7. HOI CHUNG CARPENTER (CARPENTER SYNDROME)

CAC PIEM CHINH
THUAT NGU
» Acrocephalopolysyndactyty loai II

* Déc trung béi thira ngdn trude truc, dinh mé mém cac ngdn, dj tat tim, bat thuong

thanh bung va dinh nhiéu khép so sém

HINH ANH

« Hinh dang hép so bat thuomg kém theo mit 16i ning

» Thira ngén trude truc, dinh ngén mét phan & ban tay va ban chan
* Dinh céc khop doc, khép lamda, khép vanh

» Dj tat tim 30-50%

« Khiém khuyét thanh bung

CHAN DOAN PHAN BIET HANG PAU

* Ho1 chirng Apert

* Ho1 chirng Pfeiffer

* Ho1 chimg Crouzon

» Hj1 chirng Saethre-Chotzen

BENH HQC

* Di truyén lan trén NST thudng nhung khong dong nhat vé mit di truyén

o Dt bién dong hop tir & gen RAB23

|



» Céc dic diém cua hoi chimng Carpenter lién quan véi khiém khuyét truc trai-phai ciga
phoi (defective laterality) (sy sip xép trai-phai cuia céc tang trong co thé); do dét bin
dong hop tir hodc di hop tir kép (homozygous or compound heterozygous mutations) ¢
gen MEGFS8

CAC VAN PE LAM SANG
* Cac dic diém sau sinh

o Ngén tay ngin (brachydactyly) véi ngén tay céi rong, dinh mé mém cia cac ngén
tay

o Khée mit trong b day ra ngoai (dystopia canthorum), khée mit ngoai huéng xuéng

(downslanting palpebral fissures)

o Cac bat thudng rang nhu moc chdm (delayed eruption), cham thay ring sira

(prolonged retention of primary teeth), thiéu ring (hypodontia)
o Suy sinh duc

o Thiéu nin g tri tué & cac mirc do (Khoang IQ: 52-104)

o Béo phi




(Trai) Hinh anh siéu 4m 3D khuén mit cia thai nhi méc hoi chimg Carpenter cho thay
cdc dic diém dién hinh bao gdm mit 1i ning MBS, thidu sin ving gitra mat =2, va
cim nho B2, Tre khéng thé nhdm mit dugc nén phai khau mi mét sau sinh dé bao vé
gidc mac. (Phai) MR T2 thai nhi cho thiy dinh khép so véi cac khop vanh hop
nhat va anh hudng thir phat 1én ndo, gay gian néo thit Z&3. Hinh dang hép so rét bét
thuong nay dién hinh trong hdi chirng Carpenter.

(Tr4i) Hinh anh 1am sang cho thiy khuén mit dién hinh trong hdi chimg Carpenter.
Luu ¥, mét 13i nang BB, miéng nho Z23, va hinh dang hop so bét thuomg E2. do dinh
khép so phirc tap. (Phai) Hinh anh lam sang cho thy thira ngén-dinh ngén phirc tap
trong hdi chimg Carpenter. Luu y, ngén tay cai rong (duogc sao chép trén phim
chyp X-quang) va céc ngén con lai dinh véi nhau [Z3]. Ngoai ra, khi sinh, con thay
cac ngén chan ngiu véi ngén chan cai rong, veo hudng vao trong va cac ngén chan
khic dinh véi nhau.




HQI CHUNG CARPENTER (CARPENTER SYNDROME)

THUAT NGU
Tir dong nghia
* Acrocephalopolysyndactyty loai II

Dinh nghia

* Déc trung bai thira ngén truée truc, dinh mé mém céc ngédn, di tat tim, bit thudng
thanh bung va dinh nhiéu khép so sém

HINH ANH

Pic diém chung
» Manh méi chin doan tét nhét

o Hinh dang hop so bat thuong kém mat 161 va thira ngén-dinh ngén & ban tay va ban

chan trén siéu am quy 2

D4u hiéu trén siéu 4m

» Dinh khép so sém dan dén hdc mat néng, gay mit 16i ning

* Di tat tim (30-50%)

o Khiém khuyet vach ngan, hep déng mach phdi, tir chimg Fallot

» Thira ngon trude truc véi dinh ngén mot phﬁn

o Ban tay duomg nhu nam chit (clenched)

o Thira ngén-dinh ng6n khong phai 12 ddc diém bét budc cua hoi chimg
o Ngén tay/chan ngin (brachydactyly)

» Khiém khuyét thanh bung



© Thoat vj ron, thoét vi rén khéng chira tang
Diu hi¢u trén phim chup X-quang

* X-quang sau sinh rat quan trong cho chin doan
© Dinh céc khép doc, khép lamda, khép vanh

© Hinh dang hép so thay doi, c6 thé thay kleeblattschidel (hop s hinh co ba 14), hinh
tam giac (trigonocephaly)

O Chén chir X (Genu valga), di léch xuong banh ché ra ngoai (lateral patellar
displacement), xuong chéu loe (flared ilia), 6 cdi phing (flat acetabula)

o Céc dét gitra ngén tay ngén/thiéu san, dbt thir 2 ngén tay cai nhan doi
Khuyén nghi vé hinh anh

o Panh gia cac chi dé loai trir loan san xuong

o Tim kiém can than bang chimg dj tit tim va khiém khuyét thanh bung
CHAN DPOAN PHAN BIET

Hoi chirng Apert

= Acrocephalosyndactyly loai I

* Dinh ng6n tay va ngén chéan phirc tap (dinh ngén dang “ging tay dau quyén anh”)
« Dinh khép so sém véi dau cao, ngén

« Ngén tay cai rong giit & tu thé veo ngoai

» Suy giam tri tué

Hoi ching Pfeiffer

* Acrocephalosyndactyly, loai Pfeiffer




* Dinh khap so niing, hgp so kleeblattschidel (hinh co ba 14) thuomg gip
* Ngén tay céi, ngén chan cii doan xa rong, vdi dinh ngén trung tam
Hgi chirng Crouzon

» Mat 16i nang, hai mét xa nhau

* Dinh nhiéu khép so sém

* Dinh ngén khéng phai 1a dic diém ndi bat

Hoi chimg Saethre-Chotzen

* Dinh céc khdp vanh, khép lamda

» Trén phang cao, tai loan san

* Dinh mét phan ngén tay, ngén chén

Hoi ching Bardet-Biedl

* Thira ngén sau truc, dinh ngén, ngén tay/chan ngﬁn

* Nang than

* Loan dudng vong mac

* Suy giam tri tug, béo phi, suy sinh duc

BENH HQC

Dic diém chung

* Di truyén hoc

o Di truyén lan trén NST thuong nhung khéng ddng nhit vé mit di truyén

~ Dot bién dong hop tir & gen RAB23 trén 6pl1




o Céc dic diém cia hdi chimg Carpenter lién quan v&i khiém khuyét truc tréi-phai cia
phoi (defective laterality) (sw sip xép trai-phai cia c4c tang trong co thé); do dot bién
dong hop tir hoic dj hop tir kép (homozygous or compound heterozygous mutations) ¢
gen MEGFS trén 19q13.

CAC VAN DPE LAM SANG
Biéu hién kiéu hinh
» Sau sinh

o Ngén tay/chin ngin (brachydactyly) véi ngédn tay céi rong, dinh mé mém cé4c ngén
tay

o Khée mit trong bj ddy ra ngoai (dystopia canthorum), khée mat ngoai huéng xudng
(downslanting palpebral fissures)

o Céc bat thudng ring nhu moc chim (delayed eruption), chim thay ring sira
(prolonged retention of primary teeth), thiéu ring (hypodontia)

© Suy sinh duc

Dién tién tw nhién va Tién lwong

« Béo phi phan than, thudéng gip

« Thiéu néng tri tué & cac mirc d6 (chi s6 IQ: 52-104)

« Vén dé vé khép va suy giam vén ddng tinh té (fine motor impairment)
Diéu tri

« Khéng diéu tri trudc sinh

« Gi6i thiéu dén chuyén gia di truyén

» Phiu thuit stra chira dinh khop so som

o Tac dong dén chirc nang tri tué & cdc mirc d6 khéc nhau




* Phau thuit sira chiva c4c dj tat tim, khiém khuyét thanh bung
» Phau thuit diéu tri thira ngén-dinh ngén, trong tam 12 cai thién chiic nang ban tay
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Hinh 13.18 Héi chimg Bardet-Biedl. Day la bénh ly long chuyén (ciliopathy). (A)
Than loan sin ting am; (B) Hinh anh 3D mot ban chan bat thuong, nhin tir [ong ban
chan. Luu vy, thira ngén giira truc (mesoaxial polydactyly) hiém gip (mii tén) va cac
ngén chan bat thuong (dau miii tén); (C) Hinh anh 2D cua ban chan con lai, cling bi

bat thurong nghiém trong (d4u mii tén); (D) mot ban tay, cho thay thira ngén sau truc

(dau mii tén).



