TAP CHi NGHIEN CPU Y HOC

BAO CAO CA BENH VI SOl PHE NANG
CO TINH CHAT GIA PINH LIEN QUAN PEN
DOT BIEN GEN SLC34A2

Nguyén Thi Diéu Thiay', Pham Thu Nga'
Lé Thi Hong Hanh? va Phan Van Nha'™
"Trrong Pai hoc Y Ha Noi

2Bénh vién Nhi Trung wong

Vi s6i phé nang la mét bénh ly hé hdp man tinh rat hiém gé&p. Bénh déc trung bdi tén thuong lan téa, wu thé &
thay gitra va duéi 2 phéi do Idng dong canxi va phosphat trong phé nang. Biéu hién Iam sang thudong kin déo, ittriéu
chiing, c6 thé duoc phat hién tinh co hodc khi bénh tién trién géy thiéu oxy hay biéu hién bénh ly tim mach do hé
hép. Chting t6i bao cdo mottrirong hop tré trai 5 tudi khéng cé triéu chirng hé hap, tinh cd phét hién tén thuong phdi
néng lan téa 2 bén khi chup X-quang tim phéi. Tré duoc chén doan va diéu tri viém phéi nhung tén thuong X-quang
khéng cai thién. X-quang tim phdi va cét I16p vi tinh 1dng ngurc c6 tén thuong dang ké kém lang dong véi héa lan
téa wu thé thuy gitka va dudi 2 phéi. Cén nguyén nhiém trung duoc loai trir bdng céc xét nghiém dich riva phé quén
phé nang. Tré duroc chén doén xéc dinh bénh vi séi phé nang khi mang gen dét bién dong hop tir 1an SLC34A2.

T khéa: Vi s6i phé nang, tré em, SLC34A2.

I. DAT VAN DE

Vi séi phé nang (PAM — pulmonary aveolar
microlithiasis) la mét bénh ly di truyén lan trén
nhiém sac thé thuweng hiém gdp véi dac trung
b&i sy l&ng dong lan tda vi séi canxi-phosphat
trong phé nang. Gen SLC34A2 nam trén canh
ngén cta nhiém sac thé 4 (4p15.2), ma héa
protein van chuyén natri-phosphat, NaPi-2b c6
nhiéu & phé bao 2. Dét bién gen SLC34A2 gay
thiéu hut kha nang tai hap thu phosphat trong
khoang phé nang, tao diéu kién hinh thanh vi
s&i voi hoa.! Bénh dwoc mo ta dau tién ndm
1686 bdi nha khoa hoc Malpighi nguoi Y. Bén
nam 1933, bénh dwoc dat tén la PAM b&i Puhr.
Cho té&i ndm 2015, chi co 1022 bénh nhan méac
PAM dwoc bao céo trong nghién ciru tbng quan
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hé théng clia Giuseppe Castellana va cong sw.
Nghién ctu da cung cap mét sé thong tin chi tiét
vé dac diém dich t& hoc va lam sang ctia PAM,
cha y t6i cac khia canh di truyén, 1am sang,
chan doan va diéu tri.2 Bénh nhan mac PAM
thwérng c6 phan ly [dm sang — bat thuwdng chan
doan hinh anh. Bénh thwong tién trién cham,
hay dwogc phat hién tinh co khi tham do chén
doan hinh anh do bénh nhan it cé triéu chirng
rd rét trong giai doan sém. Khi bénh tién trién
ho&c tbn thwong nghiém trong, bénh nhan cé
thé xuét hién cac triéu chirng nhw kho thé, tim
tai, ngén tay dui tréng, ho khan, dau nguc, ho
mau rai rac, suy nhwoc, lam anh huwédng dang
ké chét lwong cudc sdng.?

Do tinh chét hiém gap ctia bénh, chan doan
vi s&i phé nang gap nhiéu thach thirc, dic biét
trong giai doan s&m. Hinh anh X-quang tim
phdi va cét 16p vi tinh 16ng ngwe déng vai tro
quan trong hé tro chan doan bénh, v&i hinh
anh dé&c trung la cac nét voi hoa nhd lan téa
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hai bén phéi, wu thé & thuy gitra va dwdi. Hién
nay, chwa cé phwong phap diéu tri d&c hiéu
cho PAM, tién lwong phu thudc vao mirc do tién
trién cta bénh.

Chung t6i bao cao mét trwdng hop tré trai,
5 tudi, chuyén t&i Bénh vién Nhi Trung wong vi
tinh c& phat hién tén thwong phdi néng lan téa,
kém dap ng voi diéu tri khang sinh cda tuyén
trwdc. Qua day, bai viét nhAn manh tAm quan
trong cla viéc nhan dién sém bénh ly hiém gap
nay, gilp cac bac si lam sang cé chién luwoc
theo d&i va can thiép phu hop, nham cai thién
tién lwgng cho bénh nhan.

Il. GIOI THIEU CA BENH

Tré trai, 5 tudi, tién st khndng méc cac bénh ly
hé hap tai dién trwdc dé. Dot nay, cach vao vién
khoang 3 thang, tré di kham vi dau bung, tiéu
chay, khéng ho, khéng kho khé, khong khé thé

tai bénh vién tuyén truéc, tinh cd phat hién tén
thwong phdi trén X-quang. Tré dugc chan doan
va diéu tri viém phdi béng khang sinh tinh mach
1 tudn. Céac tén thwong trén X-quang khéng
cai thién, chuyén Bénh vién Phdi Trung wong,
chan doan viém phdi ké va loai trir lao, chuyén
Bénh vién Nhi Trung wong. Kham vao vién: Tré
khong ho, khéng kho khe, tw thé SpO, 99%, tan
sb thé 25 lan/phut, khéng co kéo cac co hd hap.
Léng nguc can dbi, khong bién dang, khéng c6
biéu hién ngén tay dui tréng, méng tay khum.
Phédi théng khi déu 2 bén, khéng cé tiéng ran
b4t thwong. Tim déu, khdng cé tiéng bénh ly,
huyét déng 6n dinh. Thé trang suy dinh dwéng
nhe can (-2SD < can nang 13,0kg < -3SD); thap
coi ndng (chiéu cao 100,0cm < -3SD). Khéng
bién dang xwong. Cac co quan, bd phan khac
chwa phat hién bat thwong.

Hinh 1. X-quang tim phdi thang ctia bénh nhan tai th&i diém nhap vién

X-quang c¢6 tén thwong phdi dang ké lan téa
2 bén, tap trung cha yéu & thuy gitra va dwdi.
Xét nghiém co ban: bach ciu 7,41 G/L; bach
cau trung tinh 42,2%: bach cau lympho 46,2%;
bach ciu wa axit 3,1%; Hgb 129 g/L; tiéu cau
412 G/L; CRP 0,20 mg/L; ure 4,2 mmol/L;

creatinin 40,3 pmol/L; GOT/GPT 32,6/16,0
IU/L; IgG/IgM/IgA 9,01/1,42/0,83 g/L.

Chung toi tién hanh chup cét I6p vi tinh 1dng
nguwc cé tiém thube can quang dé danh gia chi
tiét hon dac diém tén thwong phéi.
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Hinh 2. Hinh anh cét I&p vi tinh 16ng ngwe ¢6 tiém thudc can quang ctia bénh nhan

Cét 16 vi tinh 16ng ngwec cho thay hinh anh
ton thwong khoang ké lan tda 2 phdi, lang dong
vOi hda thuy gilba va dwédi 2 bén, xu hwdng
trung tdm, canh c6t séng. Xét nghiém danh gia
chuyén hoa canxi bang mau cé chéng déng cua
bénh nhan: canxi toan phan 2,3 mmol/L; canxi
ion héa 1,01 mmol/L; phospho 1,72 mmol/L; Mg
1,03 mmol/L; ALP 186,01 U/L; PTH 34,0 ng/L;
250H vitamin D 55,46 nmol/L; canxi niéu 1,22
mmol/L; phospho niéu 21,5 mmol/L v&i creatinin
niéu 12436mcecmol/L. X-quang xwong dai khdng
phat hién tinh trang khuyét xwong, bién dang
xwong hay dau tich gdy xwong cdi.

Tré dwoc ndi soi phé quan lay dich riva
phé quan phé nang lam xét nghiém. Noi soi
phé quan khéng ghi nhan bat thuéng clu trac
dwong thé, dich rira phé quan phé nang trong:
sb6 lvong té bao c6 nhan 402 TB/mcL, bach
cau trung tinh 3%, bach ciu lympho 14%, té
bao biéu mo 82%; xét nghiém can nguyén vi

sinh nhw lao, ndm Aspergilus, pneumocystis
carinii, CMV, Mycoplasma pneumoniae am
tinh; phién dd gidi phau bénh thay da dang cac
dong té bao viéem gdém lympho bao, dai thuc
bao, bach cau trung tinh, khéng thay cé té bao
4c tinh. Khong tim thay tinh thé voi héa trén
phién db.

Céc thanh vién trong gia dinh dwoc chi dinh
chup X-quang tim phdi dé tim hiéu can nguyén
bénh ly c6 tinh chét gia dinh. Hinh anh X-quang
phdi clia bd va me tré khong ghi nhan cac béat
thuwdng. 2 em rudt cla tré (em gai 3 tudi va em
trai 18 thang) co cac tén thwong twong tw voi
tré trén X-quang phdi, nén duoc tién hanh chup
cét I&p vi tinh 1dng ngwe. Trén phim cét 1&p vi
tinh 16ng ngwe cé tiém thubc can quang, ca 2
em cla bénh nhan cé tdn thwong lang dong Vi
hoa, wu thé thuy dwdi phdi trai, mirc do it hon
so v&i bénh nhan, em gai 3 tudi cé tén thuwong
nhiéu hon em trai 18 thang.
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TAP CHi NGHIEN CU’U Y HOC

Hinh 4. Hinh anh cat I&p vi tinh 16ng ngwe cé tiém thudc can quang ctia em trai bénh nhan

Tré dwoc phan tich di truyén, khao sat nhom
gen gay bénh phdi mé ké&, phat hién 01 bién thé
déng hop t& chwa dwoc bao cao trén ClinVar
(phan I&p cod kha nang gay bénh theo hwéng
dan phan 16p bién thé cta Hiép hoi di truyén
Y Khoa Hoa Ky ACMG) trén gen SLC34A2
(dang di truyén I&n). V&i dic diém lam sang,
ton thwong phdi trén cat 1&p vi tinh 1dng nguc

va dot bién gen SLC34A2, tré dugc chan doan
xac dinh mac PAM.

Tré dwoc thiét 1ap chan doan PAM. Cho dén
nay, trén thé gi¢i chwa c6 phwong phap diéu tri
dwoc xac dinh cé hiéu qua véi PAM, nén ching
tdi cung cap kién thire, tw van di truyén va theo
doi bénh nhan dinh ky. Hién tai, strc khde cua
bénh nhan twong dbi én dinh.

TCNCYH 193 (8) - 2025

523



Dang di | Déong/Di
Gen j g‘ &/Di Vi tri
truyén hop 2

Thay dai
Nucleotit/

Protein

Hé qua Kiéu hinh

poéng chra:

SLC34A2 Lan ,
hop tw

NM 006424.3|D4t bién
25667879 |:c.524-1G>C

Pulmonary alveolar
splice_acceptor |microlithiasis

Hinh 5. Két qua xét nghiém gen cua bénh nhan

Ill. BAN LUAN

PAM la mét bénh ly hiém gap véi khoang
1100 ca bénh da dwoc bao cdo trén toan thé
gi&i. PAM xuét hién trén toan thé gici khong lién
quan cu thé véi dia dw hay dan toc. Thé Nhi Ky,
Y va Hoa Ky da bao céo sb ca mac I&n nhét.
Trwdc day, PAM dwéng nhw chiém wu thé nhe
& nam nhwng véi s lwong ca bénh duoc cong
bd ngay cang tang, khéng c6 sw khac biét nhau
vé ty 1& méc bénh gitra nam va ni.’

PAM dwoc cho 1a bénh di truyén gen I&n
trén nhiém sac thé thwdng. Sy thiéu hut tai hap
thu phosphat trong khoang phé nang xay ra khi
gen SLC34A2 bi dét bién. Loai dot bién hay
gap nhét la dot bién mot nucleotide hai alen,
nhwng cac dét bién Ién hon ciing c6 thé xay ra.
Cac dot bién nay & trang thai déng hop tir hodc
hiém gap hon 1a di hop t& kép. SLC34A2 gbm
13 exon nam trén canh ngén nhiém séc thé
4 (4p15.2), ma hoa protein van chuyén natri-
phosphat, NaPi-2b. Protein van chuy&n nay
c6 méat & nhiéu co quan, bao gdbm phdi, ruét,
tuyén vu, tuyén nwéc bot va tinh hoan. Co quan
chinh bi anh huéng trong PAM la phdi, tén
thwong cac co quan khac xuét hién sau, cé thé
do con ton tai cac co ché thanh thai phosphat
khac & co quan ngoai phdi. Tai phdi, kénh van
chuyén phosphat chd yéu boc 16 bé mat cac
phé bao 2. C4c té bao nay san xuat va bai tiét
surfactant vao khoang phé nang. Khi surfactant
bi pha hay, phosphat dwéi dang phospholipid,

dwoc tai hap thu dé tai st dung. O’ bénh nhan
c6 dot bién SLC34A2 , qua trinh tai hap thu bi
suy yéu, dan dén tich tu phosphat trong khoang
phé nang, tao diéu kién cho sy hinh thanh cac
vi sdi canxi héa.' Hau hét tré& mac bénh trong
giai doan dau thuong khong co triéu chirng
va co6 sy phan ly Iam sang — chan doan hinh
anh. Bénh nhan c6 thé khéng cé triéu chirng
trong nhiéu thap ky, nhung da sb bénh nhan
méac PAM déu c6 biéu hién ho khan va khé thd
khi gang strc. Ho hiém khi c6 dom va hiém khi
khac dom ra cac vi séi nhé. Cac triéu chirng
phd bién khac l1a mét méi va dau nguc. Triéu
chirng hay biéu hién rd nhat & thap ky the tw
dén thr ndm clia cudc doi, nhung co thé xuét
hién & moi Itva tudi, gdbm ca tré em va tré so
sinh. O tré em, cac triéu chirng twong tw ngudi
I&n nhw ho va khé thé nhwng ciing c6 thé chi
biéu hién cham phat trién thé chat va nhiém
trang duwéng hé hap dwdi tai phat.! Biéu hién
lam sang dwoc mo td sém nhat tir giai doan
so sinh, gdm ca tré sinh non.* Elodie Sigur va
cbng s xac dinh dwoc 28 trwong hop PAM da
cong bb & tré dwéi 5 tudi, chiém 2% - 3% téng
sb bénh nhan méc PAM. Tré em duwdng nhw
hay cé triéu chirng, dac biét la ho, sbt va suy ho
hap nang hon so v&i nguoi lén. PAM khéi phat
sém cé thé dwoc gidi thich bdi sw két hop cac
yéu t6 di truyén, biéu sinh va méi truong (nhw
nhiém virus dwérng hé hap hoac hat thube thu
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dong) dan dén thay déi qua trinh tw nhién cua
bénh.® Theo thoi gian, bénh nhan cé thé co triéu
ching ho man tinh, khé thé khi géng strc, ho ra
mau, ngén tay dui trébng, bénh xwong khép phi
dai do phdi hoac tran khi mang phéi tai phat.
Céc biéu hién ngoai phdi, lien quan dén lang
dong vi sdi, bao gébm véi hoa tdy than, séi than,
s6i mat, voi hda that lwng va tinh hoan. Trong
bao cao cla Elodie Sigur, khéng co tré dwéi 5
tudi nao gap nhirng bién chirng nay, Gng ho gia
thuyét I&ng dong vi séi bat dau & phdi sau do
dan anh hwéng dén cac co quan khac trong
qua trinh di&n bién ctia bénh.5¢ Ritchie va cong
sw tinh c& phat hiéen PAM & mot tré trai 5 tubi
di kham vi c6 nhiéu I6i xwong. PAM c6 voi hoa
mang ngoai tim va soéi mat cling dwgc mo ta.*”
Bénh nhan cla chung t6i cling cé cac biéu hién
twong tw. Tré gan nhu khéng co biéu hién triéu
chirng hé hap, chi biéu hién cham tang trwéng
(suy dinh dwdng nhe can, thap coi nang). Cac
biéu hién ton thwong co quan ngoai phéi ciing
chwa dwoc phat hién.

X-quang tim phéi b4t thwdng 1a tham do dau
tién goi y PAM. Mirc dd lang dong vi sdi co thé
tr& nén day dac, tao ra mot kiéu hinh vi nét min
nhw cat trén X-quang, thwong wu thé hon &
phan thap. Khi bénh tién trién, qua nhiéu vi nbt
nhu mé phdi c6 thé che Iap bd tim, co hoanh,
goéc swon hoanh va géc tdam hoanh, gay ra “hién
twong tim bién mat” trén X-quang. Chup cét I&p
vi tinh 16ng ngwc, dac biét cat Iop vi tinh dd
phan giai cao, la phwong thirc hiru ich nhat dé
chan doan PAM. Hinh anh thwéong thay 1a cac
dam m& nét nhé téng ti trong lan téa khoang
phé nang, chi yéu & phan thuy sau thiy dudi
va phan thuy trwdc thay trén. Cac vi séi lang
dong canxi c6 dwdng kinh > 3mm. Tén thuwong
dang kinh mé& ciing cé thé xuét hién, do phan
&ng viém xung quanh vi séi trong phé nang.
Tén thwong c6 thé bao gdm cac bat thuwdng lién
quan bénh phéi ké nhw day md ké dwéi mang
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phdi, day vach lién thuy va cac biéu hién cla
xo phdi (thay dbi lwéi duwdi mang phdi, gian phé
quan do co kéo dwdng thé ngoai vi). Tién trién
cla bénh trén X-quang qua 4 giai doan. Giai
doan d4u (tién vdi héa) c6 hinh anh sb lvong
it cac vi séi canxi hda kém va kinh m& lan téa.
Biéu hién nay dwoc mo ta & tré em khong c6
triéu chirng. O giai doan hai, X-quang c¢6 hinh
dang “cat” v&i cac vi hat canxi hoa rai rac cé
dwong kinh thay déi t» 2 dén 4mm nhwng van
con ranh gi¢i b& tim va co hoanh. Giai doan
ba, tinh trang mo tién trién v&i sy day 1én cla
mo k&, che I4p bd tim va co hoanh xay ra. Giai
doan cudi cung d&c trwng bi tinh trang véi héa
manh & cac moé ké.2 Bénh nhan cla chung toi
c6 tén thwong lan téa thly gitra va dwéi 2 phdi.
Cac tdn thwong nay che I4p bo tim va co hoanh
nhwng chwa cé sw voi hda trong mé k& nén co
thé bénh dang & giai doan the ba.

PAM c6 su lang dong cda tinh thé canxi-
phosphat ddng tam trong phé nang, nhung bénh
nhan thwdng co gia tri canxi va phosphat binh
thwong trong huyét thanh.® Chirc néng gan,
than va néng dd hormon tuyén can giap cling
it thay ddi. Néng dd cholecalciferol (vitamin D3)
cling dwong nhw binh thwdng. Protein hoat
dong bé mat (SP)-D, dwoc san xuét duy nhat &
phdi tr t& bao club va phé bao 2, ting cao trong
huyét thanh bénh nhan mac PAM so v&i nguoi
khde manh va tang lén khi bénh tién trién.8 Biéu
nay cling twong tw v&i bénh nhan cla chung
tdi, tré cé ndng dod canxi va phosphat trong
huyét thanh binh thwéng, va khong tim thay
cac bat thuwong chuyén héa canxi toan co thé.

Phat hién sdi vi thé trong dich rira phé quan
phé nang, v&i bénh canh 1am sang phu hop du
dé chan doan PAM.' Tuy nhién, chan doan cé
thé bd sét do phwong phap tach rira cb dién
c6 thé loai bé mat cac vi sdi. Do d6, néu nghi
ng®d chan doan, bac si gidi phau bénh can tranh
tach rira dich rira phé quan phé nang.’ Bénh
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nhan cla chuing téi cling dwoc ndi soi phé quan
lay dich rira phé quén phé nang dé loai triv can
nguyén vi sinh gay bénh va tim sdi vi thé canxi
nhwng do diéu kién co sé - ky thuat, nén chiang
t6i chwa tim thay vi séi canxi.

PAM 1a bénh di truyén l&n trén nhiém séc
thé thwong do cac dot bién hai alen ciia gen
SLC34A2. Tinh dén nay, it nhat 30 bién thé lién
quan dén PAM dwoc tim thay. Viéc xac dinh dot
bién gay bénh trén ca hai alen cliagen SLC34A2
dd dé chan doan PAM & nhirng bénh nhan cé
bénh canh l1am sang va chan doan hinh anh phu
hop.! Cho dén nay, méi twong quan kiéu hinh/
kiéu gen chwa dugc nghién clru nhiéu trong
PAM.5 Bénh nhan cla chuang téi cling dwoc
phan tich di truyén va xac dinh c6 mang dot
bién ddng hop ttr 1&n clia gen SLC34A2. Do do,
bénh nhan dwoc chan doan xac dinh PAM. Pac
biét, tré c6 2 nguwdi em co cung bénh canh nghi
ngd PAM, tuy nhién, do diéu kién kinh té gia
dinh, ching ti chwa thé tién hanh phan tich di
truyén cho 2 tré dé xac dinh bénh ciing nhw d&c
diém dot bién di truyén trong gia dinh. Bd va
me tré khdng co tén thuwong nghi nge PAM trén
X-quang nhuwng cé 3 ngwdi con lién tiép mac
bénh nén co ché di truyén dé Ii giai tinh hudng
nay chwa that sy ré rang. Senyigit A cling bao
cdo 6 trvdng hop mac PAM trong mét gia dinh.
Ba trwong hop dwoc chin doan ban dau va 3
trwong hop dwoc phat hién khi sang loc cac
thanh vién trong gia dinh. TAt ca bénh nhan déu
la nam gi&i va do tudi trung binh 1a 11,5 tudi,
dao dong tlr 5 dén 29 tudi. 5 bénh nhan 13 anh
em ho va bénh nhan con lai la chi cta ho.® Voi
kién thire di truyén hoc cia PAM hién nay, c6
thé cung cép tw van di truyén cho bénh nhan
va gia dinh, bao gdm xét nghiém chén doan di
truyén truwéc sinh hodc trwdc khi trirng lam t6.!

Sinh thiét phéi 1a tiéu chudn vang dé chan
doan, cung cap badng chirng vé sdi canxi-
phosphat d3c trwng ctia bénh. Sinh thiét xuyén

phé& quan hoac sinh thiét lanh duwoc wu tién hon
sinh thiét mé&, vi nguy co bién ching thap hon.
M6 bénh hoc cho thdy cac khéi Idng dong voi
héa déng tam, nhiéu I&'p, goi 1a sbi vi thé. Séi vi
thé dwoc tim thay trong khoang phé nang, wa
kiém khi nhuém hematoxylin va eosin. Mé xung
quanh c6 thé biéu hién diu hiéu viem dudi
dang tham nhiém bach ciu don nhan. Ngoai
ra, c6 thé thay tinh trang xo' héa ciing nhw voi
héa nhu mé phdi va mang phéi.' Do bénh nhan
cla chung t6i da dwoc chan doan xac dinh dwa
trén 1am sang va phan tich di truyén, chang toi
khong tién hanh sinh thiét phéi cho bénh nhan,
vi day la mét can thiép xam Ian, c6 thé 1am tram
trong tinh trang bénh cla tré.

Triéu chirng 1am sang va nhirng bt thuwéng
chan doan hinh anh ctia PAM can chan doan
phan biét v&i lao ké (PAM thuwdng xay ra & cac
quéc gia c6 bénh lao phd bién), bénh beriliosis,
bénh hemosiderosis, bénh bui phdi silic, ung
thw biéu mo, bénh sarcoidosis, amyloidosis hay
vi vbi hda di can. Weinstein va cdng sy da bao
cao mét trwdong hop bénh sarcoidosis nham lan
véi PAM.510 Xét nghiém dich rira phé quan phé
nang dwoc ching t6i tién hanh, gitp loai trir cac
can nguyén vi sinh nhw lao, nAm Aspergilus
xam l&n, Pneumocystis carinii, cac bénh ly ac
tinh di can...

Bénh nhan mac PAM biéu hién cac muc
do rbi loan théng khi han ché khac nhau khi
do chirc nang hod hap, cé thé suy gidm nghiém
trong kha nang khuéch tan carbon monoxide
(DLCO). Ciing nhw nhiéu théong sé lam sang
khac, chirc nang phdi cla bénh nhan méc
PAM c6 thé phd thay di rong, tir gia tri binh
thwdng dén rbi loan théng khi han ché néng.
Bénh nhan c6 thé gidm dung tich séng géng
strc (FVC), gidm dung tich toan phédi (TLC) va
DLCO. Nhirng phat hién nay thwong tién trién
theo dién bién cla bénh va thay dbi theo thoi
gian.® Bénh nhan cla chung téi chi 5 tudi nén
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chwa thé tién hanh do chirc nang hd hap dé
danh gia mare do rdi loan théng khi cla tré.
Cho t&i nay, chwa c6 phwong phap diéu tri
PAM triét d&. Mot sé phwong phap diéu tri dwoc
thtr nghiém v&i cac mirc d6 hiéu qua khac
nhau.' Do PAM lién quan dén sy ldng dong
tinh thé canxi-phosphat trong phdi, diéu trj 1am
giam triéu chirng va tién trién cia bénh bang
bisphosphonate (disodium etidronate hoac
alendronate) dwoc sir dung vé&i cac két qua khac
nhau. Tinh dén 2020, cé 12 trwdng hop dugc
b&o cao diéu tri bang bisphosphonate, chii yéu la
disodium etidronate. Giai doan bénh, liéu lwong
va thoi gian diéu tri rat khac nhau va khong tim
thdy bang chirng chéc chan vé hiéu qua cta
bisphosphonate.” Liéu phap corticosteroid
dang hit dwéng nhw khéng cai thién cac biéu
hién trén chan doan hinh anh ctia PAM. it bang
chirng Ung h6 st dung corticosteroid dang hit
thwong quy & nhitng bénh nhan mac PAM.
Mét sb bac si thir nghiém corticosteroid toan
than diéu tri cho PAM. Badger va cong sy diéu
tri steroid trong 48 ngay cho mét bénh nhan
nhwng khoéng cai thién. Trong mét bai danh gia,
hai bénh nhan duoc diéu tri bang prednisone;
bénh nhan dau tién 66 tudi va khoéng theo dbi
dwoc, bénh nhan th& hai la mét ngudi trvdng
thanh dwoc diéu trj trong 2 thang nhwng khéng
c6 hiéu qua.t Phwong phap diéu tri duy nhéat
duwoc chap thuan rong rai cho PAM |a ghép mot
ho&c ca hai phdi. Mot nghién ctru cho thay trong
18 bénh nhan duwoc ghép phdi, 12 bénh sbng
sau thoi gian theo doi trung binh la 2,77 nam.
Bién chirng nhw viém tiéu phé quan tac nghén
hodc suy tang la nguyén nhan gay t& vong
chinh. 7 bénh nhan khéng gap bién chirng nao
sau phau thuat.' M&c du, ché do an it phosphat
khéng cé hiéu qua rd rang trong ngan ngtra
tich tu vi séi, bénh nhan PAM nén tranh cac loai
thwe phdm c6 ham lvgng phosphat cao nhw dd
udng c6 gas, pho mat va thit déng hop.8 Mot sé
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bién phap cham séc khéng dac hiéu co thé lam
gidm triéu chirng va bién chirng. Trong truéng
hop thiéu oxy mau, bénh nhan nén dugc hé tro
oxy tai nha. T4t c& bénh nhan méc PAM khéng
nén hat thude vi ¢ thé [am trdm trong qua trinh
tién trién cia bénh. Tiém véc-xin phong cim va
phé cau, COVID-19 ciing dem lai lgi ich tét.!

IV. KET LUAN

Vi sdi phé nang 1a mét bénh ly hé hap man
tinh rat hiém gép, dac trwng bdi tinh trang tén
thwong lan téa 2 phdi do I&ng ddng canxi va
phosphat trong khoang phé nang, chi yéu &
phia gitra va dwéi. Biéu hién 1am sang thudng
kin dao, c6 sy phan ly triéu chirng ldm sang —
chan doan hinh anh. Bat thuwdng dién hinh trén
X-quang va cét |&p vi tinh 16ng nguc duwoc coi
la d&c trwng bénh. Bénh di truyén gen lan trén
nhiém sac thé thwdng va dot bién 2 alen gen
SLC34A2 duwoc xac dinh la can nguyén gay
bénh. Tim thay tinh thé canxi trong dich rira phé
quan phé nang va sinh thiét phéi 1am mé bénh
hoc 1a phuong phap chan doan xam lan, co thé
gitp ich trong mét sb trwong hop. Khong co
phwong phap didu tri triét dé& bénh; diéu trj cha
yéu gdm hé trg ho hap khi can thiét, du phong
nhiém khuén va quan ly cac bénh ly kém theo.
Ghép phdi 1a phwong phap duy nhat dwoc chap
thuan rong rai trong diéu tri PAM.
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Summary
PULMONARY ALVEOLAR MICROLITHIASIS: A RARE CASE

Pulmonary alveolar microlithiasis is a sporadic chronic respiratory disease. The disease is
characterized by bilateral diffuse lesions due to calcium and phosphate deposition in the alveoli,
mainly in the middle and lower lungs. Clinical manifestations are often discreet, with few symptoms,
and can be detected incidentally or when the disease progresses to hypoxia or cor-pulmonale. We
report a case of a 5-years-old boy with no clinical manifestation who was incidentally discovered
with severe bilateral diffuse lung lesions on a chest X-ray. The child was diagnosed and treated
for pneumonia, but the lesions did not improve on imaging. Chest X-ray and CT scan showed
interstitial lesions with diffuse calcifications predominating in bilateral middle and lower lung lobes.
Infectious causes were ruled out by bronchoalveolar lavage fluid tests. The child was diagnosed
with pulmonary alveolar microlithiasis when carrying the homozygous recessive mutation SLC34A2.

Keywords: Pulmonary alveolar microlithiasis, children, SLC34A2.
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