Di tat bam sinh tam bdi thé 21

Ts. Bs. Ngb6 Minh Xuan
Khoa So Sinh — Bénh vién T DU

Tam boi thé 21 hoac hdi chirng DOWN

- Cécmota dautién cliahdi chirng nay co tir thé ky thir 19.

- Ngudn gbc nhiém sic thé duoc chitng minh vao ndm 1959 béi céc bac st Raymond
TURPIN, Jéréme LEJEUNE et Marthe GAUTIER

- 3nhiém sic thé (NST) 21 thay vi 2

- Hau nhuv ludn ludn la toan bd NST 21,

- Hiém hon la mot phan NST trong bénh tam bdi thé mot phan

- Su hién dién ctia 3 nhiém sac thé 21 nay c6 nhitng hau qua nhung khong tuéc di kha ning
canhan.

- Tam boi thé 21 khong phai labénh ly.

- Viéc chan doan chi dyatrén lam nhiém sic thé db (caryotype), nghta langhién clru vé
NST.

- Xét nghiém nay thic hién nhigu nhit bang céch 18y mau hoéc |18y nuéc 6i trede sanh.

Su thu tinh trrng va tinh trung

23 NST (cliabd) +23 NST (ciiame) =46 NST (d6i v6i cathé binh thuong)
(2 NST XX & nit, mét X vamot Y & nam)
* triing vatinh trung la céc té bao clia co thé duy nhat co chira 23 NST

NST d6 & nam binh thuwdng

. b 46, XY
e ! - - Caryotype masculin
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D6 la vao luc hinh thanh trirng hodc tinh trang va vi thé tredc khi thu tinh matao ra sai sot vé
gen languyén nhan trong 95% cliatam boi thé 21.

Trirng hodc tinh trung : 24 NST (23 + 1)
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Tam boi thé 21 dong nhéat va tam bdi thé 21 thé kham

«Tam boi thé 21 dong nhat : tat ci cac té bao cd 47 NST.
oTam bdi thé 21 thé kham: vai té bao cd 47 NST vavai té bao khac cd 46 NST. Ti |é cac té
bao c6 47 NST thay d6i tly theo mo clia co thé.

Tam boi thé 21 bai sir chuyén vi

5 % cac trvong hop tam boi thé 21 : NST 21 b6 xung khong tw do nhung bi chuyén vi hodc
bi ‘tdn cong” & mot NST khéc (14,13).
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Tam bdi thé 21 bdi s chuyén vi

Trong phan nira cac trvong hop, sw chuyén vi duoc thira hwong bdi mot trong 2 bo hodc me.
Trwong hop nay c6 2 NST 21, nhiwng m ot trong cac NST duoc chuyén chd trén 1 NST khéc.
N6 la ngudi mang mot s chinh sira NST can doi.

Sy chuyén vi can bang (b8 me)
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Translocation (14:21)
equilibree

M6t si chinh slra nao do6 tang nguy co c6 mot tré mang tam boi thé 21.

NEu nguoi nay truyén NST 21 claho vaNST chuyén vi, nguoi phdi giong khéc gidi
cling cho 1 NST 21, dira bé & sanh ra la ngwoi c6 mang tam bdi thé 21.

Nhung cdp nay co thé cd con khong bi tam bdi thé 21.
Tam boi thé 21 mot phan

R4t rat hiém, mot sai sot vé gen hodc mot chinh siralai NST can d6i & b6 me c6 thé dan dén
mot tam bdi thé 21 mdt phan: chi mot phan clia NST la dv thira. Tré mang tam boi thé 21
mot phan chi s& biéu hién mot vai ddu hiéu tam bdi thé matly thudc vao doan NST du thira.

Hé sb nguy co
Nguy co c6 mot tré mang tam bdi thé 21 tang theo tudi clia me:
1/1500 - 20 tudi
1/2000 - 30 tudi
1/ 400 - 35 tudi
1/ 187 - 38 tudi
1/ 100 - 40 tudi
1/ 28 - 50 tudi
Tham van vé di truyén

Cép vo chong cé mdt dira con mang tam boi thé 21 phai huéng mot tham véan vé di truyén:
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- Giai thich ngudn gdc sai sot trong trieong hop tam bdi thé ty do

- D& nghi nghién ciru vé NST db (Iam caryotype) cho tét ca cac treong hop tam bdi thé boi
sy chuyén vi

- Lam chén doan tién san trong truong hgp mang thai méi

- Dé cap dén cau hdi vé cham soc tré

Céc hau qua cliatam bdi thé 21

Quan trong :

Chung thay d6i tiy vao ngudi nay hay nguoi khac vakhong nhat thiét phai hién dién hét.
Vai dac diém thé chat nao dé cho &n tuong rang tit ca cac nguoi bi tam bdi thé 21 déu giéng
nhau. Chiing chia sé cac diém chung nhung ciing c6 nhirng diém giong véi chame cliaho va
cac thanh vién khac cua gia dinh cia ho.

+ Giam trwong luc co va ting sw nhdo day chang

+ Mat tron, gbc mii tet, mat xéch

+ Tay vachan nho, nép gan ban tay chi c6 trong 60% cac truong hop

+ Di tat badm sinh tim mach (40% cac treong hop)

+Di tat bam sinh hé tiéu héavathan (hiém hon)

+ Duc thiy tinh thé bdm sinh (khdm nghi ém mat)

+ Chiéu cao vao ltc sanh binh thrdng, chiéu cao cudi cung thap hon binh thudng

+ Cham phét trién tam than van dong (theo ddi)

+ Suy gidm tri thong minh thay déi (von gen + méi treong — gido duc - hoc nghé - ké hoach
cudc song)

+ Céc van dé thudc men

Cac van dé thuéc men

+ Bénh nhiém khuan (Tai mii hong)

+ Van dé veé thi giac (can thi, 1€, vién thi). Bénh duc thly tinh thé xuft hién som
+ Diéc (viémtai lap di ldp lai)

+ Bénh ly than kinh (ddng kinh)

+ Bénh tw mién (suy giam, bat dung nap gluten, tiéu dudng)

+ Ngung thé khi ngll c6 ngudn goc tac nghén hodc trung wong
+ Bénh tim vao tudi trvdng thanh

+Van dé vé rang

+ Trao nguoc da day - thic quan

+ Ung thu : ung thv mau (leucémies)...

+ V&n dé xwong khop : khap ban 1& cham c6, cot sdng

+ Bénh Alzhemer

Theo cung va cham sdc tré nhd mang tam boi thé 21
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Chén doéan tién san

-Bat thuong vé gen trong gia dinh, mdt tré mang tam bdi thé 21.
oTudi cllame

-DAau hiéu kéu goi tir siéu am

o « Tripletest » dwong tinh

Chan doan vao ltc sanh néu suy doan

Thoéng bao chan doan

Chén doan phai ludn dwoc khang dinh béi NST dbd.

Thong b&o gay nén tinh trang chét ngat & b6 me tré. Biéu quan trong la cho mot can bd dang
tin cay dé b6 me tré biéu 16 cdm xtc claho vamai lo 1dng cla ho.

Céc co quan phu hgp (khoa cham s6c/CAMSP) mang | ai

- Sy lang nghe

- Cac 101 khuyén

- Thong tin

- Cham séc

Khoa gido duc stm

Buac tién hanh & khoa gido duc som duoc thuc hién & cac do tubi khac nhau vé céc ly do
tam than, thu6c men vathong tin.

Bénh vién phu san hay bac si, nguti theo ddi bé hudng gia dinh vé khoa cham séc phu hop
nhat véi nhu cau clatré.

Céc muc tiéu chung claviéc cham séc tré la: gido duc, chdam séc va sy xa hdi hoa.

bon tiép

Thyc hién bdi cac chuyén vién valhodc bd me tré.

Su gdp g& lan dau tién cho phép gia dinh thd 16 hanh trinh ctia ho tlr khi théng béo, sv chiu
dung cliaho va cac méi lo lang ciia ho.

Céc chuyén vién mang | ai si 1dng nghe, vamot céi nhin tich cwc & tré va lam ting gia tri cho
mai tvong tac gitratré va gia dinh cliano.

Su gido duc sbm
Lwong gia sk phat trién tam than van dong clatré di trudc sy khdi dong viéc cham soc trong
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IThh virc gido duc som.
N6 khai thong trén mot ké hoach ca nhan. K é hoach nay sé tién trién theo thoi gian tlly vao
céc téng ke vdi cac muc tiéu co thé xét lai vao ky han ngén, trung binh vadai han

Su theo cung tré va gia dinh

Gilp d@ tré xay dung mot s phét trién hai hoa nhat cé thé.

Tranh st tich |8y cham tré vakinh nghiém thét bai.

X &y dwng nén tang vitng chac cho sir phét trién vé sau trong céc Inh vire tam than van dong,
xahoi héavasy giao tiép.

Thirc tinh tinh to mo chabé.

Tai liéu tham khao
« La prise en charge psychomotrice du nourrisson et du jeune enfant »
James RIVIERE — SOLAL éditeur
« Mon bébé — Naissance prématurée, dével oppement lent ou pathol ogique, ou simplement
bébé particulier »
Monika ALY — SPRINGER édition
La Trisomie 21- Fait 21
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