NGHIEN CUU DAC DIEM LAmM SANG BENH LY THUONG Bi BONG NUGC BAM SINH
TAI BENH VIEN NHI TRUNG UONG

TOM TAT

Muc tiéu: Khdo sét dac diém Iam sang, bién chimng
va thé Iam sang bénh ly thuong bi bong nudc bam sinh
(EB) tai bénh vién Nhi TU tir 1/11/2010 dén1/ 9/2011.

Phuong phéap: mé ta cat ngang.

Két qua: co6 30 tré ly thugng bi bong nudc bam sinh,
trong d6 bénh nhan I6n nhét Ia 13 tuéi, bénh nhan nhé
nhét la 7 gio tui, tf 1&é nam/nit = 1/1, tién st 5 bénh
nhéan c6 anh (em) rudt mac bénh tuong tu. Triéu ching
lam sang va bién chimg hay gép cla EB la: Bong nuéc
S da 100%, loét niém mac miéng 73,3%, béat thudng
moéng 50%, dau 71,4%, ngta 57,1%, tao bén 43,3%,
rang cun man, rung rang 26,7%, suy dinh dugng 30%,
thi6u mau 60%, dinh cac ngon chén hodc ngon tay
30%. Ty Ig tir vong 6,7 %. Céac thé€ Iam sang cla EB:
66,7% bénh nhan th€ don gian (EBS), 30,0% bénh
nhan thé loan duéng (DEB) va 3,3% bénh nhan thé
tiép noi (JEB).

Két luan: EB la mét bénh di truyén véi dac diém
100% bénh nhén c6 bong nudc, trgt da ngay tir nhd va
¢6 nhiéu bién chimg ndng né, dac biét thé loan dudng
va tiép nbi gay bién dang chi, ty Ié tir vong cao.

Tir khoa: bénh ly thugng bi bong nudc bam sinh,
tré em

SUMMARY

Epidermolysis bullosa (EB) comprises a group
genetically  determined skin fragility disorders
characterized by blistering of skin and mucosa
following mild mechanical trauma. Our study to survey
on clinical findings, complications and classified of EB
in the patients with EB in National Hospital of
Pediatrics from 1/11/2010 to / 9/2011. Results: 30
children with diagnosed EB, the oldest child was 13
years old, the youngest child was 7 hours after birth.
The ratio mal/female = 1/1. Sibling with EB: 5/30.
There were typical clinical findings and complications:
Blisters 100%, oral problems 73.3%, nail problems
50%, pain 71.4%, itching 57.1%, constipation 43.3%,
teeth problems 26.7%, malnutrition 30%, anaemia
60%, syndactyl 30%, death 6.7%. The classified of EB
base on clinical findings: EBS 66.7%, DEB 30%, JEB
3.3%.
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DAT VAN BE

Ly thugng bi bong nudc bdm sinh 1a mét nhém
bénh di truyén hiém gap véi biéu hién da va niém mac
dé tén thuong hinh thanh bong nudc sau nhiing sang
chan nhe. B&nh c6 nhiéu thé 1am sang véi thuong tén
khéng nhiing biéu hién & da ma con & rang, téc, moéng,
hodc dudng tiéu hoa [1]...Bénh anh hudng dén chat
lugng cudc s6ng clia tré tir nhe d&n nang. Thé nang c6
nhiéu bién chiing va ty & t&f vong do nhiém tring huyét

bullosa, children,

LE THI MINH HUGNG, PHAM THI MAI HUGNG
Bénh vién Nhi Trung uong

va ung thu da cao. Tién lugng bénh phu thudc vao thé
bénh va kha nang cham séc vét thuong [3].

Tai Viét Nam chua ¢6 nghién cliu nao vé bénh ly
thuong bi bong nudc bam sinh, do dé chung téi tién
hanh nghién clu bénh nay véi muc tiéu:

Mb ta cac dac diém lam sang, bién chiing va phan
loai cac thé dua trén 1am sang ciia bénh ly thuong bi
bong nudc bdm sinh.

PHUONG PHAP NGHIEN cUU

1. Ddi tuong

1.1. Tiéu chuén lira chon bénh nhén:

Tré < 15 tudi, dudc chdn doan bénh ly thugng bi
bong nudc bam sinh dua vao cac dic diém lam sang:
Bong nudc, trot da dac trung xuét hién sém sau sinh,
tai phat thudng xuyén, nhat la ving ti de, sau sang
chan va co sat [5].

Bénh nhan va b6 me dong y tham gia nghién clu.

Theo déi NC tai bénh vién Nhi TW tur 1/11/2010
dén1/9/2011.

1.2. Tiéu chuén loai trirBénh nhan bi bénh bong
nudc do nguyén nhan khac

2. Phuong phap

2.1. Thiét k& nghién cutu: md ta cat ngang.

C& méu va chon méu: thuan tién (bénh hiém gip)

2.2. Phuong phép thu thap s6 liéu

- Bénh nhan dd tiéu chudn chon vao nghién ciu
dudc kham 1am sang, khai thac bénh su, tién st tudi,
gidi, kham danh gia thé 1am sang, tinh trang dinh
dudng va xét nghiém danh gia tinh trang thiéu mau.

- S6 liéu thu thap theo mau bénh an nghién ctu.

- Theo d&i, tim hiéu cac bién chiing clia bénh (&
vong, suy dinh dudng, bién dang chan tay, han ché

van dong...). .
Phan loai cac thé lam sang EB [4]
D3c diém EBS JBS DEB
Bong nudc + + +
Trot da + + +
Tén thuong méng Loan san Loan san Mat mong
méng mong g
Ténthuong rang | Binh thudng Convamat | Cunva mat
rang rang
Ndi tang lién quan - + +
Dinh ngén chan tay khong khong co
N Thudng tir
Tién trién Caithien theo vong truéc 2 Nguy coK
tuoi i bieu mé da

4. X(rly s6 liéu: Phuong phap théng k& y hoc, EPI-
info va Stata 8.0.

KET QUANGHIENCUU

Tong s6 bénh nhan dudc chan doan EB dugc dua
vao nghién ctu: 30
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Bang 1: M6t s& dac diém chung cla ddi tugng

nghién clu:

Dic diém 56 lugng(n) %

Sosinh 26,7

Tudi 1- 12 thang 4 13,3

1-5tudi 15 50,0

>5 tudi 3 10,0

e Nam 16 53,3

cia NG 14 167

Tién st gia dinh ¢6 an (em) ru6t mac 5 167
bénh tuang ty '

Bang 2: Céc triéu chiing 1am sang va bién chiing

bénh EB
Triéu chitng 1am sang S6lugng(n) | Tyle(%)
Bong nuéc 30 100,0
T6n thuong niém mac miéng 22 733
T6n thuong cac méng 15 50,0
Rang bét thudang 8 26,7
Pau céc viing da tén thuang 21 70,0
Nglra 14 46,7
Béng 3: M6t s6 bién chimg hay gap
Mot s6 bién ching S6 lugng (n) Ty 1& (%)
Dinh ngén tay, ngén chan 9 30,0
Han ché van dong 8 26,7
Téo bon 13 433
Suy dinh duéng 9 30,0
Tinh trang thiéu mau 18 60,0
T{rvong 2 6,7
Bang 4: Phan loai theo cac thé [am sang
Thé lam sang S6 lugng (n) Ty 16 %
Thé don gidn 20 66,7
Thé tiép ni 1 33
Thé loan dudng 9 30,0
Téng s6 30 100%

BAN LUAN

1. Mét s& dic diém chung clia déi tugng nghién
clu:

- Phan bé theo giéi: Theo céc tai liéu [2; 4] ca 3
thé EB ti 16 nam: nif can bang, trong nghién clu ciia
chuing téi ty 1& nam:n{t = 1:1. Nguyén nhan bénh EB do
bat thudng cac gen ma hoda protein cdu tric clia da, co
tinh chéat di truyén, da s& cac gen nam trén nhiém sic
thé thudng nén ty Ié nam/nit Ia ngang nhau.

- Phan bé theo tudi: Trong nghién ciu nay ching
t6i tinh tudi hién tai cGia bénh nhan tai thdi diém dén
kham trong thdi gian nghién ctGu. Bénh nhan 16n tudi
nhat trong nghién cGu nay I1& 13 tudi, bénh nhan nhd
nhat 1& 7 gio tudi. Phan bs theo cac IGa tudi cho thay:
Méc du bénh EB thudng xuat hién tén thuong tir ngay
sau sinh, nhung bénh nhan dén kham tai bénh vién
Nhi TW v6i nhiéu do tudi khac nhau. C6 thé EB Ia mot
bénh hiém véi su da dang clia cac thé 1am sang nén
cac tuyén y t& co sd thudng sé& chuyén Ién bénh vién
Nhi TW hoc Vién da liéu TW dé chan doan.

- Tién sir gia dinh: Khai thac tién sl gia dinh
ching téi xac dinh dugc 5 bénh nhan cé anh (chi, em)

rudt mac bénh tuong tu. Trong dé c6 mét gia dinh c6 2
tré déu bénh thé rat nang va déu tf vong trong giai
doan sd sinh vi bién ching nhiém tring huyét. Nhu
vy, tuy chua xét nghiém dudc gen nhiing qua pha hé
ching t6i thdy bénh EB c6 lién quan dén di truyén rd
rét.

2. Dic diém lam sang cGa EB

100% bénh nhan nhap vién véi ly do c6 thuong tén
da nang c6 bong nudc to nhéo, dap va va trot da.

- Tén thuong da: Thudng tir ngay sau dé, trgt mét
da thanh mang I16n tir g6i dén ban chan. 100% bénh
nhan trong nghién cliu cla ching téi déu c6 thuong
t8n ban dau & cac chi, dc biét 1a cdng chan, got chan,
ban chan. Day la nhiing viing dé dang co xat do van
déng nhiéu, la vi tri thuan loi cho viéc phéat bénh.
Thuong t8n co ban bong nudc 14 thuong tén chia dich
Idng trong, kich thudc khodng trén 1cm. Thuong t8n co
ban va theo suét cudc ddi cla tré EB 1a mun nudc,
bong nudc, trgt da. 100% bénh nhan c6 bong nudc,
trgt da. Mun nudc chi gap thoang qua vi ¢6 sy li tach
thugng bi nén mun nudc nhanh chéng chuyén sang
thanh bong nudc, nhiing trudng hdp nay thong thudng
la EB thé nong (EBS) [4].

- Tén thuong niém mac: 22 bénh nhan trong
nghién cliu nay (chiém 73,3%) c6 thuong t6n niém
mac kém theo. Ty 1& t6n thuong niém mac miéng kha
cao, cb thé viing miéng & noi dé x3y ra sang chan khi
an, uéng va moét sé tré c6 théi quen dua dé choi vao
miéng. Niém mac miéng xuét hién cac vét trot bong
rop & Iudi, niém mac hau hong gay chdy mau khién tré
tré dau dén khé an [2].

- Tén thuang méng: cé 15 bénh nhan (50%) bidu
hién khéng c¢6 moéng, loan dudng méng, méng moc
khéng binh thudng chi la cac cuc sting st si méo mo.
Bat thusng méng gap & ca & thé EB don gidn va thé
EB loan dugng [4]. O thé loan dudng thudng khong con
méng, lic ndy cac ngén dinh thanh mét khdi va co thé
méng nam trong boc khéi dé.

- Réing: bat thudng, biéu hién mdn, rung réng gap &
8 bénh nhan do hau qua cla suy dinh dudng, vé sinh
rang miéng va thuong tén trong miéng [4].

- Pau (70,0%), hau hét tré EB bi dau dén ngay ca
khi va cham nhe, nhat Ia khi tdm cac thudng tén hd bi
cham chich bdi lan nudc [1].

- Ngtta 46,7% gap & nhiing tré I6n trén 3 tudi,
nhiing tré 1a tudi nhd hon kha nang ngdn ngii cla tré
chua hoan chinh nén tré biéu hién khi co thé khong
dudc thoai méi bang cach quay khoc, nglia co thé dap
co cac chan vao nhau ho#c gio tay cao gai & nhiing
vung trong tdm véi clia tré.

3. Cac bién chimng cta bénh EB thudng gip

- Dinh ngoén tay hoac dinh cac ngén chan: ¢
30% bénh nhan bi dinh cac ngén hau hét gap trong thé
loan dudng, biéu hién ning nhat 1 khéng con hinh hai
cla ban chan, ban tay ma chi 1a mét khéi dinh giéng
nhu chiéc gang cut ngédn (mitten-like) &nh hudng dén
van doéng va sinh hoat clia bénh nhan [4].

- anh hudng van déng: do bién ching cla seo
lam tré bi bién dang dinh ngén tay chan gay anh hudng
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dén van dong binh thudng hang ngay, moét sé tré khac
do su va cham gay hinh thanh bong nuéc va gay dau
dén lam anh hudng dén su van déng va nang dong
cla tré. HAu hét cac tré khong tu van dong va sinh
hoat dugc nhu cac tré binh thudng nén ludn can c6
ngudi giup do.

- Tao bon: 13 bénh nhan (43,3%) luén bi triéu
ching tdo bén gay chdy méau niém mac hau mén.
Nguyén nhan ¢ thé Ia hau qua ctia ché do dinh dung
khong da dang va khéng da chat xa két hgp véi thuong
t6n viing hau mén lam tré sg dai tién [1].

- Suy dinh dudng va thiéu mau: nguyén nhan suy
dinh dudng trong EB do thuong t5n & da ludn bi thoat
dich huyét tuong kém theo nhiing t8n thuong niém mac
miéng, rang yéu lam cho tré an uéng khé khan, thi€u
dinh duing. Kém theo co thé ludn ddi hdi nhu cau dinh
dudng cao hon dé lanh vét thuong [1]. Trong nghién
cu nay tinh trang tré suy dinh dudng @6 I-Il 1a cha yéu
(-SD) chiém 30%. C6 60,0% tré c6 huyét sic t6 Hb
giam dudi 10g/L, trong d6 1 bénh nhan sé thi€u mau
tram trong Hb 5,9 g/l, truyén mau nhiéu 1an.

- anh hudng mét: 26,7% bénh nhan bi 4nh hudng
dén mat nhu: thi luc gidm, duc thé thly tinh, seo giac
mac, lac.

- T& vong: 2 bénh nhan t vong chiém 6,7% téng
bénh nhan EB. Dac biét 1 bénh nhan thé thé tiép nai,
bénh nhan khdi phat ngay sau dé, thuong tén da lan
tda, bénh nhan ludn ludn trong tinh trang thd may, nudi
dudng qua sonde va dudong finh mac, tinh trang toan
than tré suy kiét nhanh va tré mat trong thai ki s sinh
do nhiém trling huyét. Gia dinh bénh nhan nay cé tién
s 1 tré trai cling mac bénh nhu chau va ti vong trong
giai doan so sinh. 1 bénh nhan khac thé loan dudng,
cling dudc chdn doan trong thdi ky so sinh, tinh trang
nang dan, suy dinh dudng va tlr vong sau 4 thang do
nhiém tring huyét. Trén thé gi6i cac nghién cliu déu
cong bé tré bénh EB thé loan dudng va tiép néi dién
bién rat nang, thudng 80% t(r vong trong vong 2 n&m
dau dai [2].

4. Phan loai cac thé 1am sang EB

Chung t6i phan loai dua vao dac diém lam sang,
thoi gian khdi phat bénh va qua trinh tién trién clia
bénh, két qua thu duodc & bang 3:

- C6 20 bénh nhan EB thé don gian chiém 66,7%,
ching t8i nhan thdy nhing tré nay thuong tn da it
phlc tap, bong nuéc, mun nuéc néng, dé vd, thong
thudng khdi khéng dé lai seo, trir khi c6 bdi nhiém.
Trong s6 cac bénh nhan EB thé don gidn c6 6 tré c6
tén thuong niém mac miéng, nhung & mlc do nhe it
gay anh hudng dén an, uéng nén khéng anh hudng
dén phat trién thé chat.

- 9 bénh nhan (30,0%) dudc xép vao nhém EB cb
loan dudng (DEB), hdu hét tré DEB ¢ kém theo loan
dudng méng, méng la moét cuc sting day tho su si,
khoéng con hinh thu binh thudng clia méng, moét sé tré
khéng con méng, tat ca cac ngén tay, ngbn chan dinh
lai thanh khai. Ngoai ra, bénh nhan DEB con biéu hién

bénh & mét s8 ndi tang nhu: tiéu héa (thuc quéan loét
trgt chay méau, hep), hé hap (thanh quan seo gay chit
hep)...

- 1 bénh nhan chiing tdi x&p vao thé tiép néi, bénh
nhan khdi phat ngay sau d&, thuong tén da lan tda,
bong trot cac niém mac miéng, hé hap gay suy hé hap
phai thd may, nuéi dudng qua sonde va dudng finh
magc, tinh trang toan than tré suy kiét nhanh va tré mat
trong thai ki sd sinh.

Tém lai: day la mét nghién clu 1am sang dau tién
vé bénh ly thuong bi bong nudc bam sinh tai bénh vién
Nhi TW. Trong nghién céiu nay fi 1& bénh gilia cac thé
khéac biét so véi cac bao cao trén thé gidi vi day 1a mot
nghién ciiu trong bénh vién, khéng phai nghién clu
trong quan thé nén chua phan anh ding ty 1& bénh EB
ndi chung va ty 1& cac thé 1am sang trong EB néi riéng.
Méc khac, ching t6i chua co diéu kién dé sinh thiét da
va cac ky thuat kinh hién vi dién t& hodc mién dich
huynh quang dé& chan doan xac dinh cac thé EB. Pa
s6 nhiing thé nhe, gia dinh bénh nhan tu cham séc tai
nha ma khong dén co sd y t&, chi nhing thé nang,
nhiéu bénh phdi hop hoZc khi da c6 bién chiing gia
dinh m&i cho bénh nhan dén kham.

KET LUAN

Nghién cu 30 bénh nhan EB ching t6i thu dugdc
mot s6 nhan xét sau:

- Tt 1& nam: nit = 1: 1. Tudi bénh nhan 1&n tudi nhat
I 13 tudi, bénh nhan nhd nhat 1& 7 gid tudi. Ty 1& gia
dinh ¢6 anh chi em méac bénh EB: 5/30 bénh nhan cb6
anh hoac chi cling mac bénh tuong tu.

- Triéu chiing 18m sang va mét sé bién ching hay
gap cla EB la: Bong nuéc & da xuét hién sau chan
thuong nhe:100%, loét niém mac miéng 73,3%, bat
thudng méng 50%, dau 71,4%, ngla 57,1%, tao bén
43,3%, rang cun mln, rung 26,7%, suy dinh dudng
30%, thi€u mau 60%, dinh cac ngén chan hodc ngdn
tay 30%. Ty Ié t& vong 6,7%

- Céac thé 1am sang: EB thé don gian 66,7%, thé
loan dudng chi€ém 30,0% va 3,3% bénh nhan thé tiép
noi.
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