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Day méng bam sinh (Pachyonychia Congenita - PC) 1a bénh di truyén rat hiém gap. S6 luong bénh nhan
trén toan thé gi¢i méc hoi chimg nay duoc udc tinh vao khoang tir 1.000 dén 10.000 bénh nhan [1]. Co quan ding
ki nghién cttu bénh day mong bam sinh qudc té (International Pachyonychia Congenita Research Registry -
IPCRR) di bio cao 1038 bénh nhan véi 118 dot bién, trong 547 gia dinh mac bénh day mong bam sinh dwoc xac
nhan vé mat di truyén vao thang 1 nam 2021 [2]. Bénh PC lién quan dén dot bién 1 trong 5 gen Keratin KRT6A,
KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17 [3]. Pay la bénh di truyén gen troi trén nhiém sic thé thuong, trong d6 khoang
70% bénh nhan PC c6 cha hodc me bi bénh, 30% bénh nhan PC 1a do dot bién méi xuat hién & ca thé [4]. Biéu
hién 1am sang chinh cua bénh day méng bam sinh 12 loan dudng phi dai méng tay, mong chan; sitng hoa, nut gay
dau 10ng ban chan va ban tay; bach san ludi, ting tiét mo héi 1ong ban tay ban chan va cac nang biéu bi, nang chan
I6ng [5]. Céc triéu chiing cua bénh day méng bam sinh d& quan sat nhung ciing d& nham I4n véi cac bénh vé mong
khéc. Cac dau hiéu 1am sang, xét nghiém thong thuong chi co gié tri goi y dén day mong bam sinh. Bénh duoc
chan doan xac dinh nhd phan tich dot bién gen Keratin [4]. Hién nay, bénh chwa c6 phuong phap diéu tri dac hiéu
[6], liéu phap gen van con dang trong giai doan thir nghiém. Mot s6 nghién ciru can thiép nham nang cao chat
lwong cudc sdng & bénh nhan PC di dem lai thanh tuwu ban dau, gidp bénh nhan quén di mac cam bénh tat va hoa
nhap cong dong tét hon [7], [8], [9]. Vi vay, viéc chan doan sém, diéu tri bénh sém khdng nhimg tranh dugc hau
qua cua didu tri nham ma con gidp chit luong cudc sdng caa bénh nhan tét hon [3].

Trén thé gisi, nam 1904, 1an dau tién Muller mé ta cAc triéu ching 1am sang PC. Nam 2016, co quan
IPCRR d dura ra duwoc mét birc tranh toan canh, rd rang hon vé bénh PC va cho thy cac dic diém Iam sang chong
chéo nhau c6 thé lién quan dén kiéu gen vai cac dot bién cu thé o cac bénh nhan PC [10].

Tai Viét Nam, chua c6 nghién cttu ndo vé bénh day mong bam sinh. Tuy nhién bao céo dau tién vé bénh
nhan bi day méng bam sinh tai Hai Phong dugc chan doan xac dinh bang phan tich gen Keratin da gitip ting nhan
thirc cia can bo y té va nguoi dan vé mot bénh hiém gap va d& nham Ian. Tir d6, mé rong nghién ciu sang loc,
chan doan xéac dinh ciing nhu quéan 1y chiam séc cho nhitng bénh nhan PC & Viét Nam.

Do d6, 1am cach nao dé sang loc duoc bénh nhan PC tir nhitng bénh nhan c6 biéu hién day méng néi
chung? Piac diém 1am sang, xét nghiém thuong quy va di truyén hoc cua bénh day méng bam sinh ¢ bénh nhan
Viét Nam nhu thé nao? C4c bién phap diéu tri nham nang cao chét luong cudc séng cho cac bénh nhan do ra sao?
D6 1a nhitng cau hoi cap thiét caa thyc tién. Ching toi tién hanh dé tai “Nghién ciru kiéu gen, kiéu hinh va két qua
cham séc hd trg bénh day méng bam sinh & tré em” véi 3 muyc tiéu sau:

1. Xdc dinh ty 1¢ bénh day mong ¢ tré em tgi Bénh vién Da liéu Trung Uong va Bénh vién Quéc té Green
tor 1/8/2019- 31/8/2021.

2. M6 ta kiéu hinh va kiéu gen cia cac bénh nhan day mong bam sinh.

3. Nhdn xét két qud diéu tri, can thiép chdam séc hé tro cho bénh nhan day méng bam sinh néi trén sau 6
thang.

Chung toi hi vong véi két qua nghién ctru ndy s& gép phan vao viéc chan doan sém, chim séc dang cho bénh nhan
day moéng bam sinh tai Viét Nam.



Chuong 1: TONG QUAN
1.1. Bénh day méng bam sinh
1.1.1. Binh nghia

Day méng bam sinh 1a bénh DT gen troi trén NST thuong hiém gap. Bénh gay nén 1a do BB 1 trong 5 gen
Keratin KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17 trén NST 12q va 17q, lam rdi loan tong hop Keratin, 1a mot
protein c6 & mong, da [4]. Khi thiéu hut Keratin gay nén céc triéu ching ton thuong trén 1am sang & hé thong da
va mong nhu day mong, loan dudng méng, day sung Iong ban tay ban chan va mot sé biéu hién khac nhu phong
rop gy dau don, bach san miéng, u nang 16ng, tang tiét mo héi & long ban tay ban chan va day sung nang long
trén than va ta chi.

1.1.2. Dich t& hoc bénh day méng bam sinh

- Tan suat: udce tinh sb lugng bénh nhan PC trén toan thé gidi mic bénh nay vao khoang tir 1.000 dén 10.000 ca
[1]. Co quan IPCRR di bao cao c6 118 dot bién trén 1038 bénh nhén trong 547 gia dinh mic bénh day mong bam
sinh duoc xac nhan vé mit di truyén vao thang 1 nam 2021 [2].

- Gigi: trong bénh PC khdng c6 sy khéc biét vé gi¢i mac bénh [4].

- Tudi: bénh thudng xuat hién ngay sau sinh véi céc biéu hién day méng tay chin dic trung [4].

1.1.3. Pic diém kiéu gen dot bién gay bénh day méng bam sinh

Tinh dén thang 1 nam 2021, IPCRR d3 thdng ké trén thé gisi c6 1038 bénh nhan duoc chan doan xac dinh
PC véi 118 dot bién khac nhau, trong d6 c6 412 bénh nhan PC-K6a, 93 bénh nhan PC-K6b, 34 bénh nhan PC-
K6c, 338 bénh nhan PC-K16, 161 bénh nhan PC-K17.

Céc dot bién cy thé di duoc dy an PC qudc té béo céo cy thé [2]. Trong do, hau hét cac bénh nhan PC déu
c6 dot bién & cuodn keratin 1A hoic cudn 2B, dic biét 1a trong ving ranh gidi dwoc bao ton. Cac dot bién bao gébm
ca thay thé va x6a, ngoai ra con c6 BB chén, dich chuyén khung [21], [26], [27]. Trong s6 nhiing ngudi mang dot
bién trong KRT6B va KRT6C, cac dot bién thuong duoc tim thdy trong mién cudn day 2B. Mt khac, cac dot bién
trong KRT6A, KRT16 va KRT17 thudng dugc tim thay trong mién cudn day 1A. Mot sb bénh nhan co dot bién &
ving dau ciia KRT6A (n = 9) va KRT16 (n = 2), trong khi dot bién & ving dudi (n = 18) chi thay & bénh nhan
KRT6A. Hién tai, chwa phat hién dugc dot bién nao trong cac cudn day 1B hoic 2A.

C6 56 kiéu PB duy nhét di duoc nhin thdy ¢ nhitng bénh nhan c6 dot bién KRT6A, 6 & KRT6B, 4 ¢
KRT6C, 16 6 KRT16 va 20 & KRT17. Trong d6, BB kiéu N172del (n =109) cia KRT6A phd bién nhit, ciing kiéu
DB nay trong KRT6B 13 phd bién thir hai (n =26) va dot bién phd bién thi ba 1a dot trong KRT6C dugc thiy (n
=5). DB kiéu E472K ciing 1a mot dot bién phd bién dugc thdy & KRT6A (n =19), KRT6B (n =52) va KRT6C
(n=15) bénh nhan. BB kiéu N125S ( n = 17) 1a d6t bién thuong thiy nhat & bénh nhan KRT16, tiép theo 1a R127C
(n=13) [26].

1.1.4. Bac diém kiéu hinh bénh day méng bam sinh
Hau hét cac bénh nhan day méng bam sinh déu biéu hién cac triéu ching 16 rang truéc 10 tudi .
1.1.4.1. Loan dudng day mong

Pay 1a dic diém 1am sang chii yéu ciia bénh day méng bam sinh, thuong thay rd tir vai thang dén vai nim
sau dé. Co hai dang day mong [4]:

- M6ng tay dai ra hét ¢& va cong vudt nhon 1én nhu méng chim do gia ting chét sing.



- M6ng ¢c6 nén mong nging phét trién sém, gia ting chat sting ¢ dau mong.
M6ng c6 thé bi d6i mau. Bé mat cia mong tay co thé thd rap hoic min mang, dau ngén tay xa co vé hoi phong I1én
[16].
1.1.4.2. Sung hoé long ban tay, ban chan.

Hién tuong simg hoa nay thuong bat dau trong vong vai nam dau doi, khi tré bit dau tang can va tap di.
Day stng & long ban chan thuong rd hon long ban tay. Day stng khu tra, khdng ban do, cang, chu yéu ¢ cac diém
&p luc cua ban chan hoic ¢ cac khu vuc str dung 1au dai trén ban tay (vi du noi chéng nang hoic & cac nép gap
ngon tay). Hiém khi cac vét simg hoa, xo chai xuét hién ngoai 1ong ban tay, 1ong ban chan va céc ving da tiép
gidp no [4].
1.1.4.3. Bach san miéng

Bach san miéng 1a mang trang day trén ludi va niém mac miéng, thuong bi nham 1an véi nam Candida
Albicans, va co thé gay kho khan khi bua [4], [14].
1.1.4.4. Day strng dang nang

Thuong xuat hién ¢ khuy tay, that lung, dau géi hodc chan [2]. Triéu chang nay pho bién ¢ tré em va it
gap hon & nguoi truong thanh [4].
1.1.4.5. U nang

Céc Vi tri ¢6 u nang thuong 1a dudi da, chan 16ng, chan téc. Nhimg nang nay thudng xuat hién sém va
tang 1én vé s6 luong & tudi day thi. U nang bao gom u nang biéu bi, va u nang 1ong mao nhu u t& bao m& va u
nang 16ng. Cac u nang biéu bi co kich thuéc va mic do nghiém trong rat khac nhau. Nhiing u nang nay thuong
phai phau thuat hoac loai bo khi ching bi va [4].
1.1.4.6. Moc rang thoi Ky so sinh

Hién twong nay thuong lién quan téi dot bién gen keratin 17 [16]. Rang so sinh thuong nam & vi tri phia
trugc, mém, bé va d& bi sau, thuong bi mét trong vai thang dau tién cia cudc doi. Su phat trién ring sita va ring
khén & tré bi bénh 1a binh thwong [4].
1.1.4.7. Céc kiéu hinh khac

Bén canh céc biéu hién 1am sang thuong gap, bénh nhan con c6 mot sé biéu hién khac nhu do mé héi qua
nhiéu & 1ong ban tay va long ban chan (khoang 50% truong hop bénh), hinh thanh nang ¢ néch va ben,nhiéu ray
tai, dau tai khéng rd nguyén nhan, khan giong cha yéu gap & tré nho, hiém khi gay ra kho thé thanh quan, viém
khoé miéng, sung tdy quanh mong tay (da s6 gay ra do boi nhiém) [4]: .
1.1.5. Mbi tuong quan kiéu gen, kiéu hinh bénh day méng bam sinh
1.1.5.1. Tuong quan giira kiéu hinh va kiéu gen

Bang 1.2: Tuwong quan kiéu hinh va kiéu gen

Kiéu hinh Kiéu gen

Bach san miéng, bénh lién quan dén thanh quan, rdi loan phat trién, biéng an c6 thé gap & | KRT6A

tré so sinh va tré nho

Chung day strng ngoai khu vuc 1ong ban tay chan KRT6C, KRT16

U tuyén ba nhon, moc rang thoi ky so sinh KRT17




1.1.5.2. Tuong quan kiéu gen va kiéu hinh
Dya trén dit liéu hon 774 cé thé PC trong IPCRR, ¢6 mbi twong quan rd rang vé kiéu gen-kiéu hinh [4].
Trong cac trudng hop sau, kiéu hinh c6 thé khac nhau gitra cac ca thé c6 cing maot bién thé gay bénh :
- Bién thé gay bénh KRT17 di dwoc quan st thiy trong PC c6 dién va & mot s6 cé& thé da u nang té bao md vaéi it
hozc khong co thay doi vé mong.
- Trong mét sé bao céo vé PC khoi phat muon, céc bién thé gay bénh da duoc xac dinh bén ngoai ranh gidi xoan
va mot sd nguoi dat cau hoi liéu vi tri cua bién thé gay bénh c6 anh huong dén tudi khai phat hay khéng. Tuy
nhién, do tudi trong nhiing truong hop nay 1a do tudi khai phét du kién ddi vai loai PC cu thé va khong nén dugc
goi la "khai phat muon™.
1.1.6. Chan doan bénh day mong bam sinh
1.1.6.1. Chéan doan 1am sang:
Chan doan 1am sang ciia bénh DMBS bao gom 3 dau hiéu chinh [4]:
- Day moéng
- Strng hod long ban tay, ban chan
- Bau ¢ 1ong ban tay, ban chéan.
1.1.6.2. Chan doan xac dinh:
Chan doan bénh DMBS duoc dua ra véi ba dau hiéu 1am sang kinh dién la day mong, sirng hoé 1ong ban tay, ban
chan va dau 10ng ban tay ban chan va/hodc xac dinh dugc dot bién & mot trong 5 gen keratin KRT6A, KRT6B,
KRT6C, KRT16 va KRT17 [4], [26].
1.1.7. Biéu tri, cham séc hd trg bénh day méng bam sinh

Hién nay chua co thude diéu tri dic hiéu cho bénh day méng bam sinh, nén cac bénh nhan cha yéu duoc
diéu tri triéu chiing [4], [6], [38]. Muc tiéu diéu tri cho bénh nhan méc bénh day méng bam sinh la giai quyét bon
biéu hién chinh cua bénh: (1) tich tu du thira keratin & méng tay, da, 1dng ban tay, ban chan hoic mang nhay; (2)
mun nudc; (3) con dau lién quan dén mun nuéc; (4) cac nang sitng & 16p ha bi. Cac lya chon diéu tri dugc chia
thanh bén loai chinh: khdng xam lan (co hoc), xam lan (phau thuat), héa hoc va duoc ly. Tuy nhién, su phéi hop
gitra cac bién phap nay la vd cung quan trong.
Phurong phdp khéng xam lan
- Cham séc chan: Nam nghi ngoi trén giudng, han ché di bo hoic dung, gitr sach s& cac viing day sirng, cét tia qua
manh cd thé lam dau ting rat nhidu, c&c mun nudce nén dugc choc thung bang kim vo tring sau dé bdi tai chd cac
chat 1am mém va kem dudng c6 chira keratolyics. Giam dau chan bang cach: Giam ma sét, chan thuong, duy tri
can nang ly tuong, str dung tat nhe, gidy thong gio, cd I6t trong, gidy thoai mai véi chan, nang hoic ngdi xe lan
- Cham soc tay: sir dung gang tay thoang, mém, sir dung chiéc bam mong tay kiéu bao mon, khéng gay ap luc 1én
mong.
- V& sinh ludi: vé sinh ring miéng, dung ban chai mém
- Cham soc da: bang kem hoic axit alpha-hydroxy hoic chat 1am mém keratolytic.
Phuong phdp ding thuoc
- C4c chat 1am mém nhu Vaseline hodc cac san pham c¢6 chira lanolin thudng dugc sir dung va duoc bao céo 1a ¢d
hiéu qua.



- Kem dudng c6 thanh phan keratolyics (ure, axit lactic, axit salicylic hoac propylene glycol).

- Retinoids la thuéc udng lam giam day siing, gidp su biét hoa va ting sinh cua té bao da, da duoc quy dinh ding
cho bénh nhéan PC.

- Chimg tang tiét mo hdi dwoc diéu tri bang nhdm clorua va triéu chang nay thuong niang hon vao mua he, d& vé
mua dong [2].

- Néu nhiém trung do vi khuan hozc ndm xay ra, thuc khang sinh toan than hoac thuéc chéng nam duoc chi dinh.
Nubi ciy va diéu tri bang cac chat chong nam hozc chdng vi khuan thich hop 1a mot dic diém dinh ky cua phéac
dd diéu tri cho nhiéu bénh nhan.

- M6t s6 str dung thudc gay té tai chd cho cac vét phdng rop va vét nut gay dau don. Nhiéu bénh nhan khong dong
y str dung chat chéng viém (dic biét 1a thudc chdng viém khdng steroid) hoic thudc giam dau c6 chat gdy mé dé
kiém soat con dau.

- Sir dung thudc khang histamine duong udng hay bang thudc gay té hozc steroid tai chd cho biéu hién ngtra cua
bénh nhan con dang dwoc can nhac.

Phqu thudt

Céc phuong phap phiu thuat bao gom dbt dién, nao sau va cit bo sau dé ghép da ty than tir vi tri khong bi
anh huong, da dugc ap dung thanh cong cho mong tay hon 1a 1ong ban tay hoic 1ong ban chan. Day sing cd thé
tai phat ¢ da cay ghép tai vi tri 1ong ban chan.

1.2. Cac nghién ciru vé bénh day moéng bam sinh trén thé giéi va Viét Nam
1.2.1. Trén thé giéi

Smith FID va cong su 6 bai viét kha day da vé bénh day méng bam sinh, tac gia miéu ta day méng bam
sinh c6 céc biéu hién 1am sang 1a phi dai méng tay, 1ong ban chan phong rop va dau dén, bach san ludi, u nang,
nang sirng trén than va chi [4]. Forrest CE va cong su ciing ghi nhn cac dic diém 14m sang tuong tu trén cac bénh
nhan day méng bam sinh dwoc nghién ctu [39].

Theo dir liéu IPCRR, hién nay da phat hién dugc 118 BB khac nhau gay nén bénh PC [2]. Hang nam, cac
tac gia di bao céo vé nhitng gen DB mai tim dwoc. Vi du tac gia Smith va cong su bao cao DB di hop tir mai trong
gen KRT17, BB nay 1a R94- 98del (x6a chudi peptid RLASY) nam 2001, Cogulu.O phat hién dot bién gen N92S
cua keratin 17 nam 2009 [40], [42].

Diéu tri bénh day mong bam sinh chu yéu 1a diéu trj triéu ching nhu cac bién phép giam dau ban chén,
chiam soéc méng, va mot sd bién phap co hoc khac [4], [6], [43]. D4i véi phu nit mang thai bi PC, ting can hoic
thay d6i moi truong noi tiét to trong thoi ky mang thai c6 thé 1am tram trong thém triéu chimg day simg gay dau
don, do d6 dbi twong nay ciing can dugce quan tim dac biét trong khi diéu tri [4]. Hién nay, mot sb nhom tac gia
da thir nghiém mot sé thude gip nang cao chat lugng cudc séng cho bénh nhan nhu tiém doc té botulinum mang
lai hiéu qua tot [38], hoac bang kem sirolimus tai chd ¢6 sy cai thién nhanh chéng cia con dau [7].

Day méng bam sinh 1a bénh di truyén tréi gan NST thuong, tuy nhién cé khoang 30% la ty dot bién, c6
mét truong hop thé kham da duoc bao cao (1/774) [4]. Nam 2011, Pho va cong su di bao cdo vé trudong hop bénh
nhan bi PC va b me khdng c6 biéu hién bénh [46]. Khi dta tré dau tién trong mot gia dinh mac bénh PC, d6
thuong 1a do mot dot bién ty phat phat trién trong tir cung. Tuy nhién, ciing c6 thé chan doan bi bo sot & cha hozc



me €6 c4c triéu chirng bénh dic biét nhe, hodc bénh kham té bao mam ton tai & cha hodc me khong c6 triéu ching
[46].
1.2.2. Tai Viét Nam

Trude ddy, cac bao cao vé bénh day méng bam sinh tai nudc ta duong nhu chua co. Bénh nhan dau tién
duogc chan doan day mong bam sinh da bi chan doan va diéu tri nham trong mot thoi gian dai. Hién nay, cac tré
dang rat can duoc chim séc dé nang cao chat lugng cudc sdng, dam bao cho viéc hoc tap va lam viéc sau nay.
Hon nira, van con nhiéu tré bi day méng bam sinh chua dugc chan doan chinh xac bénh dé quan 1y, diu tri kip
thoi. Vi vay, nhém nghién ctiu véi hi vong sau bai bao céo trén thi cac bac si s& quan tam hon dén bénh ly hiém
gap nay dé chan doan dung va cac bénh nhan dwoc cai thién chat luong cudc séng.

Chuwong 2: POI TUQONG VA PHUONG PHAP NGHIEN CUU

2.1. Béi tuong, thoi gian va dia diém nghién ciu
2.1.1. Béi twong nghién ciu
- Muc tiéu 1:
Dbi twong nghién ctu 1a bénh nhi, ¢é biéu hién day méng va/hoic loan dudng moéng dén kham tai Bénh vién Da
lidu Trung Uong va Bénh vién Quéc té Green.
Tiéu chuan lya chon bénh nhan:
+ Tré em: ngudi dudi 16 tudi [49].
+ Tiéu chuan day mong, loan dudng moéng: day mong la do day cua céi (ban) mong 1on hon mirc binh thuong.
Binh thuong do day cua cai mong theo chiéu doc 12 0,5-0,7 mm ¢ méng tay va 1-1,2 mm ¢ méng chan [50], [51].
Loan dudng méng 1 su thay ddi cuia méng nhu hinh thai, mau sic caa mong [52].
- Muc tiéu 2,3:
Dbi twong nghién ctu 1a nhirng tré duoc chin doan xac dinh day méng bam sinh, sau d6 dwgc diéu tri, chim séc
hd trg.
Tiéu chuan chin doan xac dinh bénh day mong bam sinh: phat hién 1 trong 5 d6t bién gen Keratin KRT6A, KRT6B,
KRT6C, KRT16, KRT17, bénh pham 1a méau hoic nudc bot caa bénh nhan [4], [10].
- Tiéu chuan loai trir trong nghién cuu:
+ Tré dang miac cac bénh ly cip tinh c6 nguy c6 tir vong, hoic tré can diéu tri tai khoa hdi stc cap cau.
+ Nhiing tré hodc nguoi gidm ho tré khong dong y tham gia nghién ctu.
2.1.2. Thoi gian nghién ctru: nghién ciru duoc tién hanh tir 1/8/2019 dén 31/8/2021.
2.1.3. Pia diém nghién ct: bénh vién Da Lidu Trung Uong, Ha Noi va Bénh vién Qudc té Green, Hai Phong.
2.2. Phuong phéap nghién cau
2.2.1. Thiét ké nghién cau

- Muc tiéu 1: Nghién ctiru md ta cit ngang

- Muc tiéu 2: Nghién ciru mo ta mot loat ca bénh hiém

- Muc tiéu 3: Nghién ctru can thiép so sanh trudc sau, khdng c6 nhém ching.
2.2.2. C& mau va cach chon mau



- Muc tiéu 1: cbng thic tinh ¢& mau
p(1-p)

n=272%-u 22

Trong do:
p: ty 1& mac bénh nghién cuu tai cong dong tuong tur
A: khoang sai léch mong mudn giira ty 1¢ bénh thu duoc tir mau (p) va ty 1 quan thé (P).
o: murc y nghia théng ké
Z.1—q2: gid tri Z thu dugc tir bang Z twong tng vai gid tri o duoc chon.
Ching t6i chon A= 0,05, a= 0,05, p= 0,286 (ty |& ndy dya vao nghién ciru thir trong 6 thang tir 1/8/2019 dén
31/1/2020, ¢6 105 tré c6 biéu hién day méng va/hoic loan dudng méng trong tong sé 367 tré co bénh ly méng).
Chung t6i tinh dugc ¢& mau 1a 314 bénh nhan. Ching ti Iy dwoc 374 bénh nhéan du tiéu chuan lya chon
- Muc tiéu 2, 3: ldy tat ca cac bénh nhan duoc chan doan xac dinh day mong bam sinh bang phan tich gen
keratin, sau d6 diéu tri, cham soc hd tro. Chung t6i thu duoc 8 bénh nhan dé dua vao nghién ciu.
2.2.3. So d6 nghién cau

Bénh nhan c6 tén thuong méng, kham tai Bénh vién
Da Liéu Trung Uong va Green tir 1/8/2019- 30/8/2021
(1243 bénh nhan- Nhém 1)

l

Bénh nhan c¢6 day moéng va/hoac loan dudng mong Xét nghiém
(374 bénh nhan- Nhom 2) thuong quy

|

[Bénh nhén c6 thém 1 trong cic dic diém sau: day simg ban chﬁn,]

ban tay, dau ban chéin day sirng, nang sirng trén da, u nang, viém
lang ndng, bach san miéng, ring so sinh, rung toc, ting tiét mé hoi

l

[ Hoi chan chuyén gia (21 bénh nhan- Nhém 3) j

ook nbAncd 3 et chime Hinh anh day méng trong bénh PC:
chinh: day méng, day simg ban TR long ciyvaleons
chan, dau ban chan day simg

Xét nghiém gen (10 bénh nhan- Nhom 4)
Tim d6t bién 1 trong 5 gen
KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17

) )

Co6 bi bénh day mong bam sinh
(8 bénh nhan- Nhém 5)

Lap pha h¢

Diéu tri, can thiép, cham séc va
danh gia lai sau 6 thang

Hinh 2.1: So db nghién ctu
2.2.4. Chi sb, bién sb trong nghién ctu
Mot sb tiéu chuan danh gia cac chi sb, bién sé:



- Tiéu chuan chan doan xac dinh bénh nhan day méng bam sinh: dua vao phan tich gen Keratin va phét hién 1
trong 5 dot bién gen Keratin KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17, bénh pham 1a mau hoic nuéc bot cua bénh

nhan [4].
Bang 2.4: Phan loai mic d6 thiéu mau theo WHO [59].
e Chén doan thiéu Thiéu méu Thiéu méu Thiéu mau
mau Hb (g/1) murc do nhe muc d6 vira mirc d6 nang
0,5-<5 <110 100-109 70-90 <70
5-<12 <115 110-114 80-109 <80
12- 15 <120 110-119 80-109 <80

- Sy thay ddi céc triéu ching:

+ Khong thay doi: triéu ching trudce va sau diéu tri khong thay doi

+ P triéu chimg trude va sau diéu tri co cai thién it hoic nhiéu

+ Khoi: tai thoi diém sau 6 thang cham soc, hd trg, bénh nhan khdng cd triéu chimg dang danh gia.

- B6 cau hoi ‘danh gia chét luong cudc sdng caa bénh nhan day mong bam sinh’, dwgc Hoi day méng bam sinh
quédc té cong nhan [57].

- Thang do diém dau cta tré em: sir dung thang do Wong-Baker Faces Pain Rating Scale (WBFPRS) (0-10) [56],
[61].

2.2.5. Céc ky thuat str dung trong nghién ctru

- Xét nghiém méu: tong phan tich té bao mau va hoa sinh mau

- Soi tryc tiép méng

- Ki thuat xét nghiém phan tich gen Keratin: bénh nhan s& duoc tién hanh phan tich gen Keratin tai phong xét
nghiém phan tich gen ciia Hoi day mong bam sinh quéc té dat tai Phong thi nghiém Di truyén Phan tir, Pon vi Di
truyén Con ngudi, Bénh vién Ninewells, Trudng dai hoc Dundee, Scotland, Vuong qudc Anh. Két qua nay dugc
khang dinh doc lap tai Hoa Ky boi cac phong thi nghiém ciia cong ty tur nhan GeneDx (Gaithersburg, Maryland)
[30].

- Budc 1: Lay bénh pham 1a nuéce bot caa bénh nhan, bao quan trong kit (Oragene DX OGD-500 kits) theo ding
quy trinh ctia nha san xuat.

- Budc 2: Tach genomic DNA tir nudc bot bao quan trong kit st dung quy trinh cia QlAamp DNA mini kit.

- Budc 3: Phan tich tung exon cua gen Keratin

Giai trinh tu gen: giai trinh ty DNA bang may tu dong ABI 3700 (Applied Biosystems, Foster City, CA, Hoa Ky).
- Budc 4: So sanh ngan hang gen truc tuyén dé tim dot bién

2.2.6. Xt ly s6 liéu

Str dung phan mém SPSS 20.0 dé nhap va xt ly s liéu thu thap duoc.

2.2.7. Pao dtrc trong nghién cau

- Nghién ctu tuan thi theo diing ndi dung dé cuong da duoc Hoi dong dénh gia dé cuong ciia Truong dai hoc Y
Dugc Hai Phong phé duyét.

- Thong tin tir bénh nhén chi phuc vu cho muc tiéu nghién ciu khoa hoc, khéng phuc vu cho muc tiéu nao khéc.



Chwong 3: KET QUA NGHIEN CUU

3.1. Xac dinh ty 1& day mong & tré em tai bénh vién Da liéu Trung Uong va bénh vién Quéc té Green
1/8/2019- 31/8/2021.
3.1.1. Dic diém cua ddi twong nghién cuau.
- Ty 1& ddi tugng nghién ctru phan bd dong déu & cac nhom tudi tir 0- < 5 tudi, 5- < 10 tudi va 10- < 15 tudi: 27,5%,
38,2%, 34,3%
- Ty I¢ nhdm bénh nhé&n nir cao hon nhom bénh nhan nam 52,9% va 47,1%.

Bang 3.2: Dic diém 1am sang cua ddi twong nghién cau

Dic diém 1am sang S6 bénh nhan (n=374) Ty & %
Pau moéng 41 11,0
Ngura mong 79 21,1
Day ban tay 32 8,6
Day ban chéan 36 9,6
Tén thuong da va niém mac 191 51,1
Triéu ching khac 35 9,4

Nhan xét: 95,7% bénh nhan c6 biéu hién day mong, loan dudng méng, 51,1% bénh nhan c6 ton thuong da va niém
mac. C4c tridu ching khéac chiém ty 18 nho.
- C6 11,8% sb bénh nhan c6 tang bach cau, sé bénh nhan ting CRP 1a 3,4% va giam Hb 1 2,9%.

Bang 3.3: Dic diém soi nim mong cua dbi tugng nghién ciru

Két qua soi nAm méng S4 bénh nhan (n=374) Ty 1& (%)
Khéng thiy nim 249 66,6
Nam Candida 98 26,2
N4im Malassezia 6 1,6
Soi nim 12 3,2
Soi ndam + Nim Candida 8 2.1
Soi nim + Niam Malassezia 1 0,3
Tong 374 100,0

Nhan xét: 66,6% bénh nhan khi soi méng khdng thay nam, 33,4% bénh nhan khi soi mong c6 nam, trong d6 chii

yéu 12 nim Candida chiém ty l¢ 98/374 (26,2%).

3.1.2. Ty lé day moéng & tré em

- S6 tré dén kham tai bénh vién Da liéu Trung Uong va bénh vién qudc té Green tir 1/8/2019 dén 31/8/2021 la

191.499 bénh nhan

- Tong sb tré co ton thuong moéng tai 2 bénh vién 1a 1243 bénh nhan.

- Tong sb tré co day mong va/hoic loan dudng mong tai 2 bénh vién 1a 374 bénh nhan.

- Ty lé tré day mong va/hoic loan dudng méng/ tong sé tré dén kham tai 2 bénh vién 1a 374/ 191.499 chiém

0,19%

- Ty lé tré day mong va/hoic loan dudng méng/ téng sé tré ¢é bénh ly vé méng la 374/ 1243 chiém 30%
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Bang 3.6: Phan bd bénh ly cua ddi twong nghién cau (n=374)

S6 bénh nhan (n) Ty 1 (%)
N4m méng + nam da 122 32,62
Vay nén 120 32,08
Loan dudng mong 77 20,58
Day surng ban tay, ban chén 21 5,61
Vay ca 13 3,47
Day méng bam sinh 8 2,13
Bénh khac 13 3,74
Tong 374 100,0

Nhan xét: ty Ié tré day mong va/hoic loan dudng méng do nam chiém ty 1¢ cao nhat 32,62%, thap nhat la do bénh

day méng bam sinh 2,13%.

3.2. M0 ta kiéu gen va kiéu hinh cia cac bénh nhan day méng bam sinh

3.2.1. PBic diém chung caa bénh nhan day méng bam sinh
Bang 3.9: Pic diém chung cua bénh nhan day méng bam sinh

Dacdiem | i i | Tuichan | TU0i (tinhden Tién sir
chung s AP nam 2022) Gidi Déan toc C T
phat (ndm) | doan (ndm) o gia dinh
(nam)
BN 1 1 5 Nam Kinh -
BN 2 4 9 Nam Kinh -
BN 3 5 11 N Kinh -
BN 4 <1 1 Nam Kinh +
BN 5 3 N Kinh -
BN 6 2 N Kinh -
BN 7 7 11 Nam Kinh +
BN 8 1 1 Nam Kinh -

Nhan xét: cac bénh nhan c6 biéu hién 1am sang dau tién tir rit sém, cd 3 bénh nhan duoc chan doan bénh lic 1
tudi, bénh nhan sé 7 duoc chan doan bénh mudn nhat lac 7 tudi. C 3 bénh nhan nit, 5 bénh nhan nam. Céc bénh

nhan déu 1 ngudi dan toc Kinh. Bénh nhan sé 4 va sé 7 trong cling mot gia dinh.

- C6 4 bénh nhan da tung xtr ly ngoai khoa moéng tay va 2 bénh nhan da tirng x ly ngoai khoa mong chén.
- Pa phan cac bénh nhan xuét hién tri¢u ching day simg ban chén giai doan 1-4 tudi chiém ty 1& 75%.
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3.2.2. Kiéu gen caa bénh nhan day méng bam sinh

Bang 3.13: Kiéu gen caa bénh nhan day méong bam sinh

. . Mién Acid amin thay Protein thay
BN Gen BB cDNA thay do6i . ..
bB** doi doi
KRT6A . .
BN 1 1A c.516 _518delCAA Mat Asparagine N172del
NM_005554.3
KRT6A . .
BN 2 1A c.516 _518delCAA Mat Asparagine N172del
NM_005554.3
KRT6A Asparagine —
BN 3 1A c.513C>A i N171K
NM_005554.3 Lysine
KRT6A . .
BN 4 1A c.516_518delCAA Mat Asparagine N172del
NM_005554.3
KRT6A Arginine —
BN 5 2B c.1397G>C . R466P
NM_005554.3 Proline
KRT6A . .
BN 6 1A c.516 518delCAA Mat Asparagine N172del
NM_005554.3
KRT6A . .
BN 7 1A c.516_518delCAA Mat Asparagine N172del
NM_005554.3
KRT17 . .
BN 8 1A €.290 292delTCC Mat Serine S97del
NM_000422.2

* BN: bénh nhdn, **PB: dgt bién

Nhan xét: 7/8 bénh nhan DMBS 1a do dot bién gen KRT6A, 1/8 bénh nhan do dot bién gen KRT17; bao gom 4
loai d6t bién N172del, N171K, R466P, S97del. Mién dot bién chi yéu 1a 1A. Nhimg dot bién nay din dén mat

hoic thay thé céc acid amin ban dau.
3.2.3. Kiéu hinh bénh nhan day méng bam sinh

w A w @ N

m Mong
tay
Mong
chan
2
A— A—

1-3 mong 3-6 moéng 7-9 mong 10 mong

S6 mong tay, méng chin day
Hinh 3.4: Kiéu hinh day méng tay, méng chan caa bénh nhan day méng bam sinh
Nhan xét: 7/8 bénh nhan c6 biéu hién day 10 méng tay va 10 méng chén, c¢6 1 bénh nhan day 7 mong tay va 7
mong chan
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- 8 bénh nhan c6 biéu hién day sung ban chan, dau long ban chan, bach san miéng, tang strng nang 1éng va c6 1/8
bénh nhan c6 rang lic mai sinh.

- Céc bénh nhan hau hét da tirng c6 biéu hién nut, nhirc, phdng va chai ban chan. Hién tai, c6 3/8 bénh nhan van
c6 cac biéu hién d6 va triéu ching chai ban chan cé ¢ tat ca cac bénh nhan.

- 100% bénh nhan c6 tién sir nhiém tring méng tay va hau hét bénh nhan (7/8) bénh nhan cd tién sir nhiém tring
mong chan.

3.2.4. Hinh anh bénh nhan

Day méng tay cua bénh nhan s6 3 Day strng ban chan bénh nhan sb 2

_

Day méng chan cua bénh nhan s6 3

=

Bach san miéng caa bénh nhan s6 6 Ring so sinh cua bénh nhan sé 8

Tang stng nang 16ng ctia bénh nhan s6 7 Nhiém triing méng ciia bénh nhan s6 8
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Hinh 3.6-3.10.: Hinh anh mot s6 biéu hién 1am sang dién hinh cua bénh nhan

Control: K6a, exon 1 Patient: K6a p.Asnl171Lys

CCCTC e C G cclgTe M| c G

Hinh 3.10: Dot bién tai exon 1 gen K6a
Nhan xét: dot bién tai exon 1 gen K6a tao ra mot bo ba két thic som khién téng hop chudi protein Kéa bi dirng

lai.

3.2.5. Méi lién quan kiéu gen va kiéu hinh cua céc bénh nhan
Bang 3.17: Mdi lién quan kiéu hinh va kiéu gen

Kiéu hinh Kiéu gen

Bach san miéng, day simg ban chan gay dau, ton thuong day

. s . Dot bién KRT6A
mong nhicu, tang stng nang 16ng

S6 lugng moéng day it hon Dot bién trén mién 2B

Ring so sinh Dot bién KRT17
Nhan xét: nhitng bénh nhan c6 biéu hién bach san miéng, day sing ban chan gay dau nhiéu, ton thuong méng
nhiéu hoic ting sirng nang 1dng goi y dot bién KRT6A, bénh nhén c6 sb lugng méng tay day it thi goi y dot bién
trén mién 2B, bénh nhan c6 rang so sinh goi y dot bién KRT17
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3.2.6. So d6 pha hé caa bénh nhan day méng bam sinh
Bénh nhdn b 4 va 7 Bénh nhin 563

! (O 00 O
» B0000 00000 B
o

III énh énh IH

Hinh 3.17: So d6 pha hé gia dinh s6 4, 7 va gia dinh s6 3
Nhan xét: pha hé gia dinh s6 3 goi y dot bién méi trong gia dinh, pha hé gia dinh s6 4, 7 1a di truyén bénh tir bd.
3.3. Nhan xét két qua diéu tri, can thiép chiam séc hd trg cho bénh nhan day méng bam sinh trong 6 thang.
- Hau hét cac bénh nhan déu gap phai cac van dé nhu nhidm khuén, bach san miéng, dau ban chin va mét s van
dé khac. Vao 3 thang cudi nam, cac van dé co xu huéng giam hon.
Bang 3.19 : Thang diém dau ctia bénh nhéan trude va sau diéu tri, can thiép

Truée diéu tri Sau diéu tri
TB+SD TB+SD P
DPiém dau 6+1,69 4+1,51 <0,05

Nhan xét: c6 sy khéc biét vé thang do diém dau trude va sau diéu tri véi p< 0,05.
-Trudc diéu tri 100% bénh nhan cé biéu hién day mong, bach san miéng, tang sing nang 16ng, day sing gan ban
chan, dau gan ban chéan va chai gan ban chan; 37,5% bénh nhan bi phong rop ban chan, nit gan ban chan va nhiém
khuan mong. Sau diéu tri can thiép cham soc hd trg cac triéu chirng cua bénh nhan déu cai thién.
Bang 3.21: Sy thay ddi tan suat cham séc mong va ban chan trude va sau diéu tri cua bénh nhan
day méng bam sinh (n=8)

s Trude diéu tri Sau diéu tri
Su thay doi tan suat cham soc
n (%) n (%)
o 1 tuan/ lan 2 (25,0) 0 (0,0)
Tan suat cham séc ] A
o 1 thang/ lan 5 (62,5) 8 (100,0)
ban chan - :
2 thang/ lan 1(12,5) 0(0,0)
Tan suit cham soc 2 tuan/ lan 2 (50,0) 8 (100,0)
mong tay 1 thang/ 1an 6 (50,0) 0 (0,0)
Tan suat chim mong 1 thang/ lan 5 (62,5) 8 (100,0)
chén > 1 thang/ lan 3(37,5) 0 (0,0)
S lan dau ban chén trung binh
C 7,13+2,80 6,88+2,16
trong 1 tuan (lan)
. (1-10) (2-9)
TB+SD (min-max)
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Nhan xét: sau khi huéng dan cham séc can thiép trong 6 thang, cac bénh nhan da biét thoi gian thuc hanh chim
s6c mong tay, mong chan va ban chan cho pht hop, cu thé Ia thoi gian chdm séc méng chan va ban chan nén duy
tri 1a 1 thang/lan, mong tay 1a 1 tuan/lan. S lan dau ban chan trong 1 tuan ciia nhém sau can thiép thap hon so voi
nhom trude can thiép nhung sy khac biét khong co ¥ nghia théng ke.

Bang 3.31: So sanh sy thay d6i diém trung binh chat luong cudc séng ciia bénh nhan day méng bam sinh

y . . Trude diéu tri Sau diéu tri
biém chat luwgng cudc song caa bénh o*
nhan day méng bam sinh/tuan Trung vi Trung vi
(25TH_ 75TH) (25TH_ 75TH)
. 3,0 3,0
S0 lan dau ban chan >0,05
(3,0-3,0) (3,0-3,0)
S 1an méng tay anh huéng dén cuoc 25 2,0 <0.05
song hang ngay/tuan (1,25-3,0) (1,0-2,0)
S4 1an bénh PC can tré mua sim. cong 1,0 1,0 2005
viéc nha, lam vuon (1,0-1,75) (0,25-1,0)
S4 lan dau ban chan anh huéng dép hoat 1,5 1,0 2005
dong xa hoi va giai tri trong tuan (1,0-2,0) (0,25-1,75)
S6 lan dau ban ch%n anh huong qén hoat 2,0 1,0 <005
dong choi thé thao trong tuan (1,0-2,0) (1,0-1,0)
S 1an bén,h day méng bam sinh anh 1,0 1,0 ~0.05
huong dén lam viéc hoac hoc tap (0,0-1,75) (0,0-1,0)
S6 1an ton thuong da anh huong dén 2,0 1,0 <0,05
guan hé vai ban be, ngudi quen (1,25-2,75) (0,25-1,0)
Sb Yén dé cua bénij day méng bam sinh 1,0 1,0 2005
khién bénh nhan can cham séc ban than (1,0-2,0) (1,0-1,75)
Tong diém chat luong cudc séng (b6 11 16,5 12,0 <005
cau hoi) (13,0-18,75) (9,25-13,0)

* Wilcoxon Signed Ranks Test

Nhan xét: chat luong cudc sdng chung cua bénh nhan c6 cai thién sau khi dwoc can thiép, cham soc hd tro; cu thé
la mong tay da it giy can trg cong viéc hang ngay, thay ddi s6 1an dau anh huéng dén hoat dong choi thé thao va
giam su anh huong cua da dén quan hé cua bénh nhan véi ngudi xung quanh.

Chuong 4: BAN LUAN
4.1. Ty 1@ day méng & tré em tai bénh vién Da liéu Trung Uong va bénh vién Quéc té Green 1/8/2019-
31/8/2021.
4.1.1 Dic diém cua d6i twong nghién ctu
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Theo tudi: s6 bénh nhan giira cac nhom tir 0- < 5 tudi, 5- < 10 tudi va 10- < 15 tudi twong dbi dong déu
véi nhau, 1an luot 12 27,5 %; 38,2 %; 34,3 % (Bang 3.1). Biéu nay thé hién rang ¢ bat ki do tudi nao, tré ciing co
thé gap cac van dé vé da lidu n6i chung va bénh ly vé méng noi riéng. Ty ¢ tré em c6 tén thuong méng néi chung
khoang & 3- 11% tré em va c6 khoang 75% céc hoi ching bam sinh, di truyén c6 ton thuong moéng kém theo [45].

Theo giéi: ty 1& bénh nhan nit chiém 52,9%, bénh nhan nam 14 47,1%. Nhu vay, khong ¢ sy khac nhau
giita nam va nir mac cac bénh ly lién quan dén da, mong. Vi du bénh day méng bam sinh 1a bénh di truyén troi
trén NST thuong thi ty 1& mac bénh cia nam va nit 1a nhu nhau.

Theo dic diém 1am sang: ¢ 51,1% bénh nhan cé biéu hién ton thuong da va niém mac, tiép theo 1a triéu
ching ngira méng, dau méng va mot sb biéu hien khéc 9,4% (Bang 3.2). Triéu chimg dau méng va ngtra méng
hay gap & bénh nhan nim méng. Triéu chimng dau méng va ngira méng doi khi khong rd rang & nhém tré nho, tuy
nhién chiing t6i ciing khai thac ki cac biéu hién 1am sang va kham ki cang dé nhan dinh hai dau hi¢u nay. Theo tac
gia Nguyén Minh Huong triéu chimg dau, ngira mong chi gap o 21,1 % va 22,8 % s6 bénh nhan, chu yéu ¢ bénh
nhan nam moéng do Candida [68]. Nhu vay, két qua cua chung t6i kha tuong dong véi hai tac gia trén.

Theo xét nghiém méu: sé bénh nhan cé ting bach cau chiém 11,8%, taing CRP chiém 3,2%. Cac bénh
nhan c6 ting bach cau va ting CRP hau hét 12 cac bénh nhan dwoc chan doan vay nén mii toan than. Diéu nay thé
hién sy phi hop giira 1am sang va can 1am sang. Bénh nhan thiéu mau rat it, chiém ty 1¢ 2,4%. Cac bénh nhan thiéu
mau nam rai rac & cac nhém tudi khac nhau, thiéu mau & mac d6 nhe, nén cac bénh nhan chua duoc 1am cac xét
nghiém sau hon dé tim dwoc nguyén nhan cua thiéu mau.

Theo két qua soi nAm mong: két qua bang 3.3 cho thay c6 66,6% bénh nhan khi soi méng khdng tim thay
nam, 33,4% bénh nhan khi soi méng c¢6 nam. Trong tong sé d6i twong nghién ctu thi c6 26,2% bénh nhan soi
mong ¢ nim Candida, 3,2% bénh nhan cd soi nAm, 2,1% bénh nhan c6 soi ndm va ndm Candida, 1,6% cd nam
Malassezia, thip nhét 1a bénh nhan c6 soi ndm va nam Malassezia chiém ty 18 0,3%. Pa phan cac bénh nhan soi
méng c6 két qua duong tinh di duoc béc si chan doan so b nam mong trudc khi lam xét nghiém vi sinh. Mot s6
bénh nhan bi bénh 1y khac nhu vay nén, loan dudng mong...dugc phat hién tinh trang nhidm nam kém theo.
4.1.2 Ty I tré day méng

Ty 1é tré day méng va/hoic loan dudng mong: két qua nghién cau trong bang 3.6 cho thiy ty 1é tré day
mong va/hoic loan dudng méng so véi s tré dén khéam tai 2 bénh vién Da lidu Trung Uong va Qudc té Green la
0,19%, s0 véi sb tré c6 bénh Iy v& mong 1a 30,0%. Ty 1& nay tuy chua phan anh ddy du ty 16 mic bénh day méng
tai Viét Nam hay cac tinh phia bic nhung ciing dai dién mot phan cho ty 1é mac bénh tai hai thanh phé I6n phia
Bac. Day mong la biéu hién tim mong day hon mirc binh thuong. Loan dudng méng la su thay dbi cia hinh thai,
mau séc, kich thugc cua mong. Roi loan vé méng cd thé phat sinh & moi lira tudi. Khoang mot nira s6 bénh vé
maéng c6 nguon goc nhiém tring, 15% la do tinh trang viém hoac chuyén hda, va 5% la do bénh &c tinh va rdi loan
sic t5. Do d6 chan doan phan biét cac réi loan v& mong ciing gap nhiéu kho khan [65].

Phan b bénh Iy cua déi twong nghién cau: cé rat nhiéu bénh ly gay tén thuong dén méng tay, trong dé
cé triéu chung day mong. Bang 3.7 cho thiy nguyén nhan nhiéu nhat 12 do nim méng 32,62 %, tiép theo 1a vay
nén, thip nhat 12 day méng bam sinh véi 2,13%. Nam méng la mot bénh nhidm tring méng do nim gay ra, biéu
hién bang sy thay d6i mau méng, day mong... Ty & nhidm méng noi chung trén thé gigi khoang 5,5 % [31]; ¢ tré
em 13 0,2 dén 2,6% [72], khoang 90% nam mong chan va 75% niam maéng tay 1a do ndm dermatophytes gay ra,
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dic biét 1a Trichophyton mentagrophytes va Trichophyton rubru. Sy hiém ¢6 cua PC giy kho khin cho viéc danh
gia chinh xac muc d6 phd bién cua nd [4]. Theo mot s6 tai liu trén thé gidi sé bénh nhan day moéng bam sinh wéc
tinh tir 7.000 dén 10.000 trudng hop twong duong khoang 0,9/1 triéu dan [26].

4.2 Kiéu gen va kiéu hinh ciia bénh nhan day méng bam sinh

4.2.1 Bic diém chung cua céc bénh nhan day méng bam sinh

Céc bénh nhan PC trong nghién ctru c6 triéu ching dau tién tir rat som, déu duéi 2 thang tudi (Bang 3.9).
Biéu hién 1am sang dau tién thuong 1a mong tay bat thuong va c6 mau vang. Nho co IPCRR va kinh nghiém 1am
sang sau ca bénh dau tién tai Viét Nam, ba bénh nhan cta chung toi dugc chan doan bénh kha sém lac 1 tudi. Tuy
nhién, PC Ia bénh ly hiém gap nén viéc chan doan bénh con cd nhitng khé khin nhat dinh, bénh nhan sé 7 duoc
chan doan bénh mudn nhat lGc 7 tudi. Luc méi sinh, c6 47,5% bénh nhan PC bi thay d6i méng chan, 40,6% bénh
nhan c6 mong tay thay doi va day sing 10ng ban chan ¢ 6,9% bénh nhan. DBén 5 tudi, ba biéu hién chinh nay lan
luot duoc tim thdy & 81,2%, 74,2% va 75,3% cac bénh nhan PC di dugc xé4c nhan kiéu gen. Chan doan chinh xac
duogc thuc hién trong ndm dau tién cia cuge doi & 26,7% bénh nhan mac du biéu hién cia ching loan dudng méng
chan xuat hién & hon 65,3% bénh nhan [5]. Hién nay, c6 2 bénh nhan PC trong nghién ciru da hon 10 tudi. Luc
nay tré budc vao giai doan day thi c6 nhiéu thay ddi vé tam sinh 1y, do d6 cac biéu hién 1am sang cua bénh sé 1a
mot tro ngai cho mdi quan hé x& hoi cua bénh nhén. Trong 8 bénh nhan PC cua nghién ciru ¢ 3 bénh nhan nir va
5 bénh nhan nam ty 1¢ 1/1,67. C4c bénh nhan déu 1a ngudi dan toc Kinh. Hién nay, theo théng ké cua IPCRR ghi
nhan ¢6 53 qudc gia, dan toc trén thé gidi cd bénh nhan duoc chan doan PC. Trong dé, cao nhat 1a My véi 484 ca,
United Kingdom of Great Britain and Ireland (Vuong qudc Lién hiép Anh va Ireland) 12 115 ca, mét vai quéc gia
da ghi nhan céc truong hop bénh dau tién nhu Bulgari, Chile... [2]. Bénh nhan sé 4 va sb 7 sinh ra trong ciing mot
gia dinh ¢6 bé biéu hién 1am sang nhe ctiia bénh PC. Theo Smith, 70% bénh nhan PC c6 yéu t6 tién sir gia dinh,
tire 12 b hoic me bi bénh va truyén cho con céi, 30% la ty dot bién [4].

Theo két qua bang 3.10, c6 4/8 bénh nhéan da timg xt ly ngoai khoa méng tay va 2/8 bénh nhan d ting
xtr ly ngoai khoa méng chan. Trong qua trinh khai thac bénh sir ciia bénh nhén, chiing t6i thiy rang da phan cac
bénh nhéan dugc xtr Iy ngoai khoa khi chua dwgc chan doan xac dinh bénh. Theo sé liéu thong ké cua IPCRR 2018
vé c4c bénh nhan PC, trong s6 91 mdng chan bi loai bo, 35 méng chan khéng bao gior moc tré lai, 28 moc lai mot
phan, 18 moc lai hoan toan, va 10 c6 tinh trang moc lai khong xéac dinh. Trong sé 538 bénh nhan c6 25 ngudi ¢6
mong tay di duoc loai bo; 6 ngudi loai bo ca méng tay va méng chan. Nhiéu loai ki thuat héa hoc va phau thuat
d3 dung dé ngan moéng moc lai. Két qua khéc nhau gitra cac bénh nhan dwoc giai thich cd thé do tén thuong cua
c4c bénh nhan ¢ don vi méng khac nhau. Tuy nhién, da phan cac bénh nhan hai long vi ho thay c6 giam dau, giam
chan thuong, giam viéc chim séc méng, giam nguy co nhiém tring [73].

Két qua bang 3.11 cho thay cd 2/8 tré xuat hién trigu ching day stmg ban chén lac trudc 1 tudi, cha yéu
bénh nhan c6 biéu hién nay giai doan nho hon 4 tudi (6/8 bénh nhéan). Nhu vay, triéu chirng nay xuét hién dong
thoi vao thoi diém tré bét dau tap di hodc da di nhanh. Khi do, trong luc cua co thé cuing véi su tiép xic cua ban
chan va mat dat bat dau ting 1én thi tridu ching nay ciing ting 1én. Mic du triéu chirng nay xuét hién ldc méi sinh
& dudi 10% bénh nhan PC, theo két qua nghién ctu cua Shah S va cong su ¢6 24,8% bénh nhan PC ndi chung ghi
nhan day stng ban chan & tré 1 tudi, 75,3% khi 5 tudi va 89,1% trong thap ky dau tién cua cudc doi [5]. O nhiing
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bénh nhéan bi PC-K6a, PC-K16 va PC-K17, sy khai phét cua triéu chiing day suing thyuc vat thuong xay ra trudc 5
tudi, trong khi & nhitng bénh nhan PC-K6b va PC-K6c, khai phat thuong sau 5 tudi [5].
4.2.2 Kiéu gen ciia bénh nhan day méng bam sinh

Sau khi dang ki tham gia vao Du &n Pachyonychia Congenita (www.pachyonychia.org)
(http://registry.pachyonychia.org/s3/ IPCRR), cac bénh nhan nghi ngo PC s& duoc xét nghiém di truyén dé xac
nhan chan doan 1am sang mién phi. Theo két qua tai bang 3.14 cho thay c6 7/8 bénh nhan PC 1a do BB gen KRT6A,
1/8 bénh nhan 1a do BB gen KRT17. Trong d6, 5/8 bénh nhan PC 1a do dot bién x6a CAA trén mién xoan ¢ 1A
gay mat Asparagine (N172del), 1/8 d6t bién sai nghia 513C>A 1am Asparagine bién doi thanh Lysine (N171K) va
1/8 @6t bién sai nghia 1397G>C trén mién 2B 1am bién ddi Arginine thanh Proline (R466P), cac dot bién nay trén
gen KRT6A. C6 1/8 bénh nhan PC 1a do dot bién x6a TCC trén mién 1A cua gen KRT17 gay mat Serine (S97del).
Hién nay, theo thng ké ctia IPCRR nam 2021, ¢6 116 bénh nhan PC trong 76 gia dinh 1a do dot bién N172 del,
18 bénh nhan PC trong 13 gia dinh do dot bién N171K, 3 bénh nhan PC trong 2 gia dinh do d6t bién R466P va 2
bénh nhan PC trong 2 gia dinh do dot bién S97del [2].

Giai doan trudc, bang cach kham 1am sang c6 thé dinh huéng loai PC cua bénh nhan. Sau do6, phan tich
phan tir dwoc thyc hién dé xac dinh khiém khuyét gen chinh x4c. Didu nay lién quan dén trinh ty DNA cua hai gen
keratin thich hop la K6a va K16 cho PC-1 va K6b va K17 cho PC-2. Phan tich thuong dugc thuc hién trén DNA
bo gen duoc chiét xuat tir cAc mAu mau. Trong cac gia dinh 16n ¢6 nhiéu thanh vién bj anh huong, cd thé tiét kiém
hon khi thyc hién phan tich tinh lién két di truyén vé mit 1am sang trudc khi giai trinh tw DNA. Str dung céc diu
hiéu di truyén da hinh trong hai cum keratin trén nhidm sic thé 12q (loai I1) va 17q (loai I), thuong c6 thé loai trir
mét locus va do d6 giam mot nira s6 lwong trinh tw DNA. Khi sang loc dot bién thuong tap trung dau tién vao hai
“diém noéng” dot bién, cac ving ranh gigi xoin ¢ dugc bao tén cao & hai dau cia mién hinh que va sau d6 néu
khéng tim thiy dot bién, qué trinh phan tich c6 thé dugc mé rong sang céc vang khéc [74].

Smith va cong sy di ¢ bai bao vé so cd di truyén cia PC vao niam 2005 [74]. Cac nghién ctru dot bién
PC ban déu dugc thuc hién trén mRNA c6 ngudn gdc tir sinh thiét da dé khic phuc van dé pseudogenes (gen gia).
Céc chién lugc phét hién dot bién dua trén khuéch dai PCR DNA bo gen da duogc phat trién cho ca bn gen keratin
lién quan dén PC va cac doan moi da duoc thiét ké dé khuéch dai dic biét K6a, K6b, K16 va K17 c6 chiéu dai day
da. Nam 1994, co s& phan tir cia pachyonychia congenita (PC) dugc 1am séng té vai bdn gen keratin c6 lién quan
dén céc phan nhom chinh caa PC 1a dot bién PC-K6a hoic PC-K16 gay ra PC-1; va dot bién & K6b hoic K17 gay
ra PC-2. Tai thoi diém d6 c6 20 dot bién gen keratin c6 lién quan dén cac ri loan ¢ ngudi da duogc xac dinh. Trong
mot nghién ciru 16n vé dot bién PC ndm 2011, ho bao cao 90 truong hop PC trong d6 21 dot bién chwa dwoc phat
hién trudc ddy va 22 dot bién di dugc bao cao trude do, tir d6 gop phan xac dinh cac codon diém néng dot bién
c6 thé hitu ich trong viéc phat trién cAc liéu phap cho alen trong twong lai [27]. Phan Ién cac BB ho xéc dinh la
DB di hop tir xay ra & mot trong cac ving modun ranh gidi xoan, mot sé6 BB chén hodc x6a khung nho va BB
codon két thic sém (dic biét DB K6a p.N172del phé bién trong gen KRT6A). C6 mét sb codon 'diém nong' dot
bién cho timg gen keratin 1ién quan dén PC ciing nhu cac dot bién duong nhu dic trung cho ting gia dinh. Codon
bi dot bién pho bién nhat 1a K6a p.Asn171, dudi dang dot bién vo nghia (vi du: p.Asn171Lys va p.Asn171Ser)
hodc dudi dang dot bién xda (p.Asn172del) [27]. Khoang mét nira s6 gia dinh c6 dot bién KRT6A duge xac dinh
c6 dot bién ¢ vi tri nay. Dot bién PC phd bién nhat 14 dot bién p.Asn172del [2].
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Nam 2014, nhom nghién ciru cua N.J. Wilson,1 E.A. O’Toole c6 thém bao cao phan tich phan tit cua 84
gia dinh di dang ky IPCRR trong vai nam véi chan doan 1am sang PC [21]. DNA bo gen dugc chiét xuat tir nudc
bot dugc thu thap trong bo thu thap miu DNA Oragene (DNA Genotek, Kanata, ON, Canada) va duoc chiét xuit
theo phuong thirc cta nha san xuat hoic tir bach cau méu ngoai vi bang quy trinh chuan. Céc viing ma héa cua
KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16 va KRT17 duoc khuéch dai bang cach sir dung cac doan mdi danh riéng cho
c4c gen chirc nang twong mg va dé tranh su khuéch dai cua céc gen gia K16/K17. Két qua 1a 46 dot bién keratin
khac nhau da duoc tim thay, 14 trong sé d6 1a dot bién di hop tir chua dugc bao cdo trude day, nang tong s6 dot
bién keratin khac nhau lién quan dén PC Ién 105. Phan I6n DB la cac dot bién sai nghia, phan con lai 1a cac dot
bién x6a nho trong khung hinh, dich chuyén khung hinh, v6 nghia hozc vi tri ndi trong KRT6A , KRT6B , KRT6C
, KRT16 hoic KRT17. Dot bién dugc béo céo phd bién nhit ¢ PC 1a K6a p.Asn172del, dugc tim thiy & 10 gia dinh
trong 84 gia dinh va nhin chung chiém khoang 30% s gia dinh c6 dot bién & K6a va khoang 13% trong s tat ca
cac gia dinh co dot bién PC.

Nhu vay, dot bién PC do BB 5 loai gen KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16 va KRT17, y hoc ngay cang tim
ra nhiéu hon cac DB cu thé trong tirng gen trén va tir 6 ma ra con duong gitp ich cho diéu tri bénh.

4.2.3. Kiéu hinh cua bénh nhan day méng bam sinh.

Kiéu hinh day méng tay, méng chan cia bénh nhan day méng bam sinh: day méng va loan dudng méng
chan 1a ddc diém 1am sang sém nhat va phd bién nhét caa PC. Trong 8 bénh nhan day méng bam sinh thi ¢ 7
bénh nhan c6 day 10 mong tay va mong chan, ¢6 1 bénh nhan day 7 méng tay va méng chan (Hinh 3.4). Biéu nay
mét lan nira khiang dinh dy 1a triéu chiing quan trong cua bénh va 1a mot trong ba triéu chiing gidp chan doan 1am
sang bénh [4]. Day méng trong bénh day méng bam sinh c6 hai dang 12 mong tay dai ra hét c& va cong vudt nhon
1én nhu méng chim do gia tang chit sing hodc méng ¢6 nén moéng nging phét trién som, gia ting chat siing & dau
mong. Pic diém chung caa PC 1a ching loan dudng mong, tuy nhién biéu hién 1am sang cia méng tay c6 thé thay
dbi, ngay ca trong cac gia dinh, va khong phai luc nao ciing day 1én hinh chit V ¢ dién [77]. Do sy tich tu cua
keratin dudi 16p mong, mong phat trién bat thuong & do tudi rat som. Cudi cing di tat nay c6 thé dan dén mat
mong. Triéu ching day mong tay trong nhém PC-K6a, PC-K6b c6 thé gap lan luot 1a 98%, 97% bénh nhan, triéu
chung day méng chan c6 thé gap trong PC-K6a, K6b 1an luot 12 97%, 43% bénh nhan [2]. Theo tac gia Sonal Shah
biéu hién day moéng dwoc ghi nhan & 98,2% bénh nhan vao thoi diém béo cao; ngoai 1& duy nhat 1a khdng c6 loan
dudng méng chan & 2 trong sé 8 bénh nhan PC-K6c¢ (25,0%) [5]. Bénh nhan PC-K6a c6 nhiéu kha niang bi anh
huong ca 10 mong chan luc khaoi phat hon 1a bénh nhan PC-K16 hoac PC-K6b ( p <0.001) [41]. Nhin chung, ty I€
bénh nhan cé moéng tay, mong chéan day Ién la kha cao, trong d6 ty 1€ mong chan (96,2%) day cao hon moéng
tay(75,6%). Trong s6 cac dot bién PC, bénh nhan typ K6a cd day ca mong tay va méng chan trung binh 1a cao
nhat, va thuong c6 moéng tay day 1én ngay trong nam dau doi. Dot bién & K6c ¢6 s6 lugng mong tay va mong chan
day 1én trung binh thdp nhét [19]. Bén canh triéu ching day méng tay, méng chan, su thay d6i mau mong ciing
duoc nhic dén trong cac béo céo. Tinh tdng thé vé sy bién d6i mau sic & méng thi nhiéu nhat 1a mau vang, sau dé
dén mau nau va cac mau con lai [19].

Kiéu hinh thuong gap khac cua bénh nhan day méng bam sinh: bén canh triéu ching day méng, bénh day
maéng bam sinh con ¢d nhiéu biéu hién 1am sang thuong gap khac nhu day simg gan ban chan, dau 1ong ban chan,
bach san miéng, tang stirng nang léng (Bang 3.16).
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Day sirng ban chan 1a mot dau hiéu quan trong caa bénh day moéng bam sinh. Day strng & 10ng ban chan
thudng rd hon 1ong ban tay. Day stmg khu tra, khong ban do, cing, chii yéu ¢ cac diém ap luc cua ban chan hoic
& cac khu vuc st dung lau dai trén ban tay. Theo s liéu cua tac gia Smith day sing ban chan theo nhém PC-K6a,
PC-K6b, PC-K6c, PC-K16 va PC-K17 lan lugt 13 84%, 94%, 86%, 97% va 66%, ty I€ day sirng gan ban chan noi
chung 1a 86% [4]. Kiéu hinh chong chéo cua cac day sirng ban chan, khdng phu thudc vao kiéu gen, cé thé khién
viéc chan doan nguyén nhan trén 1am sang tré thanh mot viéc kho khan [30].

Dau 10ng ban chan s& xuat hién sau khi c6 triéu ching day siing ban chan. Trong thap ky dau tién caa cudc
doi, 70/73 bénh nhan bi day siring ban chan (95,9%), 1am ton thuong chirc ning cua ho; dau xuat hién ¢ tré em bi
PC-K6b mudn hon so véi cac loai PC khac (p <0,05) [5].

Bach san miéng xay ra & 70,3% bénh nhan PC va c6 lién quan chat ché voi PC-K6a hon bét ky loai PC
nao khéac (p <0,001). Trong sb nhitng ngudi bi anh hudng, do tudi trung binh khi khoi phat 1a 3 tuan dau sau sinh,
va 26/71 (36,6%) trai qua lan xuat hién dau tién trong nam dau tién cia cudc doi. Bach san miéng thudng bi nham
Vv6i tua miéng nhung khong dép ung véi diéu tri khang ndm. Bach san miéng thuong dugc ghi nhan nhiéu nhat
trén ludi (68/71 (95,8%) [5].

Ring bam sinh hau nhu x4c dinh dugc chan doan PC-K17 (86,0% véi p <0,001) nhung duoc ghi nhan &
2 trong s6 46 tré (4,3%) tré bi PC-K6a. Riang dugc mo ta 13 mém hoic v& vun va nhanh chéng bi rung hoidc duoc
mo ta 1a binh thuong vé bé ngoai va ton tai cho dén khi rang rung [5]. Nhém tac gia Duverger O va cong su di
chang minh thém rang céc keratins duoc tao ra boi cac nguyén bao tao men va duoc tich hop vao men ring truong
thanh ctia con nguoi [78].

4.2.4 Mbi lién quan kiéu gen va kiéu hinh:

Két qua bang 3.17 cho thay cac bénh nhan cé biéu hién bach san miéng, day stng ban chan gay dau nhiéu,
tang sing nang 16ng va sé lwong mong day nhiéu thuong goi ¥ dén dot bién KRTB6A. Nhitng bénh nhan cé sé
lwong moéng day it hon c6 thé lién quan dén dot bién trén mién 2B. Nhitng bénh nhan c6 day moéng va ring so sinh
thudng goi ¥ dot bién KRT17. Sy hién dién cua chimng loan dudng mong khi sinh, dic biét lién quan dén tat ca cac
mong, du doan PC-K6a hoic PC-K17 (p <0,001); su phat trién dong thoi cua chimg ting bach cau & miéng va
thudng bi khan tiéng trong nam du doi goi ¥ chan doan PC-Ké6a (p <0,001); va sy Xuat hién cia rang bam sinh
chira PC-K17 (p <0,001). Nguoc lai, sy phét trién trong thoi tho 4u cta day simg 10ng ban tay, dic biét 1a khi cac
dic diém khac khoi phat sau do, c6 thé bao hiéu PC-K16. Sy hién dién ciia mot mong tay hoic méng chan bj loan
dudng cb l1ap la kha hiém ¢ PC (77/109 bénh nhén c6 lién quan dén day méng tay néi chung va 6/109 (5,5%) chi
c6 1 moéng tay day; 106/109 bénh nh&n cé day méng chén va chi c6 1/109 (0,9%) bénh nhan c¢6 1 mong chan day
[81]. Tang sting nang 16ng xay ra thuong xuyén nhat & PC-K6a (80,4%) va PC-K6b (42,9%) va it pho bién nhat ¢
PC-K16 (12,9%; p <0,001 so vai PC-K6a) [5].

4.2.5 Pha hé cua bénh nhan

So d6 pha hé cua cac gia dinh trong nghién ciru duoc thé hién rd rang qua 3 thé hé, trong d6 ndi bat 1a gia
dinh c6 bénh nhan sé 4 va sé 7. Hai bénh nhan nay duoc sinh ra trong gia dinh c¢6 b bi bénh PC thé nhe, ching
t6i ciing da 14y mau bénh pham 1a nudc bot cua bd bénh nhan va giri IPCRR dé hd trg chan doan. Két qua bd bénh
nhan ciing c6 DB typ PC-K6a (N172del) tring véi két qua ciia 2 ngudi con. Ty Ié con céi bi anh hugng tir b me
trong bénh 1y PC 1a khoang 70% [4]. Dwa vao so dd pha hé cta cac bénh nhan con lai goi y 1a tu BB (DB méi).
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Ty 1€ nay trong NC cua chung toi 1a 6/8 (75,0%) bénh nhan. Theo cac nghién ctru khac nhu tac gia Smith thi ty 1€
tu DB 1a khoang 30%, theo Sonal Shah ti 1¢ nay I1a 40%, con trong nghién cau cua Wilson, ti 1€ nay dao dong tir
58,3% dén 60% [21], [27].
4.3. Két qua diéu tri can thiép cham séc hd tro cho bénh nhan day méng bam sinh trong 6 thang.
4.3.1. Phan bd céc triéu chimng xuat hién trong 6 thang theo doi

Trong thoi gian 6 théang theo ddi, cham séc hd trg cho bénh nhan day méng bam sinh, cac van dé bénh ly
thudng gap cua bénh nhan 1a: nhidm trang, bach san miéng, dau ban chan va mot s6 van dé khac. Trong qua trinh
khai théc bénh sir va theo ddi cho tré, ching t6i ghi nhan duoc thoi tiét mia heé s& 1am tré phét sinh nhiéu van dé
hon trong cham soc, dac biét 1a van dé vé da nhu ndi mun, mun nay d& hda mua hoic céc tén thuong dang nhu
phong nuéc nho li ti khip co thé. Két qua bang 3.20 ciing chi ra rang, sb tré bi nhiém tring, bach san miéng, dau
ban chan hoic phét sinh van d& khac vao mua dong (thang 10,11,12) it hon cac thang mua thu, mua heé. Téc gia
Smith d4 dua ra nhan dinh rang méi truong c6 nhiét d6 cao va ¢ am cao s& lam tram trong bénh [4].
4.3.2. Thang diém dau cua bénh nhan trudc va sau diéu tri, can thiép

Két qua bang 3.19 cho thay diém dau trung binh ciia nhém bénh nhan day mong 1a 6+ 1,67, sau diéu tri 1a
4% 1,51 (dua theo thang diém dau danh cho tré em ciia Wong-Baker Faces Pain Rating Scale), véi p < 0,05. Hién
nay, day mong bam sinh van chua c6 thube diéu tri dic hiéu nén viéc cham soc hd tro dé giam dau ban chan day
stng rat duoc quan tam. Véi céc typ khéac nhau, viéc ghi nhan thang diém dau ciing c6 su khac biét, trong typ PC-
K6a diém dau thuong tir mac 6-10, véi PC-K6b la 3-7, v6i PC-K16 la 4-9, véi PC-K17 la 1-9. Nhu vay, dau ban
chan do day stng trong typ PC-K6a cé anh huéng nang nhat dén bénh nhan PC.
4.3.6. Chét lugng cudc sbng cua bénh nhan trude va sau chim soc, can thiép

Tir bang s6 3.21 dén 3.31 13 cac bang mé ta vé chét luong cudc sdng cua bénh nhan trude va sau 6 thang
cham soc hd tro. Bang chat luong cudc séng bao gom cac cau hoi lién quan dén 1 tuan vira qua vé cac van dé nhu
s6 lan dau chan, lidu lugng str dung thudc giam dau, su xau hd vi bénh PC, méng tay gy tré ngai cho viéc hang
ngay, van dé PC can tré viéc bénh nhan di mua sam, con dau lam phién dén giac ngi, con dau danh hudng dén hoat
dong xa hoi, giai tri, con dau khién gap kho khan choi thé thao, bénh PC gay ric rdi cho hoc tap, van dé da tao ra
tré ngai giira bénh nhan va ngudi xung quanh, va nhiing van dé xay ra khi cham soc bénh PC. Ching t6i di 1an
luot hoi va theo ddi cac van dé nay dé danh gia chét lugng cudc sdng thuc sy cia bénh nhan. Két qua 1a mot sb
van dé da thuc su cai thién c6 y nghia nhu mong tay bét gay tré ngai cho ¢éng viéc hang ngay, con dau d& anh
hudng dén hoat dong xa hoi, giai tri, con dau khién bénh nhan gip kho khan choi thé thao va tén thuong da giy
ra trg ngai giira bénh nhan va nguoi xung quanh (p<0,05). Céc véan dé con lai tuy c6 thay doi theo huéng tt hon
nhung chua c6 y nghia (p>0,05). Diéu tich cuc nay duoc giai thich 1a do chung t6i khong chi hd trg cham soc truc
tiép cho bénh nhan 16n >6 tudi ma ching tdi con gianh thoi gian cho bé me bénh nhan va dic biét 1a tu van cho
bd me vé nhitng méi quan hé gan cta bénh nhan nhu thay ¢ giéo, cac ban trong 16p caa bénh nhan va hang xém
gan dé tranh su xa lanh caa ho voi bénh nhan. Cac bénh nhan nho it tham gia hoat dong thé thao, véi bénh nhan
I6n ching t6i khuyén c6 thé chuyén sang cac mon thé thao it 1ién quan dén tac dong ban chan nhu boi hoic yoga.
Bénh nhan chim séc mong tét s& gitip bénh nhén cai thién dugc cac sinh hoat hang ngay.

Céc nghién ctru déu chi ra PC 1a bénh khong gay giam tudi tho nhung anh huong nghiém trong dén chat
luong cudc séng cia bénh nhan. Pau 1ong ban chan trong PC ¢6 anh huong tiéu cuc dang ké dén chat lwong cudc



22

s6ng. Nguyén nhan cua con dau van chua dugc hiéu day du nhung duoc cho 1a ¢6 lién quan dén sy hinh thanh vét
phong rop sau bén dudi I6p mé seo day, phat trién trén cac diém chiu &p luc caa bé mat ban chan. Phong rop long
ban chan, cling véi dau kém theo, 13 mot dic diém chung cua PC [80]. C4c vj tri ban dau phd bién nhét cua day
stng 13 & cac diém co &p luc trén g6t chan 66/98 (67,3%) va chd phdng lén 63/98 (64,3%) cua ban chan. Trong
thap ky dau tién caa cude doi, 70/73 bénh nhan bi day simg (95,9%) c6 dau, lam ton thuong chirc nang cta ho [5].
Hon 50% tré em phat hién ra rang bénh day stmg da ban chan anh huong dén viéc di lai va thoi gian vui choi; tuy
nhién, it hon mot nira s6 bénh nhén ciing bi can tré véi viéc bo, 1am bai tap ¢ trudng va lam viéc nha. Anh huong
dén chuc nang thuong bat dau sau 5 tudi, dat dinh diém & tudi vi thanh nién, va xay ra thuong xuyén nhat vai PC-
K6a. PC anh hudng dén doi sng xa hoi ciia hau nhu tat ca cac bénh nhan ¢ d6 tudi di hoc tré 1én. Hau hét cac
truong hop déu gap phai nhitng han ché lién quan dén viéc mic quan 4o va choi thé thao, bj tréu choc va xau hd
vi méng tay ciia minh, dic biét 1a ¢ tudi vi thanh nién. Trong sé 84 bénh nhan PC c6 lién quan dén mong tay,
66/84(78,6%) che giau mong tay cua ho, dic biét bang cach gitr cac ngon tay cudn tron 50/84 (59,5%) hoic khoanh
tay 46 (4,8%). Cac hanh dong khac bao gom gitr tay trong tii 3/84 36,9%), sir dung son mong tay 25/84 (29,8%),
su dung mong tay gia 9/84 (10,7%) va deo gang tay 7/84 (8,3%) [5].

Nhu vay, bénh nhan vi thanh nién bi anh huong nhiéu nhat boi cac tac dong tam ly xa hoi cia PC, dac biét
1a nhitng ngudi bi day sirng ban chan. Céac van d& vé chit luong cudc séng bao gdbm han ché choi thé thao, ngai
MAcC quan &o, bi tréu choc va xau hd vi méng tay. Viéc chan doan cho phép chii dong quan ly cac van dé tam ly xa
hoi, bao gom ca cach mot dua tré c6 thé thoai mai thong bao vai ban bé vé bénh ly caa minh hoic cach mot thanh
thiéu nién co thé cai thién sy xuat hién cia mong tay va da day simg, do d6 tang kha nang ddi phé véi bénh tat.

KET LUAN
1. Ty lé day méng & tré em tai bénh vién Da lidu Trung Uong va bénh vién Quéc té Green 1/8/2019- 31/8/2021

Ty Ié tré day mong so véi sb tré dén kham tai 2 bénh vién Da lidu Trung Uong va Quéc té Green 12 0,19%,
s0 Vi s tré c6 bénh ly vé méng 1a 30,0.

C6 8 bénh nhan day mong bam sinh duoc chan doan xac dinh nhd phan tich BB gen Keratin.
2. Kiéu gen va kiéu hinh cua cac bénh nhan day méng bam sinh

Trong 8 bénh nhan PC, ¢6 3 bénh nhan nir, 5 bénh nhan nam. Cac bénh nhan déu 1a dan toc Kinh. C6 2
bénh nhan c6 yéu tb tién sir gia dinh.

C6 7/8 bénh nhan day mong bam sinh 1a do d6t bién gen KRT6A, 1/8 bénh nhan do dot bién KRT17; bao
gom 4 loai dot bién N172del, N171K, R466P, S97del. Mién dot bién chu yéu la 1A. Nhiing dot bién nay dan dén
mat Asparagine hoac bién doi Asparagine — Lysine hodc Arginine — Proline hoic mat Serine.

Céc bénh nhan day méng bam sinh déu c6 biéu hién day mong tir rat som, dudi 2 thang tudi; da phan cac
bénh nhan c6 day 10 mong tay va 10 méng chéan (7/8 bénh nhén); bén canh do triéu chitng day sung va dau long
ban chan c6 & ca 8 bénh nhan.

C6 mdi lién quan giita kiéu hinh va kiéu gen trong PC nhu bénh nhan cé biéu hién day nhiéu méng, bach
san miéng, tang sirng nang 16ng, day simg ban chin giy dau nhidu cd thé goi y dén dot bién KRT6A, bénh nhan
c6 day méng va ring so sinh goi y dot bién KRT17. Ngoai ra, s6 luong mong day it ¢6 thé lién quan dén dot bién
trén mién 2B
3. Két qua diéu trj can thiép cham séc hd trg cho bénh nhan day méng bam sinh ndi trén sau 6 thang.



23

Céc bénh nhan déu da cai thién cac tridu ching 1am sang nhu diy moéng, bach san miéng hay nhiém triing
mong.

Chi s6 thang diém dau ctia bénh nhan 1a giam sau diéu tri, can thiép, hd tro véi p<0,05

Chat luong cudc sdng caa bénh nhén ciing dugc thay doi theo chiéu hudng tich cuc dic biét 1a méong tay
bot gy tro ngai cho cong viée hang ngay, con dau d& anh hudng dén hoat dong xa hoi, giai tri, hoat dong choi thé
thao va ton thuong da it gdy ra trd ngai giita bénh nhan va ngudi xung quanh (p<0,05).

KIEN NGHI

1. Cac bénh nhan cé biéu hién day méng xuat hién som nén duoc phén tich gen dé chan doan chinh xac bénh.
2. Can quan tdm hon va tu van di truyén dén cac bénh nhan méc cac bénh ly di truyén hiém gap dé nang cao chat
lwong cudc séng cua ho.
3. Can phat trién hé thdng phan tich gen keratin tir genomic DNA tai truong Pai hoc Y Duoc Hai Phong dé khong
I& thudc vao nudc ngoai va rut ngan duoc thoi gian chan doan.
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