TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

BENH PHOI KE CO BOT BIEN TREN GEN SFTPC
O HAI TRE SONG SINH CUNG TRUNG: BAO CAO TRUONG HOP

Phan Tuan Hwng', Nguyén Thi Huyén' va Lé Thi Minh Phwong?™*

'Bénh vién Nhi Trung wong
2Truong Pai hoc Y Duoc, Pai hoc Quéc gia Ha N6i

B&o cédo mo ta dién bién 1dm sang va diéu tri trong 8 thang dau doi cia mot cdp song sinh khéi phét cac
triéu chimg hé hép nghiém trong tir thoi ky so sinh do dot bién SFTPC ¢.218T>C (p.lle73Thr) tai Bénh vién Nhi
Trung wong. Ching t6i da tém tat va phan tich div liéu 1am sang, hinh dnh cét I6p vi tinh d6 phén gidi cao va
xét nghiém gen cia trirong hop nay, dong thoi xem xét cac tai liéu lién quan. C4 hai tré ¢ nhitng dau hiéu cta
suy hé hép tir ngay sau khi sinh, cén phai thé méy, xuét hién nhiéu dot c6 déu hiéu suy hé hdp va cé biéu hién
nédng hon do nhiém tring dwong hé hap nhw nhiém SARS-CoV-2. Trén phim chup cat I6p vi tinh cho thay hinh
anh tén thuong déng dic va kinh mé kém theo nang khi nhé lan tda 2 phdi. Xét nghiém gen phét hién ca hai
tré déng thoi mang dét bién ¢.218T>C (p.lle73Thr) trén gen SFTPC. Tré duoc diéu tri thanh cong theo phac dé
Prednisolone phdi hop véi Hydroxychloroquine da cai duoc thé may. Nghién ctru ndy béo céo mdt cép song
sinh méac bénh phéi k& mang dét bién hiém gap & Viét Nam va kinh nghiém diéu tri nhitng tré mac bénh nay.

T khéa: Bénh phéi ké, suy hé hap man tinh, SFTPC.

I. DAT VAN BE

Bénh phdi ké (ILD) Ia mdt nhém bénh Iy phéi
d&c trwng béi tinh trang tén thuwong khéng déng
nhét, lan tda trong nhu mé phdi va gay rdi loan
trao dbi khi xay ra v&i ty 1& mac trén toan thé gioi
la 97/100.000 trwdng hop méi nam. M6t trong
nhi*ng nguyén nhan gay ra bénh phdi ké & tré
nhd la réi loan chirc ndng ctia chat surfactant &
phéi. O' nhirng tré nay, nguyén nhan phd bién
nhat la dot bién & gen SFTPC hodc ABCAS3.
Biéu hién cla bénh phdi ké rat da dang, diéu tri
va tién lvong phu thudc vao thé bénh va dang
dot bién cla tré."

Chét surfactant & phéi la mot phirc hop cla
phospholipid va protein. Chirc nang clia chét
nay |a lam gidm strc cdng bé mét va duy tri tinh
6n dinh clia phé nang. Chét surfactant c6 thanh
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phan bao gdm 80% phosphatidylcholine (PC),
trong do dipalmitoyl-PC, palmitoyl-myristoyl-PC
va palmitoyl-palmitoleoyl-PC cliing chiém 75%.
Anion phosphatidylglycerol va cholesterol méi
loai chiém khoang 10%, protein SP-A dén -D
chiém 2 - 5%. Sy trwdng thanh ctia hé théng
chét hoat dong bé mét vé co ban khong phai do
tang téng hop ma la do gidm chuyén héa cla
cac thanh phan cu thé.

Trong sb bbn protein cla chat surfactant,
thanh phan ki nwéc SP-B va SP-C dac biét can
thiét trong hoat dong clia phospholipid bang
cach thuc day qua trinh chuyén dbi gitra dang
Iwu trlr va dang hoat ddng chirc nang.

Gen SFTPC nam trén nhiém sac thé 8p21.3
ma hoéa protein SP-C gém 197 acid amin, moét
loai protein cuc ky ky nuwéc can thiét cho chire
nang phdi va can bang néi méi sau khi sinh.?
Protein nay dwoc san xuat duy nhét tai cac té
bao biéu mo6 phé nang loai Il trong phéi. Puoc
mo t& dau tién bdi Nogee va cong su vao ndm
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2001, cac dot bién ctia SFTPC da dwoc bao
cdo la co lién quan dén nhiéu bénh ly phéi bao
gdébm hoi chirng suy hd hap & tré so sinh, bénh
phdi ké & tré em.3

Tén thwong phéi do ddt bién SFTPC lién
quan dén viéc tich tu protein SP-C bij 16i trong
té bao phdi loai Il, d&n dén tén thwong hodc
apoptosis sau dé tién trién thanh xo héa phéi.
Ché&n doan dwa trén khai thac toan dién vé bénh
str, kham thwc thé kiém tra chirc nang hd hép,
chup cét 1&p vi tinh phdi va xét nghiém mé bénh
hoc. Phwong phap tiép can da nganh 1a can
thiét cho cac quyét dinh quan Iy va chan doan
hop ly. Siéu am tim rat quan trong dé phat hién
bénh tim mach hoac ting ap déng mach phdi
th&r phat sau bénh phdi k&, diéu nay la rat quan
trong trong tién lwong cho ngwdi bénh. Can loai
trr cac bénh hé thédng nhw bénh tw mién hodc
ri loan suy gidm mién dich. Cac nghién ctru di
truyén co thé dwa ra cau tra I&i cudi cung trong
chan doan bénh phdi ké.

C6 nhitng phac dd diéu tri khong déc hiéu
cho bénh phdi ké va chi mét sé phwong phap cé
thé 1am cham su tién trién cGa bénh; tuy nhién,
quan ly bénh nhan sé khac nhau tuy thudéc vao
phan nhém bénh phéi ké.

Trong bao céo nay, ching tbi trinh bay mo ta
lam sang vé& moét cép song sinh cung trirng méc
bénh bénh phdi k&, suy hd h4p man tinh déng
thdi mang dot bién trén gen SFTPC.

oan quarl

/

Il. GIO THIEU CA BENH

Trwong hop niv song thai, tién s sinh non
khi 35 tuan tudi va can nang khi sinh 1an lvot 1a
2,1 va 2,2kg. B6 me déu khée manh va khong
phai hén nhan can huyét. Con dau la con trai
khée manh, khéng mac bénh ly phéi. Gia dinh
khéng c6 tién sir mac cac bénh di truyén.

Sau sinh ¢ hai tré xuét hién tim, suy hé hap,
chan doan va diéu tri tai Bénh vién Nhi Trung
wong bang thé may 10 ngay, sau dé bénh 6n
dinh chuyén thé oxy mask. Sau 25 ngay, tré cai
dwoc oxy va xuét vién.

Ddc diém Iam sang tré thir 1

Sau 5 thang tudi, tré nhap vién vi viém phdi
nang, chup cat I&6p vi tinh d phan giadi cao
(HRCT) phat hién tén thwong phdi ké lan téa,
dwoc diéu tri thé may trong 10 ngay, sau do
chuyén sang oxy mask nhwng khéng cai dwoc
oxy. Tré duwoc diéu tri bang prednisolone rbi
duoc vé didu tri thd oxy tai nha.

Khi dwoc 6 thang tudi, tré diéu tri 2 dot
tai bénh vién, dot dau tién viém phdi nhiém
COVID-19 trong 10 ngay, dot hai chan doan
viéem phdi/bénh phdi k& diéu tri mét thang tai
Khoa Hbi strc hd hap. Chup cét I&p vi tinh d6
phan gidi cao ngwc thay hinh anh tén thwong
dong dac va kinh m& kém theo nang khi nhé
lan tda c& hai phdi tién trién n&ng hon so véi khi
tré 5 thang tudi.
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Hinh 1. Hinh anh chup céat I1&p vi tinh cé can quang & tré thr nhat.
Hinh anh tén thwong déng dic va kinh me kém theo nang khi nhé lan téa 2 phéi

Tré c6 dau hiéu dinh dwéng kém véi chiéu
cao 60cm, can nang 6kg (< -2SD), tuy nhién
khéng cham phat trién tam than - van déng.

Hién tai tré da cai dwoc thd may, chuyén
sang diéu tri bdng oxy gong 1,5 I/p, cham tang
can, khéng cham phat trién tam than — van

déng, dang diéu tri Prednisolone ¥ vién/ngay,
Hydroxychloroquine 1/8 vién/ngay, Azithromy-
cin 3 ngay/tuan.

Tém tat dién bién Iam sang va diéu tri cla
tré thir nhét thé hién & bang sau:

Bang 1. Dién bién 1am sang va diéu tri cua tré thir nhat

Lan 1 Lan 2 Lan 3 Lan 4
(mac COVID-19)
Tubi Ngay sau sinh 5 thang 6 thang 7 thang
Thoi gian diéu tri 25 ngay 21 ngay 10 ngay 30 ngay
Thoi gian thé may 10 ngay 7 ngay Khbéng Khbéng
Oxy gong 1 1/p
Oxy gong 1 I/p , .
, Prednisolone 0,5 mg/kg/ngay,
- - . Prednisolone Oxy gong _ N
Quan ly ngoai tri Cai dwoc oxy . Hydroxychloroquine 1/8 vién/ngay,
1 mg/kg/ngay 1,5-2l/p

trong 2 tuan

Azithromycin 10 mg/kg x 3
ngay/tuan

Ddc diém Iam sang tré thor 2

T& sau sinh dén 3 thang tudi, tré xuéat hién
nhiéu con tim, cham phat trién van déng, cham
tang can, khong cham phat trién tinh than. Bén
3 thang tudi tré suy ho h4p nang, thd may 10
ngay sau dé chuyén thé oxy mask 40 ngay. Tré
dwoc chan doan phdi ké luc 4 thang tudi, thé
oxy tai nha két hop vé&i Prednisolone % vién/

ngay. 6 thang tudi tré dwoc chan doan nhiém
COVID-19 diéu tri 10 ngay, chan doan bénh
phdi k&, suy hd hap man tinh.

Chup cat I&p vi tinh dd phan giai cao thay
hinh anh tén thwong déng dac va kinh m& lan
téa phdi hai bén dang tén thwong viém, vai 6
gian phé nang rai rac phdi hai bén.
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Hinh 2. Hinh anh chup céat I&p vi tinh dd phan giai cao (HRCT) & tré thir 2.
Hinh anh tén thwong déng dic - kinh me lan tdéa phdi hai bén dang tén thwong viém.
Vai 6 gian phé nang rai rac phéi hai bén

Hién tai tré cling da cai dwoc thd may, diéu tri trién van dong.
tiép theo bang thé oxy gong 1,5 I/p, dang diéu tri
Prednisolone 1 vién/ngay, Hydroxychloroquine
1/6 vién/ngay. Tré cham tang can, cham phat

Dién bién 1am sang va diéu tri cda tré th& hai
dwoc thé hién trong bang sau:

Bang 2. Dién bién Iam sang va diéu tri ca tré th hai

Lan 1 Lan 2 Lan 3 (COVID) Lan 4
Tudi Ngay sau sinh 3 thang 6 thang 8 thang
Thoi gian diéu tri 25 ngay 50 ngay 10 ngay 10 ngay
Thoi gian théd may 10 ngay 10 ngay Khéng Khéng
Quan ly ngoai trd  Cai dwgcoxy Oxygong 1l/p Oxygong2l/p Oxy gong 2 l/p
Prednisolon 0,5 Prednisolon 1 mg/kg/
mg/kg/ngay trong ngay, Hydroxychloroquine,
2 tuan Azithromycin 10 mg/kg x 3
ngay/tuan
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Mot sé két qua can lam sang 2 tré
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Tré thir 1 Tré thwr 2
5  Xétnghiém Gene Xpert, Am tinh Am tinh
5 Galactomannan, céy,
I= C. Trachomatis,
§ PCP
CMV dich rtra phé quan 2,3x108 cp/mi 58.700 cp/ml
CD3 4021 cell/mcl 6483 cell/mcl
CD4 1341 cell/mcl 2188 cell/mcl
CcD8 2526 cell/mcl 4240 cell/mcl
5 CD19 2524 cell/mcl 2867 cell/mcl
2 CD56 879 cell/mcl 924 cell/mcl
@
= IgA 0,8 g/l 1,6 g/l
IgG 8,6 g/l 94/l
IgM 1,9 g/l 2,5 g/l
HIV Am tinh Am tinh
Téng phan tich té¢ bao  Sé lwong bach cau trong mét  Sé lwong bach cau trong mét
Mau ngoai Vi thé tich mau 11 G/; thé tich mau 14 G/I; Ty lé bach
Ty Ié bach cau trung tinh 30%; cau trung tinh 48%; Ty I& bach
Ty |& bach ciu lympho 64%:; cau lympho 45%; Hemoglobin
Hemoglobin 104 g/I; Sé lwong 121 g/l; Sé lwong tiéu cau trong
tiéu ciu trong mot thé tich mau  mat thé tich mau 475 g/l;
410 G/I
Binh lwgng Ure 2 mmol/l 2 mmol/l
f= huyét thanh
O
3 Binh lvgng Creatinin 9 umol/l 26 umol/l
Z huyét thanh
Dinh lwvgng GOT 89 U/l 54 U/l
Binh lvgng GPT 82 U/l 28 U/l
Protein toan phan 54 g/l 73 g/l
Albumin huyét thanh 31 g/l 40 g/l
Calcium toan phan 2,3 mmol/l 2,3 mmol/l
Khi mau ddéng mach pH 7,5; pO, 53; pCO, 30; pH 7,45; pO2 57; pCO, 34;
HCO, 25 HCO, 24

TCNCYH 172 (11) - 2023

331



TAP CHI NGHIEN CU'U Y HOC

Tré thor 1 Tré thor 2
i S Siéu &m tim Binh thudng T&ng ap dong mach phéi
E s Men tim proBNP 31 pmol/l proBNP 29 pmol/l
C3 1,06 g/l
Cc4 0,11 g/l
é RF 13,5 U/l
= Téng phan tich nwac tiéu Binh thudng
dsDNA .
antiANA Am tinh

Déc diém chung clia c4c tré nay la xuét hién
d4u hiéu suy ho hap tir rat sém, dién bién phirc
tap va nadng lén khi c6 cac nhiém khuan kem
theo, nhiéu 1an phai diéu tri bang thd may. Két
qua xét nghiém can 1am sang chi cho thay tinh
trang thiéu oxy & tré, trong khi cac xét nghiém
tim cac can nguyén gay viém phédi kéo dai nhw
danh gia tinh trang nhiém trung, danh gia tinh
trang mién dich, tw mién, tang ap déng mach
phdi déu cho két qua binh thwong.

T 1am sang két hop véi két qua chan doan
hinh anh, cé6 mét gid thuyét dat ra la c6 hay
khéng sw xuét hién cla bién dbi trong hé gen.

NaassANanaa A an \ann

DPAu tién, tré th hai co triéu chirng nang va
dién bién phirc tap hon dworc kiém tra gidi trinh
tw 21 gen dwoc chirng minh lién quan dén bénh
phdi md ké bao gdbm cac gen ABCA3, CSF2RA,
CSF2RB, DKC1, HPS1, HPS4, ITGA3, NF1,
NKX2-1, SFTPA1, SFTPA2, SFTPB, SFTPC,
SLC7A7, SLC34A2, SMPD1, STAT3, TERT,
TINF2, TSC1, TSC2. Két qua phat hién dot
bién di hop trén gen SFTPC dang c.218T>C
(p.lle73Thr). Sau dé, tré thir nhat dwoc ldy mau
gidi trinh tw gen SFTPC béng ky thuat giai trinh
tw Sanger xac nhan dot bién nay xuét hién &
ca hai tré.

A AN A AALAA

Hinh 3. Két qua giai trinh tw Sanger & tré thir nhat

IIl. BAN LUAN

Trong nghién ctru nay, ching to6i moé td mot
dot bién di hop tl trén gen SFTPC lién quan
dén suy hoé hdp man tinh & c&p sinh déi cung

tr’ng. Cé nhiéu trudng hop dwoc bao céo vé
dot bién SFTPC lién quan dén suy hd hap so
sinh va bénh phdi ké & tré em. Trong truwéng
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hop cla ching t6i cdp song sinh can phai thé
may, xuat hién nhiéu dot c6 dau hiéu suy ho
hap. Hinh anh cét I&p vi tinh d& phan giai cao
cho thdy hinh anh tén thwong dang déng déc
va kinh m& dac trwng. Tré thir hai con xuét hién
thém cac 6 gian phé nang rai rac hai bén phoi.
Ngoai ra, tré co biéu hién ndng hon khi nhiém
trung dwdng hd hdp nhw nhiém SARS-CoV-2.
Biéu hién cla tré 1am day I&n nghi ngd vé su bat
thwdng trong gen lién quan dén chét surfactant.
Két qua giai trinh tw gen xac nhan dot bién trén
gen SFTPC xuét hién & ca hai tré.

Gen SFTPC c6 kich thuwéc 3,5-kb va gdbm 6
exon, nam trén nhanh ngan cta nhiém sac thé
sb 8, c6 kha ndng chon loc thic ddy qué trinh
tbng hop dipalmitoyl lecithin va phospholipid. N6
hé trg phan phdi chat surfactant trén bé mat
phé nang va duy tri sy 6n dinh cla chat nay,
lam gidm strc cing bé méat phé nang.* Sw thay
déi alen SFTPC c6 lién quan chét ché véi bénh
bénh phdi k& va tinh trang suy hé hap man
tinh. Co ché nay ¢ lién quan dén su tich tu cac
protein tién chat SP-C khong dwoc cudn xodn
ding céach trong qua trinh hoan thién céu tric
bac 4 cla protein. Viéc cudn xoén khéng ding
c6 thé dan dén su tich tu protein qua muc trong
lwdi ndi sinh chat. Day la nguyén nhan khién
cac cytokine gay viém gidi phéng va dan dén
apoptosis.®

Khiém khuyét di truyén trong chuyén héa
chét hoat ddng bé mat co lién quan dén nhiéu
biéu hién 1am sang.® Diéu tri sém c6 thé cai
thién céc triéu chirng, nhwng viéc chan doan
thwérng bi tri hodn do sy bién dbi da dang trong
kiéu hinh va kiéu gen. Truéng hop nay la bién
thé di hop t&r ctia gen SFTPC NM-001172357.2:
c.218T>C (p.lle73Thr) xuét hién trén cap song
thai. Day la dot bién nam & ving ma hda trén
exon 3 cla gen SFTPC, la két qua cla sy thay
thé T thanh C & vj tri nucleotide 218 dan dén
viéc thay thé Threonine bang Isoleucine trong

codon 73. p.lle73Thr 1a dot bién phd bién nhét,
chiém 30% téng s6 trworng hop dwoc bao cdo.
Park va céng sy da bao cao trwong hop dau
tién & Han Quéc, moét dira tré mac Hoi chirng
suy hé hdp do thiéu chét surfactant trong
phdi cla tré so sinh (RDS)va phat trién bénh
phdi k& & tré em do dot bién SFTPC dj hop
t&r mai: ¢.203T>A.7 Alzaid va cdng sw da bao
cdo trwdng hop dau tién & thé gioi A Rap, voi
dot bién ¢.218T>C.2 O Viét Nam, hién méi chi
co duy nhat mot trwdng hop tré nam tai Bénh
vién Nhi déng | mac bénh phdi ké dwoc béo
cdo cling mang dot bién gen SFTPC ¢.218T>C
(p-1le73Thr).2

Bién thé clia gen SFTPC |a nguyén nhan gay
rbi loan chirc nang chuyén héa chét hoat dong
bé mét & té bao phdi loai II; n6 c6 lién quan dén
suy hé hép tién trién va bénh ly phdi, trong dé
tich tu lipoprotein qua mdc trong phé nang gay
suy hoé hdp nghiém trong. Cac d&c diém lam
sang chinh cta bién thé gen nay la suy ho hap
& tré so sinh, bénh lang dong protein phé nang
va bénh phdi k&. Dot bién & cac vi tri khac nhau
clia SFTPC gay ra cac biéu hién |am sang khac
nhau. Tré mac bénh nhe tién trién dan dén tinh
trang thiéu oxy va kho thé, tré mac bénh nang
thwdng ttr vong trong vong 3 dén 6 thang, tré
sbng sot thuwdng phai thé may va thd oxy dai
han, phu hgp v&i van Hoorn Jeroen va cac bao
cao khac."?

O ca hai tré déu xuét hién d4u hiéu trén phim
chup cat 16'p vi tinh d6 phan giai cao 1a hinh anh
kinh m& va xo héa, cac dau hiéu nay tdng dan
theo dd tudi clia tré. Cac nghién ctru ciing chira
rang sw hién dién cta hinh anh kinh m& hodc
s két hop cla hinh anh kinh mo& va xo phdi
goi y chan doan mang dot bién trén gen SFTPC
va khuyén cdo manh mé thwc hién sang loc
di truyén & nhirtng bénh nhan nay."®"ground-
glass opacities (n =14, 93% Ddng thdi, nghién
ctu clia M. Mechri ciing cho thdy & tré cé dot
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bién SFTPC, két qua chup cét I&p vi tinh cé méi
twong quan cao véi nhitng bién ddi trén hinh
anh mé hoc va do dé, chup cét I6p vi tinh cling
la mét cong cu hiru ich dé xac dinh nhivng bénh
nhan cé thé can giai trinh tw gen SFTPC."°

Mat khac, mot nghién clru cla Matteo
Fassan va cong sw nam 2022 trén cac t& thi
mac COVID-19 cho thdy & nhirng bénh nhan
nay cé sw suy giam biéu hién trén gen SFTPC,
day cé thé Ia nguyén nhan dan dén triéu chirng
& nhirng tré nay tré nén trdm trong hon sau khi
mac COVID-19.

Dot bién SFTPC gay ra céc triéu chirng lién
quan dén phdi va kho khan trong diéu tri. Y van
da bao cao mét trwdng hop gen SFTPC trong
exon 4 ma héa Cys121Gly/C121G, diéu tri thir
nghiém bang hydroxychloroquine da mang lai
cai thién 1am sang dang ké trong vong 2 tuan.'
Mot trworng hop ghép phéi thanh céng ciing da
dwoc bao cao.” Viéc phat hién va chan doan
s&m twong dbi kho khan & nhirng bénh nhan
c6 trieu chirng sém va chup X-quang nguwc
khong d&c hiéu, chup cat I&p d6 phan giai cao
(HRCT) c6 thé gilp xac dinh sém. ™

Tém lai, khi tré so sinh c6 dau hiéu suy ho
hap con tim, dac biét & tré dd thang, sau khi
loai trlr bénh tim bam sinh, nén xét nghiém gen
lién quan dén chat hoat ddng bé mat phdi. Kiém
tra CT nguc do phan gidi cao sém c6 thé lam
ré chan doan va cac phwong phap diéu tri tiép
theo cé thé cai thién céac triéu chirng & giai doan
dau. Viéc tham khao y kién va hop tac véi cac
chuyén gia trong viéc danh gia tré bi réi loan
chuyén hoéa chat surfactant 1a rat quan trong
dé thu thap kinh nghiém chan doan va diéu tri
trong tirng trwdng hop riéng 1é. Bénh nhan can
duoc theo ddi va diéu tri trong cac nghién ctu
tién clru dé cai thién két qua trong twong lai.

IV. KET LUAN

B4o cdo cho thdy tdm quan trong cla xét

nghiém gen & nhirng bé&nh nhan méc bénh phéi
ké khéng ré nguyén nhan.

KHUYEN NGHI

O bénh nhan bi suy hd hap khéng rd nguyén
nhan ma khong cai thién vé thdi gian va cé dau
hiéu bénh phdi ké trén chup MSCT, nén xem
xét cac roi loan di truyén vé& chuyén héa chét
surfactant.

Can c6 cac nghién ciru v&i ¢& mau I6n hon
& cac bénh nhan mac bénh phdi k& chwa xac
dinh dwoc nguyén nhan dé nang cao hiéu biét
vé co ché bénh sinh ctia bénh phdi ké lién quan
dén réi loan di truyén va cung cap cho gia dinh
tré chan doan chinh xac, diéu tri thich hop cling
nhw tw van di truyén tét hon.

LOI CAM ON

Nhom nghién clru chan thanh cdm on cac
déng nghiép tai Trung tam H6 hap, Bénh vién
Nhi Trung wong da tao diéu kién thuan loi dé
chung téi hoan thanh nghién ctru nay.
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Summary

INTERSTITIAL LUNG DISEASE ASSOCIATED WITH SFTPC GENE
MUTATION IN IDENTICAL TWINS: A CASE REPORT

This report describes the clinical course and treatment during the first 8 months of life of twins
who developed severe respiratory symptoms in infancy due to the SFTPC c.218T>C (p.lle73Thr)
mutation at Vietnam National Children's Hospital. We summarized the clinical data, thoracic
computed tomography imaging, and genetic testing of this case, and reviewed the relevant literature.
Both children showed signs of respiratory failure after birth and required mechanical ventilation.
Afterwards, they experienced multiple episodes of respiratory failure and had severe respiratory
symptoms due to infections such as SARS-CoV-2. The High-resolution computed tomography
(HRCT) revealed consolidation and ground-glass opacities with small air cysts spreading to both
lungs. Genetic testing detected that both children carried the ¢.218T>C (p.lle73Thr) mutation on the
SFTPC gene. The children were treated with a combination of Prednisolone and Hydroxychloroquine
and were weaned off mechanical ventilation. This study reports a rare case of interstitial lung disease
in a pair of twin carrying a rare genetic mutation in Vietnam who had limited response to conventional
treatment.

Keywords: Interstitial lung disease, chronic respiratory failure, SFTPC mutation.

336 TCNCYH 172 (11) - 2023



