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Héi ching téng immunoglobulin E (hyper-immunoglobulin E syndrome - HIES) Ia bénh réi loan mién djch
nguyén phét do nhiéu dét bién di truyén khac nhau, kém theo cac bat thuong hinh théi co thé. Tuy dét bién gen
tréi hay gen lan, céc tré HIES c6 céc biéu hién Iam sang khac nhau, nhung déu déc trung bdi viém da co dia,
nhiém trung tai dién, b6 mat béat thuong, chdm rung réng siva, viém phéi, nang phéi, bét thuong vé xuong, ting
khéang thé IgE va bach céu i toan trong méu. Chén doan xac dinh HIES la mét théch thire, déac biét trong giai doan
d4u doi, do HIES khé phén biét véi céc bénh khac nhw viém da co dia. Ching téi mé té hai bénh nhi duoc chan
doan HIES do dot bién tréi & gen tin hiéu va hoat héa phién ma 3 (signal transducer and activator of transcription
- STAT3) va dot bién Ian & gen didu hoa qué trinh phan bao sé 8 (dedicator of cytokinesis 8 - DOCKS), tir d6

phén tich sw khéc biét vé dac diém Iam sang, tiép can chan doén, tinh chét di truyén & hai dét bién gay HIES.

T khéa: DOCKS, STAT3, rbi loan mién dich nguyén phat, ting immunoglobulin E, viém da co dia.

I. DAT VAN BE

Hoi chirng tang immunoglobulin E (hyper-
immunoglobulin E syndrome - HIES) Ia bénh
ly rdi loan mién dich nguyén phat hiém gap,
dac trwng bdi néng do6 khang thé IgE huyét
thanh cao bét thwong, viém da co dia, nhiém
khuan tai dién ngoai da va viém phdi tai dién
da&n dén hinh thanh cac nang phéi.™ Tan suét
mé&i méc HIES wéc tinh khodng 1: 1.000.000
moéi nam.' Bénh gdp & ca 2 gidi, & nhiéu
ching téc khac nhau.’

HIEdeo’cphénIoaithénhhaithéduavéod@t
bién di truyén.2 HIES di truyén trdi (autosomal
dominant - AD-HIES) trén nhiém sac thé (NST)
thwong do ddt bién gen tin hiéu va hoat héa
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phién ma 3 (signal transducer and activator of
transcription 3- STAT3) trén NST 17 |a thé phd
bién nhat, gdp & 70% trwdng hop.* Gen STAT3
doéng vai trd quan trong trong con duéng dan
truyén tin hiéu cda interleukin (IL)-6 va IL-10, &
chét trung gian cho cac phan trng viém cép va
phén &ng chéng viém.34 HIES di truyén 1an trén
NST thwdng (autosomal recessive - AR-HIES)
thwong gap do dét bién gen diéu chinh phan
bao 8 (dedicator of cytokinesis 8 - DOCKS) trén
NST 9.5 Co ché khiém khuyét di truyén trong
gen STAT3va DOCKS8 gay &nh huéng hé théng
mién dich hién nay van chwa dwgc xac dinh r6.
Mot sé gen khac gay HIES da dwoc cong bb
gan day gdbm: PGM3 (phosphoglucomutase 3),
CARD11 (caspase recruitment domain family
member 11), ZNF341 (zinc finger protein 341),
TYK2 (tyrosine kinase 2), IL6ST (interleukin 6
cytokine family signal transducer).*

TCNCYH 187 (02) - 2025

343



Bénh nhan AR-HIES va AD-HIES c6 moét
sb dac diém 1am sang chung nhw nhiém tring
ngoai da tai phat, nhiém trung dwéng ho hép
va viém da co dia, néng do IgE huyét thanh
tang cao.2%% Tuy nhién, bénh nhan AD-HIES
c6 cac dac diém lam sang dac trung nhw bat
thworng vé réng, xwong va moé lién két, mach
mau, trong khi d6 bé&nh nhan AR-HIES thwong
tang nguy co nhiém virus herpes simplex, u
mém lay, kém theo cac bénh di (*ng nang va
tdn thwong than kinh, nhwng khong cé cac bién
déi & hé co xwong."3

N&m 1999, Vién Y té Qubc gia Hoa ky da dua

ra hé théng cham diém dé chan doan hoi chirng
HIES, tuy nhién viéc chan doan bénh nay & tré
nhé cé thé gap kho khan do cac triéu chirng [am
sang xuat hién muén theo theo thoi gian, déng
thi c6 nhiéu triéu chirng c6 thé nham 1an véi
cac bénh khac.5” Trong bai viét nay, chung toi
b&o céo hai trwdng hop chdn doan mac HIES
v&i cac dot bién STAT3 va DOCKS tai Viét Nam,
cling nhw cac déc diém di truyén clia cac thanh
vién trong gia dinh.

Il. GIOT THIEU CA BENH
Trwong hop 1

[z

Hinh 1. Tén thwong viém da co’ dia ctiia bénh nhan thr nhat (a) va anh trai bénh nhan (b)
(Hinh dnh da duoc bé me bénh nhan déng y cung cép)
1.a) Tén thuong dé da xen k& mun nuéc i ti, trot da, xudéc da do gai.
1.b) Tén thuong da khé, sén, day da, lichen héa, mau thdm
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Tré gai 2 tudi dén kham vi sét cao, dau va
swng cang chan trai 4 ngay, nghi ngd tré cé
mot khéi viem & cang chan trai, déng thoi tré
c6 nhiéu ton thwong dd da, kho da & hai ma,
tran, khuyu tay, @ méng lan xuéng mét sau dui
va khoeo chan, xen ké nhiéu vét xwdc do gai
(Hinh 1). Cac dau hiéu sinh tén 4n dinh, nghe
phdi thay c6 ran nd, ran rit & hai day phéi, giam
thong khi bén phéi phai. Qua héi bénh phat hién
tré da dwoc bac sy da lidu chan doan viém da
co dia tr Itc so sinh, kém theo nhiéu dot nhiém
trung ngoai da, 2 1an ap-xe da va nhiéu lan viém
phé quan phdi. Tién sir san khoa khéng phat
hién gi dac biét.

Coéng thirc mau cua tré cho thay téng bach
cau 36.500/mm?, ty 1& bach cau trung tinh la
34,3%, bach cau lympho 35,2%, bach cau ai
toan tang cao (5320/mm3 chiém ty 1& 14,6%).
Protein phan trng C (C Reactive Protein- CRP)
tang 57,28 mg/L (Béng 1). PhimX-quang phéi
nghi ng® cé kén khi & thuy dwdi phdi phai. Tré
dwoc tién hanh choc do khéi viém & chan trai,
xét nghiém c6 bach cau trong dich ma. Cay

2

dich mud tr & viém tim thdy Staphylococcus
aureus nhay cdm methicillin. Do tién st nhiém
tring va viém da co dia tai dién, tré dwoc lam
cac xét nghiém mién dich. Néng dd khang
thé immunoglobulin (Ig) A 1a 0,67 g/L, IgG la
18,734g/L, IgM la 2,61g/L trong gi&i han binh
thwong, nhung IgE ting rat cao, 36.9321U/
mL. Sé lwong céac té bao lympho duéi nhém
va ty Ié CD4/CD8 binh thwong (Bang 1).
Sang loc can nguyén di rng cho thay tré man
cdm v&i nhiéu loai di nguyén dwdng hd hap
va thirc an. Xét nghiém virus gay suy giam
mién dich & ngwdi (human immunodeficiency
virus - HIV) bang phuong phap xét nghiém
mién dich hap thu lién két véi enzym (enzyme
linked immunosorbent assay- ELISA) &m tinh.
Tré da dwoc lam tdy dd, két qua binh thuwéng.
Chup cét 1&p vi tinh 1dng ngwe ¢6 hinh anh kén
khi & phdi phai - nghi ng® th(r phat sau viém
phdi, xét nghiém dich ty hau khéng tim thay vi
khuédn. Khang nguyén galactomanan am tinh,
khang thé Aspergillus IgM dwong tinh 133,5 U/
ml, Aspergillus 1IgG am tinh.

Bang 1. Céng thirc mau, chi sé6 mién dich va xét nghiém gen
ctia bénh nhan thr nhat va cac thanh vién trong gia dinh

Chi s6 Bénh nhan béA:: :Laé:n bén:Zhén binl?lt:tt:é’ng
Bach cau 36,5 8,0 5,7 - 9,9 x109/1
Bach cau trung tinh
) 12,54 (34,3) 3,49 (43,6) 2,8 - 6,3 x109/1
Bach cau lympho (%) 12,83 (35,2) 3,3 (41,3) 1,2 - 2,7 x10%
Bach cau aitoan (%) 5,32 (14,6%) 0,56 (6,9) 0,3-0,9 x 10%I
Hong cau 4,61 4,71 Chua lam  385-4,75x10/
Tiéu cau 590 267 140 - 440 x10%/
Khang thé IgA 0,67 1,31 0,14- 1,59 g/l
Khang thé IgM 2,61 2,34 0,43 -2,07 g/l
Khang thé 1gG 18,73 19,81 3,45-12,36 g/l
Khang thé IgE 36932 24833 0-1701U/mL
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o ) ) Anbh trai B6 Gia tri
Chi so Bénh nhan . . . . . N
bénh nhan bénh nhan binh thwong
. N Long trang tring,
Xét nghiém . i - . L
. N tébm, lba mach, dau Chwa lam Am tinh
di nguyén . Co
nanh, mat bui nha
Aspergillus IgM 133,5 114,8 <50 U/ml
CRP 57,28 20,12 <6 mg/l
CD3+ (%) 4978,33 (60,31) 2797,63 (79,48) Chura lam 1400 - 3700 té& bao/yl
CD4+ (%) 2946,85 (35,70) 1315,17 (37,36) 700 - 2200 té bao/ul
CD8+ (%) 2012,21 (24,38) 1292,92 (36,73) 370 - 1100 té bao/ul
)

CD19+ (%)

2256,31 (27,33

548,31 (15,58)

270 - 860 té bao/pl

CD56+ (%) 987,64 (11,96) 170,2 (4,84) 100 - 480 té bao/ul
Di hop ttr Di hop t&r Di hop tir
i c.172C>T c.172C>T c.172C>T
Dot bién gen . . .
(p-His58Tyr) (p-His58Tyr) (p-His58Tyr)
gen STAT3 gen STAT3 gen STAT3

Dwa vao dac diém lam sang va xét nghiém
mién dich, tré dwoc lam xét nghiém di truyén tim
thay dot bién di hop t&r ¢.172C>T (p.His58Tyr)
& gen STAT3 trén NST 17 (Bang 1). Chan doan
xac dinh trong trwdng hop nay la AD-HIES.
Tré chwa c6 cac bat thwong hinh thai veo cot
sbéng, gay xwong va bat thwdng mach mau.
Khai thac tién sk gia dinh cho thdy bé duwoc
bac sy da liéu chan doan viém da co dia. Anh
trai cta tré dwoc chan doan viém da co dia twr
2 thang tudi va thwéng xuyén bi nhot ngoai da,
viem dwdng hdé hap tivkhi con nhd. Chang toi
khuyén cédo gia dinh cho anh tré di kiém tra.
Kham lam sang cho thay anh trai bi viém tai
gilra man tinh, xét nghiém mau c6 bach cau ai
toan va ndng dd IgE cao. Xét nghiém di truyén
phat hién dot bién gen STAT3 & bb va anh trai
(Bang 1). Tré duwoc diéu tri bdng khang sinh
vancomycin tinh mach (60 mg/kg/ngay), triéu
chirng bénh cai thién nhanh va ra vién sau 11
ngay. Bé&nh nhan va anh trai tiép tuc diéu tri
ngoai tri bang khang sinh va thuéc chéng ndm

dw phong, dwoc hwéng dn cham soc viém da
co dia. Trong thoi gian theo doi, tré co thém
2 lan viém tai gitra do Staphylococcus aureus
va Pseudomonas aeruginosa can dung khang
sinh dwdng tinh mach.

Trwong hop 2

Tré trai 6 tudi nhap vién vi sét va viém loét
miéng. Kham 1am sang thay c6 mét khéi sui lon
kich thwéc 2- 3cm & méi trén, kém theo nhiéu
tbn thwong loét ngoai da & méi, niém mac miéng
va vling cd, gay cla bénh nhan (Hinh 2). Kham
toan than cho thdy tré cé tinh trang suy dinh
duéng, chiéu cao 107cm (<3rd) va can nang
14kg (10th-25th). Tré dwgc bac sy nhi khoa
chan doan viém da co dia tir nhd, thwérng xuyén
bi viém tai gilra, viém da do Staphylococcus
aureus. Tién st gia dinh khong cé ai méc bénh
ly gibng tré. Céng thirc mau cé bach ciu tang
cao 50.270/mm? (15,8% bach cau trung tinh,
15,4% bach cau lympho) va téng bach cau éi
toan 33.070/mm3 (ty 1& 65,8%). Tay d6 khéng
tim thay té bao ac tinh. Cac xét nghiém ky sinh

346

TCNCYH 187 (02) - 2025



trung (giun dda, giun lwvon, san la gan, san la
phdi...) déu am tinh. Xét nghiém dich tw khéi
sui bang ky thuat phan ng chudi polymerase
(PCR) tim thay virus herpes simplex (HSV).
Khang thé HSV IgG trong mau dwong tinh
va HSV IgM am tinh. ELISA HIV am tinh. Tré
dwoc diéu tri thuéc chéng virus (acyclovir tinh
mach 500 mg/m?da/ lan, 3 lan/ngay) trong 3
tudn nhwng dap ng kém. Do do, tré dwoc xét
nghiém kiém tra mién dich, két qua cho thay
khang thé IgE tang cao 6303 IU/ml (90 IU/ml),

TAP CHi NGHIEN CU’U Y HOC

cac khang thé khac trong gi¢i han binh thuwéng
(lgG: 11,22 g/L, IgM: 0,3 g/L va IgA: 5,82 g/L).
Xét nghiém can nguyén dj (rng cho thay tré man
cam v&i dam siva bo, sira dé, long trng triing,
tém, cua, thit bd va cac di nguyén hé hap (mat
nha, 16ng ché, méo). Sé lwong té bao lympho
T va B binh thwdng. Gia dinh tré khong déng y
xét nghiém di truyén do khéng c¢6 kinh phi. Tré
ra vién sau 2 thang diéu tri, khdi sti ving méi
nhd lai nhung khdng hét hoan toan.

a. Khéi sui viing
moi trén va moi dwoi

b. Khéi viém viing ¢b  ¢. Tén thwong viém da

d. Khéi viém
vung sau tai

Hinh 2. Cac ton thwong ngoai da ciia bénh nhan thir hai
(Hinh &nh da duoc bé me bénh nhan déng y cung cép).

2.a) Khéi sui Ién & méi trén kich thude 2cm, kém theo cac khéi sui nhd 0,5 - 1cm & méi trén va moi
dudi, loét va chay dich nhiéu. 2.b) Khéi viém 3 x 3cm, d8, néng, ranh gi¢i khéng ré, 4n dau.
2.c) Trot da, loét da nhiéu ving cé, gay cé chay dich, xen k& vung khé, déng vay. 2.d) Khéi viém 2
X 2cm, d6, ranh gi6i ré, khéng di déng, én dau

Sau 4 thang, tré quay lai bénh vién véi cac
triéu chirng twong tw 1an thir nhat, kém ho, kho
thd va sbt. Xét nghiém dich tir ndt loét tim thay
virus HSV bang ky thuat PCR, X-quang phéi c6
hinh &nh viém phéi ké va tim thy Pneumocystic
jirovecii (PCP) trong dich ty hau. Tré duwoc diéu
tri bang acyclovir tinh mach (500 mg/m2dal/lan,
3 lan/ngay) va cotrimoxazol- trimethoprim uéng
(20mg trimethoprim/kg/ngay) trong 3 tuan. Tinh
trang viém phéi cai thién. Tré dwoc lam xét
nghiém di truyén, két qua tim thay dét bién déng
hop t& méat doan exon 2 - 11 trén gen DOCKS8

& NST 9. B6 va me bénh nhan déu mang moét
dot bién di hop t&r twong tw. Bénh nhan duoc
chan doan AR-HIES. Tré ra vién sau 1 thang va
tiép tuc diéu tri ngoai trd véi thubc khang sinh,
acyclovir, thuéc chéng ndm dw phong.

Trong thoi gian tiép theo, tré thworng xuyén
phai nhap vién do viém da, ap-xe da vung cb
va vung tai, viém tai gitra, chdy ma tai (Hinh
3). Cac can nguyén gay nhiém trung trong
cac dot tiép theo & HSV, Staphylococcus
aureus, Acinetobacter baumanii, Haemophilus
influenzae (HI), nhiém trung co héi do

TCNCYH 187 (02) - 2025

347



TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

cytomegalovirus (CMV), virus Epstein-Barr
(EBV). Tré dap (ng kém diéu tri khang sinh,
acycolvir tinh mach, truyén immunoglobulin.

Chi dinh ghép té bao gbc tao mau dwoc d&t
ra v&i trwdng hop nay nhung khéng tim thay
ngw&i cho phu hop.

—

Viém loét
Theo déi Viém phdi ong tai
eo do
ool do PCP ngoai,
lam <
suy gl Pot bién sun vanh
mién dich o
bam sinh gen tai, ap-xe
DOCKS8 moi HSV
(+)

Viém loét . i Viém loét Ong tai
< . Viém loét . .
ong tai ‘ . ngoai, sun vanh
‘. ong tai e nx
ngoai, . tai tai dién
. ngoai, . N
sun vanh . Viém phoi do HI
. sun vanh
tai o HSV (+)
tai, ap-xe N
HSV (+) moi Tu cau vang (+)
Tu cau Acinetobacter
. HSV (+) .
vang baumanii (+)
CMV (+)
CMV (+) CMV (+), EBV(+)

Hinh 3. Cac dot nhiém trung va can nguyén vi sinh ctia bénh nhan th hai

Ill. BAN LUAN

Hoi chirng tang IgE (HIES) 1a bénh ri loan
mién dich nguyén phat cé thé xuét hién ngay
trong giai doan so sinh."3 Hai thé HIES da dwoc
xac dinh véi co ché bénh sinh, triéu chirng 1am
sang, tién lwgng khac nhau. HIES dac trwng
b&i ca triéu chirng clia hé mién dich va ngoai
hé mién dich.5” Réi loan mién dich thwdng gap
la viém da co dia, 4p-xe da va nhiém trung hd
hép tai dién, nhiém ndm xam lan, tdng bach cau
4i toan va IgE trong huyét thanh.'? Biéu hién
ngoai hé mién dich gdm bat thuwdng vé hdp so,
co xwong, rang va mach mau." Nguoi Ién va
tré I&n méc HIES thuéng cé khudn mét khdng
ddi xeng, tran do6, mii rong, méat sau, da mat
thé rap va ton tai dong thoi ca réng siva va rang
vinh vién." Tuy nhién, & tré& em mac HIES, cac
bat thudng vé hdp so va mach mau, hodc khéi
u &c tinh thwdng hiém gép va xuét hién dan
theo thoi gian.2* Viém phdi do ndm co thé la
nguyén nhan gay tlr vong & tré em HIES.® Cac
biéu hién ngoai da la triéu chirng c6 gia tri chan
doan sém HIES, dac biét & nhirng tré co IgE
huyét thanh ting cao va nhiém trung hé héap tai

phat."28 HIES lam t&dng nguy co' mac cac nhiém
trang hé hap nang tai phat, viém phdi va cac
bénh tw mién nhw lupus ban dé hé théng, viém
da co' va viém cau than mang."?

Bénh nhan AD-HIES thwong gap viém da
co dia, ap-xe da tai phat va viém phdi tai phat
dan dén hinh thanh cac nang phéi. Xét nghiém
ctia bénh nhan AD-HIES dé&c trung véi ndng do
IgE huyét thanh téng cao, IgG huyét thanh téng
va té bao Th17 thap.* Co ché bénh sinh gay
tang IgE trong AD-HIES chwa dwoc hiéu rd.
IgE tang cao goi y dét bién STAT3, nhung IgE
binh thuwéng khong loai trir chan doan nay, déc
biét & tré so sinh va tré em.” 90% tré AD-HIES
thwdng xuyén méc viém phdi, c6 thé dan dén
gidn phé quan va nang phéi."2 Trong giai doan
thiéu nién, tré thwdng gap cac biéu hién ngoai
hé mién dich anh hudng dén mé lién két, réng
va xwong nhuw gay xwong tai phat, ton tai déng
th&i rang stva va rang vinh vién, bat thuwong vé
hop so va bé mét bat thweng dac trwng. '+

Khéc voi AD-HIES, tré AR-HIES hiém khi co
bat thwong vé xwong hodc nang phdi.3s Viém
da co dia, nguy co mac cac bénh di tng nhw di
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&ng thire an, hen phé quan 1a bidu hién thuwdng
gép & tré AR-HIES.? Di (ng thirc &n néng va sbc
phan vé de doa tinh mang cé thé gép & nhom tré
nay.? Tré thwéng xuyén nhiém virus nhw virus
HSV, u nh va u mém lay, nhiém tring dwdng
hé hap va nhiém ndm.3 Nguy co méc cac bénh
ung thw, dac biét ung thw mau, ung thw biéu
mo tang & tré AR-HIES."2 Nguyén nhan gay tk
vong thuwdng gap & nhirng tré nay la cac bénh
nhiém tring ngoai da, nhiém trang dwdng hd
hap va ung thw. Xét nghiém cla bénh nhan AR-
HIES dac trung véi sb lwong bach cu ai toan
va ndng dd IgE huyét thanh ting cao, sb lwong
té bao lympho T thap, IgM thap.

Chén doan xac dinh HIES dwa vao nhiéu
yéu td nhw céc triéu chirng 1am sang, tién st
cac bat thuwong hinh thé, nhiém trung tai dién
va xét nghiém mau cé ting bach cau i toan
va IgE."2® Tuy nhién can lwu y tdng bach cdu
ai toan va IgE c6 thé g&p trong mét sb réi loan
mién dich khac nhw hdi chirng Wiskott- Aldrich,
hdi chirng Omenn...; ddng thdi bach ciu ai
toan, IgE binh thwéng khéng loai trir chan
doan." Hé thdng tinh diém bao gém céac tiéu
chudn |am sang va xét nghiém do Grimbacher
dé xuat da duwoc Vién Y té Qubc gia Hoa ky
chép nhan trong sang loc bénh nhan nghi ngd
HIES.®8 Tuy nhién, hé théng tinh diém nay han
ché trong chan doan sém HIES & tré em, do
ching bao gém ca nhirng tiéu chi vé& hinh thé
va tbn thwong cac co quan thwdng xuét hién
muén & giai doan trwdng thanh.” Do d6, cac
hé théng cham diém hién c6 cé thé khoéng hiéu
qua & tré so sinh va tré nhé. Piéu nay cho thay
cac triéu ching 1am sang co thé hiru ich cho
viéc sang loc nhwng khong da dé chan doan
xac dinh, do d6 can xét nghiém mién dich va di
truyén néu nghi ngd HIES.

Hién nay, diéu tri bénh nhan HIES bao
gdm dy phong virus va vi khuén, liéu phap
thay thé immunoglobulin va ghép t& bao gbc
tao mau.>'2 Chién lwoc diéu tri cho HIES tap

trung chi yéu vao viéc dw phong va diéu tri
triét dé cac dot nhiém trung.® Dy phong khang
sinh  trimethoprim-sulfamethoxazol va/hoac
amoxicillin, thuéc chéng ndm itraconazol c6 thé
ngan nglra cac dot nhiém trung nghiém trong va
ton thwong phdi.? Immunoglobulin tinh mach c6
thé 1am gidm cac dot nhiém trung & tré HIES.®
Vai trd clia ghép té bao gbc tao mau trong diéu
tri HIES van con tranh cdi. Ghép té bao gbc
tao mau duwoc chi dinh cho céc thé HIES, ty &
thanh coéng cao néu ghép truwéc khi bénh tién
trién. Tuy nhién, c6 rét it théng tin vé két qua
lau dai ctia ghép té bao gbc tao mau trén bénh
nhan HIES, déng th&i cac bao cdo cho thay két
qua ghép thanh cong & bénh nhan AD-HIES
cao hon cac loai HIES khac.®"" Mat khac, chi
dinh ghép té& bao gbc con han ché do kho khan
trong viéc tim nguoi hién phu hop, bién chirng
trong ghép co thé gay ttr vong va chi phi diéu tri
cao. Gan day, mot s6 khang thé don dong tai to
hop (omalizumab, dupilumab) bat dau dwoc st
dung trong diéu tri HIES & ngudi I6n cho thay
c6 hiéu qua tot."2

IV. KET LUAN

H&i chirng tang IgE la mot rdi loan mién dich
hiém gap véi nhiéu kiéu hinh, kiéu gen da dang
va dé nham 13an v&i cac bénh khac. Tré HIES
cé nguy co t vong do nhiém trung va bénh
ac tinh, do d6 viéc chan doan va diéu tri sém
la can thiét. Nhirng hiéu biét mai vé di truyén
va mién dich mang lai cac phwong phap diéu
tri hiéu qua cho bénh nhan HIES, bao gébm ca
ghép té bao gbc tao mau va liéu phap gen.
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Summary

HYPER IGE SYNDROME IN CHILDREN:
CASE REPORTS AND LITERATURE REVIEW

Hyper-immunoglobulin E syndromes (HIES) include compound primary immunodeficiency due to
various monogenic pathologies and nonimmunological abnormalities. Depending on the autosomal
dominant or recessive inheritance, HIES patients have different clinical manifestations, but they
are characterized by eczema, susceptibility to infections, distinctive facial appearance, retention of
deciduous teeth, cyst-forming pneumonias, and skeletal abnormalities with extremely high serum IgE
levels and eosinophilia. Diagnosis is still a challenge, especially in the early stages of life, it is difficult
to distinguish from other diseases such as atopic dermatitis. We describe two pediatric patients
diagnosed with HIES due to dominant mutations in the signaling and activator of transcription 3
(STAT3) gene and recessive mutations in the dedicator of Cytokinesis 8 (DOCK8) gene, thereby
analyzing the differences in clinical features, diagnostic approaches, and genetic properties in the
two groups of mutations causing HIES.

Keywords: Atopic dermatitis, DOCKS8, hyper immunoglobulin E, inborn error immunity, STAT3.
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