27. HOI CHUNG PHACES (PHACES Syndrome)
CAC PIEM CHINH
THUAT NGU'

* Hoi chimg bao gbém

o Di tat hé sau (Posterior fossa malformations)

© U mau tirng doan (Segmental hemangiomas)

o Bat thuong dong mach (Arterial anomalies)

o Khiém khuyét tim (Cardiac defects)

o Bit thuong mit (Eye abnormalities)

o Khiém khuyét bung hoic xuong trc (Sternal or ventral defects)

HINH ANH

» Tim kiém “dau hiéu 6ng nghe bi nghiéng (tilted telephone receiver sign)” cha tiéu
ndo trén mit cit vanh, goi ¥ héi chimg PHACES

» Bénh tim bam sinh (CHD), bat thuémg mach méau

» Khe ho xuong e

CAC VAN DE LAM SANG

* Céac khuyén cdo cham séc va chan doan dua trén s ddng thuan cuc ky phirc tap

duge cong bd vao nim 2016
o Cung cip c4c hudng dan chim séc sang loc tré so sinh ¢6 nguy co

o Cung cﬁp cac huong dan chiam séc duoc diéu chinh theo nguy co dé theo déi sirc

khée lién tuc



. PHACES c6 thé gip & 2% tré em bi u mau & mat va 20% tré em bi u mau “tung

doan” ¢ doan

o 70% tré chi c6 1 biéu hién ngoai da

o Di tat hé than kinh trung uong la biéu hién ngoai da hay gap nhét

o Dj tét cau tric hé than kinh trung wong va di tit mach mau nio thudng cing tén tai

» Co nguy co cham phat trién, suy giam tri tué, co giat va dét quy do thiéu mau cuc bd

cap tinh
« CHD ¢ 41-47% vo6i hep eo dong mach cha ¢ 19-31%
BANG KIEM CHAN POAN

e Khi phat hién di tat hd sau & thai nhi nif, can luu y vé kha ning thai nhi mic hoi
chimg, ching han nhu Aicardi va PHACES

(Tr4i) Mit cét chéch qua hd sau (siéu &m & quy 3) cho thdy béan ciu tiéu ndo phai nho,
loan san = Pay 1a mot d4u hiéu thuong gap trong hdi chimg PHACES. Trudc sinh,
c4c biéu hién khéc rat kho thay, vi vdy nhifng tré nay cin duogc danh gid can thin khi
sinh. (Phai) MR T2WI & mat cét vanh cho thdy mot ban cau tiéu ndo thiéu san, di léch



én trén (22 va ndo that 4 gidn bat doi ximg [22] tao ra “dau hiéu dng nghe dién thoai
bi nghiéng”, dy la mdt dic diém dic hiéu cua hoi chimg PHACES.

(Trai) T1 C+ FS MR sau sinh ¢ mat ¢t vanh cho thdy u méu ngam thuéc ¢ ma
tréi, cling bén voi khiem khuyét ban cau tiéu nio duoc phat hién trude sinh. Tre so
sinh cling ¢6 u mau da dau khi sinh. Ca 2 u mau déu khong thﬁy duoc trén hinh anh
truée sinh, ngay ca khi hoi ctru lai. (Phai) Hinh anh 1am sang ciia mot tré méc
PHACES cho théy u méau dién hinh & mit. Nhiéu tdn thuong trong sb nay dap ung rat

tot voi propranolol + prednisolone. (From Osborn's Brain.)



» Khe ho xuong trc
Dau hiéu trén MR
« Thiéu san tiéu ndo mot bén kém gidn ndo that 4

. = A . x
+ Loan san vo ndo, bao gdm hdi ndo réng (pachygyria), lac chd chat xam dudi mang

néo that va dudi vo ndo

» Loan san thé chai

» Nang mang nhén

CHAN DOAN PHAN BIET

Héi chirng Sturge-Weber

« C4c tinh mach vé ndo thai nhi phat trién bat thuong — thiéu mau tinh mach man tinh
« V6i hoa vo ndo kém theo dam réi mang mach ciing bén 16n

» H6 sau binh thudng

BENH HOC

Pic diém chung

* Neguyén nhan

o Van chua x4c dinh dugc nguyén nhan di truyén hogc méi truong cu thé

CAC VAN PE LAM SANG

Biéu hi¢én kiéu hinh
» C6 thé nghi ngd chan doén ¢ thai nhi nhung dé chin doan xac dinh can phai danh gia
sau sinh

: K 5 q v phirc t
* Cac khuyén cdao chim soc va chin doan dua trén su dong thuan cuc ky phirc tap

duoc cong bo vao nam 2016




gOI CHUNG PHACES (PHACES Syndrome)

THUAT NGU

Pinh nghia

« Hoi chimg bao gém

o Di tat hé sau (Posterior fossa malformations)

o U mau timg doan (Segmental hemangiomas)

o Bat thuong dong mach (Arterial anomalies)

o Khiém khuyét tim (Cardiac defects)

o Bit thuong mit (Eye abnormalities)

o Khiém khuyét bung hodc xwong irc (Sternal or ventral defects)
HINH ANH

Dau hiéu trén siéu Am

« Bat thuong hé than kinh trung uong

o Dj tat hd sau, dic biét 1a pha hiiy ban céu tiéu ndo

o Tim kiém “d4u hiéu éng nghe dién thoai bj nghiéng” trén mat cat vanh, goi y héi
chirng PHACES

— Bén chu tiéu ndo nhé hon bj dich chuyén lén trén bdi mt nang thdng thuong voi

nio thit 4 gian bat d6i ximg

— Thuy nhéng bi xoay 1én trén hop nhat véi cuong tiéu ndo d6i bén — két ndi chéch

dai giira hai ban ciu tiéu nio, thiy rd nhat trén MRI & mat cit doc
o Loan san thé chai, loan san vo nio

« Tir chimg Fallot, théng lién thét, bién thé giai phau dai dong mach



o Cap nhat tiéu chudn ndm 2009 vé héi chimg PHACES c6 thé/xéc dinh

o PHACE xac dinh

— U méu ving mit/da dau c6 duong kinh > 5 cm + 1 tiéu chuén chinh

— U mau timg doan 16n & c&/than trén/than va chi trén doan gén + 2 tiéu chuan chinh
o Cung cap cac hudéng dan chim séc sang loc tré so sinh ¢6 nguy co

o Cung cip cac huéng dan chim séc dugc diéu chinh theo nguy co dé theo ddi stc

khoe lién tuc

« Di tat hé than kinh trung wong 1 biéu hién ngoai da hay gap nhit

« Di tdt mach mau néo

o U méu goc cau-tiéu ndo

o Thiéu san hodc bat san c4c mach mau nio lén

« Di tit cdu triic hé than kinh trung wong va di tit mach mau ndo thudng cing ton tai
» Bénh tim bim sinh (CHD) & 41-47%, hep eo dong mach cha ¢ 19-31%

Dich té hoc

« Nif gi6i chiém wu thé (91% trudng hop dugce béo céo)

Dién tién tw nhién va Tién lugng

« C6 nguy co cham phat trién, suy giam tri tué, co giat va dot quy do thiéu mau cuc bd
cAp tinh

o Di ching than kinh & 50-90% néu cé di tit mach mau hoic céu tric ndo

o Loan san vo ndo thuong lién quan voi dong kinh khéang tri (Intractable seizures)

» B4o céo 20 trudng hop: 55% roi loan chirc nang ving dudi doi-tuyén yén, 50% roi

loan phét trién tuyén gidp (lac chd/thiéu san/bét san)



Picu tri

» Ding Ky tryc tuyén cho tré tham gia vao cong ddng hoi chimg PHACE

» Danh gia chi tiét sau sinh khi phét hién bénh ly mach mau lién quan cho phép diéu tri
trudce, trudce khi dé lai nhimg di chirng khong thé héi phuc

© Nguy co bénh Iy mach mau tién trién

o Bénh nhan c6 u mau 16n & da mit ¢6 nguy co bi di tat he than kinh trung wong/mach

mau nao
o Panh gia noi tiét: Ro6i loan chirc nang tuyén }*ém’tuyén gi4p cling da dugc bdo cao

x . ; " g A X =
» Propranolol c6 hiéu qua trong diéu tr} u mau nhung cling ¢O nguy co tiem an gay

bién chimg thiéu mau cuc bd véi ha huyét 4p + bat thuong mach mau

« Phiu thuét stra chita khe hé xuong wrc: Ly tuong nhat 14 stra chita hoan toan mét thi

(primary complete repair) nhung ciing co thé can vat co/vat nhéan tao tiy theo mirc do

khe ho
BANG KIEM CHAN POAN
Céc diém cén luu y

« Khi phat hién di tat hé sau & thai nhi nit, dic biét kém theo cac bat thuong trén léu,
cin lru ¥ vé kha nang thai nhi mac hoi chimg, chang han nhu Aicardi va PHACES
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