28. COT HOA BAT THUONG (ABNORMAL OSSIFICATION)

CHAN DOAN PHAN BIET

Thuong gap

» Bénh tao xuong bat toan (osteogenesis imperfecta)

» Co ciing khép, chudi mat van dong thai nhi (arthrogryposis, akinesia sequence)
It giap hon

- Bat san sun (achondrogenesis)

» Thiéu san sun (Hypochondrogenesis)

Hiém gip nhung quan trong

» Giam phosphatase kiém (hypophosphatasia)

e L oan san xuong ngén chi doan gén (atelosteogenesis)

THONG TIN CAN THIET

Cic van dé chan doan phan biét chinh

» Co gay xuong khong?

o C6 hay khong c¢6 gay xuong la manh mbi quan trong nhat dé chan doan phan biét

« Gay xuong toan thdn hay chi gié1 han ¢ mot phan cuia bd xuong (vi du: xuong

suon)?

» Xuong dai ¢6 ngin khong?

» Néu xuong dai ngan, c6 phai micromelia khong?

» Cac xuong dai c6 bi cong hodc gip géc ma khong bi gay khong?

X A r 1z \ A o po 2
Tinh trang cot hoa kém toan than hay chi gigi han & mot phan cua by xuong?



o Xuong dai, cot song, xuong chau?
* HOp so c6 bi anh hudng khong?

« Thai nhi c6 ctr ddong binh thuong khong, hoic cé bang ching toan than thai nhi
khong cur dong hoac cac khoép c6 dinh?

Manh moi hiru ich cho cdc chan do4dn thwong gip
- Bénh tao xwong bat toan (osteogenesis imperfecta)
o Gay xuong do khoang hoa kém 1a dic diém dic trung cua bénh tao xuong bat toan
o Cac dang ning hon c6 lién quan véi giy xuong nhiéu hon trong tir cung
— Dang gay chét chu sinh véi nhiéu vét giy xuong trong tir cung
— Xuong sudn dinh cudm do giy nhiéu xuong sudn
o Hop so bi bién dang bai ap luc dau do do cot hda kém
e Co cirng khép, chuoi mat van dong thai nhi (arthrogryposis, akinesia sequence)
o Thiéu cir ddng trong tir cung — giam khoang héa
o Xuong dai va xuong sudn thuong méng mang, dic bi€t & cudi thai ky
o Gay xuong hiém gap trong tir cung; c6 thé xay ra luc méi sinh
o Céc biéu hién thay ddi tir quy 1 dén dau quy 3

— Nhin chung, tinh trang giam ctr dong khdi phat cang som — dau hiéu vé xuong cang
nghiém trong

o Phu thai xay ra khi thai nhi bat dong nang va kéo dai
— Thuong tu vong
Manh méi hiru ich cho cac chan doan it gap hon

« Bit san sun (achondrogenesis)



© HOp so 16n, micromehia

o Giam c6t hoa xuong cOt song nghiém trong ¢ tat ca cac loai — manh moi chan doan

quan trong

o Hop so cot hoa kém & loai IA, IB

o Gay xuong suon 0 loai IA; khong ¢ loa1 IB

o Hop so cot héa binh thudng, khong gy xuong sudn & loai II
» Thiéu san sun (Hypochondrogenesis)

o La mdt phan cua pho bénh bat san sun (achondrogenesis) loai II nhung it nghiém

trong hon

o Gay xuong hiém gip

Manh méi hiru ich cho cic chan dodn hiém oap

 Giam phosphatase kiém (hypophosphatasia)

o Cot hoa kém toan than, dic biét nghiém trong & dang gay chét chu sinh
o Hop so cot hoa kém

o Nguc nhd, cac chi ngin

o Giy xuong hiém gip nhung c6 thé giy xuong sudn, ¢ thé c¢é hinh anh chudi trang
hat

» Loan sian xwong ngin chi doan gan (atelosteogenesis)
o Giam c6t hoa xuong dai
o Ngan chi doan gan véi xuong canh tay thuén nhon

© Nguc hep



Osteogenesis Imperfecta Osteogenesis Imperfecta

(Trai) Phim X-quang cua mot tré so sinh chét luu mac bénh tao xuong bat toan
(osteogenesis imperfecta) gay chét chu sinh cho thay cac dic diém dic trung. Giam

khoang hoa toan bd bd xuong véi dac diém ndi bat 1a gy xuong. Xuong so cdt hoa

kém E, cac xuong dai "v& vun" fe, do gay xuong nhidu lan. Céc Xuong suon
dinh cuom do giy xuong nhiéu 1an. (Phai) Siéu 4m mit cit ngang-chéch & mot thai
nhi mic bénh tao xuong bat toan (osteogenesis imperfecta) cho thay hdp so bi bién

dang ngay ca véi ap luc dau do binh thuong =

Arthrogryposis, Akinesia Sequence Achondrogenesis




(Trai) Hinh anh siéu &m chi dudi cho thay dau gbi gap cd dinh va tu thé ban
chan cia "dién vién mua ba 18" & mot thai nhi bi mit van dong (akinesia
sequence) trong quy 2. Xuong cd vé mong 5> nhung khong gay. Cac xuong suon
cling thudng méng. O thai nhi mat van dong, xuong cot héa kém 1a hau qua cua thiéu
cu dong trong tu cung. (Phai) Hinh anh si€u am cho thdy mot thai nhi bi bat san sun
(achondrogenesis). Luu y, xuong cot séng cbt hoa rat kém , mot dic diém dic

trung cua ro1 loan nay va la manh mdi chan doan quan trong.

Achondrogenesis Hypochondrogenesis

(Trai) Phim X-quang cua mot thai nhi bi bat san sun (achondrogenesis) loai IA cho
thay hop so cOt hoa rat kém va cac xuong sudn mong, luon séng thir phat do gay
xuong nhiéu lin Z&3. Luu ¥, than dét séng gin nhu khong cét hoa E2.. Loai IB c6
hinh anh tuong tu nhung khong c6 gay xuong suon. (Phai) Hinh anh siéu am mat cat
doc ciia mot thai nhi bi thi€u san sun (hypochondrogenesis) & quy 3 cho thiy nguc nhd

E‘, mot rdi loan allele dan dén bat san sun loai II. C6 thé thdy giam cbt hoa cot song

nhe =>4



Hypophosphatasia Atelosteogenesis

(Trai) Siéu am trong quy 3 cuia mot thai nhi bi giam phosphatase kiém
(hypophosphatasia) gay chét chu sinh cho thay, mic du ¢6 xuong so, nhung nao dugc
nhin thay "qua ro" & ca hai bén , dan dén suy lun rang hop so giam khoang hoa.
Mot hién tugng tuong tu cling dugc ghi nhin ¢ bénh tao xuong bat toan (osteogenesis
imperfecta) ning. (Phai) Mot dau hiéu dic trung trong loan san xuong ngan chi doan
gan (atelosteogenesis) 1a xuong canh tay thiéu san, thuén nhon ¢ doan xa &= Thiéu

san va giam khoang ho4 xuong chau va chi dudi ciing la cac dau higu thudng gap.




