “marker” trong quy 2 (hiu nhu khéng bao git don déc)

o IEF (30%)

o Péng mach rén duy nhét (25%)

o 1 nép gip da gay hoic nang bach huyét (20%)

o Rudt tang am (5%)

« 1 NT va céc bat thudng c6 thé dugc phat hién khi siéu Am & tudn thir 11 dén 14 lén

dén 90% truong hop
o Holoprosencephaly thé khéng phan thily
— Khéng ¢6 liém nio, vo ndo hop nhét, d6i thj hinh qua béng

o Thoat vi rén



— Rudt ngoai co thé sau 12 tuin tudi khong phai 12 thoét vi rudt sinh ly
— Gan ngoai co thé khéng bao gidr 12 binh thuong

© Bang quang lén

o Dang séng 6ng tinh mach bt thuong

— Dao ngugc séng A

© Ho van ba 14

o Khudn mat bat thuong

— Khéng ¢6 xuong miii

— Loi trudc ham trén

— Vi voi

— Viing gifta mat phing do khiém khuyét khiu c4i & dudmg giira
Khuyén nghi vé hinh inh

» Cong cu chin doan hinh inh tét nhit

o Siéu 4m hinh thai thai nhi tai thoi diém sang loc NT

o Siéu 4m hinh thé4i thai nhi cén thin trong quy 2 khi thfiy 1 dj tat dé phat hién thém di

tat khac

* Quy trinh

o Can nghi ngd T13 & tét ca céc truong hop holoprosencephaly

o Nghi ng& dj tat nio khi thiy bat thudng mit & dudng giira va nguoc lai
o Can nhéic MR thai nhi khi c4c ddu hiéu h¢ than kinh trung wong rat nhe

CHAN POAN PHAN BIET



Holoprosencephaly khéng c6 T13

+ Khéng phén thuy, ban phan thuy va phan thiy
o Thé phan thity c6 thé bi b sét trén siéu 4m

o Can nhic MR thai nhi néu khong thdy CSP

« Tién luong tét hon khi don doc

Trisomy 18

« Nhiéu dj tat nghiém trong

o Bat thuong tim & 90%

o Co xuong

o Holoprosencephaly

— T18 1a nguyén nhan phd bién thi 2

o Thoat vi rén

— Bt thuomg NST hay gap nhét véi di tat nay

+ Nang dam rdi mang mach la mot marker (hdu nhu khéng bao gior don déc)
- FGR khéi phét sém va tién trién

Hbi chirng Meckel-Gruber

- Bét thuong nio 1a dic diém chinh

o Thoat vi ndo (phd bién nhat)

o Dij tat Dandy-Walker

o Holoprosencephaly (hiém)

* Thira ngén



* Than ting 4m

» Di truyén I3n trén nhiém séc thé thuong véi nguy co thi phat 25%
BENH HQC

Pic diém chung

* Nguyén nhéin

© 75% ba ban sao nhiém séc thé sé 13

o 20% chuyén doan

© 5% thé kham

CAC VAN DE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

« Céc déu hiéw/triéu chimg hay gip nhét

o Cac bat thudong duge phét hién khi siéu 4m trong quy 1 hodc quy 2
— Ty 1€ phét hién T13 > 90%

o Két qua sang loc huyét thanh me bat thuong

—Quy 1

o | B-HCG

o | protein-A huyét trong lién quan dén thai ky (PAPP-A)

o Ty 1¢ phat hién dugc béo céo Ién t61 92%

—Quy 2

O T a-fetoprotein (AFP)

O T protein Inhibin A



0 Gonadotropin mang dém ngudi (HCG) binh thudng
O Estriol binh thudng

0 Ty 1€ phét hién duoc bao cio ~ 70%

o Sang loc biang DNA t do thai nhi

— Ty 1€ phét hién dugc bao céo 1én téi 92%

— Gia tri tién doan duong (PPV) chi 46% d6i véi T13 [so véi trisomy 21 (T21), PPV 1a
95%)]

o PPV duoc xac dinh chi yéu theo ty 1& méc (T13 thap hon nhiéu so véi T21)
Dich té hoc

o Tudi me cao (AMA) ¢6 nguy co cao hon

— AMA: > 35 tudi tai thoi diém sinh

o Trisomy phb bién thir 3

— T21 va T18 phd bién hon

o Ty 1& méc: 1 trén 5.000-20.000 ca sinh

o 1% say thai tu phat 1a T13

Dién tién tw nhién va Tién lugng

« Ty 1¢ dinh chi thai nghén duge béo céo it nhat 1a 50% (1én t&i 90% & mét sé quée
gia)

« Tién lwong khi tiép tuc thai ky

o 1/2 tir vong trong tir cung va 1/2 tré sinh sdng

o ~ 50% tir vong trong tuin dau tién clia cude doi



— 1/2 vao ngay dau tién cia cude doi
© ~ 90% tir vong trong nim dau doi
© < 10% dat dugc dén sinh nhét lan thir 1 theo hau hét cac bao céo

» Mt nghién ctru gan day trén nhiéu bang & Hoa Ky cho théy ty 1é séng s6t 5 nam la
9,7% khi sinh song

o Céc dic diém chung cua nhimg ngudi séng sét 1au hon
— Khéng ¢6 holoprosencephaly

— Di tét tim it nghiém trong hon

— Tuéi thai khi sinh > 37 tuan

o Can thiép y té va phiu thuit cho nhiing ngudi sdng st
— Cho #n qua 6ng sonde, m& khi quan, diéu tri ngung thd
— Phéu thuét tim khi cAn thiét

Piéu tri

« Pinh chi thai nghén

« Cham séc cudi doi va cham séc giam nhe chu sinh

- Didu tri h tro va tich cyc trong mot sb trudng hop

« Tranh dung thudc giam co va md 14y thai

BANG KIEM CHAN DOAN

Xem xét

- Nghi ngd T13 khi théy céc di tét tim, mat hodc ndo & dudng gitra

- FGR khéi phat som gia ting nghi ngd vé 1éch bdi



o Thudng gip nhat véi T18 va T13

Cic diém can luru A

« C6 thé chan doan T13 trong quy 1

o Pénh gia hinh thai thai nhi tai thoi diém sang loc NT
— Thudng can phai siéu 4m qua nga 4m dao (TVUS)

o Khi phat hién sém céc dj tit, nén chi dinh xét nghiém chin doan di truyén (CVS)
thay vi xét nghiém sang loc di truyén (xét nghiém huyét thanh me)

« Tim kiém CSP & mdi lan siéu 4m thai trong quy 2
o Can nhic MR thai nhi néu thiy bét thudng nho & dudmg gitta
o Panh gia duong kinh ludng dinh va h sau

« Panh gia can than nio thai nhi khi phat hién khe ho méi/khéu c4i & dudng giira hodc
hai bén

© Thue hién TVUS néu thai nhi & ngéi dau

* Dém s6 ngdn tay va ngén chan khi phat hién holoprosencephaly
o Thira ngén cho thiy diy khong phai 1a dau hiéu don doc
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(Tr4i) Siéu 4m 3D & thai nhi trisomy 13 trong quy 3 nay cho thay sit méi & dudng
gilra B2 Hai mét nhim chit va thai nhi ciing bi holoprosencephaly. Cac bét thuong
nay co lién quan véi nhau, thuong gép trong T13. (Phai) Siéu dm 3D khuén mit cua
thai nhi T13 trong quy 2 cho thdy sit mdi & duong gira BB, khong c6 mi E22 va
thira ngén sau truc 21 (ngén tay cai }. Cha me va bac si giéi thiéu c6 thé danh gia
tét hon céc bit thuong trén khudén mat khi hinh anh 3D dwoc chia sé va xem xét cung

vdi ho.



(Trdi) MR cho thdy mot thai nhi bat thwong mic T13 véi khudn mit phang do miii bi
khiém khuyét [2]. Thai nhi ciing bj thira ngén. C6 thé dém thiy 6 ngon, bat dau tir
ngén cai B2, i ngén thira 32/ & phia tru. (Phai) O mét thai nhi mac T13 khéc,
mat cit qua vi tri cam day rén cho thiy thoat vi rén rit nho chi chira ruét voi day
ron chi ¢6 1 dong mach 23] va 1 tinh mach [=. Pong mach rén duy nhét 1a mét
marker cia T13, va thoat vi rén chi chira rudt 1a mét bat thuomg lién quan nhiéu véi

1éch boi.




(Tr4i) Py la mat cit doc gilia mit cua thai nhi 20 tuan tudi bi T13. Thay 13i truée
ham trén do khiu cai trudc loan san va mé mém tir khe hd méi va khau céi hai
bén. Xuong miii E24. va cim &3, binh thuong. (Phai) Hinh anh 1am sang ciia cling
mét trudmng hop cho thdy mé di dang bén dudi miii do khe ho m6i va khau ci hai bén.

Ciing lwu v, tai déng thap. Khi nhin nghiéng, dinh tai phai ngang véi mi mat. Khe ho

méi-khau ci hai bén hiém khi 12 ddu hiéu don déc trong T13.

(Tr4i) Siéu 4m 3D da mit cit khuén mat thai nhi lic 15 tudn tudi cho thiy 16i ham
trén do khau c4i trudc loan san MEd. Khiém khuyét mé mém khe hé méi hai bén kin
d40, thiy 16 nhat & mit cét ngang E23. Hinh anh dung hinh bé mt & mat vanh cho
théy khau c4i nho ra giong nhu mét khoi [, dién hinh ctia khe hé moi-khéu céi hai
bén. (Phai) Céc marker léch béi duge thdy & ciing mdt thai nhi bao gdm ndt tang 4m
trong tim va déng mach rén duy nhét canh bang quang. Choc &i xac nhin
T13.



(Trai) Mat cat bon budng ciia thai nhi méc T13 & ddu quy 2 nay cho thiy mét nét ting
am trong tim MEd va thong lién thét Ién (thudc cap). (Phai) Hinh anh hd sau & cing
mét truomg hop cho thdy gidn bé 16n (x thude cip) thir phat do tiéu ndo nho (+ thudc
cap). Ngoai ra con thiy cic bt thuong & ndo trude. Cac bat thuong tim, tiéu ndo va

mat & dudng gitra ¢6 lién quan véi T13.

(Trai) O thai nhi méc T13 trong quy 2 ndy, ca hai thin déu to va tang am (kéo dai

tir viing bung trén dén ngang canh chéu ). Tinh trang loan san thin dang nang




khéng dc hiéu nay cé lién quan véi léch bi va héi chimg. (Phai) Hinh anh ban chin

cuia dira tré chét luu mac T13 nay cho thay thira ngén sau truc =23 Ngoai ra, con thay
thira ngén & ban tay, va nhiéu bat thudng khéc, bao gdm thai chim tang trudng ning

va than tang 4m. Thira ngén thay & ~ 75% trudmg hop T13.

(Tréi) Cac dic diém dién hinh ctia T13 & thai nhi ndy bao gdm holoprosencephaly thé

khéng phéan thuy. Chi thdy mét nio that duy nhét =, khéng c6 liém ndo va vé nio
hop nhit v&i nhau qua dudng gitta. Di thi 27 néi bat & trung tam va c6 thé dé
dang dua ra chin doan holoprosencephaly thé khong phéan thuy. (Phai) Siéu dm mit
cit ngang qua moi trén va khau cai & cing mét trudng hop cho thiy khiém khuyét moi
va khéu céai & dudmg gitra =. Ciing thdy o dau ludi [ & mat cét nay. Cac bat

thuong mat & duong giita thudng thay trong holoprosencephaly.



(Trai) Thai nhi mac T13 & cudi quy 2 nay, hinh anh 3D dung hinh bé mat cho thdy voi
voi [22] va hai mét nhé, nhém chat BB, cic dic diém khuén mit dién hinh lién quan
v6i holoprosencephaly (+ T13). (Phai) Hinh anh l14m sang cua mét tré so sinh méc
T13 va holoprosencephaly cho thdy voi voi, cyclopia va miéng nho. Mot loat cac dic
diém trén khuén mat c6 lién quan vai holoprosencephaly; tuy nhién, voi voi va hai mat

gin nhau/cyclopia 1a cac d4u hiéu kinh dién.

(Tr4i) Mau bénh pham dai thé cua holoprosencephaly thé khong phan thily cho thiy
v ndo hop nhit dang céc M, dic trung cta T13. (Phai) MR kham nghiém tir thi cia




mot tré so sinh mic T13 chét trong vong vai gio sau sinh cho thay hinh thai vé nio
hop nhét tuong tu. Mic du, diy 1a mot da tré so sinh sinh gan du thang, nhung hinh
anh v6 nio trong rat kém truéng thanh 521, khéong c6 hdi va ranh ndo 16 rang. C6 thé
chi dinh MR kham nghiém tir thi cho nhimg gia dinh tir ch6i khém nghiém tir thi bing
phau thuit.



