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PAT VAN DE

v Hién nay tai Viét Nam, viéc phat hién cac bénh
ly rOi loan chuyén hoa bam sinh con gap nhiéu kho
kKhan.

v Tiém an mét nguy co cao cho tré néu tré co roi
loan trong chuyén hoa mot trong cac thanh phan

c6 trong thirc an cua tré.

v' Bénh ly r6i loan chuyén hoa galactose la mét
trong cac bénh rdi loan chuyén hoa cé thé gap &
tré so sinh.




TONG QUAN Y VAN

0 Bénh Galactosemia la mét roi loan di truyén lién
quan toi chu trinh chuyén hoa dwong galactose.

ad Mot sb tuyp bénh galactosemia:

» Galactosemia thé co dién hay galactosemia tuyp |
(thieu hut galactose-1-phosphate uridyi

transferase), 1a loai pho bién nhat va dé lai hau qua
nghiém trong nhat.

» Galactosemia tuyp Il hay con goi la thiéu hut
galactosekinase

» Galactosemia tuyp Ill con goi la thiéu galactose
epimerase

Francesca Frigiolini, 2012




TONG QUAN Y VAN

Néu tré so sinh mac bénh roi loan chuyen hoa
galactose thé co dién khong dwoc diéu tri ngay Iap
tlrc bang viéc han ché dé an chira galactose, cac
bién Chung de doa tinh mang sé xuat hién trong
vong vai ngay sau khi sinh.

Bién churng dién hinh: bu kém hay bd bu, cham

phat trién, can nang va Chleu cao khong tang nhw
du kién, vang da va mat, ton thwong gan va bj chay
maul.

Bién chirng nguy hiém khac cua bénh nay: nhiém
tring huyét va roi vao tinh trang soc.

Tre bi ton thwo’ng Cung o] tang nguy co cham phat
trién, kho phat am, va thiéu nang tri tué.

Chase Richard, 2009




Chu trinh chuyén hoa galactose thanh glucose
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TAN SUAT MAC BENH

d Loai ¢ dién khoang 1/30.000 — 60.000
tré so sinh.

A Loai ll va loai Ill xay ra it phd bién hon.

v'loai Il v&i ty 1& 1/100.000 tré so sinh.

v'Loai lll hau nhw 1a rat hiém xay ra, chi mot
vai bénh nhan duwoc bao cao @ méi qudc
gia.




BIEU HIEN LAM SANG GALT

Tré cang dwoc cho bu s&m thi cac dau hiéu xuat hién cang som,
nhiéu khi cac dau hiéu xuat hién tr luc tré dwoc 2 ngay tudi.

Cac triéu chirng cua bénh:
N6én mira va tiéu chay
Van dé an: bé khéng chiu an thwc don co chira sira
Khoéng tang can
Ha dwdng huyét va tdng amoniac trong mau
Tang choloremic acidosis, albuminuria va aminoaciduria (hdi chirng Fanconi
than)
Ton thuong té bao gan va tinh trang vang da: Céc thay doi bénh ly duoc
dac trwng béi sy mdé rong cua gan, cac té bao gan tang sinh va xuat hién
cac vung c6 mau vang hoac vang xanh. Dan dan, gan tré nén clrng, xo
twong tw nhw nhirvng nguoi bi bénh xo gan.
Co giat
Kho chiu

Cham phat trién... Francesca Frigiolini, 2012




CHAN DOAN XAC DINH

Galactosemia c6 thé phat hién gan nhw 100%
qua chwong trinh sang loc so sinh

Giup han ché nhirng bién ching lau dai:
suy giam nhan thuc
chirng khé phdi hop dong tac vai 1o noi

roi loan cam giac cta khép
tang trweédng cham

suy buéng trirng

day thi cham hoac vo6 kinh
giam mat dé khoang xwong




BAO CAO CA BENH

Bénh nhan co dac diém:

- Be ge"li, can nang luc sanh la 3500g, dai 51 cm,
vong dau 34 cm.

« APGAR 1'vad'la8va9
« Sanh thuong

» Kham |am sang tong quéat ngay sau sanh khong
phat hién bat thwong

« Bé thd khi troi.

« PARA me: 4000. Me trén |am sang khéng co biéu
hién bénh ly dac biét.




BAO CAO CA BENH

Vai nét vé tién can cac bé tir vong trwdc do:

 Bé th&r 1 chét sau sanh 11 ngay khéng rdé nguyén
nhan.
 Bé th&r 2 chét sau sanh 15 ngay khong rd nguyén
nhan.

» Bé thir 3 chét sau sanh 1,5 thang. Theo d6i bénh ly
roi loan chuyén hoa.

. Bé th& 4 dwoc chan doan: t/d bénh Iy RLCH, dwoc
chuyén ngay dén bv Nhi trung wong dé diéu tri ngay tw
ngay th 1. Khi vao bé thé déu, can nang 2900g, kham
lam sang khéng phat hién gi bat thwdng. Xét nghiém
binh thwdng, cho bu me. T vong sau sanh 46 ngay.




BAO CAO CA BENH

Dién tién bénh cla bé hién tai:

« Pwoc nudi an hoan toan bang dwérng glucose kém
dién giai.

« Puoc lam cac xét nghiém vao ngay 1: tbng phan
tich té bao mau, CRP, nhdm mau, Rh, Pong mau
toan bd, siéu &m tim n&o bung tdng quat, X quang tim
phdi thang.

» Vao ngay 4, bé co6 biéu hién vang da. Cac xét
nghiém bd sung: tam soat 48 bénh ly RLCH, khi
mau dong mach, dong mau toan bo, ion do/mau,
CRP, Bilirubine, NH3, lactate/mau, téng phan tich
nwéc tiéu, dwdng huyét tai givdng.




BAO CAO CA BENH

Két qua xét nghiém mau ngay 4:

« PAng mau toan bd co roi loan

« Tang bilirubine gian tiép.

KMDPM: toan chuyén hoa nhe véi pH Ia 7,330

nong tinh dwgc ANION GAP do khong do duoc Cl-)

_actate 3.59 (hgwdong 0.63-2.44 mmol/L)
 NH3 60.4 (11-60 micromol/L).

=> bé tiep tuc dwoc nudi an hoan toan bang
glucose va dién giai.




BAO CAO CA BENH

Ngay 13, cé két qua tam soét 48 bénh: binh thuwdng.

— bé bat dau bu sira loang.

Sau 2 ngay bé c6 biéu hién théd nhanh, cho lam cac

xet nghiém: khi mau dong mach, SGOT, SGPT, BUN,
Creatinin, CRP, ion o, NH3/mau.

Két qua xét nghiém:

KMBM: toan chuyén hoa, kiém hé hap bu trtr 1 phan.
Anion Gap la 18,1 mmol/I.

NH3: 108 micromol/L.

=> bé ngwng bu stra, nudi an bang glucose hoan
toan. Lam lai xét nghiém tam soat 48 bénh.




BAO CAO CA BENH

Ngay 21, két qua tam soat: galactosemia tuyp | (thiéu
hut galactose-1-phosphate uridyl transferase).

— bé bat dau bu sira galactose free.

Ngay be duoc kiém tra lan
cudi trwédc xuat VIén.




BAO CAO CA BENH
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Hinh khi bé dwoc 6 thang tudi




KET QUA XET NGHIEM GEN

Ngay 3/9/2013, cong ty Bionet co xet nghiem
mau tim dét bién gen gay bénh GALT & bé.

Két qua: khéng tim thay dot bién bénh ly trong
gen GALT 17

Tuy nhién khdng loai trir kha ndng bé bi mac
dang bénh Galactosemia hiém gap gay nén
b&i cac dot bién gen khac khdng phat hién ra
duworc.




BAN LUAN
» Kho chan doan & giai doan dau néu khong
coO xét nghiém tam soat bénh ly RLCH?
» Huwdng xr tri khi nghi ngd?

» Chi nu6i duwdng bang glucose va dién giai
khéng cung cap du nang lwong?

> Tai sao lan dau thi tam soat 48 bénh ly roi
loan chuyén hoa khéng cho ra két qua dwong
tinh v&i bénh nao?

> Cho bé bu stra cong thirc ngay khi co két
qua tam soat bénh ly vé chuyén hoa am tinh?




KET LUAN

> Khong co chwong trinh tam soat, vai bé dau tién
trong 1 gia dinh c6 thé t& vong v&i chan doan nhiém
trung so sinh.

> Bénh khong kho dé chan doan véi phwong phap
sang loc 48 bénh Iy roi loan chuyén hoa & tré so sinh
vao 48 dén 72 gio sau sanh.

> Chi nudi &n glucose néu cé nghi ng® bénh ly roi
loan chuyén hoa.

> Can cho an vai cir stra trvde khi lam tam soat cac
bénh ly vé chuyén hoa.

> Diéu tri cac bién chirng néu co.




KIEN NGHI

» Bua them benh ly nay vao chwong trinh
tam soat so sinh hién co.

> Huwdng dan cach xir tri cho cac bénh vién
c6 khoa san cach xw tri va tw van cho gia dinh.

> CO thém cac trung tdm chuyén vé bénh ly
chuyén hod: xét nghiém chan dodan, xét
nghiém di truyén, tw van dinh dwé'ng cho cac
tré da dwoc phat hién bénh...




CAM ON SU’ LANG NGHE
CUA QUY DbAI BIEU




