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ĐẶT VẤN ĐỀ 

Dày móng bẩm sinh (Pachyonychia Congenita - PC) là bệnh di truyền rất hiếm gặp. Số lượng bệnh nhân 

trên toàn thế giới mắc hội chứng này được ước tính vào khoảng từ 1.000 đến 10.000 bệnh nhân [1]. Cơ quan đăng 

kí nghiên cứu bệnh dày móng bẩm sinh quốc tế (International Pachyonychia Congenita Research Registry - 

IPCRR) đã báo cáo 1038 bệnh nhân với 118 đột biến, trong 547 gia đình mắc bệnh dày móng bẩm sinh được xác 

nhận về mặt di truyền vào tháng 1 năm 2021 [2]. Bệnh PC liên quan đến đột biến 1 trong 5 gen Keratin KRT6A, 

KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17 [3]. Đây là bệnh di truyền gen trội trên nhiễm sắc thể thường, trong đó khoảng 

70% bệnh nhân PC có cha hoặc mẹ bị bệnh, 30% bệnh nhân PC là do đột biến mới xuất hiện ở cá thể [4]. Biểu 

hiện lâm sàng chính của bệnh dày móng bẩm sinh là loạn dưỡng phì đại móng tay, móng chân; sừng hoá, nứt gây 

đau lòng bàn chân và bàn tay; bạch sản lưỡi, tăng tiết mồ hôi lòng bàn tay bàn chân và các nang biểu bì, nang chân 

lông [5]. Các triệu chứng của bệnh dày móng bẩm sinh dễ quan sát nhưng cũng dễ nhầm lẫn với các bệnh về móng 

khác. Các dấu hiệu lâm sàng, xét nghiệm thông thường chỉ có giá trị gợi ý đến dày móng bẩm sinh. Bệnh được 

chẩn đoán xác định nhờ phân tích đột biến gen Keratin [4]. Hiện nay, bệnh chưa có phương pháp điều trị đặc hiệu 

[6], liệu pháp gen vẫn còn đang trong giai đoạn thử nghiệm. Một số nghiên cứu can thiệp nhằm nâng cao chất 

lượng cuộc sống ở bệnh nhân PC đã đem lại thành tựu ban đầu, giúp bệnh nhân quên đi mặc cảm bệnh tật và hoà 

nhập cộng đồng tốt hơn [7], [8], [9]. Vì vậy, việc chẩn đoán sớm, điều trị bệnh sớm không những tránh được hậu 

quả của điều trị nhầm mà còn giúp chất lượng cuộc sống của bệnh nhân tốt hơn [3].  

Trên thế giới, năm 1904, lần đầu tiên Muller mô tả các triệu chứng lâm sàng PC. Năm 2016, cơ quan 

IPCRR đã đưa ra được một bức tranh toàn cảnh, rõ ràng hơn về bệnh PC và cho thấy các đặc điểm lâm sàng chồng 

chéo nhau có thể liên quan đến kiểu gen với các đột biến cụ thể ở các bệnh nhân PC [10].  

Tại Việt Nam, chưa có nghiên cứu nào về bệnh dày móng bẩm sinh. Tuy nhiên báo cáo đầu tiên về bệnh 

nhân bị dày móng bẩm sinh tại Hải Phòng được chẩn đoán xác định bằng phân tích gen Keratin đã giúp tăng nhận 

thức của cán bộ y tế và người dân về một bệnh hiếm gặp và dễ nhầm lẫn. Từ đó, mở rộng nghiên cứu sàng lọc, 

chẩn đoán xác định cũng như quản lý chăm sóc cho những bệnh nhân PC ở Việt Nam.  

Do đó, làm cách nào để sàng lọc được bệnh nhân PC từ những bệnh nhân có biểu hiện dày móng nói 

chung? Đặc điểm lâm sàng, xét nghiệm thường quy và di truyền học của bệnh dày móng bẩm sinh ở bệnh nhân 

Việt Nam như thế nào? Các biện pháp điều trị nhằm nâng cao chất lượng cuộc sống cho các bệnh nhân đó ra sao? 

Đó là những câu hỏi cấp thiết của thực tiễn. Chúng tôi tiến hành đề tài “Nghiên cứu kiểu gen, kiểu hình và kết quả 

chăm sóc hỗ trợ bệnh dày móng bẩm sinh ở trẻ em” với 3 mục tiêu sau: 

1. Xác định tỷ lệ bệnh dày móng ở trẻ em tại Bệnh viện Da liễu Trung Ương và Bệnh viện Quốc tế Green 

từ 1/8/2019- 31/8/2021. 

2. Mô tả kiểu hình và kiểu gen của các bệnh nhân dày móng bẩm sinh. 

3. Nhận xét kết quả điều trị, can thiệp chăm sóc hỗ trợ cho bệnh nhân dày móng bẩm sinh nói trên sau 6 

tháng.  

Chúng tôi hi vọng với kết quả nghiên cứu này sẽ góp phần vào việc chẩn đoán sớm, chăm sóc đúng cho bệnh nhân 

dày móng bẩm sinh tại Việt Nam. 
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Chương 1: TỔNG QUAN 

1.1. Bệnh dày móng bẩm sinh  

1.1.1. Định nghĩa 

Dày móng bẩm sinh là bệnh DT gen trội trên NST thường hiếm gặp. Bệnh gây nên là do ĐB 1 trong 5 gen 

Keratin KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17 trên NST 12q và 17q, làm rối loạn tổng hợp Keratin, là một 

protein có ở móng, da [4]. Khi thiếu hụt Keratin gây nên các triệu chứng tổn thương trên lâm sàng ở hệ thống da 

và móng như dày móng, loạn dưỡng móng, dày sừng lòng bàn tay bàn chân và một số biểu hiện khác như phồng 

rộp gây đau đớn, bạch sản miệng, u nang lông, tăng tiết mồ hôi ở lòng bàn tay bàn chân và dày sừng nang lông 

trên thân và tứ chi.  

1.1.2. Dịch tễ học bệnh dày móng bẩm sinh 

 - Tần suất: ước tính số lượng bệnh nhân PC trên toàn thế giới mắc bệnh này vào khoảng từ 1.000 đến 10.000 ca 

[1]. Cơ quan IPCRR đã báo cáo có 118 đột biến trên 1038 bệnh nhân trong 547 gia đình mắc bệnh dày móng bẩm 

sinh được xác nhận về mặt di truyền vào tháng 1 năm 2021 [2].  

- Giới: trong bệnh PC không có sự khác biệt về giới mắc bệnh [4]. 

- Tuổi: bệnh thường xuất hiện ngay sau sinh với các biểu hiện dày móng tay chân đặc trưng [4]. 

1.1.3. Đặc điểm kiểu gen đột biến gây bệnh dày móng bẩm sinh  

 Tính đến tháng 1 năm 2021, IPCRR đã thống kê trên thế giới có 1038 bệnh nhân được chẩn đoán xác định 

PC với 118 đột biến khác nhau, trong đó có 412 bệnh nhân PC-K6a, 93 bệnh nhân PC-K6b, 34 bệnh nhân PC-

K6c, 338 bệnh nhân PC-K16, 161 bệnh nhân PC-K17. 

Các đột biến cụ thể đã được dự án PC quốc tế báo cáo cụ thể [2]. Trong đó, hầu hết các bệnh nhân PC đều 

có đột biến ở cuộn keratin 1A hoặc cuộn 2B, đặc biệt là trong vùng ranh giới được bảo tồn. Các đột biến bao gồm 

cả thay thế và xóa, ngoài ra còn có ĐB chèn, dịch chuyển khung  [21], [26], [27]. Trong số những người mang đột 

biến trong KRT6B và KRT6C, các đột biến thường được tìm thấy trong miền cuộn dây 2B. Mặt khác, các đột biến 

trong KRT6A, KRT16 và KRT17 thường được tìm thấy trong miền cuộn dây 1A. Một số bệnh nhân có đột biến ở 

vùng đầu của KRT6A (n = 9) và KRT16 (n = 2), trong khi đột biến ở vùng đuôi (n = 18) chỉ thấy ở bệnh nhân 

KRT6A. Hiện tại, chưa phát hiện được đột biến nào trong các cuộn dây 1B hoặc 2A. 

Có 56 kiểu ĐB duy nhất đã được nhìn thấy ở những bệnh nhân có đột biến KRT6A, 6 ở KRT6B, 4 ở 

KRT6C, 16 ở KRT16 và 20 ở KRT17. Trong đó, ĐB kiểu N172del (n =109) của KRT6A phổ biến nhất, cũng kiểu 

ĐB này trong KRT6B là phổ biến thứ hai (n =26) và đột biến phổ biến thứ ba là đột trong KRT6C được thấy (n 

=5). ĐB kiểu E472K cũng là một đột biến phổ biến được thấy ở KRT6A (n =19), KRT6B (n =52) và KRT6C 

(n=15) bệnh nhân. ĐB kiểu N125S ( n = 17) là đột biến thường thấy nhất ở bệnh nhân KRT16, tiếp theo là R127C 

( n = 13) [26].  

1.1.4. Đặc điểm kiểu hình bệnh dày móng bẩm sinh 

Hầu hết các bệnh nhân dày móng bẩm sinh đều biểu hiện các triệu chứng rõ ràng trước 10 tuổi . 

1.1.4.1. Loạn dưỡng dày móng 

Đây là đặc điểm lâm sàng chủ yếu của bệnh dày móng bẩm sinh, thường thấy rõ từ vài tháng đến vài năm 

sau đẻ. Có hai dạng dày móng [4]: 

- Móng tay dài ra hết cỡ và cong vuốt nhọn lên như móng chim do gia tăng chất sừng. 
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- Móng có nền móng ngừng phát triển sớm, gia tăng chất sừng ở đầu móng. 

Móng có thể bị đổi màu. Bề mặt của móng tay có thể thô ráp hoặc mịn màng, đầu ngón tay xa có vẻ hơi phồng lên 

[16].  

1.1.4.2. Sừng hoá lòng bàn tay, bàn chân. 

Hiện tượng sừng hóa này thường bắt đầu trong vòng vài năm đầu đời, khi trẻ bắt đầu tăng cân và tập đi. 

Dày sừng ở lòng bàn chân thường rõ hơn lòng bàn tay. Dày sừng khu trú, không ban đỏ, cứng, chủ yếu ở các điểm 

áp lực của bàn chân hoặc ở các khu vực sử dụng lâu dài trên bàn tay (ví dụ nơi chống nạng hoặc ở các nếp gấp 

ngón tay). Hiếm khi các vết sừng hoá, xơ chai xuất hiện ngoài lòng bàn tay, lòng bàn chân và các vùng da tiếp 

giáp nó [4].  

1.1.4.3. Bạch sản miệng  

 Bạch sản miệng là mảng trắng dày trên lưỡi và niêm mạc miệng, thường bị nhầm lẫn với nấm Candida 

Albicans, và có thể gây khó khăn khi bú [4], [14].   

1.1.4.4. Dày sừng dạng nang 

 Thường xuất hiện ở khuỷ tay, thắt lưng, đầu gối hoặc chân [2]. Triệu chứng này phổ biến ở trẻ em và ít 

gặp hơn ở người trưởng thành [4].  

1.1.4.5. U nang   

Các vị trí có u nang thường là dưới da, chân lông, chân tóc. Những nang này thường xuất hiện sớm và 

tăng lên về số lượng ở tuổi dậy thì. U nang bao gồm u nang biểu bì, và u nang lông mao như u tế bào mỡ và u 

nang lông. Các u nang biểu bì có kích thước và mức độ nghiêm trọng rất khác nhau. Những u nang này thường 

phải phẫu thuật hoặc loại bỏ khi chúng bị vỡ [4]. 

1.1.4.6. Mọc răng thời kỳ sơ sinh 

 Hiện tượng này thường liên quan tới đột biến gen keratin 17 [16]. Răng sơ sinh thường nằm ở vị trí phía 

trước, mềm, bở và dễ bị sâu, thường bị mất trong vài tháng đầu tiên của cuộc đời. Sự phát triển răng sữa và răng 

khôn ở trẻ bị bệnh là bình thường [4].  

1.1.4.7. Các kiểu hình khác 

Bên cạnh các biểu hiện lâm sàng thường gặp, bệnh nhân còn có một số biểu hiện khác như đổ mồ hôi quá 

nhiều ở lòng bàn tay và lòng bàn chân (khoảng 50% trường hợp bệnh), hình thành nang ở nách và bẹn,nhiều ráy 

tai, đau tai không rõ nguyên nhân, khàn giọng chủ yếu gặp ở trẻ nhỏ, hiếm khi gây ra khó thở thanh quản, viêm 

khoé miệng, sưng tấy quanh móng tay (đa số gây ra do bội nhiễm)  [4]: . 

1.1.5. Mối tương quan kiểu gen, kiểu hình bệnh dày móng bẩm sinh 

1.1.5.1. Tương quan giữa kiểu hình và kiểu gen 

Bảng 1.2: Tương quan kiểu hình và kiểu gen 

Kiểu hình Kiểu gen 

Bạch sản miệng, bệnh liên quan đến thanh quản, rối loạn phát triển, biếng ăn có thể gặp ở 

trẻ sơ sinh và trẻ nhỏ 

KRT6A 

Chứng dày sừng ngoài khu vực lòng bàn tay chân KRT6C, KRT16 

U tuyến bã nhờn, mọc răng thời kỳ sơ sinh KRT17 
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1.1.5.2. Tương quan kiểu gen và kiểu hình 

Dựa trên dữ liệu hơn 774 cá thể PC trong IPCRR, có mối tương quan rõ ràng về kiểu gen-kiểu hình [4].  

Trong các trường hợp sau, kiểu hình có thể khác nhau giữa các cá thể có cùng một biến thể gây bệnh : 

- Biến thể gây bệnh KRT17 đã được quan sát thấy trong PC cổ điển và ở một số cá thể đa u nang tế bào mỡ với ít 

hoặc không có thay đổi về móng.  

- Trong một số báo cáo về PC khởi phát muộn, các biến thể gây bệnh đã được xác định bên ngoài ranh giới xoắn 

và một số người đặt câu hỏi liệu vị trí của biến thể gây bệnh có ảnh hưởng đến tuổi khởi phát hay không. Tuy 

nhiên, độ tuổi trong những trường hợp này là độ tuổi khởi phát dự kiến đối với loại PC cụ thể và không nên được 

gọi là "khởi phát muộn". 

1.1.6. Chẩn đoán bệnh dày móng bẩm sinh 

1.1.6.1. Chẩn đoán lâm sàng:  

Chẩn đoán lâm sàng của bệnh DMBS bao gồm 3 dấu hiệu chính [4]:  

- Dày móng  

- Sừng hoá lòng bàn tay, bàn chân 

- Đau ở lòng bàn tay, bàn chân.  

1.1.6.2. Chẩn đoán xác định:  

Chẩn đoán bệnh DMBS được đưa ra với ba dấu hiệu lâm sàng kinh điển là dày móng, sừng hoá lòng bàn tay, bàn 

chân và đau lòng bàn tay bàn chân và/hoặc xác định được đột biến ở một trong 5 gen keratin KRT6A, KRT6B, 

KRT6C, KRT16 và KRT17 [4], [26]. 

1.1.7. Điều trị, chăm sóc hỗ trợ bệnh dày móng bẩm sinh 

Hiện nay chưa có thuốc điều trị đặc hiệu cho bệnh dày móng bẩm sinh, nên các bệnh nhân chủ yếu được 

điều trị triệu chứng [4], [6], [38]. Mục tiêu điều trị cho bệnh nhân mắc bệnh dày móng bẩm sinh là giải quyết bốn 

biểu hiện chính của bệnh: (1) tích tụ dư thừa keratin ở móng tay, da, lòng bàn tay, bàn chân hoặc màng nhầy; (2) 

mụn nước; (3) cơn đau liên quan đến mụn nước; (4) các nang sừng ở lớp hạ bì. Các lựa chọn điều trị được chia 

thành bốn loại chính: không xâm lấn (cơ học), xâm lấn (phẫu thuật), hóa học và dược lý. Tuy nhiên, sự phối hợp 

giữa các biện pháp này là vô cùng quan trọng. 

Phương pháp không xâm lấn 

- Chăm sóc chân: Nằm nghỉ ngơi trên giường, hạn chế đi bộ hoặc đứng, giữ sạch sẽ các vùng dày sừng, cắt tỉa quá 

mạnh có thể làm đau tăng rất nhiều, các mụn nước nên được chọc thủng bằng kim vô trùng sau đó bôi tại chỗ các 

chất làm mềm và kem dưỡng có chứa keratolyics. Giảm đau chân bằng cách: Giảm ma sát, chấn thương, duy trì 

cân nặng lý tưởng, sử dụng tất nhẹ, giày thông gió, có lót trong, giày thoải mái với chân, nạng hoặc ngồi xe lăn 

- Chăm sóc tay: sử dụng găng tay thoáng, mềm, sử dụng chiếc bấm móng tay kiểu bào mòn, không gây áp lực lên 

móng.   

- Vệ sinh lưỡi: vệ sinh răng miệng, dùng bàn chải mềm  

- Chăm sóc da: bằng kem hoặc axit alpha-hydroxy hoặc chất làm mềm keratolytic.  

Phương pháp dùng thuốc 

- Các chất làm mềm như Vaseline hoặc các sản phẩm có chứa lanolin thường được sử dụng và được báo cáo là có 

hiệu quả.  
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- Kem dưỡng có thành phần keratolyics (ure, axit lactic, axit salicylic hoặc propylene glycol).  

- Retinoids là thuốc uống làm giảm dày sừng, giúp sự biệt hóa và tăng sinh của tế bào da, đã được quy định dùng 

cho bệnh nhân PC.  

- Chứng tăng tiết mồ hôi được điều trị bằng nhôm clorua và triệu chứng này thường nặng hơn vào mùa hè, đỡ về 

mùa đông [2]. 

- Nếu nhiễm trùng do vi khuẩn hoặc nấm xảy ra, thuốc kháng sinh toàn thân hoặc thuốc chống nấm được chỉ định. 

Nuôi cấy và điều trị bằng các chất chống nấm hoặc chống vi khuẩn thích hợp là một đặc điểm định kỳ của phác 

đồ điều trị cho nhiều bệnh nhân. 

- Một số sử dụng thuốc gây tê tại chỗ cho các vết phồng rộp và vết nứt gây đau đớn. Nhiều bệnh nhân không đồng 

ý sử dụng chất chống viêm (đặc biệt là thuốc chống viêm không steroid) hoặc thuốc giảm đau có chất gây mê để 

kiểm soát cơn đau.  

- Sử dụng thuốc kháng histamine đường uống hay bằng thuốc gây tê hoặc steroid tại chỗ cho biểu hiện ngứa của 

bệnh nhân còn đang được cân nhắc. 

Phẫu thuật  

Các phương pháp phẫu thuật bao gồm đốt điện, nạo sâu và cắt bỏ sau đó ghép da tự thân từ vị trí không bị 

ảnh hưởng, đã được áp dụng thành công cho móng tay hơn là lòng bàn tay hoặc lòng bàn chân. Dày sừng có thể 

tái phát ở da cấy ghép tại vị trí lòng bàn chân. 

1.2. Các nghiên cứu về bệnh dày móng bẩm sinh trên thế giới và Việt Nam 

1.2.1. Trên thế giới 

Smith FJD và cộng sự có bài viết khá đầy đủ về bệnh dày móng bẩm sinh, tác giả miêu tả dày móng bẩm 

sinh có các biểu hiện lâm sàng là phì đại móng tay, lòng bàn chân phồng rộp và đau đớn, bạch sản lưỡi, u nang, 

nang sừng trên thân và chi [4]. Forrest CE và cộng sự cũng ghi nhận các đặc điểm lâm sàng tương tự trên các bệnh 

nhân dày móng bẩm sinh được nghiên cứu [39].  

Theo dữ liệu IPCRR, hiện nay đã phát hiện được 118 ĐB khác nhau gây nên bệnh PC [2]. Hàng năm, các 

tác giả đã báo cáo về những gen ĐB mới tìm được. Ví dụ tác giả Smith và cộng sự báo cáo ĐB di hợp tử mới trong 

gen KRT17, ĐB này là R94- 98del (xóa chuỗi peptid RLASY) năm 2001, Cogulu.O phát hiện đột biến gen N92S 

của keratin 17 năm 2009 [40], [42].  

 Điều trị bệnh dày móng bẩm sinh chủ yếu là điều trị triệu chứng như các biện pháp giảm đau bàn chân, 

chăm sóc móng, và một số biện pháp cơ học khác [4], [6], [43]. Đối với phụ nữ mang thai bị PC, tăng cân hoặc 

thay đổi môi trường nội tiết tố trong thời kỳ mang thai có thể làm trầm trọng thêm triệu chứng dày sừng gây đau 

đớn, do đó đối tượng này cũng cần được quan tâm đặc biệt trong khi điều trị [4]. Hiện nay, một số nhóm tác giả 

đã thử nghiệm một số thuốc giúp nâng cao chất lượng cuộc sống cho bệnh nhân như tiêm độc tố botulinum mang 

lại hiệu quả tốt [38], hoặc bằng kem sirolimus tại chỗ có sự cải thiện nhanh chóng của cơn đau [7]. 

 Dày móng bẩm sinh là bệnh di truyền trội gắn NST thường, tuy nhiên có khoảng 30% là tự đột biến, có 

một trường hợp thể khảm đã được báo cáo (1/774) [4]. Năm 2011, Pho và cộng sự đã báo cáo về trường hợp bệnh 

nhân bị PC và bố mẹ không có biểu hiện bệnh [46]. Khi đứa trẻ đầu tiên trong một gia đình mắc bệnh PC, đó 

thường là do một đột biến tự phát phát triển trong tử cung. Tuy nhiên, cũng có thể chẩn đoán bị bỏ sót ở cha hoặc 
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mẹ có các triệu chứng bệnh đặc biệt nhẹ, hoặc bệnh khảm tế bào mầm tồn tại ở cha hoặc mẹ không có triệu chứng 

[46].  

1.2.2. Tại Việt Nam 

 Trước đây, các báo cáo về bệnh dày móng bẩm sinh tại nước ta dường như chưa có. Bệnh nhân đầu tiên 

được chẩn đoán dày móng bẩm sinh đã bị chẩn đoán và điều trị nhầm trong một thời gian dài. Hiện nay, các trẻ 

đang rất cần được chăm sóc để nâng cao chất lượng cuộc sống, đảm bảo cho việc học tập và làm việc sau này. 

Hơn nữa, vẫn còn nhiều trẻ bị dày móng bẩm sinh chưa được chẩn đoán chính xác bệnh để quản lý, điều trị kịp 

thời. Vì vậy, nhóm nghiên cứu với hi vọng sau bài báo cáo trên thì các bác sĩ sẽ quan tâm hơn đến bệnh lý hiếm 

gặp này để chẩn đoán đúng và các bệnh nhân được cải thiện chất lượng cuộc sống. 

 

Chương 2: ĐỐI TƯỢNG VÀ PHUƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 

2.1. Đối tượng, thời gian và địa điểm nghiên cứu 

2.1.1. Đối tượng nghiên cứu  

- Mục tiêu 1:   

Đối tượng nghiên cứu là bệnh nhi, có biểu hiện dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng đến khám tại Bệnh viện Da 

liễu Trung Ương và Bệnh viện Quốc tế Green. 

Tiêu chuẩn lựa chọn bệnh nhân: 

+ Trẻ em: người dưới 16 tuổi [49]. 

+ Tiêu chuẩn dày móng, loạn dưỡng móng: dày móng là độ dày của cái (bản) móng lớn hơn mức bình thường. 

Bình thường độ dày của cái móng theo chiều dọc là 0,5-0,7 mm ở móng tay và 1-1,2 mm ở móng chân [50], [51]. 

Loạn dưỡng móng là sự thay đổi của móng như hình thái, màu sắc của móng [52].  

- Mục tiêu 2,3:  

Đối tượng nghiên cứu là những trẻ được chẩn đoán xác định dày móng bẩm sinh, sau đó được điều trị, chăm sóc 

hỗ trợ. 

Tiêu chuẩn chẩn đoán xác định bệnh dày móng bẩm sinh: phát hiện 1 trong 5 đột biến gen Keratin KRT6A, KRT6B, 

KRT6C, KRT16, KRT17, bệnh phẩm là máu hoặc nước bọt của bệnh nhân [4], [10]. 

- Tiêu chuẩn loại trừ trong nghiên cứu:  

+ Trẻ đang mắc các bệnh lý cấp tính có nguy có tử vong, hoặc trẻ cần điều trị tại khoa hồi sức cấp cứu. 

+ Những trẻ hoặc người giám hộ trẻ không đồng ý tham gia nghiên cứu. 

2.1.2. Thời gian nghiên cứu: nghiên cứu được tiến hành từ 1/8/2019 đến 31/8/2021. 

2.1.3. Địa điểm nghiên cứ: bệnh viện Da Liễu Trung Ương, Hà Nội và Bệnh viện Quốc tế Green, Hải Phòng. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

2.2.1. Thiết kế nghiên cứu 

 - Mục tiêu 1: Nghiên cứu mô tả cắt ngang 

 - Mục tiêu 2: Nghiên cứu mô tả một loạt ca bệnh hiếm 

 - Mục tiêu 3: Nghiên cứu can thiệp so sánh trước sau, không có nhóm chứng. 

2.2.2. Cỡ mẫu và cách chọn mẫu 
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- Mục tiêu 1: công thức tính cỡ mẫu 

n = Z2
1−α/2

𝑝(1−𝑝)

∆2
 

Trong đó: 

p: tỷ lệ mắc bệnh nghiên cứu tại cộng đồng tương tự 

△: khoảng sai lệch mong muốn giữa tỷ lệ bệnh thu được từ mẫu (p) và tỷ lệ quần thể (P).  

α: mức ý nghĩa thống kê 

Z1−α/2: giá trị Z thu được từ bảng Z tương ứng với giá trị α được chọn. 

Chúng tôi chọn △= 0,05, α= 0,05, p= 0,286 (tỷ lệ này dựa vào nghiên cứu thử trong 6 tháng từ 1/8/2019 đến 

31/1/2020, có 105 trẻ có biểu hiện dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng trong tổng sổ 367 trẻ có bệnh lý móng). 

Chúng tôi tính được cỡ mẫu là 314 bệnh nhân. Chúng tôi lấy được 374 bệnh nhân đủ tiêu chuẩn lựa chọn 

 - Mục tiêu 2, 3: lấy tất cả các bệnh nhân được chẩn đoán xác định dày móng bẩm sinh bằng phân tích gen 

keratin, sau đó điều trị, chăm sóc hỗ trợ. Chúng tôi thu được 8 bệnh nhân để đưa vào nghiên cứu. 

2.2.3. Sơ đồ nghiên cứu 

 

 

Hình 2.1: Sơ đồ nghiên cứu 

2.2.4. Chỉ số, biến số trong nghiên cứu 

Một số tiêu chuẩn đánh giá các chỉ số, biến số: 
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- Tiêu chuẩn chẩn đoán xác định bệnh nhân dày móng bẩm sinh: dựa vào phân tích gen Keratin và phát hiện 1 

trong 5 đột biến gen Keratin KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17, bệnh phẩm là máu hoặc nước bọt của bệnh 

nhân [4]. 

Bảng 2.4: Phân loại mức độ thiếu máu theo WHO [59]. 

Tuổi 
Chẩn đoán thiếu 

máu Hb (g/l) 

Thiếu máu 

mức độ nhẹ 

Thiếu máu 

mức độ vừa 

Thiếu máu 

mức độ nặng 

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 

- Sự thay đổi các triệu chứng: 

+ Không thay đổi: triệu chứng trước và sau điều trị không thay đổi 

+ Đỡ: triệu chứng trước và sau điều trị có cải thiện ít hoặc nhiều 

+ Khỏi: tại thời điểm sau 6 tháng chăm sóc, hỗ trợ, bệnh nhân không có triệu chứng đang đánh giá. 

- Bộ câu hỏi ‘đánh giá chất lượng cuộc sống của bệnh nhân dày móng bẩm sinh’, được Hội dày móng bẩm sinh 

quốc tế công nhận [57]. 

- Thang đo điểm đau của trẻ em: sử dụng thang đo Wong-Baker Faces Pain Rating Scale (WBFPRS) (0-10) [56], 

[61]. 

2.2.5. Các kỹ thuật sử dụng trong nghiên cứu 

- Xét nghiệm máu: tổng phân tích tế bào máu và hóa sinh máu 

- Soi trực tiếp móng  

- Kĩ thuật xét nghiệm phân tích gen Keratin: bệnh nhân sẽ được tiến hành phân tích gen Keratin tại phòng xét 

nghiệm phân tích gen của Hội dày móng bẩm sinh quốc tế đặt tại Phòng thí nghiệm Di truyền Phân tử, Đơn vị Di 

truyền Con người, Bệnh viện Ninewells, Trường đại học Dundee, Scotland, Vương quốc Anh. Kết quả này được 

khẳng định độc lập tại Hoa Kỳ bởi các phòng thí nghiệm của công ty tư nhân GeneDx (Gaithersburg, Maryland) 

[30].  

- Bước 1: Lấy bệnh phẩm là nước bọt của bệnh nhân, bảo quản trong kit (Oragene DX OGD-500 kits) theo đúng 

quy trình của nhà sản xuất.  

- Bước 2: Tách genomic DNA từ nước bọt bảo quản trong kít sử dụng quy trình của QIAamp DNA mini kit. 

- Bước 3: Phân tích từng exon của gen Keratin  

 Giải trình tự gen: giải trình tự DNA bằng máy tự động ABI 3700 (Applied Biosystems, Foster City, CA, Hoa Kỳ). 

- Bước 4: So sánh ngân hàng gen trực tuyến để tìm đột biến 

2.2.6. Xử lý số liệu 

Sử dụng phần mềm SPSS 20.0 để nhập và xử lý số liệu thu thập được. 

2.2.7. Đạo đức trong nghiên cứu 

- Nghiên cứu tuân thủ theo đúng nội dung đề cương đã được Hội đồng đánh giá đề cương của Trường đại học Y 

Dược Hải Phòng phê duyệt. 

- Thông tin từ bệnh nhân chỉ phục vụ cho mục tiêu nghiên cứu khoa học, không phục vụ cho mục tiêu nào khác. 
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Chương 3:  KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 

3.1. Xác định tỷ lệ dày móng ở trẻ em tại bệnh viện Da liễu Trung Ương và bệnh viện Quốc tế Green 

1/8/2019- 31/8/2021. 

3.1.1. Đặc điểm của đối tượng nghiên cứu.  

- Tỷ lệ đối tượng nghiên cứu phân bố đồng đều ở các nhóm tuổi từ 0- ≤ 5 tuổi, 5- ≤ 10 tuổi và 10- ≤ 15 tuổi: 27,5%, 

38,2%, 34,3% 

- Tỷ lệ nhóm bệnh nhân nữ cao hơn nhóm bệnh nhân nam 52,9% và 47,1%. 

Bảng 3.2: Đặc điểm lâm sàng của đối tượng nghiên cứu 

Đặc điểm lâm sàng Số bệnh nhân (n=374) Tỷ lệ % 

Đau móng 41 11,0 

Ngứa móng 79 21,1 

Dày bàn tay 32 8,6 

Dày bàn chân 36 9,6 

Tổn thương da và niêm mạc 191 51,1 

Triệu chứng khác 35 9,4 

Nhận xét: 95,7% bệnh nhân có biểu hiện dày móng, loạn dưỡng móng, 51,1% bệnh nhân có tổn thương da và niêm 

mạc. Các triệu chứng khác chiếm tỷ lệ nhỏ. 

-  Có 11,8% số bệnh nhân có tăng bạch cầu, số bệnh nhân tăng CRP là 3,4% và giảm Hb là 2,9%. 

Bảng 3.3: Đặc điểm soi nấm móng của đối tượng nghiên cứu 

Kết quả soi nấm móng Số bệnh nhân (n=374) Tỷ lệ (%) 

Không thấy nấm 249 66,6 

Nấm Candida 98 26,2 

Nấm Malassezia 6 1,6 

Sợi nấm 12 3,2 

Sợi nấm + Nấm Candida 8 2,1 

Sợi nấm + Nấm Malassezia 1 0,3 

Tổng 374 100,0 

Nhận xét: 66,6% bệnh nhân khi soi móng không thấy nấm, 33,4% bệnh nhân khi soi móng có nấm, trong đó chủ 

yếu là nấm Candida chiếm tỷ lệ 98/374 (26,2%). 

3.1.2. Tỷ lệ dày móng ở trẻ em 

- Số trẻ đến khám tại bệnh viện Da liễu Trung Ương và bệnh viện quốc tế Green từ 1/8/2019 đến 31/8/2021 là 

191.499 bệnh nhân 

- Tổng số trẻ có tổn thương móng tại 2 bệnh viện là 1243 bệnh nhân. 

- Tổng số trẻ có dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng tại 2 bệnh viện là 374 bệnh nhân. 

- Tỷ lệ trẻ dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng/ tổng số trẻ đến khám tại 2 bệnh viện là 374/ 191.499 chiếm 

0,19% 

- Tỷ lệ trẻ dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng/ tổng số trẻ có bệnh lý về móng là 374/ 1243 chiếm 30% 
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Bảng 3.6: Phân bố bệnh lý của đối tượng nghiên cứu (n=374) 

 Số bệnh nhân (n) Tỷ lệ (%) 

Nấm móng + nấm da 122 32,62 

Vảy nến 120 32,08 

Loạn dưỡng móng 77 20,58 

Dày sừng bàn tay, bàn chân 21 5,61 

Vảy cá 13 3,47 

Dày móng bẩm sinh 8 2,13 

Bệnh khác 13 3,74 

Tổng 374 100,0 

Nhận xét: tỷ lệ trẻ dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng do nấm chiếm tỷ lệ cao nhất 32,62%, thấp nhất là do bệnh 

dày móng bẩm sinh 2,13%. 

3.2. Mô tả kiểu gen và kiểu hình của các bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

3.2.1. Đặc điểm chung của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Bảng 3.9: Đặc điểm chung của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Đặc điểm 

chung 

 

Tuổi khởi 

phát (năm) 

Tuổi chẩn 

đoán (năm) 

Tuổi (tính đến 

năm 2022) 

(năm) 

Giới Dân tộc 
Tiền sử 

gia đình ** 

BN 1 

< 1 

1 5 Nam Kinh - 

BN 2 4 9 Nam Kinh - 

BN 3 5 11 Nữ Kinh - 

BN 4 1 5 Nam Kinh + 

BN 5 3 9 Nữ Kinh - 

BN 6 2 6 Nữ Kinh - 

BN 7 7 11 Nam Kinh + 

BN 8 1 1 Nam Kinh - 

Nhận xét: các bệnh nhân có biểu hiện lâm sàng đầu tiên từ rất sớm, có 3 bệnh nhân được chẩn đoán bệnh lúc 1 

tuổi, bệnh nhân số 7 được chẩn đoán bệnh muộn nhất lúc 7 tuổi. Có 3 bệnh nhân nữ, 5 bệnh nhân nam. Các bệnh 

nhân đều là người dân tộc Kinh. Bệnh nhân số 4 và số 7 trong cùng một gia đình. 

- Có 4 bệnh nhân đã từng xử lý ngoại khoa móng tay và 2 bệnh nhân đã từng xử lý ngoại khoa móng chân. 

- Đa phần các bệnh nhân xuất hiện triệu chứng dày sừng bàn chân giai đoạn 1-4 tuổi chiếm tỷ lệ 75%. 
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3.2.2. Kiểu gen của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Bảng 3.13: Kiểu gen của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

BN* Gen ĐB** 
Miền 

ĐB** 
cDNA thay đổi 

Acid amin thay 

đổi 

Protein thay 

đổi 

BN 1 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.516_518delCAA Mất Asparagine N172del 

BN 2 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.516_518delCAA Mất Asparagine N172del 

BN 3 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.513C>A 

Asparagine → 

Lysine 
N171K 

BN 4 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.516_518delCAA Mất Asparagine N172del 

BN 5 
KRT6A 

NM_005554.3 
2B c.1397G>C 

Arginine → 

Proline 
R466P 

BN 6 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.516_518delCAA Mất Asparagine N172del 

BN 7 
KRT6A 

NM_005554.3 
1A c.516_518delCAA Mất Asparagine N172del 

BN 8 
KRT17 

NM_000422.2 
1A c.290_292delTCC Mất Serine S97del 

* BN: bệnh nhân, **ĐB: đột biến 

Nhận xét: 7/8 bệnh nhân DMBS là do đột biến gen KRT6A, 1/8 bệnh nhân do đột biến gen KRT17; bao gồm 4 

loại đột biến N172del, N171K, R466P, S97del. Miền đột biến chủ yếu là 1A. Những đột biến này dẫn đến mất 

hoặc thay thế các acid amin ban đầu. 

3.2.3. Kiểu hình bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Hình 3.4: Kiểu hình dày móng tay, móng chân của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

 Nhận xét: 7/8 bệnh nhân có biểu hiện dày 10 móng tay và 10 móng chân, có 1 bệnh nhân dày 7 móng tay và  7 

móng chân  
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- 8 bệnh nhân có biểu hiện dày sừng bàn chân, đau lòng bàn chân, bạch sản miệng, tăng sừng nang lông và có 1/8 

bệnh nhân có răng lúc mới sinh. 

- Các bệnh nhân hầu hết đã từng có biểu hiện nứt, nhức, phồng và chai bàn chân. Hiện tại, có 3/8 bệnh nhân vẫn 

có các biểu hiện đó và triệu chứng chai bàn chân có ở tất cả các bệnh nhân. 

- 100% bệnh nhân có tiền sử nhiễm trùng móng tay và hầu hết bệnh nhân (7/8) bệnh nhân có tiền sử nhiễm trùng 

móng chân. 

3.2.4. Hình ảnh bệnh nhân 

Dày móng tay của bệnh nhân số 3 Dày sừng bàn chân bệnh nhân số 2 

  

Dày móng chân của bệnh nhân số 3 Tổn thương da của bệnh nhân số 2 

  

Bạch sản miệng của bệnh nhân số 6 Răng sơ sinh của bệnh nhân số 8 

  

Tăng sừng nang lông của bệnh nhân số 7 Nhiễm trùng móng của bệnh nhân số 8 
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 Hình 3.6-3.10.: Hình ảnh một số biểu hiện lâm sàng điển hình của bệnh nhân 

Hình 3.10: Đột biến tại exon 1 gen K6a 

Nhận xét: đột biến tại exon 1 gen K6a tạo ra một bộ ba kết thúc sớm khiến tổng hợp chuỗi protein K6a bị dừng 

lại. 

3.2.5. Mối liên quan kiểu gen và kiểu hình của các bệnh nhân 

Bảng 3.17: Mối liên quan kiểu hình và kiểu gen 

Kiểu hình Kiểu gen 

Bạch sản miệng, dày sừng bàn chân gây đau, tổn thương dày 

móng nhiều, tăng sừng nang lông 
Đột biến KRT6A 

Số lượng móng dày ít hơn Đột biến trên miền 2B 

Răng sơ sinh Đột biến KRT17 

Nhận xét: những bệnh nhân có biểu hiện bạch sản miệng, dày sừng bàn chân gây đau nhiều, tổn thương móng 

nhiểu hoặc tăng sừng nang lông gợi ý đột biến KRT6A, bệnh nhân có số lượng móng tay dày ít thì gợi ý đột biến 

trên miền 2B, bệnh nhân có răng sơ sinh gợi ý đột biến KRT17  
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3.2.6. Sơ đồ phả hệ của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

 

Hình 3.17: Sơ đồ phả hệ gia đình số 4, 7 và gia đình số 3 

Nhận xét: phả hệ gia đình số 3 gợi ý đột biến mới trong gia đình, phả hệ gia đình số 4, 7 là di truyền bệnh từ bố. 

3.3. Nhận xét kết quả điều trị, can thiệp chăm sóc hỗ trợ cho bệnh nhân dày móng bẩm sinh trong 6 tháng. 

- Hầu hết các bệnh nhân đều gặp phải các vấn đề như nhiễm khuẩn, bạch sản miệng, đau bàn chân và một số vấn 

đề khác. Vào 3 tháng cuối năm, các vấn đề có xu hướng giảm hơn. 

Bảng 3.19 : Thang điểm đau của bệnh nhân trước và sau điều trị, can thiệp 

 
Trước điều trị 

TB±SD 

Sau điều trị 

TB±SD 
p 

Điểm đau 6±1,69 4±1,51 <0,05 

Nhận xét: có sự khác biệt về thang đo điểm đau trước và sau điều trị với p< 0,05. 

-Trước điều trị 100% bệnh nhân có biểu hiện dày móng, bạch sản miệng, tăng sừng nang lông, dày sừng gan bàn 

chân, đau gan bàn chân và chai gan bàn chân; 37,5% bệnh nhân bị phồng rộp bàn chân, nứt gan bàn chân và nhiễm 

khuẩn móng. Sau điều trị can thiệp chăm sóc hỗ trợ các triệu chứng của bệnh nhân đều cải thiện.  

Bảng 3.21: Sự thay đổi tần suất chăm sóc móng và bàn chân trước và sau điều trị của bệnh nhân 

dày móng bẩm sinh (n=8) 

Sự thay đổi tần suất chăm sóc 
Trước điều trị 

n (%) 

Sau điều trị 

n (%) 

Tần suất chăm sóc 

bàn chân 

1 tuần/ lần 2  (25,0) 0 (0,0) 

1 tháng/ lần 5 (62,5) 8 (100,0) 

2 tháng/ lần 1 (12,5) 0 (0,0) 

Tần suất chăm sóc 

móng tay 

2 tuần/ lần 2 (50,0) 8 (100,0) 

1 tháng/ lần 6 (50,0) 0 (0,0) 

Tần suất chăm móng 

chân 

1 tháng/ lần 5 (62,5) 8 (100,0) 

> 1 tháng/ lần 3 (37,5) 0 (0,0) 

Số lần đau bàn chân trung bình 

trong 1 tuần (lần) 

TB±SD (min-max) 

7,13±2,80 

(1-10) 

6,88±2,16 

(2-9) 
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Nhận xét: sau khi hướng dẫn chăm sóc can thiệp trong 6 tháng, các bệnh nhân đã biết thời gian thực hành chăm 

sóc móng tay, móng chân và bàn chân cho phù hợp, cụ thể là thời gian chăm sóc móng chân và bàn chân nên duy 

trì là 1 tháng/lần, móng tay là 1 tuần/lần. Số lần đau bàn chân trong 1 tuần của nhóm sau can thiệp thấp hơn so với 

nhóm trước can thiệp nhưng sự khác biệt không có ý nghĩa thống kê. 

Bảng 3.31: So sánh sự thay đổi điểm trung bình chất lượng cuộc sống của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Điểm chất lượng cuộc sống của bệnh 

nhân dày móng bẩm  sinh/tuần 

Trước điều trị Sau điều trị 

p* 
Trung vị 

(25TH- 75TH) 

Trung vị 

(25TH- 75TH) 

Số lần đau bàn chân 
3,0 

(3,0-3,0) 

3,0 

(3,0-3,0) 
>0,05 

Số lần móng tay ảnh hưởng đến cuộc 

sống hàng ngày/tuần 

2,5 

(1,25-3,0) 

2,0 

(1,0-2,0) 
<0,05 

Số lần bệnh PC cản trở mua sắm. công 

việc nhà, làm vườn 

1,0 

(1,0-1,75) 

1,0 

(0,25-1,0) 
>0,05 

Số lần đau bàn chân ảnh hưởng đến hoạt 

động xã hội và giải trí trong tuần 

1,5 

(1,0-2,0) 

1,0 

(0,25-1,75) 
>0,05 

Số lần đau bàn chân ảnh hưởng đến hoạt 

động chơi thể thao trong tuần 

2,0 

(1,0-2,0) 

1,0 

(1,0-1,0) 
<0,05 

Số lần bệnh dày móng bẩm sinh ảnh 

hưởng đến làm việc hoặc học tập 

1,0 

(0,0-1,75) 

1,0 

(0,0-1,0) 
>0,05 

Số lần tổn thương da ảnh hưởng đến 

quan hệ với bạn bè, người quen 

2,0 

(1,25-2,75) 

1,0 

(0,25-1,0) 
<0,05 

Số vấn đề của bệnh dày móng bẩm sinh 

khiến bệnh nhân cần chăm sóc bản thân 

1,0 

(1,0-2,0) 

1,0 

(1,0-1,75) 
>0,05 

Tổng điểm chất lượng cuộc sống (bộ 11 

câu hỏi) 

16,5 

(13,0-18,75) 

12,0 

(9,25-13,0) 
<0,05 

* Wilcoxon Signed Ranks Test 

Nhận xét: chất lượng cuộc sống chung của bệnh nhân có cải thiện sau khi được can thiệp, chăm sóc hỗ trợ; cụ thể 

là móng tay đã ít gây cản trở công việc hàng ngày, thay đổi số lần đau ảnh hưởng đến hoạt động chơi thể thao và 

giảm sự ảnh hưởng của da đến quan hệ của bệnh nhân với người xung quanh. 

 

Chương 4: BÀN LUẬN 

4.1. Tỷ lệ dày móng ở trẻ em tại bệnh viện Da liễu Trung Ương và bệnh viện Quốc tế Green 1/8/2019- 

31/8/2021. 

4.1.1 Đặc điểm của đối tượng nghiên cứu 
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Theo tuổi: số bệnh nhân giữa các nhóm từ 0- ≤ 5 tuổi, 5- ≤ 10 tuổi và 10- ≤ 15 tuổi tương đối đồng đều 

với nhau, lần lượt là 27,5 %; 38,2 %; 34,3 % (Bảng 3.1). Điều này thể hiện rằng ở bất kì độ tuổi nào, trẻ cũng có 

thể gặp các vấn đề về da liễu nói chung và bệnh lý về móng nói riêng. Tỷ lệ trẻ em có tổn thương móng nói chung 

khoảng ở 3- 11% trẻ em và có khoảng 75% các hội chứng bẩm sinh, di truyền có tổn thương móng kèm theo [45]. 

Theo giới: tỷ lệ bệnh nhân nữ chiếm 52,9%, bệnh nhân nam là 47,1%. Như vậy, không có sự khác nhau 

giữa nam và nữ mắc các bệnh lý liên quan đến da, móng. Ví dụ bệnh dày móng bẩm sinh là bệnh di truyền trội 

trên NST thường thì tỷ lệ mắc bệnh của nam và nữ là như nhau. 

Theo đặc điểm lâm sàng: có 51,1% bệnh nhân có biểu hiện tổn thương da và niêm mạc, tiếp theo là triệu 

chứng ngứa móng, đau móng và một số biểu hiện khác 9,4% (Bảng 3.2).  Triệu chứng đau móng và ngứa móng 

hay gặp ở bệnh nhân nấm móng. Triệu chứng đau móng và ngứa móng đôi khi không rõ ràng ở nhóm trẻ nhỏ, tuy 

nhiên chúng tôi cũng khai thác kĩ các biểu hiện lâm sàng và khám kĩ càng để nhận định hai dấu hiệu này. Theo tác 

giả Nguyễn Minh Hường triệu chứng đau, ngứa móng chỉ gặp ở 21,1 % và 22,8 % số bệnh nhân, chủ yếu ở bệnh 

nhân nấm móng do Candida [68]. Như vậy, kết quả của chúng tôi khá tương đồng với hai tác giả trên.  

Theo xét nghiệm máu: số bệnh nhân có tăng bạch cầu chiếm 11,8%, tăng CRP chiếm 3,2%. Các bệnh 

nhân có tăng bạch cầu và tăng CRP hầu hết là các bệnh nhân được chẩn đoán vảy nến mủ toàn thân. Điều này thể 

hiện sự phù hợp giữa lâm sàng và cận lâm sàng. Bệnh nhân thiếu máu rất ít, chiếm tỷ lệ 2,4%. Các bệnh nhân thiếu 

máu nằm rải rác ở các nhóm tuổi khác nhau, thiếu máu ở mức độ nhẹ, nên các bệnh nhân chưa được làm các xét 

nghiệm sâu hơn để tìm được nguyên nhân của thiếu máu.  

Theo kết quả soi nấm móng: kết quả bảng 3.3 cho thấy có 66,6% bệnh nhân khi soi móng không tìm thấy 

nấm, 33,4% bệnh nhân khi soi móng có nấm. Trong tổng số đối tượng nghiên cứu thì có 26,2% bệnh nhân soi 

móng có nấm Candida, 3,2% bệnh nhân có sợi nấm, 2,1% bệnh nhân có sợi nấm và nấm Candida, 1,6% có nấm 

Malassezia, thấp nhất là bệnh nhân có sợi nấm và nấm Malassezia chiếm tỷ lệ 0,3%. Đa phần các bệnh nhân soi 

móng có kết quả dương tính đã được bác sĩ chẩn đoán sơ bộ nấm móng trước khi làm xét nghiệm vi sinh. Một số 

bệnh nhân bị bệnh lý khác như vảy nến, loạn dưỡng móng…được phát hiện tình trạng nhiễm nấm kèm theo. 

4.1.2 Tỷ lệ trẻ dày móng 

Tỷ lệ trẻ dày móng và/hoặc loạn dưỡng móng: kết quả nghiên cứu trong bảng 3.6 cho thấy tỷ lệ trẻ dày 

móng và/hoặc loạn dưỡng móng so với số trẻ đến khám tại 2 bệnh viện Da liễu Trung Ương và Quốc tế Green là 

0,19%, so với số trẻ có bệnh lý về móng là 30,0%. Tỷ lệ này tuy chưa phản ánh đầy đủ tỷ lệ mắc bệnh dày móng 

tại Việt Nam hay các tỉnh phía bắc nhưng cũng đại diện một phần cho tỷ lệ mắc bệnh tại hai thành phố lớn phía 

Bắc. Dày móng là biểu hiện tấm móng dày hơn mức bình thường. Loạn dưỡng móng là sự thay đổi của hình thái, 

màu sắc, kích thước của móng. Rối loạn về móng có thể phát sinh ở mọi lứa tuổi. Khoảng một nửa số bệnh về 

móng có nguồn gốc nhiễm trùng, 15% là do tình trạng viêm hoặc chuyển hóa, và 5% là do bệnh ác tính và rối loạn 

sắc tố. Do đó chẩn đoán phân biệt các rối loạn về móng cũng gặp nhiều khó khăn [65]. 

Phân bố bệnh lý của đối tượng nghiên cứu: có rất nhiều bệnh lý gây tổn thương đến móng tay, trong đó 

có triệu chứng dày móng. Bảng 3.7 cho thấy nguyên nhân nhiều nhất là do nấm móng 32,62 %, tiếp theo là vảy 

nến, thấp nhất là dày móng bẩm sinh với 2,13%. Nấm móng là một bệnh nhiễm trùng móng do nấm gây ra, biểu 

hiện bằng sự thay đổi màu móng, dày móng... Tỷ lệ nhiễm móng nói chung trên thế giới khoảng 5,5 % [31]; ở trẻ 

em là 0,2 đến 2,6% [72], khoảng 90% nấm móng chân và 75% nấm móng tay là do nấm dermatophytes gây ra, 
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đặc biệt là Trichophyton mentagrophytes và Trichophyton rubru. Sự hiếm có của PC gây khó khăn cho việc đánh 

giá chính xác mức độ phổ biến của nó [4]. Theo một số tài liệu trên thế giới số bệnh nhân dày móng bẩm sinh ước 

tính từ 7.000 đến 10.000 trường hợp tương đương khoảng 0,9/1 triệu dân [26].  

4.2 Kiểu gen và kiểu hình của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

4.2.1 Đặc điểm chung của các bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Các bệnh nhân PC trong nghiên cứu có triệu chứng đầu tiên từ rất sớm, đều dưới 2 tháng tuổi (Bảng 3.9). 

Biểu hiện lâm sàng đầu tiên thường là móng tay bất thường và có màu vàng. Nhờ có IPCRR và kinh nghiệm lâm 

sàng sau ca bệnh đầu tiên tại Việt Nam, ba bệnh nhân của chúng tôi được chẩn đoán bệnh khá sớm lúc 1 tuổi. Tuy 

nhiên, PC là bệnh lý hiếm gặp nên việc chẩn đoán bệnh còn có những khó khăn nhất định, bệnh nhân số 7 được 

chẩn đoán bệnh muộn nhất lúc 7 tuổi. Lúc mới sinh, có 47,5% bệnh nhân PC bị thay đổi móng chân, 40,6% bệnh 

nhân có móng tay thay đổi và dày sừng lòng bàn chân ở 6,9% bệnh nhân. Đến 5 tuổi, ba biểu hiện chính này lần 

lượt được tìm thấy ở 81,2%, 74,2% và 75,3% các bệnh nhân PC đã được xác nhận kiểu gen. Chẩn đoán chính xác 

được thực hiện trong năm đầu tiên của cuộc đời ở 26,7% bệnh nhân mặc dù biểu hiện của chứng loạn dưỡng móng 

chân xuất hiện ở hơn 65,3% bệnh nhân [5]. Hiện nay, có 2 bệnh nhân PC trong nghiên cứu đã hơn 10 tuổi. Lúc 

này trẻ bước vào giai đoạn dạy thì có nhiều thay đổi về tâm sinh lý, do đó các biểu hiện lâm sàng của bệnh sẽ là 

một trở ngại cho mối quan hệ xã hội của bệnh nhân. Trong 8 bệnh nhân PC của nghiên cứu có 3 bệnh nhân nữ và 

5 bệnh nhân nam tỷ lệ 1/1,67. Các bệnh nhân đều là người dân tộc Kinh. Hiện nay, theo thống kê của IPCRR ghi 

nhận có 53 quốc gia, dân tộc trên thế giới có bệnh nhân được chẩn đoán PC. Trong đó, cao nhất là Mỹ với 484 ca, 

United Kingdom of Great Britain and Ireland (Vương quốc Liên hiệp Anh và Ireland) là 115 ca, một vài quốc gia 

đã ghi nhận các trường hợp bệnh đầu tiên như Bulgari, Chile... [2]. Bệnh nhân số 4 và số 7 sinh ra trong cùng một 

gia đình có bố biểu hiện lâm sàng nhẹ của bệnh PC. Theo Smith, 70% bệnh nhân PC có yếu tố tiền sử gia đình, 

tức là bố hoặc mẹ bị bệnh và truyền cho con cái, 30% là tự đột biến [4].  

Theo kết quả bảng 3.10, có 4/8 bệnh nhân đã từng xử lý ngoại khoa móng tay và 2/8 bệnh nhân đã từng 

xử lý ngoại khoa móng chân. Trong quá trình khai thác bệnh sử của bệnh nhân, chúng tôi thấy rằng đa phần các 

bệnh nhân được xử lý ngoại khoa khi chưa được chẩn đoán xác định bệnh. Theo số liệu thống kê của IPCRR 2018 

về các bệnh nhân PC, trong số 91 móng chân bị loại bỏ, 35 móng chân không bao giờ mọc trở lại, 28 mọc lại một 

phần, 18 mọc lại hoàn toàn, và 10 có tình trạng mọc lại không xác định. Trong số 538 bệnh nhân có 25 người có 

móng tay đã được loại bỏ; 6 người loại bỏ cả móng tay và móng chân. Nhiều loại kỹ thuật hóa học và phẫu thuật 

đã dùng để ngăn móng mọc lại. Kết quả khác nhau giữa các bệnh nhân được giải thích có thể do tổn thương của 

các bệnh nhân ở đơn vị móng khác nhau. Tuy nhiên, đa phần các bệnh nhân hài lòng vì họ thấy có giảm đau, giảm 

chấn thương, giảm việc chăm sóc móng, giảm nguy cơ nhiễm trùng [73]. 

Kết quả bảng 3.11 cho thấy có 2/8 trẻ xuất hiện triệu chứng dày sừng bàn chân lúc trước 1 tuổi, chủ yếu 

bệnh nhân có biểu hiện này giai đoạn nhỏ hơn 4 tuổi (6/8 bệnh nhân). Như vậy, triệu chứng này xuất hiện đồng 

thời vào thời điểm trẻ bắt đầu tập đi hoặc đã đi nhanh. Khi đó, trọng lực của cơ thể cùng với sự tiếp xúc của bàn 

chân và mặt đất bắt đầu tăng lên thì triệu chứng này cũng tăng lên. Mặc dù triệu chứng này xuất hiện lúc mới sinh 

ở dưới 10% bệnh nhân PC, theo kết quả nghiên cứu của Shah S và cộng sự có 24,8% bệnh nhân PC nói chung ghi 

nhận dày sừng bàn chân ở trẻ 1 tuổi, 75,3% khi 5 tuổi và 89,1% trong thập kỷ đầu tiên của cuộc đời [5]. Ở những 
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bệnh nhân bị PC-K6a, PC-K16 và PC-K17, sự khởi phát của triệu chứng dày sừng thực vật thường xảy ra trước 5 

tuổi, trong khi ở những bệnh nhân PC-K6b và PC-K6c, khởi phát thường sau 5 tuổi [5].  

4.2.2 Kiểu gen của bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

Sau khi đăng kí tham gia vào Dự án Pachyonychia Congenita (www.pachyonychia.org) 

(http://registry.pachyonychia.org/s3/ IPCRR), các bệnh nhân nghi ngờ PC sẽ được xét nghiệm di truyền để xác 

nhận chẩn đoán lâm sàng miễn phí. Theo kết quả tại bảng 3.14 cho thấy có 7/8 bệnh nhân PC là do ĐB gen KRT6A, 

1/8 bệnh nhân là do ĐB gen KRT17.  Trong đó, 5/8 bệnh nhân PC là do đột biến xóa CAA trên miền xoắn ốc 1A 

gây mất Asparagine (N172del), 1/8 đột biến sai nghĩa 513C>A làm Asparagine biến đổi thành Lysine (N171K) và 

1/8 đột biến sai nghĩa 1397G>C trên miền 2B làm biến đổi Arginine thành Proline (R466P), các đột biến này trên 

gen KRT6A. Có 1/8 bệnh nhân PC là do đột biến xóa TCC trên miền 1A của gen KRT17 gây mất Serine (S97del). 

Hiện nay, theo thống kê của IPCRR năm 2021, có 116 bệnh nhân PC trong 76 gia đình là do đột biến N172 del, 

18 bệnh nhân PC trong 13 gia đình do đột biến N171K, 3 bệnh nhân PC trong 2 gia đình do đột biến R466P và 2 

bệnh nhân PC trong 2 gia đình do đột biến S97del [2]. 

Giai đoạn trước, bằng cách khám lâm sàng có thể định hướng loại PC của bệnh nhân. Sau đó, phân tích 

phân tử được thực hiện để xác định khiếm khuyết gen chính xác. Điều này liên quan đến trình tự DNA của hai gen 

keratin thích hợp là K6a và K16 cho PC-1 và K6b và K17 cho PC-2. Phân tích thường được thực hiện trên DNA 

bộ gen được chiết xuất từ các mẫu máu. Trong các gia đình lớn có nhiều thành viên bị ảnh hưởng, có thể tiết kiệm 

hơn khi thực hiện phân tích tính liên kết di truyền về mặt lâm sàng trước khi giải trình tự DNA. Sử dụng các dấu 

hiệu di truyền đa hình trong hai cụm keratin trên nhiễm sắc thể 12q (loại II) và 17q (loại I), thường có thể loại trừ 

một locus và do đó giảm một nửa số lượng trình tự DNA. Khi sàng lọc đột biến thường tập trung đầu tiên vào hai 

“điểm nóng” đột biến, các vùng ranh giới xoắn ốc được bảo tồn cao ở hai đầu của miền hình que và sau đó nếu 

không tìm thấy đột biến, quá trình phân tích có thể được mở rộng sang các vùng khác [74]. 

Smith và cộng sự đã có bài báo về sơ cở di truyền của PC vào năm 2005 [74]. Các nghiên cứu đột biến 

PC ban đầu được thực hiện trên mRNA có nguồn gốc từ sinh thiết da để khắc phục vấn đề pseudogenes (gen giả). 

Các chiến lược phát hiện đột biến dựa trên khuếch đại PCR DNA bộ gen đã được phát triển cho cả bốn gen keratin 

liên quan đến PC và các đoạn mồi đã được thiết kế để khuếch đại đặc biệt K6a, K6b, K16 và K17 có chiều dài đầy 

đủ. Năm 1994, cơ sở phân tử của pachyonychia congenita (PC) được làm sáng tỏ với bốn gen keratin có liên quan 

đến các phân nhóm chính của PC là đột biến PC-K6a hoặc PC-K16 gây ra PC-1; và đột biến ở K6b hoặc K17 gây 

ra PC-2. Tại thời điểm đó có 20 đột biến gen keratin có liên quan đến các rối loạn ở người đã được xác định. Trong 

một nghiên cứu lớn về đột biến PC năm 2011, họ báo cáo 90 trường hợp PC trong đó 21 đột biến chưa được phát 

hiện trước đây và 22 đột biến đã được báo cáo trước đó, từ đó góp phần xác định các codon điểm nóng đột biến 

có thể hữu ích trong việc phát triển các liệu pháp cho alen trong tương lai [27]. Phần lớn các ĐB họ xác định là 

ĐB dị hợp tử xảy ra ở một trong các vùng mođun ranh giới xoắn, một số ĐB chèn hoặc xóa khung nhỏ và ĐB 

codon kết thúc sớm (đặc biệt ĐB K6a p.N172del phổ biến trong gen KRT6A). Có một số codon 'điểm nóng' đột 

biến cho từng gen keratin liên quan đến PC cũng như các đột biến dường như đặc trưng cho từng gia đình. Codon 

bị đột biến phổ biến nhất là K6a p.Asn171, dưới dạng đột biến vô nghĩa (ví dụ: p.Asn171Lys và p.Asn171Ser) 

hoặc dưới dạng đột biến xóa (p.Asn172del) [27]. Khoảng một nửa số gia đình có đột biến KRT6A được xác định 

có đột biến ở vị trí này. Đột biến PC phổ biến nhất là đột biến p.Asn172del [2]. 
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Năm 2014, nhóm nghiên cứu của N.J. Wilson,1 E.A. O’Toole có thêm báo cáo phân tích phân tử của 84 

gia đình đã đăng ký IPCRR trong vài năm với chẩn đoán lâm sàng PC [21]. DNA bộ gen được chiết xuất từ nước 

bọt được thu thập trong bộ thu thập mẫu DNA Oragene (DNA Genotek, Kanata, ON, Canada) và được chiết xuất 

theo phương thức của nhà sản xuất hoặc từ bạch cầu máu ngoại vi bằng quy trình chuẩn. Các vùng mã hóa của 

KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16 và KRT17 được khuếch đại bằng cách sử dụng các đoạn mồi dành riêng cho 

các gen chức năng tương ứng và để tránh sự khuếch đại của các gen giả K16/K17. Kết quả là 46 đột biến keratin 

khác nhau đã được tìm thấy, 14 trong số đó là đột biến dị hợp tử chưa được báo cáo trước đây, nâng tổng số đột 

biến keratin khác nhau liên quan đến PC lên 105. Phần lớn ĐB là các đột biến sai nghĩa, phần còn lại là các đột 

biến xóa nhỏ trong khung hình, dịch chuyển khung hình, vô nghĩa hoặc vị trí nối trong KRT6A , KRT6B , KRT6C 

, KRT16 hoặc KRT17. Đột biến được báo cáo phổ biến nhất ở PC là K6a p.Asn172del, được tìm thấy ở 10 gia đình 

trong 84 gia đình và nhìn chung chiếm khoảng 30% số gia đình có đột biến ở K6a và khoảng 13% trong số tất cả 

các gia đình có đột biến PC.  

Như vậy, đột biến PC do ĐB 5 loại  gen KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16 và KRT17, y học ngày càng tìm 

ra nhiều hơn các ĐB cụ thể trong từng gen trên và từ đó mở ra con đường giúp ích cho điều trị bệnh. 

4.2.3. Kiểu hình của bệnh nhân dày móng bẩm sinh. 

Kiểu hình dày móng tay, móng chân của bệnh nhân dày móng bẩm sinh: dày móng và loạn dưỡng móng 

chân là đặc điểm lâm sàng sớm nhất và phổ biến nhất của PC. Trong 8 bệnh nhân dày móng bẩm sinh thì có 7 

bệnh nhân có dày 10 móng tay và móng chân, có 1 bệnh nhân dày 7 móng tay và móng chân (Hình 3.4). Điều này 

một lần nữa khẳng định đây là triệu chứng quan trọng của bệnh và là một trong ba triệu chứng giúp chẩn đoán lâm 

sàng bệnh [4]. Dày móng trong bệnh dày móng bẩm sinh có hai dạng là móng tay dài ra hết cỡ và cong vuốt nhọn 

lên như móng chim do gia tăng chất sừng hoặc móng có nền móng ngừng phát triển sớm, gia tăng chất sừng ở đầu 

móng. Đặc điểm chung của PC là chứng loạn dưỡng móng, tuy nhiên biểu hiện lâm sàng của móng tay có thể thay 

đổi, ngay cả trong các gia đình, và không phải lúc nào cũng dày lên hình chữ V cổ điển [77]. Do sự tích tụ của 

keratin dưới lớp móng, móng phát triển bất thường ở độ tuổi rất sớm. Cuối cùng dị tật này có thể dẫn đến mất 

móng. Triệu chứng dày móng tay trong nhóm PC-K6a, PC-K6b có thể gặp lần lượt là 98%, 97% bệnh nhân, triệu 

chứng dày móng chân có thể gặp trong PC-K6a, K6b lần lượt là 97%, 43% bệnh nhân [2]. Theo tác giả Sonal Shah 

biểu hiện dày móng được ghi nhận ở 98,2% bệnh nhân vào thời điểm báo cáo; ngoại lệ duy nhất là không có loạn 

dưỡng móng chân ở 2 trong số 8 bệnh nhân PC-K6c (25,0%) [5]. Bệnh nhân PC-K6a có nhiều khả năng bị ảnh 

hưởng cả 10 móng chân lúc khởi phát hơn là bệnh nhân PC-K16 hoặc PC-K6b ( p <0.001) [41]. Nhìn chung, tỷ lệ 

bệnh nhân có móng tay, móng chân dày lên là khá cao, trong đó tỷ lệ móng chân (96,2%) dày cao hơn móng 

tay(75,6%). Trong số các đột biến PC, bệnh nhân typ K6a có dày cả móng tay và móng chân trung bình là cao 

nhất, và thường có móng tay dày lên ngay trong năm đầu đời. Đột biến ở K6c có số lượng móng tay và móng chân 

dày lên trung bình thấp nhất [19]. Bên cạnh triệu chứng dày móng tay, móng chân, sự thay đổi màu móng cũng 

được nhắc đến trong các báo cáo. Tính tổng thể về sự biến đổi màu sắc ở móng thì nhiều nhất là màu vàng, sau đó 

đến màu nâu và các màu còn lại [19]. 

Kiểu hình thường gặp khác của bệnh nhân dày móng bẩm sinh: bên cạnh triệu chứng dày móng, bệnh dày 

móng bẩm sinh còn có nhiều biểu hiện lâm sàng thường gặp khác như dày sừng gan bàn chân, đau lòng bàn chân, 

bạch sản miệng, tăng sừng nang lông (Bảng 3.16).  
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Dày sừng bàn chân là một dấu hiệu quan trọng của bệnh dày móng bẩm sinh. Dày sừng ở lòng bàn chân 

thường rõ hơn lòng bàn tay. Dày sừng khu trú, không ban đỏ, cứng, chủ yếu ở các điểm áp lực của bàn chân hoặc 

ở các khu vực sử dụng lâu dài trên bàn tay. Theo số liệu của tác giả Smith dày sừng bàn chân theo nhóm PC-K6a, 

PC-K6b, PC-K6c, PC-K16 và PC-K17 lần lượt là 84%, 94%, 86%, 97% và 66%, tỷ lệ dày sừng gan bàn chân nói 

chung là 86% [4]. Kiểu hình chồng chéo của các dày sừng bàn chân, không phụ thuộc vào kiểu gen, có thể khiến 

việc chẩn đoán nguyên nhân trên lâm sàng trở thành một việc khó khăn [30].  

Đau lòng bàn chân sẽ xuất hiện sau khi có triệu chứng dày sừng bàn chân. Trong thập kỷ đầu tiên của cuộc 

đời, 70/73 bệnh nhân bị dày sừng bàn chân (95,9%), làm tổn thương chức năng của họ; đau xuất hiện ở trẻ em bị 

PC-K6b muộn hơn so với các loại PC khác (p  <0,05) [5].  

Bạch sản miệng xảy ra ở 70,3% bệnh nhân PC và có liên quan chặt chẽ với PC-K6a hơn bất kỳ loại PC 

nào khác (p  <0,001). Trong số những người bị ảnh hưởng, độ tuổi trung bình khi khởi phát là 3 tuần đầu sau sinh, 

và 26/71 (36,6%) trải qua lần xuất hiện đầu tiên trong năm đầu tiên của cuộc đời. Bạch sản miệng thường bị nhầm 

với tưa miệng nhưng không đáp ứng với điều trị kháng nấm. Bạch sản miệng thường được ghi nhận nhiều nhất 

trên lưỡi  (68/71 (95,8%) [5]. 

Răng bẩm sinh hầu như xác định được chẩn đoán PC-K17 (86,0% với p  <0,001) nhưng được ghi nhận ở 

2 trong số 46 trẻ (4,3%) trẻ bị PC-K6a. Răng được mô tả là mềm hoặc vỡ vụn và nhanh chóng bị rụng hoặc được 

mô tả là bình thường về bề ngoài và tồn tại cho đến khi răng rụng [5]. Nhóm tác giả Duverger O và cộng sự đã 

chứng minh thêm rằng các keratins được tạo ra bởi các nguyên bào tạo men và được tích hợp vào men răng trưởng 

thành của con người [78].  

4.2.4 Mối liên quan kiểu gen và kiểu hình: 

Kết quả bảng 3.17 cho thấy các bệnh nhân có biểu hiện bạch sản miệng, dày sừng bàn chân gây đau nhiêu, 

tăng sừng nang lông và số lượng móng dày nhiều thường gợi ý đến đột biến KRT6A. Những bệnh nhân có số 

lượng móng dày ít hơn có thể liên quan đến đột biến trên miền 2B. Những bệnh nhân có dày móng và răng sơ sinh 

thường gợi ý đột biến KRT17. Sự hiện diện của chứng loạn dưỡng móng khi sinh, đặc biệt liên quan đến tất cả các 

móng, dự đoán PC-K6a hoặc PC-K17 (p <0,001); sự phát triển đồng thời của chứng tăng bạch cầu ở miệng và 

thường bị khàn tiếng trong năm đầu đời gợi ý chẩn đoán PC-K6a (p  <0,001); và sự xuất hiện của răng bẩm sinh 

chỉ ra PC-K17 (p  <0,001). Ngược lại, sự phát triển trong thời thơ ấu của dày sừng lòng bàn tay, đặc biệt là khi các 

đặc điểm khác khởi phát sau đó, có thể báo hiệu PC-K16. Sự hiện diện của một móng tay hoặc móng chân bị loạn 

dưỡng cô lập là khá hiếm ở PC (77/109 bệnh nhân có liên quan đến dày móng tay nói chung và 6/109 (5,5%) chỉ 

có 1 móng tay dày; 106/109 bệnh nhân có dày móng chân và chỉ có 1/109 (0,9%) bệnh nhân có 1 móng chân dày  

[81]. Tăng sừng nang lông xảy ra thường xuyên nhất ở PC-K6a (80,4%) và PC-K6b (42,9%) và ít phổ biến nhất ở 

PC-K16 (12,9%; p  <0,001 so với PC-K6a) [5]. 

4.2.5 Phả hệ của bệnh nhân  

Sơ đồ phả hệ của các gia đình trong nghiên cứu được thể hiện rõ ràng qua 3 thế hệ, trong đó nổi bật là gia 

đình có bệnh nhân số 4 và số 7. Hai bệnh nhân này được sinh ra trong gia đình có bố bị bệnh PC thể nhẹ, chúng 

tôi cũng đã lấy mẫu bệnh phẩm là nước bọt của bố bệnh nhân và gửi IPCRR để hỗ trợ chẩn đoán. Kết quả bố bệnh 

nhân cũng có ĐB typ PC-K6a (N172del) trùng với kết quả của 2 người con. Tỷ lệ con cái bị ảnh hưởng từ bố mẹ 

trong bệnh lý PC là khoảng 70% [4]. Dựa vào sơ đồ phả hệ của các bệnh nhân còn lại gợi ý là tự ĐB (ĐB mới). 
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Tỷ lệ này trong NC của chúng tôi là 6/8 (75,0%) bệnh nhân. Theo các nghiên cứu khác như tác giả Smith thì tỷ lệ 

tự ĐB là khoảng 30%, theo Sonal Shah tỉ lệ này là 40%, còn trong nghiên cứu của Wilson, tỉ lệ này dao động từ 

58,3% đến 60% [21], [27].  

4.3. Kết quả điều trị can thiệp chăm sóc hỗ trợ cho bệnh nhân dày móng bẩm sinh trong 6 tháng. 

4.3.1. Phân bố các triệu chứng xuất hiện trong 6 tháng theo dõi 

 Trong thời gian 6 tháng theo dõi, chăm sóc hỗ trợ cho bệnh nhân dày móng bẩm sinh, các vấn đề bệnh lý 

thường gặp của bệnh nhân là: nhiễm trùng, bạch sản miệng, đau bàn chân và một số vấn đề khác. Trong quá trình 

khai thác bệnh sử và theo dõi cho trẻ, chúng tôi ghi nhận được thời tiết mùa hè sẽ làm trẻ phát sinh nhiều vấn đề 

hơn trong chăm sóc, đặc biệt là vấn đề về da như nổi mụn, mụn này dễ hóa mủ hoặc các tổn thương dạng như 

phỏng nước nhỏ li ti khắp cơ thể. Kết quả bảng 3.20 cũng chỉ ra rằng, số trẻ bị nhiễm trùng, bạch sản miệng, đau 

bàn chân hoặc phát sinh vấn đề khác vào mùa đông (tháng 10,11,12) ít hơn các tháng mùa thu, mùa hè. Tác giả 

Smith đã đưa ra nhận định rằng môi trường có nhiệt độ cao và độ ẩm cao sẽ làm trầm trọng bệnh [4].  

4.3.2. Thang điểm đau của bệnh nhân trước và sau điều trị, can thiệp 

 Kết quả bảng 3.19 cho thấy điểm đau trung bình của nhóm bệnh nhân dày móng là 6± 1,67, sau điều trị là 

4± 1,51 (dựa theo thang điểm đau dành cho trẻ em của Wong-Baker Faces Pain Rating Scale), với p < 0,05. Hiện 

nay, dày móng bẩm sinh vẫn chưa có thuốc điều trị đặc hiệu nên việc chăm sóc hỗ trợ đê giảm đau bàn chân dày 

sừng rất được quan tâm. Với các typ khác nhau, việc ghi nhận thang điểm đau cũng có sự khác biệt, trong typ PC-

K6a điểm đau thường từ mức 6-10, với PC-K6b là 3-7, với PC-K16 là 4-9, với PC-K17 là 1-9. Nhu vậy, đau bàn 

chân do dày sừng trong typ PC-K6a có ảnh hưởng nặng nhất đến bệnh nhân PC. 

4.3.6. Chất lượng cuộc sống của bệnh nhân trước và sau chăm sóc, can thiệp 

Từ bảng số 3.21 đến 3.31 là các bảng mô tả về chất lượng cuộc sống của bệnh nhân trước và sau 6 tháng 

chăm sóc hỗ trợ. Bảng chất lượng cuộc sống bao gồm các câu hỏi liên quan đến 1 tuần vừa qua về các vấn đề như 

số lần đau chân, liều lượng sử dụng thuốc giảm đau, sự xấu hổ vì bệnh PC, móng tay gây trở ngại cho việc hàng 

ngày, vấn đề PC cản trở việc bệnh nhân đi mua sắm, cơn đau làm phiền đến giấc ngủ, cơn đau ảnh hưởng đến hoạt 

động xã hội, giải trí, cơn đau khiến gặp khó khăn chơi thể thao, bệnh PC gây rắc rối cho học tập, vấn đề da tạo ra 

trở ngại giữa bệnh nhân và người xung quanh, và những vấn đề xảy ra khi chăm sóc bệnh PC. Chúng tôi đã lần 

lượt hỏi và theo dõi các vấn đề này để đánh giá chất lượng cuộc sống thực sự của bệnh nhân. Kết quả là một số 

vấn đề đã thực sự cải thiện có ý nghĩa như móng tay bớt gây trở ngại cho công việc hàng ngày, cơn đau đỡ ảnh 

hưởng đến hoạt động xã hội, giải trí, cơn đau khiến bệnh nhân gặp khó khăn chơi thể thao và tổn thương da gây 

ra trở ngại giữa bệnh nhân và người xung quanh (p<0,05). Các vấn đề còn lại tuy có thay đổi theo hướng tốt hơn 

nhưng chưa có ý nghĩa (p>0,05). Điều tích cực này được giải thích là do chúng tôi không chỉ hỗ trợ chăm sóc trực 

tiếp cho bệnh nhân lớn >6 tuổi mà chúng tôi còn giành thời gian cho bố mẹ bệnh nhân và đặc biệt là tư vấn cho 

bố mẹ về những mối quan hệ gần của bệnh nhân như thầy cô giáo, các bạn trong lớp của bệnh nhân và hàng xóm 

gần để tránh sự xa lánh của họ với bệnh nhân. Các bệnh nhân nhỏ ít tham gia hoạt động thể thao, với bệnh nhân 

lớn chúng tôi khuyên có thể chuyển sang các môn thể thao ít liên quan đến tác động bàn chân như bơi hoặc yoga. 

Bệnh nhân chăm sóc móng tốt sẽ giúp bệnh nhân cải thiện được các sinh hoạt hàng ngày. 

 Các nghiên cứu đều chỉ ra PC là bệnh không gây giảm tuổi thọ nhưng ảnh hưởng nghiêm trọng đến chất 

lượng cuộc sống của bệnh nhân. Đau lòng bàn chân trong PC có ảnh hưởng tiêu cực đáng kể đến chất lượng cuộc 
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sống. Nguyên nhân của cơn đau vẫn chưa được hiểu đầy đủ nhưng được cho là có liên quan đến sự hình thành vết 

phồng rộp sâu bên dưới lớp mô sẹo dày, phát triển trên các điểm chịu áp lực của bề mặt bàn chân. Phồng rộp lòng 

bàn chân, cùng với đau kèm theo, là một đặc điểm chung của PC [80]. Các vị trí ban đầu phổ biến nhất của dày 

sừng là ở các điểm có áp lực trên gót chân 66/98 (67,3%) và chỗ phồng lên 63/98 (64,3%) của bàn chân. Trong 

thập kỷ đầu tiên của cuộc đời, 70/73 bệnh nhân bị dày sừng (95,9%) có đau, làm tổn thương chức năng của họ [5]. 

Hơn 50% trẻ em phát hiện ra rằng bệnh dày sừng da bàn chân ảnh hưởng đến việc đi lại và thời gian vui chơi; tuy 

nhiên, ít hơn một nửa số bệnh nhân cũng bị cản trở với việc bò, làm bài tập ở trường và làm việc nhà. Ảnh hưởng 

đến chức năng thường bắt đầu sau 5 tuổi, đạt đỉnh điểm ở tuổi vị thành niên, và xảy ra thường xuyên nhất với PC-

K6a. PC ảnh hưởng đến đời sống xã hội của hầu như tất cả các bệnh nhân ở độ tuổi đi học trở lên. Hầu hết các 

trường hợp đều gặp phải những hạn chế liên quan đến việc mặc quần áo và chơi thể thao, bị trêu chọc và xấu hổ 

vì móng tay của mình, đặc biệt là ở tuổi vị thành niên. Trong số 84 bệnh nhân PC có liên quan đến móng tay, 

66/84(78,6%) che giấu móng tay của họ, đặc biệt bằng cách giữ các ngón tay cuộn tròn 50/84 (59,5%) hoặc khoanh 

tay 46 (4,8%). Các hành động khác bao gồm giữ tay trong túi 3/84 36,9%), sử dụng sơn móng tay 25/84 (29,8%), 

sử dụng móng tay giả 9/84 (10,7%) và đeo găng tay 7/84 (8,3%) [5]. 

 Như vậy, bệnh nhân vị thành niên bị ảnh hưởng nhiều nhất bởi các tác động tâm lý xã hội của PC, đặc biệt 

là những người bị dày sừng bàn chân. Các vấn đề về chất lượng cuộc sống bao gồm hạn chế chơi thể thao, ngại 

mặc quần áo, bị trêu chọc và xấu hổ vì móng tay. Việc chẩn đoán cho phép chủ động quản lý các vấn đề tâm lý xã 

hội, bao gồm cả cách một đứa trẻ có thể thoải mái thông báo với bạn bè về bệnh lý của mình hoặc cách một thanh 

thiếu niên có thể cải thiện sự xuất hiện của móng tay và da dày sừng, do đó tăng khả năng đối phó với bệnh tật. 

KẾT LUẬN 

1. Tỷ lệ dày móng ở trẻ em tại bệnh viện Da liễu Trung Ương và bệnh viện Quốc tế Green 1/8/2019- 31/8/2021 

 Tỷ lệ trẻ dày móng so với số trẻ đến khám tại 2 bệnh viện Da liễu Trung Ương và Quốc tế Green là 0,19%, 

so với số trẻ có bệnh lý về móng là 30,0.  

Có 8 bệnh nhân dày móng bẩm sinh được chẩn đoán xác định nhờ phân tích ĐB gen Keratin. 

2. Kiểu gen và kiểu hình của các bệnh nhân dày móng bẩm sinh 

 Trong 8 bệnh nhân PC, có 3 bệnh nhân nữ, 5 bệnh nhân nam. Các bệnh nhân đều là dân tộc Kinh. Có 2 

bệnh nhân có yếu tố tiền sử gia đình. 

 Có 7/8 bệnh nhân dày móng bẩm sinh là do đột biến gen KRT6A, 1/8 bệnh nhân do đột biến KRT17; bao 

gồm 4 loại đột biến N172del, N171K, R466P, S97del. Miền đột biến chủ yếu là 1A. Những đột biến này dẫn đến 

mất Asparagine hoặc biến đổi Asparagine → Lysine hoặc Arginine → Proline hoặc mất Serine.  

Các bệnh nhân dày móng bẩm sinh đều có biểu hiện dày móng từ rất sớm, dưới 2 tháng tuổi; đa phần các 

bệnh nhân có dày 10 móng tay và 10 móng chân (7/8 bệnh nhân); bên cạnh đó triệu chứng dày sừng và đau lòng 

bàn chân có ở cả 8 bệnh nhân. 

Có mối liên quan giữa kiểu hình và kiểu gen trong PC như bệnh nhân có biểu hiện dày nhiều móng, bạch 

sản miệng, tăng sừng nang lông, dày sừng bàn chân gây đau nhiều có thể gợi ý đến đột biến KRT6A, bệnh nhân 

có dày móng và răng sơ sinh gợi ý đột biến KRT17. Ngoài ra, số lượng móng dày ít có thể liên quan đến đọt biến 

trên miền 2B 

3. Kết quả điều trị can thiệp chăm sóc hỗ trợ cho bệnh nhân dày móng bẩm sinh nói trên sau 6 tháng.  
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Các bệnh nhân đều đã cải thiện các triệu chứng lâm sàng như dày móng, bạch sản miệng hay nhiễm trùng 

móng. 

Chỉ số thang điểm đau của bệnh nhân là giảm sau điều trị, can thiệp, hỗ trợ với p<0,05 

Chất lượng cuộc sống của bệnh nhân cũng được thay đổi theo chiều hướng tích cực đặc biệt là móng tay 

bớt gây trở ngại cho công việc hàng ngày, cơn đau đỡ ảnh hưởng đến hoạt động xã hội, giải trí, hoạt động chơi thể 

thao và tổn thương da ít gây ra trở ngại giữa bệnh nhân và người xung quanh (p<0,05). 

KIẾN NGHỊ 

1. Các bệnh nhân có biểu hiện dày móng xuất hiện sớm nên được phân tích gen để chẩn đoán chính xác bệnh. 

2. Cần quan tâm hơn và tư vấn di truyền đến các bệnh nhân mắc các bệnh lý di truyền hiếm gặp để nâng cao chất 

lượng cuộc sống của họ. 

3. Cần phát triển hệ thống phân tích gen keratin từ genomic DNA tại trường Đại học Y Dược Hải Phòng để không 

lệ thuộc vào nước ngoài và rút ngắn được thời gian chẩn đoán. 
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