24. BENH NIEMANN-PICK LOAI C (Niemann-Pick Disease Type C)
CAC PIEM CHINH
THUAT NGU

* R6i loan dy trit lipid di truyén 1gn trén NST thuong véi cb truéng thai nhi vi gan
lach to

HINH ANH

« Cd chudng, rudt ting 4m va gan to la nhimng biéu hién hay gap nhat

o Phu thai cling dd dugc béo c4o nhung c6 truéng don déc thudmg gip hon
» Lach to phat trién vao cudi quy 2 va quy 3

« Banh nhau day + da i

CHAN POAN PHAN BIET HANG PAU

« Céc rbi loan dy trir lysosome khéc

» Cytomegalovirus va céc nhiém tring khéc

BENH HOQC

» Céc thay doi gay bénh di truyén lin trén NST thudng & NPC1 (~ 90%) hodc NPC2
(5%)

* Roi logn enzyme din dén vén chuyén cholesterol va tich ty lipid bat thudng trong hé
théng lysosom va endosome

» Kiéu hinh 1am sang kha da dang véi khoi phét tir trude sinh dén khi trudng thanh
CAC VAN PE LAM SANG

» Hiém: 1 trén 100.000-150.000

» Tré so sinh: C6 truéng, bénh gan nang kém theo vang da kéo dai, suy hé hap




» Thoi tho au: That diéu kin dao (Insidious ataxia), liét nhin chdam chi theo chiéu doc
trén nhan (vertical supranuclear gaze palsy), sa st tri tué (dementia), roi loan trurong

lre co va co gidt

BANG KIEM CHAN DOAN

« Xem xét & thai nhi bi ¢6 trréng don doc va danh gia gan to/lach to va banh nhau day
« Hoi k¥ bénh sir gia dinh

o Ting nguy co khi két hén cin huyét

. Xem xét bang gen/exome néu nhiém sic thé binh thuong va dénh gia nhiém trung

4m tinh

(Trai) Mit cat ngang bung véi co trudng déng ké 5. Cb truéng gitp thﬁy ro lach

thai nhi E cling to nhu gan [Z>]. Sau khi danh gia, xét nghiém am tinh véi 1éch boi
NST va cic nguyén nhan nhiém trung, sing loc ngudi mang gen bénh cho b6 me da
x4c dinh rang ho 13 nhimg ngudi mang gen bénh ¢ NPC1. Thai nhi sau dé dugc xac
dinh mic NPD-C. (Phai) Thai nhi & tuan thir 25 bj ¢d trudng lwong nhiéu £ va gan
to {221 do tich tu lipid trong gan.



(Trai) Hinh anh khac tir cing mot thai nhi miac NPD-C va cd trudng ciing cho thiy
rudt ting 4m . Thdy 16 lich to [52]. (Phai) Ngoai déu hiéu & thai nhi con thay
banh nhau day 521, Khéng giéng nhu hau hét cic thai nhi c6 biéu hién bénh

Niemann-Pick truéc sinh, thai nhi nay khong bj da 6i; thay vao d6 bi thiéu 6i khong rd
nguyén nhan.



BENH NIEMANN-PICK LOAI C (Niemann-Pick Disease Type C)
THUAT NGU

CAc tir viét tat

« Bénh Niemann-Pick loai C (NPD-C, NPC)

Tir dong nghia

- Bénh Niemann-Pick vi thanh nién; Bénh ho Neville

Pinh nghia

» Réi loan du trir lipid di truyén 1in trén NST thudng véi cb truéng thai nhi va gan

lach to

HINH ANH

Pic diém chung

» Manh méi chén doan t6t nhat

o Cb truémg thai nhi v&i gan lach to + banh nhau day va da oi

DAu hiéu trén siéu Am

«Co trudng thai nhi, rut ting am va gan to la nhimg biéu hién hay gip nhat
o Phi thai ciing da duoc bao céo nhung cb truéng don doc thuong gap hon
» Lach to phat trién vao cubi quy 2 vaquy 3

. Banh nhau day = da 6i; nang bach huyét (cystic hygroma)

. Quf 1: Do md da gy day; xuong mdi va dang séng Doppict ong tinh mach binh
thuong

D4u hiéu trén MR



* Néo thai nhi dugc cho 13 binh thuong nén thuong khoéng duge chi dinh chup MR

© Teo thuy nhdng, thé chai mong, teo nio nhe 1a céc dau hiéu mudn

CHAN DOAN PHAN BIET

Céc réi loan dur trir lysosome khdc

* Bénh Mucolipidosis I (sialidosis) do thay d6i gen giy bénh & NEU1: Gan lach to

* Mucopolysaccharidosis IVa (Morquio) do thay d6i gen gay bénh & GALNS: Phu thai

* Mucopolysaccharidosis IVb (GMI-gangliosidosis) do thay dbi gen gy bénh &
GLB1: Phi thai/cé trréng don doc

* Niemann-Pick loai A do thay dbi gen giy bénh & SMPDI1: Banh nhau day

© Khac v6i NPD-C; Niemann-Pick loai A gy tich luy sphingomyelin, thuémg khéng
biéu hién kiéu hinh & thai nhi; 1 & Ashkenazi

» Gaucher do thay do6i gen giy bénh & GBA

© Gan lach to kém co cimg khép (arthrogryposis); gidn nio thit, dau nho: T o
Ashkenazi

Cytomegalovirus/cdc nhiém tring khéc

* Thai chim ting trudng, gidin ndo that, cb truéng, voi héa néi so va gan, thidu &i. rudt

tdng 4m, phu thai

o Chan doén thai nhi nhiém Cytomegalovirus bing PCR nuéc 6 hoac huyét thanh me
BENH HOQC

Pic diém chung

* Nguyén nhéin



o Céc thay doi gy b¢nh di truyén lan trén NST thuomg & NPCI (~ 90%) hodc NPC2
(5%)

o Mét doan/lip doan exon; tai sap xép NST & phén con lai

« R6i loan enzyme dan dén van chuyén cholesterol va tich tu lipid bat thuomg trong hé

théng lysosom va endosome

« Kiéu hinh l14m sang kha da dang véi khéi phét tir trude sinh dén khi truomg thanh
CAC VAN PE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

« Cac dau hiéw/triéu chimg hay gap nhat

o Cé truéng thai nhi véi gan to va sau d6 khai phat lach to

« Cac dau hiéu/triéu chimg khéc

o Phi thai v&i luong dich ¢b truéng bat can ximg so véi cac khoang khac

o Nang bach huyét, 46 m& da gay day

Dich té hoc

* 1 trén 100.000-150.000

Dién tién tw nhién va Tién lugng

« Tré so sinh: Co trudng, bénh gan ning kém theo vang da kéo dai, suy ho hﬁp
o Phéi c6 thé c6 té bao bot (foam cells)

o Suy hé hip do giam kha ning khuéch tén

« Tré nhod: Giam truong luc co va cham phét trién van dong thudng khéng 6 véan dé

veé gan hodc hé hip



» Thoi tho du: Thét diéu kin déo (Insidious ataxia), liét nhin cham cht theo chiéu doc

trén nhan (vertical supranuclear gaze palsy), sa sit tri tué (dementia), r6i loan truong
luc co va co giat

o Cang ngay cang khé an u6ng va khé néi, suy giam nhan thirc

o Biéu hién tAm than: Trim cim, tam thn phan liét & tudi vi thanh nién
* Tr vong thudng do viém phoi hit (aspiration pneumonia)

Piéu tri

» Khéng c6 phuong phap diéu tri khoi bénh

» Rira phé quan phé nang (Bronchoalveolar lavage) hd trg tré so sinh mac bénh phdi
tham nhiém (infiltrative pulmonary disease)

» Kiém soét triéu chimg co giat va réi loan truong lyc co

« Cham séc hé tro chung

BANG KIEM CHAN POAN

Cic diém cén luu y

* Cb truémg don doc & quy 2/quy 3: Can danh gia gan to/lach to va banh nhau day

» 1 nguy co khi két hén can huyét

» Xem xét bang gen/exome néu nhiém sic thé binh thuong va danh gia nhiém tring
am tinh
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