Hoi thao Chu sinh - So sinh, ngay 24 thang 11 nam 2012

Loan dudng co Steinert

« Dinh nghia hoat dong co: dan ra cham clia sy co co tu y ( xiét chat
tay ++)
+ Bénh duoc biét nhu mot tén thuong teo co clia cac co xa , co mat,
- . co hau hong va co hé hp phédi hop véi mot tén thwong toan thé
Loan d u’o’ng (e{0} Stelnert « Ludn ludn cé tén thwong nhan cau (>40 tudi) : duc thuy tinh thé
+ Tén thuong tim d6i khi don thuan , 1am tién d& cho dw hau , voi cac
rOi loan dan truyen va nhip that .
« Tbén thwong hd hap vai sy hit sdc , suy gidm hé hap trung wong
BS BELZIC - LOR' E,NT « Hinh thtre bidu hién & so sinh ( truyén sang bdi ba me bj bénh)
BS Nguyén thj Thanh Binh — BV TU' DU phién dich thuong trdm trong véi sw suy ho hap, nhuoc co nang va doi khi ti
vong . Sau dé , t’:f thé loai ndy c6 : cac réi loan vé hoc tap va cham
phat trién tam than .

Loan dudng co’ Steinert Kidubidu | DiuhicuLS |Chidudai | Tudi xudt | Tudi the
hién cua triplet | hién
« Dinh bénh sinh hoc . an ~ <
- nhiém séc thé thudng ,trdi , xam nhap thay ddi voi sy dw doan fiendgt | Khbngc 3550
trwde ( sw truyen gene GMK dot bien va sy tram trong clia hoi N - S - —
ching 1am sang qua nhiéu thé he) Trung binh —Puc Th’uy 50-150 204 70 tuoi | 60 tudi & )
PV = A . oz oz tinh thé Normale néu
« Dot bien gene GMK xay ra trén nhanh q13-2 , nhiém sac the 19 duoc theo
+ Dot bin la nguyén nhan : sy 13p di lap lai cda triplet CTG Nhuge co i tim
- khi s6 triplet > 35 : khong o6 ai bi t8n thuong Codin  |-Duc TTT |100-1000 |10 4 30 tudi | 48 tudi o
- khi s6 triplet >50 : c6 sy biéu hién cta bénh Nhuoe co Normale néu
- trong nhirng thé so sinh : s6 triplet > 1000 Réi I;Jan tim dugc theo
+ Hoi ddng di truyén hoc rét kho khan dimg trréc mot s bién thién ) dai tim
qua Ién cla cac bieu hién 1am sang So sinh -Nhuoc co > 2000 0a10 tudi |45 tudi o
+ Sy dinh bénh trwéc sanh dwgc dét ra trong trwdng hop di truyén tir -SHH Normale néu
me vi cac thé bénh so sinh rat kinh hoang -Cham PT tam dugc theo
thin dgi tim

Loan duwéng co Steinert

+ Bénh nhdn 40 tudi bi loan dudng co Steinert






