25. BAT SAN POAN XA XUONG CHAY/XUONG MAC (FIBULAR/TIBIAL
HEMIMELIA)

CAC PIEM CHINH
THUAT NGU
- Dinh nghia: Thiéu hut xuong dai theo chiéu doc
o Tir thiéu hut nhe dén bat san hoan toan
HINH ANH
- Bat san doan xa xuong mac (FH): Xuong mac bi bién dang, ngan hoic khong c6
o Kém theo xuong chay ngén va cong veé phia trudc
o Kém theo cac bat thudng xuong dui, ban chan va mét ca ngoai
— Loan san xuong dui khu tra doan gan
— Thiéu xﬁcmg d6t ban chan va céc ngén bén
— Ban chan léch ra ngoai (Valgus deviation of foot)
» Bat san doan xa xuong chay (TH): Xuong chay bi bién dang, ngan hoic khong cé
o Xuong mac thuong binh thuong
o Kém theo cac bién dang mat c4 va ban chén trong
— Bién dang ban chan léch vao trong
— Thiéu xuong dot ban chan va céc ngén trong
. Siéu Am 3D danh gi4 duong vién va tu thé cc chi
* MR rét hitu ich néu nghi ngd kém theo cac bat thudng khac

CHAN POAN PHAN BIET HANG PAU



* Loan san xuong dui khu tra doan gan (Proximal focal femoral dysplasia)

* HO1 chig xuwong dui-xuong méac-xuong tru (Femur-fibula-ulna syndrome)
» Ban chan khoéo khong ¢6 bat san chi doan xa (hemimelia)

CAC VAN DE LAM SANG

» FH phd bién hon TH

« Tién luong phu thudc vao mic do thicu hut va cac bat thuong lién quan & dau gin va

Xa Xuong dai

- Piéu tri sau sinh bang phau thuat

o Tai tao chi

o Cit cut chi va lap chan gia

BANG KIEM CHAN DOAN

« DAu hiéu thiéu xuong 1a ban chén 1éch vé phia xuong bi thicu
o Thiéu xuong mac, ban chan léch ra ngoai

o Thiéu xuong chay, ban chan léch vao trong

« Néu phat hién 1 xuong dai ngan, can phai do tat ca cac xuong dai




(Tr4i) Thai nhi nay bi bat san doan xa xuong mac (FH), chi duéi bén trai =2 ngin
hon chi duéi bén phai 2. Chi thiy xuong chay cong vé phia truéc B3 va khong c6
xuong mac. (Phai) Phim X-quang sau sinh & cung mot bénh nhan bi FH cho thay
xuong mac hoan toan khong cé. Xuong chay cong vé phia trudc &=, voi gap goc ra
ngodi & mat ca chan 2! 6 4 xuong dot ban chan 2 va 4 ngén chan >4 D1 tat

ban chan c6 thé gip & ca FH va bat san doan xa xuong chay (TH). Trong FH, cac

xuong ngoai (lateral bones) bi anh huodng.

(Trai) Thai nhi TH nay, c6 bién dang ban chan veo vao trong =>4 Ngoai ra, con thay
bat thudng ban chan trong; ngén chan cai co veé to bat thuong va giang ra thir phat do
ngon chan cai ché d6i (ngén chan nhan doi) B, Cac bét thuong cd chan va ngdn
chan trong 1a dién hinh cia TH. (Phii) Phim X-quang chi duéi cua tré so sinh b1 TH
cho thiy rd xuong chay ngan va xuong mac binh thuong . MR thuong duoc
thuc hién dé danh gia luong mé soi va sun xo li€n quan vo1 xuong chay ngan va 1én ké

hoach phau thuét.



— Bién dang ban chan I€ch vao trong

— Thiéu xuong d6t ban chan va cic ngon trong

Khuyén nghi vé hinh anh

o Si€u am 3D c6 thé rat hiru ich trong viéc danh gia dudng vién va tu thé chi dudi
o Cén nhac MR thai nhi néu nghi ngd kém theo bét thuomg khéc

o Po tat ca cac xuong dai dé loai trir loan san xuong va tim ki€ém cac dau hi€u kin dao

& chi dudi cung bén

CHAN DOAN PHAN BIET

Loan san xwong dui khu tri doan gan (Proximal focal femoral dysplasia)
« Xuong dui ngan, gap géc véi khoang héa binh thudong

» C6 thé kém theo FH

HOi chirng xwong dui-xwong mac-xwong tru (Femur-fibula-ulna syndrome)
- Thiéu san/bat san xuong dui, xwong mac va xuong tru

Ban chin khoéo khong cé bat san chi doan xa (hemimelia)

» Bién dang ban chan khoéo

BENH HOC

Pic diém chung

* Nguyén nhan

o Ton thuong mach mau hoéc co hoc toi chdi chi

— Hiém khi chi anh huéng dén 1 xuong

* Di truyén hoc



BAT SAN POAN XA XUONG CHAY/XUONG MAC (FIBULAR/TIBIAL
HEMIMELIA)

THUAT NGU

Pinh nghia

» Bit san chi doan xa: Thiéu hut xuong dai bam sinh

- Bat san doan xa xuong mac (FH): Xuong méc ngan hoic khéng ¢6
« B4t san doan xa xuong chay (TH): Xuong chay ngan hoic khong c6
HINH ANH

Dau hiéu trén siéu 4m

- FH: Xwong mac bi bién dang, ngan hoic khéng c6

o Chi thdy doan gan con lai

o Cbt hda binh thuong

o Kém theo xuong chay ngén va cong vé phia trudc

o Kém theo cac bat thuong xuong dui, ban chan va mit c4 ngoai

— Loan san xuong dui khu tra doan gan (PFFD)

— Thiéu xuong dot ban chan va cac ngén bén

— Ban chan 1éch ra ngoai (Valgus deviation of foot)

« TH: Xwong chay bi bién dang, ngin hodc khong c6

o Cbt hoa binh thudng

o Xuong mac thuong binh thuong

o Kém theo cac bién dang mat ca va ban chan trong



o Pa xac dinh dugc cac dot bien ting cudong SHH (sonic hedgehog) va trc ché SHH
GL13

o Hau hét 12 ngu nhién nhung di truyén lin va trdi trén NST thuong cung da duoc
bao cao

o Cac hoi chung lién quan ciling da dugc bao cao

« C4c bat thuong lién quan

o FH: Xuong chay cong, khong c6 truc ngoai ban chan (absent lateral rays ot foot),
bién dang mat c4 chan veo ra ngoai (valgus ankle deformity), cau xuong co chan

(tarsal coalition), PFFD

o TH: Hinh anh xuong mac thay doi (binh thudng, loan san, ban trat (subluxed)), bién
dang mait c4 chan veo vao trong (varus ankle deformity), khong c6 truc trong ban chén

(absent medial foot rays), bién dang khép goi

. Xuong dai khéng cot hoa & cac mitc d6 khac nhau

o Thuong dugc thay thé béng mo SO1 + sun

Giai doan, phan d6 va phan loai

« C6 nhiéu hé thong phan loai khac nhau cho FH va TH
o FH: Achterman va Kalamchi, Birch, Paley

o TH: Jones, Kalamchi va Dawe, Paley, Weber

CAC VAN DE LAM SANG

* Dich t€ hoc

o FH hiém gip (7-20 trén mot triéu ca sinh song)

o TH tham chi con hiém gip hon FH (1 trén mot triéu ca sinh song)

» FH: 60-80% & mot bén, phai > trai, nam/nir 1a 2/1



« TH: 70% & mot bén, phai > trai
o B4t san hoan toan pho bién hon bat san mot phﬁn
Dién tién tu nhién va Tién luong

. Tién luong phu thude vao mirc d6 thiéu hut va cac bit thuong lién quan ¢ dau gan va

xa xuong dai

o Di tat xuong dui

o Tu thé bat thuong & dau géi/mét ca chan/ban chan

 Phim X-quang sau sinh cho phép danh gia toan dién khiém khuyét

o C6 thé danh gia qua cao hoic qua thé"".p murc d0 thuc su cua di tat do co6t hoa kém
. MR sau sinh cé thé gitip phat hién cac phan xo hoic sun xo khdong cot hoa bén dudi
Piéu tri

. Diéu tri sau sinh bang phau thuit

o Tai tao chi

— Thu thuat kéo dai va tai tao chi

o Ct cut chi va lap chan gia

_ ft bién chimg hon téi tao chi

— Bio c4o mirc do hai 1ong cuia bénh nhan cao hon

BANG KIEM CHAN POAN
Xem xeét

. Siéu am 3D gitip danh gia tu thé chan va ban chan

A A A -
Ciacvan de can luuy



» C6 thé khé phan biét gitta FH va TH

o Chi thay 1 Xuong O cang chan

» Ban chén 1éch vé phia xuong bj thiéu

o FH (thiéu xuong phia ngoai) — gap goc ra ng_oéi

o TH (thi€u xuong phia trong) — gip géc vao trong

» Tim kiém céc bat thudng chi dudi ciing bén c6 lién quan

o Po tat ca cac xuong dai néu phat hién 1 xuong dai ngin



