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Giôùi thieäu

Ngaøy nay, sieâu aâm chaån ñoaùn tieàn saûn ñoùng 

moät vai troø raát quan troïng trong vieäc chaån 

ñoaùn sôùm caùc dò taät cuûa thai nhi. Nhôø coù 

sieâu aâm, ñaëc bieät laø sieâu aâm hình thaùi hoïc thai nhi, 

baùc só, ngöôøi meï vaø gia ñình coù theå phaùt hieän sôùm 

caùc baát thöôøng neáu coù cuûa thai. Töø ñoù coù theå ñöa ra 

caùc quyeát ñònh phuø hôïp trong vieäc giöõ hay boû thai, 

giaûm gaùnh naëng gia ñình vaø xaõ hoäi, ñoàng thôøi bôùt 

ñöôïc moät treû maëc caûm vì taät nguyeàn. Tuy nhieân, 

cuõng coøn moät soá dò taät baåm sinh vaãn chöa ñöôïc 

phaùt hieän kòp luùc, trong ñoù coù hoäi chöùng Seckel, moät 

hoäi chöùng khaù hieám, nhöng aûnh höôûng ñeán thai nhi 

nghieâm troïng.

Hoäi chöùng Seckel laø gì?

Laø moät hoäi chöùng dò taät baåm sinh ôû treû sô sinh vôùi 

caùc ñaëc tröng: voùc daùng raát thaáp beù, caân naëng luùc 

sanh thaáp, kích thöôùc ñaàu raát nhoû (naõo nhoû), traùn 

bò thuït vaøo, maét to, tai ñoùng thaáp, muõi nhoâ ra coù 

hình nhö moû chim vaø caèm töông ñoái nhoû. Hoäi chöùng 

Seckel coøn ñöôïc goïi laø taät “ngöôøi luøn ñaàu chim” 

(bird-headed dwarfism) (Hình 1).

Nhöõng treû coù hoäi chöùng treân ngoaøi vieäc chaäm phaùt 

trieån veà theå chaát coøn chaäm phaùt trieån veà taâm thaàn. 

Phaân nöûa treû coù hoäi chöùng naøy coù chæ soá IQ döôùi 

50. Haàu heát chuùng raát thaân thieän vaø deã thöông tuy 

nhieân chuùng laïi raát deã taêng ñoäng vaø quaù khích. 

Moät caäu beù 10 tuoåi vôùi göông maët gaëp trong
hoäi chöùng Seckel.
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Ñaây laø moät beänh di truyeàn gen laën treân nhieãm saéc 

theå soá 3 vaø soá 18.

Baùc só nhi khoa ngöôøi Ñöùc Helmut G.P. Seckel laø 

ngöôøi ñaàu tieân moâ taû caùc ñaëc ñieåm cuûa hoäi chöùng 

naøy vaøo naêm 1960 vaø töø ñoù thuaät ngöõ y khoa “hoäi 

chöùng Seckel” ra ñôøi.

Ghi nhaän y vaên veà hoäi chöùng 
Seckel

Ñaây laø moät beänh hieám vaø hieän chöa coù moät tieâu 

chuaån ñaày ñuû ñeå chaån ñoaùn hoäi chöùng naøy. Cho ñeán 

nay, chæ coù moät soá baøi vieát baùo caùo caùc tröôøng hôïp 

beänh ñöôïc ghi nhaän nhö:

 Majewski vaø Goecke (1982) ghi nhaän 17 tröôøng 

hôïp beänh nhaân hoäi chöùng Seckel.

 Butler vaø coäng söï (1987) ñaõ ñaët nghi vaán: “Lieäu 

hoäi chöùng naøy coù lieân quan ñeán baát thöôøng nhieãm 

saéc theå hay caùc roái loaïn veà huyeát hoïc khoâng?”, sau 

ñoù oâng ñaõ tìm ra söï ñöùt ñoaïn nhieãm saéc theå treân 2 

beänh nhaân.

 Hayani vaø coäng söï (1994) phaùt hieän moät beänh 

nhaân nöõ ñöôïc chaån ñoaùn hoäi chöùng Seckel coù nguy 

cô phaùt trieån thaønh beänh loaïn saûn tuûy vaø beänh baïch 

caàu doøng tuûy caáp.

 Hoäi chöùng Seckel coù kieåu hình (phenotype) coù theå 

choàng laáp vôùi taät naõo nhoû trong chöùng beänh luøn nguyeân 

phaùt do loaïn saûn xöông. Caû 2 chöùng beänh naøy ñeàu ñaëc 

tröng bôûi chaäm phaùt trieån trong töû cung, taàm voùc raát 

thaáp beù, naõo nhoû. Tuy nhieân, chöùng beänh luøn nguyeân 

phaùt do dò saûn xöông thì chaäm phaùt trieån naëng hôn, baát 

thöôøng treân X-quang nhöng veà taâm thaàn kinh thì nheï 

hôn hoäi chöùng Seckel.

 Raffaele Napolitano vaø coäng söï (2008), thuoäc ñôn 

vò chaån ñoaùn tieàn saûn, khoa Saûn Phuï cuûa ñaïi hoïc 

Federico II, Naples YÙ, ñaõ ghi nhaän moät tröôøng hôïp 

hoäi chöùng Seckel phaùt hieän khi thai 31 tuaàn tuoåi. Tìm 

hieåu veà quaù trình khaùm thai khoâng coù ghi nhaän baát 

thöôøng naøo khi sieâu aâm ñoä môø da gaùy luùc thai 12 tuaàn 

vaø sieâu aâm hình thaùi hoïc thai ôû tam caù nguyeät giöõa.

Chaån ñoaùn tieàn saûn
hoäi chöùng Seckel

Toång hôïp caùc baùo caùo veà hoäi chöùng Seckel, thai 

nhi mang hoäi chöùng naøy coù caùc bieåu hieän sau:

 Sieâu aâm 2D: giuùp  phaùt hieän caùc baát thöôøng nhö:

  Thai chaäm taêng tröôûng khôûi phaùt sôùm

  Naõo nhoû (microcephaly)

  Haøm nhoû

 Hình daïng maët baát thöôøng vôùi muõi nhoâ ra tröôùc

  Traät khôùp (thöôøng gaëp ôû ñaàu xöông quay)

  Baát thöôøng neáp gaáp xöông (haùng vaø ñaàu goái)

 Sieâu aâm hình thaùi hoïc thai nhi (sieâu aâm 4D) qua 

ñaàu doø ngaû aâm ñaïo: taùi taïo laïi göông maët cuûa thai 

nhi trong khoâng gian coù theå thaáy: 

  Baát thöôøng ôû maët: traùn bò thuït vaøo, maét to, muõi 

nhoâ ra caèm töông ñoái nhoû (hình 2 vaø hình 3)

  Baát thöôøng ôû naõo: nang ñaùm roái maøng maïch 

lôùn cheøn eùp theå chai (hình 4)

Hình 2. Göông maët cuûa thai 31 tuaàn hoäi chöùng Seckel 
vôùi caèm thuït vaøo (ñaàu muõi teân), traùn xieân (muõi teân) 
treân 3-D
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Coäng höôûng töø (MRI) 

Cuõng cho hình aûnh moät nang ñaùm roái maøng maïch 

lôùn cheøn eùp nhu moâ naõo coøn laïi vaø cheøn eùp theå chai 

(hình 5)

Baøn luaän

Maëc duø nhöõng baát thöôøng veà maët vaø naõo trong 

hoäi chöùng Seckel coù theå ñöôïc chaån ñoaùn baèng 

sieâu aâm tieàn saûn nhöng hieän taïi chæ coù 4 baøi vieát 

coù ñeà caäp ñeán vieäc chaån ñoaùn tieàn saûn hoäi chöùng 

Seckel, tuy nhieân trong soá 4 baøi vieát ñoù chæ coù 1 

baøi vieát cuûa taùc giaû Featherstone naêm 1996 laø 

moâ taû chi tieát veà hoäi chöùng naøy treân sieâu aâm tieàn 

saûn vaø nhöõng moâ taû sau sanh. Moät baøi baùo caùo 

veà tröôøng hôïp hoäi chöùng Seckel taïi ñôn vò Chaån 

ñoaùn tieàn saûn, khoa Saûn Phuï khoa tröôøng Ñaïi hoïc 

Federico II, Naples, YÙ ñaõ moâ taû raát chi tieát veà hoäi 

chöùng Seckel vôùi ñaëc tröng nhö chaäm phaùt trieån 

trong töû cung, naõo nhoû treân moät thai 31 tuaàn. Vì 

vaäy lí giaûi hoäi chöùng naøy hieám ghi nhaän trong y 

vaên laø coù theå do söï thieáu soùt trong vaán ñeà chaån 

ñoaùn tieàn saûn.

Maët khaùc, baøn luaän veà tröôøng hôïp thai 31 tuaàn 

phaùt hieän hoäi chöùng Seckel maø tröôùc ñoù khaûo 

saùt sieâu aâm ôû ba thaùng giöõa khoâng ghi nhaän baát 

thöôøng caáu truùc naõo, caùc taùc giaû cho raèng coù theå 

do tieán trình teo naõo khôûi phaùt treã ñi keøm theo 

ñoù laø khieám khuyeát trong quaù trình phaùt trieån cuûa 

caùc nôron.

Ngoaøi ra, vai troø cuûa sieâu aâm hình thaùi hoïc (sieâu 

aâm 4D) trong vieäc taùi taïo laïi khuoân maët ñaëc tröng 

cuûa hoäi chöùng Seckel, vaø cuûa sieâu aâm ña laùt caét 

ñeå phaùt hieän baát thöôøng veà caáu truùc naõo vaø cuûa 

MRI ñeå loaïi tröø caùc toån thöông naõo khaùc raát ñaùng 

ghi nhaän. Vì vaäy sieâu aâm 4D khaûo saùt hình thaùi 

hoïc trong ba thaùng giöõa vaø 3 thaùng cuoái laø khoâng 

theå thieáu trong qui trình chaån ñoaùn tieàn saûn nhaèm 

phaùt hieän caùc dò taät baåm sinh xuaát hieän treã vaø 

hieám nhö hoäi chöùng Seckel, ñeå giuùp cho ra ñôøi 

nhöõng ñöùa treû xinh xaén vaø khoeû maïnh. Ñoù laø 

mong muoán cuõng nhö laø nhieäm vuï cuûa caùc baùc 

só saûn khoa.
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Hình 3. Moät thai ñöôïc phaùt hieän laø hoäi chöùng Seckel treân 
maët caét doïc giöõa (sagital) coù muõi nhoâ ra, caèm thuït vaøo

Hình 4. Nang ñaùm roái maïch 
maïc treân sieâu aâm ngaû aâm ñaïo 
maët caét doïc truïc (axial)

 Hình 5. Treân MRI 


