HOI THAO SO SINH HOC

Thw 3 ngay 11 thang 3 nam 2008

1 Nhéc lai vé dich té hoc:
1.1. Bénh nguyén cac tan tat ¢ tré em:

Ngqudn gbc trwde sinh: 20-25%

. Cac bat thwong vé hinh thai
. Réi loan nhiém sac thé

. Bt thuworng vé gen

Ngudn gbc chu sinh: 55-75%
Giai doan chu sinh ké tir 22 tuan thai dén 28 ngay sau sanh

. Kém thich &ng véi d&i séng ngdai t&r cung

. Non thang

. Cac nguyén nhan gay thiéu oxy-mau cuc bd.
. Céc tinh trang xuat huyét nzo.

. Nhiém tring so sinh.

. Vang da

Ngqudn gdc sau sanh: 5-10%

. Chén thwong
. Nhiém trung

. U buwéu

1.2. Dij tat so sinh

. 2,4% cac tré so sinh co di tat.

. 0,7/100 tré so sinh c6 hdi chirng da di tat.

. Chu y: mét dra tré mang cac bat thwong trong phat trién phéi thai thuwong cé biéu hién suy thai

cép va kém dap (rng v&i doi sbng ngoai tlr cung.

2. Mét vai dinh nghia:

. Cac di tat:

Di tat 14 do sw thanh lap bat thwdng ctia md ngay tr du gay ra mot hodc nhiéu khiém khuyét vé
giai phau hoc.

. Cac di dang:
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Do sw go bé bat thworng dbi véi mét mé binh thuwéng: vi du tinh trang thiéu bi, tw thé bao thai bét
thwong, di dang tl cung...

. Cac gian doan phat trién - ‘dysruption’

Do sw gian doan va/hodc sw pha hiy mé binh thwéng béi tién trinh mach mau, do nhiém tring
hodc do co hoc (day chang dich 6i).

. Loan san:

Do sw t6 chirc bat thwdng cla cac té bao trong mét mé binh thuéng (vi du nhw cac bat thudng

trong di tri clia no' rén than kinh — migration neuronale).

Nh& cac dinh nghia nay, viéc quan sat mét hodc nhiéu bat thwong vé hinh thai & tré so’ sinh
phai ngay sau sanh giup:

_ Phan biét:

. Di tat: bat thworng vé cAu tric c6 ngudn gbc trwde sanh

. Di dang: do céc yéu tb co hoc

. Tim kiém c6 céc di tat cé lién quan dén mét hoac nhiéu co quan va chung cé lién quan dén nhau
hay khdng.

. Tim bénh nguyén.

_ BAt thwong nhiém séc thé

_ Dot bién gen

_ Méi trwdng co thé gay ung thw

_ Cho mét tién lwvong

_ D& nghi mét chién lwoc ngay tlr nha bao sanh nham:

. Dbi v&i bé: cham séc y khoa

. D6i véi gia dinh: hwéng dan cha me.

3. Cac tinh hudng phat hién héi chirng di tat:

Ba tinh hudng I&n cho phép chan déan dj tat bAm sinh:

3.1. Trwore sanh

Siéu am c6 hé théng dwoc thwe hién trong thai ki c6 thé cho phép phat hién mét hdi chirng di tat.
Phat hién mét héi chirng di tat trwedc sanh cho phép:

. Diéu tra nquyén nhan

Tién st gia dinh: cay pha hé

Tién st thai nghén: chat doc, thubc, nhiém trung...

Siéu am hinh thai 1ap di l1ap lai

Choc 6i, nhiém séc thé db va diéu tra di truyén chuyén biét.

. Tién lwong sdng con:
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C6 phai dé& nghi chdm dut thai ki trong trwérng hop ¢6 di tat nghiém trong hay khéng?
C6 phai Ién chuwong trinh gay sanh non hay khéng?
C6 can duy tri thai ki dén tan ngay dw sanh va cho td chirc sanh trong diéu kién tét nhat hay
khéng?

3.2. Vao luc sanh:
C6 thé c6 3 tinh hudng:

. Ptra bé t& vong ngay sau sanh hodc nhirng gi® dau sau sanh:

Dé& nghi lam t& thiét va bang tong ké sau t&r vong

. Tré co biéu hién sinh tdn suy sup t¥ ngay sau sanh.

Van dé y dirc: c6 can kéo dai hdi strc so sinh hay khong?

. Tré so sinh co thé sdng dwoc va dn dinh:

- Tham kham |am sang toéan dién nham:
Ghi nhan cac sé liéu hang thang (so sanh véi cac bang tham chiéu)
M6 ta& mot cach chinh xac cac di tat thay dwoc
Tim céac bénh ly két hop
Céac di tat khong thay duorc.
Cac bién chirng vé chuyén hoa...
- Téng ké can lam sang dwoc sap xép nham chan déan va tién lwong:
Sinh hoc
Chan déan hinh anh
Gen hoc

Tham kham chuyén khoa

3.3. Sau sanh
Dai khi, hoi chirng di tat chi c6 thé khang dinh dwoc sau sanh:
. O tré non thang, céac dij tat khong phai ltc nao ciing rd rang lic sanh
. Mt vai di tat ndi tang chi dwgc phat hién sau sanh:
Tim bam sinh
Di tat phoi
Di tat ndo...
. Uu tién héi sirc cho tré trwdc khi quan sat cac di tat.

. Lam thém téng ké bd sung cho cac di tat ndi tang phdi hop sau doé.

4. Chién lwoc ngay sau sanh & mét tré cé bénh canh di dang

4.1. Luong gia I4m sang khéi dau:
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Du cac xét nghiém can 1am sang ngay cang nhiéu, nhwng viéc thdm kham |am sang van 1a thi dau
tién khong thé thiéu dwoc.
Giup dé chon lya:
. Cac kham nghiém nham dé tién lwong
. Cac kham nghiém nham vao hinh thai hoc
. Cac kham nghiém nham tim nguyén nhan
Phai dwa trén mo6t bénh canh chu sinh
Daéi khi tinh trang |am sang ban dau trdm trong va tién lwong tirc thoi khéng chac chéan.
Bénh canh lam sang ban dau c6 thé sai léch do & trdm trong vé 1am sang nhuw:
. Suy thai cép
. Sanh cwc non.
4.1.1. Tién s& bénh

Tap hop cang nhiéu théng tin cang tot:

Tién sl gia dinh: cé nhirng trirong hop khac gibng nhw vay khéng?
Tién trién cta thai nghén

Theo ddi vé siéu am

Sv tang trwdng cla phdi thai

Céc diéu kién sanh dé

Cay pha hé

4.1.2. Kham lam sang luc dau

. Cho phép tap hop cac béat thudng thdy duwoc va khéng thdy duwoc thanh 1 tap hop chat ché dé
dinh hwéng dén viéc chon lwa kham nghiém bd xung va goi y dén 1 bénh ly da dwoc biét.
. Cang hoan chinh cang tét:

Nhirng bat thworng nhd

Nhirng bat thweng 16n
. Phai dwoc md ta chinh xac va viét trong mot tai liéu
. Cac do dac dwoc so sanh va&i cac thanh vién khac trong gia dinh nhw

can nang

chiéu dai

vong dau
. Céc di tat phai dwoc tim kiém & tat ca cac phan thay dwoc cla co thé nhw

\Vung dau mat

Chan tay va dau chi

Than minh...

. Kham noi tang dé tim cac bat thwérng phdi hop.



Nghe tim

Kham tai mdi hong

Kham mét

Lwong vé than kinh...
. Chup hinh lai tré, néu dwoc thi bang may ki thuat s6 nham trao dbi v&i ngan hang di liéu va cac
forum y khoa.

. Trén internet ngay nay c6 nhiéu trang quéc té chuyén biét trong van dé di tat bdm sinh.

Kham nghiém lam sang kh&i dau phan tich tap hop cac phan thay dwoc cia co thé bang
cach nhan manh trén:

. Vung d4u mat mat: xem dinh kém

. Cac chi:

Ban tay va cac ngon tay: sd lwong, hinh dang, cé dinh hay khéng (tat dinh ngén)...

Chéan (T18) va cac ngdén chan
Bot trén da
Chi tay

Chi gian dbt ngon tay

. Hién b6 (phanére)

Da
Cac vét ran (Marfan)
Céc chdm ca phé sira (Recklinghausen)
Cac chdm mét sac t6 da (Bourneville)
Téc:
. Vi tri moc (Turner, Noonan)
. Dang téc (Hurler)
Mong

. Co quan sinh duc ngoai:

Bét phan dinh gidi tinh
Tinh hoan an (Willy-Prader)

. Nguwec:
Khoang gian num vu (Noonan)...

Kham dau mét lac sanh:
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Viéc kham nghiém phai nghiém ngat, c6 hé thdng, toan dién va phan tich.
Siéu am tién san doi khi cho phép chan doan s&m cac bat thuweng vang mat, cé thé dan dén viéc
cham dirt thai ky.
Quan sat kj cang cac bat thwong hinh thai & méat cé thé cho phép dinh huwéng nguyén nhan va
mang lai cac dir kién dé dinh hwéng diéu tra vé gen (nhiém sc thé dd).
Viéc kham nghiém ngay sau sanh déi khi khé khan: phai tai kham sau vai ngay. B&i vi cac bat
thwdng quan sat duwoc lic sanh ¢ thé thodi trién (cac dang bién dbi binh thuworng). Méat khac cac

béat thwdng cé thé xuat hién rd rang hon.

. So:
Vong dau: tat dau nho va tat dau to
Hinh thai cda so: buwdu vung tran, bui cham

Khe khép so va cac thop: tat hep so

. Tang trén
- Tran
- Vung moc téc
- Mat
Léng mi va l6ng may: hdi chirng Cornelia de Lange
Khe méat: b&nh sup mi, hep mi mat — qui dau... 22q11
Hai mat xa nhau
Hai mé&t xa nhau: héi chirng tiéng méo kéu
Hai méat gan nhau: vo so
Nép quat & mét: T21
Nhan cau
Khuyét méng mat: hdi chirtng CHARGE
Mat I5i: bénh hep so Cruzon

Tat nhan cau nhé

Gbc mii xep: bat sé&n sun mii

Mi nhon: nhat nhanh nhé 4p

MaGi mo chim: tat lun Seckel

Binh mii ‘tron’ héi chirng: 16ng - mii - hau

Mi 16n ra ngdai: nhw 6 cdm dién: hoi chirtng Rubensein-Taybi



Mbi day: hoi chirng Williams-Beuren
Mo6i mdng: ngd doc thai do rwwgu ( nhan trung dai)
Lwdi:
Tat lwdi to: HOi chirng Wiedeman — Beckwith
Tat tut lwdi: HOi chirng Pierre — Robin
Khoang miéng:
Ché vom hau: T 13
Kh&u cai.....: nhiéu hdi chirng
Tai:
L&i cau: Hai chirng Goldenhar
Cac dang sun tai: HC Francescetti
Diéc: HC Holt — Oram
Tang dudi:
Cam:
Cam nhd: hoi chirng Pierre — Robin
Cam nho

C6: B&m mé ( Pterygium coli): HC Turner, Noonan

4.2. Cac khém nghiém b6 sung:

4.2.1. Cac kham nghiém nham tién lwong:

Déi khi bénh tram trong va tién lwong khéng chac chan.
Céc kham nghiém nham tién lwong cé thé phai lam tirc khac cung luc véi danh gia 1am sang ban
dau:
Khi mau
Xquang phéi
Téng ké tim va huyét dong hoc
Néu dij tat nang thi cé thé nguwng héi stre.
4.2.2, Cac kham nghiém vé hinh thai hoc.

Tim céc di dang ndi tang phéi hop:

Siéu am than

Siéu am tim

Xquang téan bd khung xwong

Chéan déan hinh anh hoc vé néo: siéu am xuyén thop, scanner (bénh hep so0), cong hwéng

o



Téng ké vé mét

Tbng ké tai mii hong
4.2.3. Kham nghiém tim nguyén nhan
4.2.3.1. Sinh hoc cb dién

Sinh hoc cb dién cé thé mang lai nhirng thdng tin chinh xac:

Gidm calci mau (méat nhanh nhd 22q11) (hdi chirng Di George)
Giam dwong huyét: bénh Willy-Prader
Va cling nhuw:
Chtrc nang théan
Chtrc nang gan
4.2.3.2. Diéu tra di truyén
. Nhiém sac thé doé chuan héa trén lympho bao
Chiém khoang 10-15% cham phat trién cla tré em
. C6 thé tim thdy bat thudng vé sb lwong nhiém sac thé:
Do la tam boi thé 21-18-13.
. Bt thworng sb lwong cé thé lién quan dén 1 nhanh ctia nhiém séc thé:
Do la cac don boi thé:
Don bodi thé 5p: bénh tiéng méo kéu
. Bon bdi thé 4p: hoi chirng Wolf-Hirschhorn
. B4t thuworng sé lwong cé thé anh hwéng 1én nhiém sic thé gidi tinh
45 XO: hdi chirng Turner
47 XXY: héi chirng Klinefelter

. Ky thuat FISH
Tim kiém cac sw thay dbi va méat vat liéu gen
D6 la mét cac nhanh nhd.
Quan sat cac sw thay déi nay cho phép tap hop lai cac thé bénh ly chinh xac ctia cac phénotype
da dwoc biét dén twr 1au:
. Ho6i chirng Williams Beuren: mét trén nhiém séc thé 7q11.23

. H6i chirng Smith-Magenis: méat trén nhiém sac thé 17p11.2

. Cac bat thworng cua dau an bo gen bd me

Twong ng v&i cac bat thwdng cla sy diéu hoa cia viéc thé hién cac gen tuy thudc vao nhiém
sac thé khiém khuyét duoc truyén béi cha hoac me.

Vi thé. & doan q11,q12 cla NST 15, biéu hién Iam sang thay déi tuy theo bt thworng dau &n cha

me tw:



NST sb 15 ca cha: HC Prader — Willy
NST sb 15 clia me: HC Angelman

. Sinh hoc phan to:
Sinh hoc phan t& nhan dién cac bénh ly gen ma sw truyén bénh cé thé dwoc tién hanh tuy theo
phuwong thive di truyén Mendel.
Di truyén twr than troi
Vi du, bénh Steinert so sinh
Di truyén tw than Ian:
Vi du cac bénh di truyén vé chuyén hoa
Céc bénh cham phéat trién tan than lién quan dén nhiém séc thé X ( X -Fra)

Chung cé thé dwoc truyén bénh tw than thé troi hay lan.

. Nghién ctru tu chinh nhé doan xa NST (Micro — remaniement subtelometriques)
Cac ky thuat ngay cang dwgc hdan hao.
. Ky thuat Micro — Fish
. MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) (May khuéch dai cac lién két phu
thubc trung thuc)
. CGH Array (Array Comparative Genomic Hybridization) (Sw dan hang so sanh s lai giéng
bo gen)
Yéu cau cla chang la phai dwoc div kién lam sang goi y.
Trong moi trwérng hop, cac vat liéu di truyén phai luén ludn dwoc lwu gitk cho cac xét nghiém vé
sau.
4.2.3.3: Nghién clru cac bénh di truyén:
- Bénh di truyén vé chuyén hoa:
Du ching it ¢é biéu hién di dang trong thdi ky so sinh
S&c ky dd cac axit amin trong mau va nudec tiéu
Séc ky dd cac axit hivu co nwéc tiéu
Do ammoniac, acit lactic, pyruvic trong mau.
- Bénh qua tai
Do oligo va polysaccaride trong nwéc tiéu.
Do hoat déng cac men tir lysosome.
- Cac bénh peroxysome
Do céc axit béo chubi rat dai

Axi pipecotic
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Axit phytanic
- Bénh ly phén bao
Bét thuwong tong hop cholesterol: HC Smith — Lemli — Opitz.
Bét thwong glycosyl héa protein: HC “CDG”

Vao ltic Iam bang téng ké dau tién nay, c6 3 kha ndng xay ra:
. Tré so sinh co dj hinh riéng ré.
. Tré so sinh c6 da dij tat va huéng wu tién la khéng cé bénh ly than kinh.

. Tré so sinh dj tt kém bénh canh I4m sang cta bét thuong than kinh.

5. Binh hwéng bénh nguyén & mot tré di tat lac sinh:
5.1: Tré cé tinh trang dij tat don lé:
Tinh trang di hinh nay cé thé & bat c& phan thdy dwoc hay khéng thy duoc clia co thé.
Viéc xac nhan dj tat thdy dwoc luén phai tinh dén:
. Nhirng thay dbi ca nhan cé thé.
. Nhan dién gia dinh: hdéan canh dan tdc, kich thwdc gia dinh...
Dai khi tinh trang non thang gay khé khan trong quan sat ban dau.

5.1.1, Tinh trang di hinh riéng |1é nhwng kém hoan canh gia dinh.

Phai ludn ludn tim kiém cac bénh ly phéi hop trong gia dinh:
. Do dac trong gia dinh: can néng, chiéu cao, vong dau, hinh thai
. Bénh ly xwong khép.
. Cham phat trién tam than
. Khiém khuyét giac quan: mat, tai mdi hong
. Bénh tim bam sinh.
. Ung thw ¢6 tinh chét gia dinh.
Phai vé cay pha hé

5.1.2. Di hinh vira phai va riéng lé:

- Khéng c6 tinh cach gia dinh
- Khéng phai c6 tinh chat hoi chirng: khéng co6 cac yéu td dj tat khac, cling khoéng cé bét thuong tw
than.

. B4t budc phai theo ddi nhi khoa kéo dai.

. C6 thé nghién ctvu vé viéc chinh hinh ngoai khoa.

. Can tai danh gia vé 1au dai: cac t6 thwong co6 bién méat vé sau khéng ?

5.2. Tré so sinh duong nhuw cé di dang va thuong khéng cé tén thuong thén kinh phdi hop:
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Kham than kinh c6 thé binh thwéng trong nhivng ngay dau doi nhung c6 bat thuwdng trong nhirng
ngay sau do: giam trwong lwc co, co giat, cham lat, bo ...
Viéc kham phai hoan tdan vé&i viéc nghién clru nghiém ngat cac bat thweng phdi hop. Cac béat
thwding nay cé thé thé hién th&r phat bdi viéc nang dan 1én vé Iam sang. Cé thé huwépng dén viéc
chan déan nguyén nhan.

5.2.1. Xwong va khop:

- Dij tat so:
Bénh hep so: ¢c6 tinh chét gia dinh hay khéng
- Thép lun
Bénh kém tang sinh sun
- Di dang c6t séng.
Loan san dia sun gian dbt séng
- Cac bénh “qua tai” : mucopolysaccharide
Bénh Hurler
Bénh Hunter
Bénh Morquio
Bénh Maroteaux-Lamy ...
5.2.2: Dau chi
Bénh thtra ngén:qua 5 ngon: (hdi chirng Greig)
Bénh ngon tay cong
Bénh cung cac khép ngdén
5.2.3, Da

Céc bét thuong sat té da:

Cac vét mau ca phé siva: bénh Reckinghausen

Cac vét khong séc td: bénh xo 6ng Bourneville
Céc bét thuong mé dan hoi

Trot da ( cutis laxa)

Héi chirng Ehler —Danlos.

5.2.4: Cac bat thwdng ndi tang:

M6t sb co quan thwéng lién quan nhat dén cac hoi chivng dj tat.
Tim:

- Kénh nhi that T21,

- Cac mach mau lon & day: 22q11

- Hep déng mach phéi: Willy — Prader
Thén:
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Phdi hop VACTERL (hoi chirng da di tat trén : V: Vertébre — xwong sdng; A: Anus — hau
médn; C: Coeur — tim; T: Trachée — khi quan; E: Esophage : thwc quan; R: rein — than; L:
limb — cac chi)

5.2.5. Sv tang trwéng:

Cham phét trién:

Hinh &nh hoc va di truyén hwéng dén cac bénh vé cau tao xwong .
B4t san sun.
HC Silver Russel
HC Tricho-rhino-phalangien

Tang trudng qua do.
Lam sang gitp dwoc giup d& tir sinh hoc chuyén héa va di truyén.
HC Wideman — Beckwith
HC Marphan
Cystein niéu
5.3. Tré so sinh di dang trong hoan canh than kinh nghi ngo:
Bénh canh than kinh lam ta phai lo l1&ng ngay lap tirc hodc nguoc lai thé hién trong hdan canh ban
dau dwoc yén tam nhwng sau d6 ndng lén sau mot gia doan tiém an
( Goiy dén bénh ly chuyén hoéa).
Réi lpan hanh vi do thirc &n
Réi loan giao tiép
Co giat
Giam trwong lwc co

Ho6n mé...

Phai ludn tinh dén hoan canh chu sinh
sinh non

Suy thai c4p...

Trong moi trwdng hop viéc khamnghiém than kinh 1 khoéng thé thiéu:
Dién n&o do
Chan déan hinh &nh nao.
Sinh hoc
Chu y: tré so sinh di tat thwong thé hién luc sinh trong mét hdan canh kém thich &ng doi sbng

ngdai t&r cung ban dau.
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Ludn phai tim kiém nguyén nhan:
Céc bénh vé gen
Céc nguyén nhan nhiém doc
Céac nguyé&n nhan nhiém tring.
Cac nguyén nhan chuyén hoa.

5.3.1. Cac bénh vé gen:

Céc xét nghiém vé gen ngay cang nhiéu va cang hién dai . Ngay cang duwoc hé théng hoa tét hon,
Chung luén dwoc dinh huwéng b&i cac quan sat 1am sang.:

Cay pha hé

Nhi&m séc thé d6 tiéu chuén

Ky thuat huynh quang : FISH

Sinh hoc phan tir: phan 1ap cac bat thuwong vé gen.

Nghién ctru telometre

. Céc bét thuong vé sé luong nhiém séc thé:
Tam boi thé 21, 18,15
. Céc bét thuong vé NST gidi tinh:
HC Turner: 45X0O
- Kich thwéc nhé
- C6 ngan
- 2 mam vd xa nhau
- Giam nang bd phan sinh duc (Hypogonadisme)
HC Klinefelter: 47XXY
. C4c bét thuong mot phdn NST: mét doan va mat doan nhé
DPon bdi mét phan:
Pon bdi 5p : Bénh méo kéu
Don bdi 4 p: HC Wolf — Hirschhorn
M4t doan nhé trong hdi chirng *22pq11* : HC Di George
Giam canxi so sinh nang
Ché vom hau
Tim bam sinh
cham phat trién tam than
Mat nhanh nhd trén hdi chirng 7q11.23: HC William — Beuren:
Di dang mat: vé mat nghich ngom.(elfe)
Hep déng mach chu.

Thodat vi ben.
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Kiéu hanh vi: logorrhea, rat dé& hoa nhap
M4t nhanh trén NST 17 p 11.2: HC Smith-Magenis

it thé hién trén so sinh.

Vé mat dac biét

Tw bién doi

Réi loan giac ngu
Nhirng hoi chirng méat nhanh nhé mai:

MAat 1p36

Don bdi thé 2q37: Bénh Albright

M4t nhanh nhd 22q13.3

. Céc bét thuong trong biéu hién déu én tir cha me: VD tir NST thir 15
Bét thuworng dau 4n cha: HC Prader — Willy
Giam trwong lwc co so sinh
Vé mat dac biét
Kém phat trién co' quan sinh duc
Cham phat trién tam than
Bét thworng ddu 4n me :HC Angelman cla “con réi clroi”
M4t thang bang
Cham phat tri én tam than nghiém trong
Réi loan hanh vi kiéu cudi khéng dang chd
. Bét thuong gen
Cham phat trién tam than lién quan dén NST X

Déi khi c6 thé biéu hién luc sinh béi di dang nhiéu hay it

Thoéng thuwéng ching biéu hién muédn hon v &i cham ph &t trién van déng
C6 hon 200 dang da dwoc thong ké

Nguwdi ta da biét hang chuc gen chiu trach nhiém

Thuwéng g 8p nh 4t a h 6i chieng “IX-Fra” & tré trai.

Cac bénh truyén thé troi:

Vi du bénh Staneirt thé hién & tré so sinh
Giam trvong lwc co so sinh
Vé mat dac biét
Cac bénh truyén thé I&n:
Vi du: bénh chuyén hoa di truyén
5.3.2: Cac nguy &n nhan chuy én hoa:
Céc bénh di truy &n chuyén hoéa hi ém thé hién di dang luc sinh.
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Chung thwéng nhiéu va thwdng ndng
Vi du dé la cac bénh phan bao cé thé hién & so sinh
Bénh canh lam sang dbi khi cé goii y:

C6 mot giai doan tiém an véi khai niém khéang tw do trong vai ngay.

Bénh canh lam sang thuwéng néng véi cac triéu chirng than kinh, thé hién vai ngay sau sinh:
H6n mé, Co giat, réi loan tiéu hoa phdi hop.

Déi khi c6 thé c6 diéu tri dac hiéu.

5.3.3, Cac nquyén nhan mbi trwdng:

- Céc loai thube gay ung thu:
Valpoate Natri (Depakine)
Hydantoin
Thubc chéng déng
Misoprosol

Chu y tinh trang tw y dung thudc nhét 1a & cac nwéc dang phat trién.

- Céc chét déc:

Chéat doc da cam & Viét Nam.
Alcool
Cac chéat doc cong nghiép
Ethylene glycol
Céc tac nhan dé bay hoi
Cac chat hoa tan
- Cac tia ion hoa:
T cbng nghiép
Do tai nan

5.3.4: Cac nguyén nhan nhiém tring:

Tinh rang di dang thuwdng khéng phai ludn ludn ré rang ngay sau sinh.
Hoan canh Iam sang déi khi thé tham:
+ Nhiém tring so sinh nang
+ Bénh canh than kinh trAm trong:
. HIV
. Toxoplasmose
. Rubéole
. Giang mai
.CMV
. Thay dau...
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5.4. Tré so sinh c6 biéu hién dj dang khéng xac dinh dwgc bénh nguyén
Trong tat ca cac trwdng hop tré phai dwoc cham séc ngay sau khi khdng dinh bé sbéng sét dwoc
va khoéng ch& doi xac dinh dwoc nguyén nhan
Cu thé:
. M6t di dang riéng 1 thi hiém khi d&c hiéu tir 1 bénh nguyén da biét trwedc. Nhwng cé thé thé hién
& nhiéu nguyén nhan thuc thé. Vi vay phai:
. Tim céac bat thuwéng ngay cé cac bat thworng nhé phdi hop
. Tim cac bat thwong ctia ndi tang khéng thay dwoc
. Thuc day viéc khao sat can 1am sang dé dwa dén 1 chan déan chinh xac
. Biéu hién mot bénh ly thay déi tuy theo tirng ca nhan:

. M6t ca thé bj bénh co6 thé khong biéu hién tdan bd cac diu hiéu da dwoc biét dén cla
bénh nay: tam bdi thé 21, ngd ddc rwou bao thai...
. Cwong do céc triéu chirng nay thay dbi tuy theo céa thé

. M6i trwérng va tudi cé thé thay dbi biéu hién cha bénh ly: cham phat trién tam than
. Cac dang bénh twong tw c6 thé dwoc bao cdo trong cac bénh nguyén khac nhau. Vi du nhw cao
I&n va hinh thai trong hoi chirng Marfant va ho&c trong hdi chirng cystine niéu ddng nhét.
. Diéu tra bénh nguyén thi thwdng phirc tap. Viéc didu tra nay dwoc dé& dang hon nhd vao sw
thdng ké cang chinh xac cang tét cac bat thwong vé 1am sang dwoc quan sat thdy nham dinh
hwéng viéc chon lwa cac xét nghiém bé xung, dac biét la vé mat di truyén, cang ngay cang toi tan
va phuec tap.
. Viéc diéu tra can 1am sang vé sau can duwoc tai lwong gia vé sau
. Bat budc phai theo dbi 1am sang nghiém ngat:

Phat trién tam than van déng

Kha nang vé giac quan : thi lwc, thinh lwc

Nguy co déng kinh

6. Theo déi tai nha cac tré bj di tat bAm sinh
Trong khuén khd chinh tri vé chinh sach y té cong déng, tat ca cac tré em c6 bénh ly tir ngay sau
sanh phai dwoc hwédng mét ché do theo dbi y khoa sat sao nham:
. chinh stra cac b4t thwérng phat hién vao lic sanh
. diéu chinh cac cham séc tuy vao tinh trang cla tré va tly vao tién trién
. tranh sy tré ndng thém cda bénh canh ban dau véi nguy co tan tat phdi hop
. cho phép tré c6 cudc séng cang gan binh thwdng cang tbt
. cho tré tan tat dwoc hda nhap vao trong cong déng: gia dinh, truéng hoc...
Trong thdi gian & tai nha bao sanh va/ hodc trong khoa so' sinh, danh gia lam sang ban dau va

phai xac dinh cac xét nghiém bd xung:
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. tré khéng c6 van dé duoc theo ddi binh thudng
. tré c6 nguy co bat budc phai dwoc theo déi dac biét
. tré tan tat phai dwoc cham séc khi tré vé nha
Tinh trang tan tat c6 ngudn gbc chu sinh thwdng dwoc phat hién trong nhirng thang tudi dau tién.
Céc tré c6 bénh canh dj tat ngay sau sanh can dwoc theo déi sém, kéo dai va ciing nghiém ngat
nhw bénh ly gay di tat dai khi dan téi cac di dang néi tang phdi hop cé thé thé hién vé sau.
Trong tat ca cac trwéng hop, va hon niva cho tré c6 mang cac tan tat, moét chién lwoc theo dbi
sém dwoc dé ra voi :
. sw lwong gia khéi dau chat ché
. mot ké hoach y khoa céa thé héa
. mét mang lwdi nang déng
M6t nhém da nganh nghé
Cac trung tdm, co quan phu hop

. sy cham séc¢ phu hgp nhé vao viéc lvgng gia lai thuwdng xuyén

6.1. Sw luong gia khéi dau chét ché
. Ngay tir ngay dau tién & khoa so sinh, va trwéc khi xuét vién néu cé thé, toan bd cac thdm kham
chuyén khoa phai dwgc Ién chwong trinh :

Nhi khoa

Than kinh

Chinh hinh

Di truyén

Hbi phuc chirc ndng cho tré

Tam ly tré em

Noi tiét
. Mot tdng ké y khoa bd xung & bénh vién ban ngay gitp xac dinh chin doan bénh nguyén va theo
déi tién trién cla tré khi vé nha :

Pién nao d6 va chan doan hinh anh hoc vé than kinh

Tbng ké cam giac : thi giac, thinh giac

Téng ké chuyén hoa

Téng ké di truyén

Téng ké chinh hinh hoc...

. Phai dé nghj tai kham sau vai ngay khi v& nha b&i mot bac si, ngudi sé la chuyén gia ‘tham
khao’ cla tré nham :

. diém lai tinh trang strc khoé cla tré
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. truyén dat cho gia dinh toan bé cac két qua xét nghiém da thwc hién
. tao mbi lién két v&i cac chuyén gia can |am sang : nha tap vat ly tri liéu, ngwdi chinh phat
am...
. 1én chwong trinh cac téng ké sap tdi
Dai khi, nhiéu bac si cling tham gia vao sw hoi chan nay.
. Mot ké hoach thich rng v&i tré dwoc dat ra tiép theo v&i mot nhém cac chuyén gia :
. Nguoi tap vat ly trj liéu
. Nha tdm than van déng hoc
. Nha tap van dong
. Nguwoi giao duc tré nho
. Nha tdm ly hoc
. Nha chinh am hoc
. Tre ly x& hoi

. Co nudi day tré...

6.2. Mot ké hoach thich tng véi méi tré. Theo ngén tor cla sw luong gié trudce tién nay, cé 2 tinh
huéng cé thé cé :

. Theo ddi don gian v&i sy hd tro' c6 muc tiéu : khi di tat 1a riéng ré va khong co bién chirng

. Cham séc sém, chuyén biét hoa va da nganh : khi sy tan tat anh huwéng dén ddi séng thuwong
nhéat clta tré

Chién luvgc theo ddi sém nay doi héi mot mang lwéi nang dong :

. 10 muc tiéu ciia mang lwéi nay :

. phat hién sdm sy tan tat

. xac dinh nguyén nhan cla tan tat : van dong, cdm giac, tam than...

. chira tri sy tan tat nay nh& vao mang lwéi cac chuyén gia

. d& phong nguy co ‘tan tat phéi hop’

. dinh hwéng tré vé& cac trung tam thich nghi tuy vao mét yéu va tudi ciia ching.
. bdo dam méi lién két gitra cac trung tdm hé tro tré tan tat

. gilp d& tré phat trién hai hoa véi tan tat cta chang.

. hé tro gia dinh : hwéng dan bd me

. giup tré hoa nhap vao xa héi véi sy tan tat cta chiang

tré nay ma ho da cho ra doi.

. V&i cac chuyén vién lanh nghé

Tap vat ly tri liéu vién
Nha tam than van déng

Nha liéu phap van dong
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Nguwd&i gido duc tré nhé
Nha tam ly hoc
Nha chinh am hoc
Tro ly xa hoi
Co6 nudi day tré...
. Trong cac co quan thich hop
. O bénh vién
.O'nha
. Trong mot trung tdm chuyén biét

. B&i cac can thiép tw do bén ngoai: nguwoi tap vat ly tri liéu, ngwoi chinh am...

. Cong tac véi cac noi séng: trworng hoc, nha tré, chd gidr tré...

6.3. Mang Iwéi cac chuyén vién: ai lam gi?
Ngay sau khi xuét vién, cac chuyén vién ctia mang lwéi nay bao dam sw tro gitp ky thuat, tinh
cam va moi treong cho tré tan tat.
1. Bac si
. chi dinh cac tdng ké bd xung va diéu tri
. bdo ddm suw theo d&i 1am sang cla tré: sy tang trwdng, sy phat trién than kinh — van
doéng...
. bdo dam méi lién hé véi cac bac si khac (diéu tra vé bénh nguyén)
. phdi hop cac cham séc gitra cac chuyén vién
. hé tro gia dinh
D6 Ia mot bac si nhi khoa, mét nguwdi tap phuc phdi chire nang, nha tdm ly tré em, nha chinh
hinh...
2. Nguwoi tap vat ly tri liéu
. can thiép wu tién trong linh vic van dong:
Co
Xuong
Khép
. Phong ngtra va chiva tri cac bién chirng chinh hinh: sy van dong, tw thé...
. cho céc ctr ddng cé y nghia bang cach hda nhap véi cac clv chi clia cudc sdng doi thuong
. nang d& chirc ndng hé hap
. Gop phan vao sw khoé manh cuda tré : sy nghi ngoi...
3. Nha tam than van déng
. cai thién sw nhan thirc vé co thé (tai td chire lai so db co thé)

. dong thoi gitp tré hoa nhap vao méi truéng séng
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. nham c6 dwoc sy tw chi vé diéu bd va mbi quan hé :
Céc kinh nghiém
than kinh — tdm than — van dong
cac phdi hop van dong mai
s dinh hwédng khéng gian — thoi gian
nhip diéu
cac ct chi
sy nghi ngoi

mat xa va mbi quan hé tét

4. Nha chinh phat am
. phuc hoi sy giao tiép I&i néi va viét lach
. chi¥a tri cac rdi loan trong viéc mut va nubt

. gitp tré gidm ching khd miéng (do giam tiét nwée bot), nubt sac...

5. Liéu phap van déng

. dam bao sy kiém ké cac bat luc

. d& nghi mot chién lwoc bu trir nham tao thuan loi cho cudc séng hang ngay :
diéu chinh tw thé
sap dat voi cac tro gitp ky thuat
chinh trang méi trwdng

. hoc céac ctr chi héng ngay trong khi hoat dong trén sy van dong khéo Iéo

. tro’ gitip déng vién cac chirc ndng cao cép nhuw :
Thoéng tin : sw nhan thirc (bang giac quan)

Hanh déng : thwec hién cac dong tac co thi tw dé thwe hién 1 muc dich

6. Nha tadm ly hoc
. lwgng gia kha nang nhan thdc cla tré
. hé tro' tré trong viéc chip nhan véi sw tan tat ctia ching
. Dan dat cac tam ly tri liéu ca nhan va/hoac nhém
. Phéi hop chién lwoc cham séc tap trung vao cudc sdng cdm xuc va gia dinh

. Bi cung gia dinh va nhém cham séc

7. Gido duc dac biét
. Tao thuan lgi cho viéc hoc tap cam giac-van dong va sw xa hdi hoa

. Dat tré vao cac tinh huéng lam ting kha nang cla tré
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. Nang d¢& gia dinh va chi ra sy tinh théng cta tré

8. Clru té xa hoi
. Cho gia dinh biét dwoc cac quyén loi ctia ho vé tai chinh
. Phu giup gia dinh trong cac buwéc lam thd tuc hanh chanh
. Bdo dam méi lién két gitra cac co quan khac nhau : noi chdm séc, trwong hoc

. Can thiép vao viéc dinh hwéng vé sau cho tré

9. C6 nudi tré :
. Dan dét gia dinh vé& nha ngay sau khi r&i khdi khoa so sinh
. Tham gia gido duc vé sinh

. Tham vén gia dinh vé : sy an udng, sw tdng trwdng, hd tro' hd hap & nha

10. Cac nganh khac :
Nguwdi lam d6 gia : san xuét bo phan gia
Nguwoi lam chinh hinh : phuc hdi chirc nang thi giac

Nguwoi gido duc thi giac & dwdi...

6.4. Cac co quan tiép nhan phu hop véi sw tan tat cda tré
. Cham séc ky thuat dwoc quan ly boi cac co quan dac biét da nganh
Khoa chuyén biét trong bénh vién :
Trung tam chuyén biét vé y khoa — xa hdi loai CAMSP
Khoa chuyén biét cho viéc cham séc tai gia : SESAD
Don vi nhap vién & nha : UHAD

Vién y khoa — giao duc : IME

Céac co quan thudc loai CAMSP (trung tdm hanh dong sém vé Y khoa — Xa hdi). CAMSP gity

nhiém vu tAm soat, chira tri lwu déng va phuc hdi chirc ndng cho tré dwdi 6 tudi cé cac biéu hién

vé gidm cam giac, van déng hay tdm than nham muc dich thich &ng x& héi va gido duc trong méi

trwong tw nhién cda ching, va véi sy cdng cac cia CAMSP. Chung ren luyén cac hanh dong

phong nglra chuyén biét. Cac trung tdm nay cling rén luyén, hodc trong khi tham van, hodc & nha,

mét hwéng dan cho gia dinh viéc cham séc va gido duc chuyén biét tuy vao tinh trang cla tré.

Nhém Y khoa — x& hdi nhiéu nganh nghé bao gdm cac bac si chuyén khoa, phuc héi chirc ning

vién, nguoi hé tro y khoa, cac nha tdm ly hoc, nhén vién giao duc sém, va, néu can, cac ky thuat

vién khac thwc hién viéc tm soat va chira tri cling nhw viéc phuc hdi chirc nang.(séc 1énh ngay 15

thang 4 nam 1976)
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. Tao thuan loi cho tré tan tat dwoc hoa nhap vao xa hoi

C6 thé trong cac co quan tiép nhan tap thé :
. Nha tré
. Ché gilr tré
. Chd don tiép bd me - tré

. Trwdng hoc

. Trung tdm bao vé sirc khoé ba me - tré em (PMI) :

Vai trd chil yéu trong viéc dan dat cac gia dinh, dac biét [ khi méi trwdng xa hdi khong thuan loi

bac si, c6 nudi tré, nir ho sinh...

. Cac nghé tw do :

N6 mang lai sy nang d& vé kj thuat chd yéu nhuw : bac si, ngudi tap vat ly tri liéu, nguwdi chinh

phat am...

6.5. Cham séc thich tmg véi tién bo cla tré : ‘sw téng hop’

. Suv téng hop déu dan :

Mbi 4 dén 6 thang, cac chuyén gia ngdi lai nham Iwong gia sy tién bo cla tré : do la luc dé ‘tng

hop'.
. Toan bd cac chuyén gia chdm séc cho tré déu tham gia
. N6 giup diéu chinh diéu tri phu hop véi tién bo cla tré : tién trién cla tan tat dj tat
Lwong gia lam sang
Phat trién than kinh — van déng
Kha nang cam giac
Téng ké tam than — thai do
. Phéng van gia dinh gitp khéi phuc két luan clia sw tdng hop nay va dé xuét cac trién vong
ma@i cho tré.

Cac tham kham y khoa thwdng xuyén bao dam song song sw theo ddi tré.
Tao thuan lgi cho tré hoa nhap véi méi trwong tap thé : nha tré, chd gilr tré...
Dinh hwéng vé sau cho tré phai luén dwgc nghi téi sém véi viéc tim kiém moét noi phu hop véi tudi

va tan tat cua tré.

. Sw gop phan cla gia dinh :

Trong tat ca cac trudng hop, mbi lién quan gia dinh 1a nén tang.

Cuing cb cac méi lién két gitra cac chuyén gia va gia dinh cla tré tan tat gitp :
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. C6 hiéu biét tét vé méi trwdng gia dinh
. Giam thiéu ‘stress’ clia cha me bé
. Sw ch&p nhan vdi tan tat tét hon
. Cung c6 méi quan hé bd me va tré
. Biéu chinh sy cham séc theo nhu ciu cla tré va nhu ciu cla gia dinh
. H6 tror k¥ thuat, tai chinh va tam ly cho gia dinh
. Nang d& gia téc

. Gilr can bang vo chéng dwoc thuan loi

6. Theo doi & gia dinh tré bi di tat bAm sinh

Dinh kém power point

Vi du vé tam bdi thé 21

Dinh kém power point

Két luan
Hién chuwong quéc té Ottawa ngay 22 thang 11 nam 1986 mdi goi khuyén khich strc khoé cia tré
em & khap noi trén thé gisi, khuyén ‘cho méi ca nhan kiém soat strc khoé ctia minh nhiéu hon va
phuwong tién nhiéu hon dé cai thién sirc khée’
Su tién hanh nay bat diu ngay tir sau sanh :

. Theo dbi sat thai ky

. Phat hién cac bat thwérng vé hinh thai hoc tién san

. Dy phong cac nguy co tan tat c6 lién quan dén tinh trang sinh san khéng bao dam.

. Phat hién cac bat thwdng trong sw phat trién & tré cang sém cang tét

. H6 tro gia dinh tré bénh ngay t¥ nhirng ngay dau tién

. Gilp tré tan tat hoa nhap véi cong déng.
Pé duwoc vay, cac nhém da co quan, tinh thdng va xéng xao phai dwoc dao tao nham cham séc
céc tré yéu &t nhat va cé nguy co bi tan tat.
Tré em c6 biéu hién dj tat ngay tlr sau sanh ciing dé& bi tdn thwong nhiéu hon vi ching thudng
kém theo céac tan tat phéi hop thém, d&c biét 1a than kinh — tdm than — van déng.
Bénh nguyén thi rat nhiéu nhw : gen, chat doc, nhiém trung...
Mbi ngay, c6 nhiéu hdi chirng di tat dwoc mé ta, véi ngay cang nhiéu hon nén gen dwoc nhan
dang nho vao su tién bd vé di truyén hoc té bao. Kham nghiém Iam sang ban dau tuy nhién 1a nén
tdng nham hwéng sw lwa chon cac xét nghiém bd xung, dac biét 1a cac tim kiém gen.

Gia dinh phai ludn phdi hop v&i sy cham soc tré tan tat.
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Sw céng bd tan tat phai dwoc lam sém va phai luén, néu co thé, kém véi cac dé nghj tich cuc dé
sap xép sw cham soéc y khoa tiép theo cho tré.
Xa hoi vi thé phai chdm séc tré nay tir ngay sau sanh va téng quat héa, khéng diéu tri tich cuc

nhwng v&i sw thiét tha va tén trong danh tinh cua tré.
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Muc luc
Hwéng xt tri trwdc mét hdi chirng di tat vao Idc sanh
M& bai
Nhéc lai vé dich té hoc
1.1.Bénh nguyén cula cac tan tat cta tré em
Nguén gbc tién san
Ngudn gbc chu sanh
Ngudn gbc hau san
1.2.Cac di tat ctia tré so sinh
2. Vai dinh nghia
. Cac di tat
. C4c bién dang
. Céc dj dang clia co quan hoac 1 phan co quan hodc 1 phan co thé
. Sw loan san
3. Cac tinh huéng phat hién mét hdi chirng di tat
3.1.Tién san
. Diéu tra bénh nguyén
. Tién lwong kha nang sbng
3.2.Vao luc sanh
. Tré so sinh chét ngay sau sanh hoé&c trong vai gi® dau sau sanh
. Tré so sinh biéu hién nguy kich ngay sau sanh
. Tré so sinh séng dwoc va 6n dinh
3.3. Sau sanh

4. Chién lwoc tlr ngay sau sanh & tré c6 biéu hién dj dang
4.1. Lwong gia 1am sang ban dau
4.1.1. Tién st bénh

4.1.2. Thadm kham lam sang ban dau
. So va mat

. Cac chi

. Hién bd

. B6 phan sinh duc ngoai

. Lédng nguc

Kham so va mat vao ldc sanh

So

Tang trén
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Tang gitra
Tang duwdi
4.2. Cac xét nghiém bd xung
4.2.1. Cac xét nghiém nham vao tién lvong
4.2.2. Cac xét nghiém nham vao hinh thai hoc
4.2.3. C4c xét nghiém nham vao bénh nguyén
4.2.3.1. Sinh hoc ‘cb dién’
4.2.3.2. Diéu tra vé gen
. Nhiém s&c thé db tiéu chuan trén t& bao lympho
. Ky thuat FISH (lai ngay trong méi trwdng tw nhién bang huynh quang)
. Cac bat thwong ctia diu 4n vé gen cla bdé me
. Sinh hoc phan t
. Tim kiém s chinh s(ra nhd clia cac nhanh nhé
4.2.3.3. Tim kiém bénh ly di truyén
. Bénh ly di truyén ctia chuyén hoa
. Bénh ly ‘de Ién thém’
. Bénh ly di truyén c6 lién quan dén bat thwdng trong chuyén héa clia cac enzyme chira trong bao
quan - pérosysome (Peroxisome la bao quan hién hiru trong té bao nhan that. Ching bao gdm mét
mang don gilp cach biét ching va bao twong (chat dich bén trong té bao). Peroxisome dwoc
kham pha bé&i Christian de Duve vao nam 1965).
. Bénh ly thé hat.

5. Sy dinh hwéng bénh nguyén & mat tré di tat vao lic sanh
5.1. Tré so sinh biéu hién di dang riéng biét

5.1.1. Sw di dang la riéng biét nhung trong bdi canh gia dinh
5.1.2. Sy di dang la vira phai va riéng biét

5.2. Tré so sinh c6 biéu hién di dang khéng kém theo tén thwong vé than kinh
5.2.1. Xwong va khop

5.2.2. DAu chi

5.2.3.Da

5.2.4. B4t thwdng nodi tang

5.2.5. Sy tang trwdéng

5.3. Tré so sinh biéu hién di dang trong bénh canh than kinh
5.3.1. Bénh ly vé gen

. Cac bat thwong vé sé lwong nhiém séc thé

. Cac bat thwdng cla cac nhiém séc thé gidi tinh
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. Céac bét thwong trén mét phan nhiém séc thé : khuyét doan nhiém séc thé va khuyét nhanh nho
nhiém s&c thé.
. Cac bat thwong ctia sy biéu hién dau 4n bd me
. Cac bat thwong vé gen
5.3.2. Nguyén nhan chuyén hoa
5.3.3. Nguyén nhan madi trwo'ng
. Céc loai thubc gay quai thai
. Cac chat doc
. Sy phat xa ion hoa

5.3.4. Nguyén nhan nhiém trung

5.4. Tré so sinh biéu hién bat thwdng vé hinh dang khéng trong bdi cadnh bénh nguyén cu thé
Cham soc tré di dang khi ching Xuét vién

Vi du thé tam bdi 21

Két luan

Tai liéu tham khao
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LE BAVAGE, POURQUOI ? - DES PISTES POUR AGIR...

» En moyenne, nous produisons 1,5 litres de salive par jour et nous avons 2000 déglutitions
spontanées.

» La personne qui bave ne produit pas plus de salive qu’'une autre (’'hyper salivation » est
rarissime).

En fait, le probléme du bavage provient :

o D’une hypoesthésie buccale (difficulté a prendre des informations sur ce qui se passe dans
la bouche). Cette anomalie entraine un feedback sensori-moteur défectueux et un nombre
réduit de déglutitions spontanées.

« De l'ouverture constante de la bouche, qui favorise la perte salivaire.
Pour réduire les effets de I'hypoesthésie buccale :

e« On peut pratiquer des stimulations intra buccales. Celles-ci consistent en des touchers
légers de la pulpe du doigt, sur les gencives et le palais.

« Ne pas hésiter a proposer du froid (glaces, haricots verts surgelés...) et du gazeux qui
stimulent I'envie d’avaler.

Troubles de la motricité fine

La déficience de la motricité fine (les petits muscles) affecte la capacité d'un enfant a interagir avec
son environnement. Il peut avoir du mal a s'habiller, manger, écrire et participer a des activités a la
maison et a I'école. Normalement, les capacités de motricité fine se développent au fur et a
mesure qu'un enfant développe ses capacités motrices : les réactions réflexes se développent en
capacités motrices qui par la suite entraine un meilleur contrdle des groupes musculaires
responsables de la motricité fine. Si le développement normal a été entravé, alors des déficiences
en motricité fine apparaissent.

Les enfants avec autisme, avec infirmité cérébrale motrice, syndrome de Down (trisomie), spina
bifida et autres troubles du développement ont besoin de thérapies particuliéres, comme les
services de thérapie occupationnelle qui les aident a travailler leurs capacités motrices fines. Les
enfants qui ont un trouble de I'attention avec hyperactivité et d'autres troubles d'apprentissage qui
affectent I'apprentissage et les comportements bénéficient également des services de thérapie
occupationnelle

Praxie : Terme issu du grec praxis : action. Mouvement coordonné normalement vers un but
suggéré. Autrement dit il s'agit de la coordination de I'activité gestuelle, résultat d'une activité des
centres nerveux supérieurs dépendant de l'action qui s'exerce sur le corps ou sur le monde
environnant et les objets qui lui appartiennent.

Définition:
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Capacité d'exécuter sur ordre des gestes orientés vers un but déterminé alors que les mécanismes
d'exécution sont conservés.

Ce terme ne doit pas étre confondu avec celui de praxis utilisé dans la terminologie marxiste et
caractérisant toute les activités humaines dont le but est la transformation du milieu naturel ou la
modification les rapports sociaux.

Hypertélorisme
Définition
Malformation du crane et du visage se caractérisant par un agrandissement de la petite aile du sphénoide (os horizontal

situé a l'intérieur du crane, derriére les orbites, a sa partie moyenne), entrainant un agrandissement de la distance séparant

les deux orbites contenant les yeux, et de la racine du nez.

L'hypertélorisme s'accompagne le plus souvent d'une débilité intellectuelle, de problémes oculaires, de syndactylie (soudure

des doigts entre eux), et d'anomalies du crane et de la face (comme dans la maladie de Crouzon).

Holoprosencéphalie
Définition

Anomalie due a un défaut de développement de la partie antérieure (avant) de I'encéphale (partie du systéme nerveux

contenue dans le crane), associée a une malformation du visage (région médiane de la face).

Cette variété de malformations se constitue pendant le deuxieme mois de la grossesse.

Les différentes anomalies neurologiques qui vont se constituer lors de I'embryogenése (développement de I'embryon) sont a
I'origine de la caractéristique de I'holoprosencéphalie qui est I'absence de division de la vésicule télencéphalique (une des
parties de I'embryon qui va donner le cerveau).

Cela a pour conséquence une malformation du cerveau qui se présente sous la forme d'une hémisphére (la moitié d'une
sphére) unique. Le cerveau adopte une forme en fer a cheval, ouvert en arriere. Les ventricules (cavités contenant le liquide
céphalorachidien a l'intérieur du cerveau) qui, habituellement, sont constituées de plusieurs lobes, ne vont donner qu'une

cavité ventriculaire unique.
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Mucopolysaccharide

Définition
Synonyme : glycosaminoglycane. Variété de glycoprotéine : molécule constituée par la liaison entre une protéine
(ensemble d'acides aminés) et un glucide (sucre), plus précisément un oside (une des deux grandes classes de
glucide (sucre). Les mucopolysaccharides sont localisés dans le tissu conjonctif (tissu de soutien et de remplissage
I'organisme) et les sécrétions digestives comme le mucus. Le mucus est une substance, fluide ou Iégérement solide, de
consistance visqueuse, d’aspect translucide, sécrétée par les glandes muqueuses et par les cellules caliciformes ou cellules
glandulaires. Les glandes muqueuses appartiennent aux cellules muqueuses qui sont les cellules recouvrant l'intérieur des
organes creux comme l'utérus ou l'intestin. Le mucus est composé d’eau, de mucine (variété de protéines), de sels
inorganiques, de cellules épithéliales (cellules de recouvrement et de protection d’'un organe) et de leucocytes (variété de
globules blancs). Pathologies liées au mucopolysaccharides La mucopolysaccharidose est une maladie héréditaire due a
I'accumulation de mucopolysaccharides provoquée par le déficit d’'une enzyme (élément participant aux réactions chimiques
de l'organisme). Elle se transmet sur le mode récessif (il faut que les 2 parents soient porteurs du géne défaillant pour que
I'enfant développe la maladie). Le déficit enzymatique perturbe le fonctionnement cellulaire et entraine une accumulation
anormale de mucopolysaccharides. Le type de mucopolysaccharides accumulés dépend de I'enzyme manquante. On
dénombre 10 enzymes différentes responsables de 6 formes de mucopolysaccharidose. Certaines s’accompagnent d’une
hydrocéphalie (augmentation du volume de liquide céphalo-rachidien, situé a I'intérieur du cerveau) et d’'une accumulation de
lipides chez les enfants atteints de retard mental. Classification (pour accéder a la description de chaque maladie, veuillez

repasser par la liste alphabétique).

1. Les mucopolysaccharoses | (MPS |) regroupent 3 maladies :

- La maladie de Hurler (MPS I-H) touche 1 enfant pour 150 000 naissances
- La mucopolysaccharose I-Hurler/Scheie (MPS I-H/S) touche 1 enfant pour 115 000 naissances

- La maladie de Scheie (MPS I-S) touche 1 enfant sur 600 000 naissances Diagnostic
Outre les signes cliniques, le diagnostic est basé sur :
- des analyses de sang, montrant la présence d’un type particulier de globules blancs (les lymphocytes vacuolés) et

'absence d’une enzyme (alpha-L-iduronidase)
- des analyses d’urine, faisant apparaitre un taux élevé de glycoaminoglycanes (variété de sucre accumulé — voir plus haut).
- L'IRM permet de visualiser la malformation céphalique (hydrocéphalie).

2. La mucopolysaccharose Il (MPS IlI) ou maladie de Hunter touche 1 enfant sur 140 000 naissances et se distingue en
forme sévére et forme modérée.

Diagnostic

- les analyses de sang montrent la présence d’un type particulier de globules blancs (les lymphocytes vacuolés) et 'absence

d’'une enzyme (alpha-L-iduronidase)

- les analyses d’urine font apparaitre un taux élevé de dermatane et d’héparane sulfate 3. La mucopolysaccharose lll

(MPS lll) ou maladie de Sanfilippo est la plus fréquente puisqu’elle touche 1 enfant pour 25 000 naissances.
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Elle peut étre provoquée par le déficit de 4 enzymes différentes, et se subdivise en types A, B, C et D selon I'enzyme
impliquée.

Diagnostic

les analyses d’urine font apparaitre un taux élevé de dermatane et d’héparane sulfate 4. La mucopolysaccharose IV (MPS
IV) ou maladie de Morquio touche 1 enfant pour 300 000 naissances. On distingue parfois une forme modérée, nommée
Morquio B. Ce sont 2 enzymes différentes qui sont responsables des 2 formes de la maladie.

Diagnostic

- les analyses d’urine font apparaitre un taux élevé de kératan sulfate 5. La mucopolysaccharose VI (MPS VI) ou maladie
de Moreteaux-Lamy touche 1 enfant pour 100 000 naissances.

Diagnostic

- les analyses d’urine font apparaitre un taux élevé de kératan sulfate La mucopolysaccharose VII (MPS VII) ou maladie

de Sly est extrémement rare (seuls quelques cas on été recensés).

Le syndrome de VACTERL est un syndrome polymalformatif.

Il se caractérise donc par des malformations pouvant toucher diverses parties du corps. Le mot VACTERL
est d’ailleurs un acronyme reprenant la premiére lettre de chaque organe pouvant étre malformé.

Ona:
(les liens permettent de visualiser ces parties du corps lorsqu'elles sont normales.)

Vertebres (surtout : hemivertébres, probleme de la colonne vertébrale)

Anus (surtout :imperforation anale)

Ceceur (divers)

Trachée (surtout : fistule tracheo-oesophagienne*)

Esophage = eesophage en anglais (surtout : atrésie*)

Reins (divers)

Limb = membre (surtout membres supérieurs, ex : doigt surnuméraire, membre atrophié, probléme au niveau
du radius)

On peut aussi ajouter le "S™ a cet acronyme (cela dit le nom VACTERLS reste beaucoup moins utilisé que
VACTERL ou méme VATER).



