Co thit gdp & tré em va bénh u xo cu: diéu tri véi vigabatrin
don tri nhu Iya chon dau tay
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Bénh U x0 cli clia Bourneville 1a bénh Iy hamartome di truyén theo tinh trdi vdi hai
gen giy bénh 12 TSC1 va TSC2 nim & nhiém sic thé 9934 val6pl3(1). TAn sudt clia
bénh khé ddnh gid do c¢6 rat nhiéu dang khdng triéu chitng, hién nay chua tim th'y chi't
d4nh ddu phan t& dic hiéu cho phép nhan ra cdc trudng hop nay. Bi€u hién 1am sang da
dang & nhiéu cd quan khic nhau (da, vong mac, ndo, tim, thin, phdi va xuong). Tam
chiing ¢8 dién ctia bénh gip trong it hon 50% trudng hdp vé6i cac tén thuong & da, tri tré
tam than, va dong kinh. C4c con co git 12 triéu chitng than kinh thudng gip nhat x4y ra
& 92% bénh nhan (2) va thudng bit ddu sém: 2/3 trudng hdp trude 1 tudi va cé thé xuit
hién ngay nhitng thang diu tién. C6 su phdi hdp 16 rét giita co thit gdp & tré em va
bénh u xd ci. Bénh u xd ci chi€m 10% cdc cin nguyén clia hdi chitng co thit gip & tré
em. Cic con co thit gdp thudng bdo hiéu khdi diu bénh trong gin phin nita trudng hgp.
Céc bénh nhan nay thudng c6 du hau x4u vé nhan thitc va vé viéc ki€m sodt con. Pa s§
ngung con co thit gdp nhung rdt cudc lai bi cdc con co giat ki€u khic (3,4). Cdc con co
thdt gdp trong bénh u x0 cl tr [Au da dudc xem 1a mot trong cdc loai con khé tri nhat vi
chiing @& khang véi cdc thudc chdng dong kinh quy uSc. Nam 1990, Chiron va cong sy
bdo cdo hiéu qua clia vigabatrin trong cdc con co thit gdp va dic biét trong bénh u xo
cli v6i ty 1& ddp tng dé€n 85%. Hiéu qui cda vigabatrin dat dugc trong vong mot tuan
dau diéu tri va duy tri vé 1au dai § 55% cédc bénh nhan (5,6,7).

Ching t6i xin trinh bay mot trudng hdp co thit gip & tré em trong bénh u xd ci vdi cic
dic di€m trén 1am sang, dién ndo dd, hinh dnh hoc va sy ddp ng vdi vigabatrin don tri
nhu lya chon dau tay trong viéc ki€m sodt con va cai thién vé nhan thic.

Truong hgp 1Am sang

Bé trai Hb Ping K.14 thang 12 con 1/1, cha me hoan toan binh thudng, tién st sin khoa
binh thudng, cin ning lic sanh 12 2kg7, thuin cd hai tay. Tién s gia dinh khong ghi
nhan gi la. Phdt tri€n tAm than vin dong binh thudng d&n 9 thang tudi. T 14 ngay tudi
em hay c6 nhitng dot bi con tim nhanh ty hét lic 6 thing. Tir 8 thang tudi em bit diu c6
nhitng con co giat gip dau minh & cd 2 bén, d6i xtiing tir 2 d€n 10 loat con mdi ngay
kém cham phat trién tAm than van dong.

Khdm 1am sang ghi nhan ¢6 r6i loan hanh vi va giao ti€p, khong chd y, khong nhin theo
doi, khong phan biét la quen, chadm phét trién tri tué va van dong, chua bi€t néi, chua
bi€t di. C6 3 mang mat sic td § viing diii mong, cing tay trdi. Soi ddy mit binh thudng.
Si€u Am tim binh thudng.

Siéu 4m bung phdt hién mot nang nhd G than (P) d= 6mm.

Hinh 4nh chup cit 16p ndo (Hinh 1) cho thdy hinh 4nh déng voi bat thudng viing dau
nhan dudi 2 bén, khong bit cin quang.



Hinh 1. CT scan PL axial: hinh anh
dong voi bat thudng ving ddu nhan dudi
2 bén.

Hinh 2. CT scan PL axial: hinh &nh ton thuong
chat tring, giam dam do chat trdng ndo rai rac
vung trdn, dinh, chdm hai bén (P)>(T).

Pién nido d6 (EEG) (Hinh 3) ngoai con lic thiic véi cdc séng cham da 6 & viing tran trdi
va thdi duong — chdm phai va cdc gai nhon & ban ciu (P). Liic ngli (Hinh 4, 5) cdc chdp
gai séng lan tod. Bénh nhin dugc diéu tri v6i vigabatrin 100mg/kg/ngay.
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K&t qua

Vé 1am sang em ngung co giit sau 6 ngay diéu tri vdi vigabatrin. Khong c6 tic dung
phu nao véi vigabatrin dugce ghi nhén. Sau thgi gian theo d6i 24 thang em khong bi tai
phdt co giat, ti€p xdc véi ngudi xung quanh céi thién, nhung kém chd y, néi dugc cau
Vi ba tif nhung von tif con nghéo nan, tri tré tAm thin nhe dang theo hoc 16p mam.

Ban luan

Bénh u xd cl 12 mot trong cdc bénh 1y phacomatose di truyén theo tinh troi hay gip
nhat vdi ty 1& dot bi€n cao va bidu hién 1am sang da dang. V& bénh hoc, diy 1a bénh vé
16i loan trong sy chuyén di, ting sinh va biét héa clia t&€ bao. C6 dén 60 % trudng hdp 1a
x4y ra 1é té tuong ng vdi ciac dot bi€n mdi (khong bi dnh hudng bdi tudi tic clia cha



me). Cha me clia bé hoan toan khée manh, do d6 c6 thé day 1a dot bi€n di truyén ty
phdt & tré va nguy co c6 hon mot dita con bi bénh 1a thap.

Bé dugc chian dodn bénh u xd cti dua trén cdc tiéu chudn cla ﬁy ban ctia Hiép hoi Qudc
gia clia bénh u xd cli cda Bourneville (8). Sy hién dién cia it nhat hai ndt vdi héa quanh
nio thdt khdng bit cin quang trén hinh chup cit 16p nio 1a tiéu chudn chan dodn chinh.
Cdc dom mat sic t6 1a dau hiéu ngoai da xdy ra s6m nhat c6 thé xuit hién ngay sau
sanh hay trong nim diu tién, trung binh vao 5 thdng tudi. Vi tri chon loc thudng & than
va cdc chi, c6 dang bau duc v6i bd ring cua nhu hinh chiéc 14, s6 lugng thay ddi tir ba
dé&n mudi. Ngoai ra, ¢6 thé ¢ cdc tdn thuong ngoai da khic thudng dugc md ti trong y
vin nhu: cdc u tuy&n ba nhon clia Pringle (thudng xui't hién sau 6 tudi, § miii, hai bén
m4d va doi khi § ciim), cdc u sgi & méng hay u Koenen, da gidng trdi cam. Soi ddy mit
c6 thé thdy cdc hamartome 8 vong mac hay phacome, cdic mang mat sic t6 & vong mac
va cdc dom gidm sic t6 trén dong tif. Céc roi loan nhip tim quanh sinh xdy ra & bé nay
c6 thé do cdc rhabdomyome & tim dd khong dugc phat hién. C4c u ndy thodi tri€n sau
sinh va trén nguyén tic khong triéu chitng & tré 16n va ngudi 16n.. Hinh 4nh hoc c¢6 thé
cho thdy cdc n6t cuc dudi mang 6ng ndi tiy, cdc u cl trén v4 ndo, cdc u t€ bao hinh sao
khdng 16 duéi mang dng noi tly, cac bat thudng trén chit tring.

Pong kinh va khi€m khuyé&t tri tué 12 cdc y&€u t8 nguy cd chi y€u clia bénh u xd ct,
trong d6 dong kinh chi€m khodng 75 % va khi€m khuyét tri tué & 50% bénh nhin u xo
cli. Bé nay bi con co thit gap lic 9 thing tudi 1a tudi khdi sy co giat & da sd tré bi u xo
cli (trong khodng cudi thdng thit hai va thang thtt mudi mot). Tudi khdi phdt co giat va
tudi xuit hién & dong kinh trén EEG tuy thudc dinh vi clia cdc u cd trén vé nio, v6i
bi€u hién twong d6i s6m hon & viing thdi duong-chAm. C4c con co thit gip & tré nay
doi xting, khong di kém vdi cdc con cuc bd. EEG ngoai con & day khong cé biéu hién
clia loan nhip séng cao tin ma chi 13 cidc gai séng khong ddng bd da & khdc vdi cdc tré
bi hoi chitng West c8 dién (9). EEG trong con bit diu v6i phéng dién khu tri bdi cic
gai séng va da gai séng xud't phat tir viing thai dudng, rolando hay viing chdm ti€p sau
bdi séng cham toan thé khong déu rdi dudng ghi dot ngot det hin xudng. Cudi thdi gian
theo d6i & bé nay khdng cé cdc con co giat cuc bd van dong hay phifc tap hay toan thé
héa thit phat nhu dién ti€n thudng dugc ghi nhin (10). Vigabatrin dugc st dung tuong
d6i sém trudc 2 tudi, chi 5 thang sau khi tré ¢6 cdc con co thit gdp. Sau 6 ngay diéu tri
em ngung co gidt hin. Trudng hop 1Am sing niy xdc nhin sy ddp &ng nhanh véi
vigabatrin da dugc néu ra trong cidc nghién cdu (3-7). Sau thdi gian theo dodi 24 thing
em khong bi tai phat co giat vdi don tri biing vigabatrin. Tré nay phdt trién tAm than vain
dong binh thudng trude khi bt diu co giat, cdc con co thit gip ddi xitng riéng 1é thodng
qua, tan sud't con thap, ddp ng nhanh vdi di€u tri. DAy 1a cdc cdc y&u td c6 du hau
thudn 1gi (12) nhung tré vin c6 nhitng khi€m khuyé&t tim than kinh nhi't dinh lién quan
dén dinh vi clia cdc u cli cia v6 ndo, thAm chi khi tré khong con 1€n con co giat.

Céc r6i loan chifc ning tim than kinh, nhan thic cling nhu rdi loan hanh vi ¢6 lién quan
dé&n sy trAm trong ctia dong kinh va cdc k&t qua hinh 4nh hoc. Tré bi co thit gdp thodng
qua va cdc u ci § vé ndo dinh vi § thily dinh va viing rolando c6 thé c6 tri thong minh
binh thudng. Ngugc lai, tré bi co thit gip dai ding dudc ti€p truSc hay theo sau bdi cic
con cuc bo va véi cdc u cd cd hai bén thudng hay bi dong kinh khdng thudc va tri tré
tAm thin ning. C4c tré u X0 cl (nhit 13 khi ¢6 cdc u cd § viing dinh-thdi duong va tran)



c6 con co thit gdp hay bi tv ky (12). N6i chung, & bénh nhian nay sau khi ngung con co
thit gAp vdi vigabatrin c6 tri tué, va Wng xit xd hoi cdi thién. Chiing tdi khong thé loai
trir kha ning vigabatrin c6 thé c6 tic dung dic biét ¢6 1gi trén chiic ning tAm than, doc
lap véi tic dung trén kiém sodt con. C4c nghién cttu vé& mit Ildm sang va thyc nghiém &
ngudi 16n da ggi ¥ ring vigabatrin c6 thé gép phan trong viéc ngin ngira sy suy thodi
chiic ning nhan thitc (13,14,15). Tuy nhién, sy pht trién v& ngdn ngir t6t hon céc chic
niing van dong thi gidc va khong gian thi gidc. Su trdi ngugc nay phil hgp véi sy mat
nhan thifc vé thi gidc dugce ghi nhan & cdc bénh nhan bi con co thit gip do bénh u xd cli
hay do cdc nguyén nhan khac (16).

K&t luan:

Tré bi hoi chitng co thit gdp & tré em triéu chitng (nhu trong bénh u xd cli) thudng cé du
hau xau vé nhin thifc va vé viéc ki€m sodt con. Piéu tri thudc chdng dong kinh thich
hdp va nghiém ngit & tré bi bénh u xo ¢l va co thit gip nén dugc khuyén cdo. Sy gidm
tan sudt con hay ngung hin con co gidt 12 muc tiéu thuc tién va cé thé dat dugc gidp cai
thién ch4t lugng cudc sdéng cho tré.

Hiéu qué cda vigabatrin don tri nhu lya chon ddu tay d6i véi cdc con co thidt gip trong
bénh u xd cu trong cdac nghién ctu truGe ddy da dugc ching thuc trong trudng hgp nay
qua sy ddp @ng nhanh chéng, it tic dung phu dugc ghi nhian va sy cdi thién nhanh nhan
thdc cia tré.
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