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DAC DPIEM KIEU HINH CUA CON CAP ROI LOAN CHUYEN HOA
BAM SINH CHU TRINH URE TAI BENH VIEN NHI TRUNG UONG

Nguyén Viét Hung, Vii Chi Diing va Nguy&n Ngoc Khanh'**
Bénh vién Nhi Trung wong

V&i muc tiéu mé té dac diém kiéu hinh cua con cép réi loan chuyén héa bam sinh chu trinh ure tai Bénh vién
Nhi Trung wong, nghién ctru mé ta chum ca bénh hdi ctru va tién ctru trén 32 bénh nhan cé bidu hién con cép
réi loan chuyén hoé chu trinh ure duwoc chén doan va diéu tri tai Bénh vién Nhi Trung wong ttr 2014 dén 6/2021.
Déc diém lam sang: tudi khéi phat trung binh la 25 thédng (3 ngay - 18 thang), céc biéu hién ctia hoi chiing
né&o cap véi nén (81,3%), bé bu (75%), gidm tri gidc (71,9%), co giat (15,6%). Dac diém cén lam sang: ting
amoniac mau murc do vira (65,6%) voi gia tri trung binh 402 umol/l ((184 - 1304 umol/l), tdng men gan (70%),
gidm thoi gian prothrombin (86,4%). Pa sé bénh nhén cé con cép dau tién ndng véi 95% bénh nhén téng lactat
maéu va 33,3% toan chuyén hod. Két luan: Con cép réi loan chuyén hoé chu trinh ure cé thé gap & moi liva tudi
v6i bidu hién hoi chirng ndo cép. Xét nghiém thuong quy amoniac mau la can thiét dé trénh chén doén muén.

Tir khéa: Réi loan chuyén héa chu trinh ure, ting amoniac mau.

. DAT VAN BE

R&i loan chuyén héa chu trinh ure 1a mét
trong nhitng bénh rdi loan chuyén héa bam
sinh hiém gap. Bénh dac trwng bdi tinh trang
amoniac trong mau ting cao do thiéu hut cac
enzym can thiét trong quéa trinh chuyén hoa
ure.’

Ti 1& mac bénh trén thé gidi 1a khoang
1/35.000 - 1/50.000 tré so sinh sbng. Tai Viét
Nam chuwa c6 théng ké trén toan québc.? Theo
nghién ctu clia Uchino va cong sw,® tai Nhat
Ban ty 1& méac la 1/50.000 tré so sinh séng.
Trwong hop bénh dau tién dwoc chan doan
rbi loan chuyén hoa chu trinh ure ndm 2004 tai
Bénh vién Nhi Trung wong.

Con cap méat bu thwéng khéi phat do nhiém
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Ngay duoc chap nhan: 08/10/2021

trung, sbt, an quéa nhiéu dam, gidam nang lvong
hép thu... Triéu chirng 1am sang cta con cap
mat bu khoéng dién hinh c6 thé nham l1an voi
cac nhém bénh cé tén thwong ndo khac véi
céc triéu chirng nén, li bi, hdn mé, bd bu, bat
thwong trvong lwc co.*

Con cp mét bu néu khéng dwoc chan doan
va diéu tri kip thoi thi bénh nhan sé& cé nguy
co t&r vong hodc dé lai di chirng vé phat trién
tam than van dong. Piéu tri trong con cap méat
bu la gidm ndng d6 amoniac mau bang diéu tri
cac thubc gidm amoniac mau hodc loc mau lién
tuc.®

Viéc nghién ctru con cdp mét bu 14 co s&
khoa hoc gilp cac bac sy lam sang tiép can
chan doan con cip méat bu ctia bénh réi loan
chuyén hoa bam sinh chu trinh ure va c6 xt tri
thich hop va nhanh nhét dé& ctu sbng va gidm
di chirng cho bénh nhan. Chinh vi vay chung
t6i tién hanh nghién ctvu nay véi muc tiéu moé
tad “Dac diém kiéu hinh cta con cép réi loan
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chuyén hoa bam sinh chu trinh ure tai Bénh
vién Nhi Trung wong”.

Il. DOI TWONG VA PHUONG PHAP
1. Péi twong

Bénh nhan dwoc chan doan va diéu tri dot
cap mat bu tai Bénh vién Nhi Trung wong t
thang 4 nam 2010 dén thang 9 ndm 2021.

Tiéu chuén lwra chon bénh nhan: Bénh nhan
rbi loan chuy&n héa chu trinh ure theo tiéu
chuén cla Hiép hoi bénh hiém thé gi¢i gom:

- Tré so sinh co triéu chirng bd bu hoac bu
kém, giam trwong lwc co, suy hd hép, nén, co
giat, li bi, hdn mé.

- Tré bt me hoéc tré nhé cé nhiéu dot non,
li bi, hén mé ho&c cham phat trién tam than van
dong, rdi loan trwong lwe co.

- Néng d6 amoniac trong mau téng 1&n: trén
150 ymol/l & tré so sinh va trén 100 uymol/l & tré
ngoai giai doan so sinh.

- Glucose mau va khoang tréng anion binh
thwong.

- Phan tich acid amin mau va phan tich acid
hiru co niéu thay ddi twong &ng véi cac bénh
trong réi loan chuyén héa chu trinh ure.

- Dinh lwgng hoat d6 enzym va phan tinh

ll. KET QUA

1. Pac diém caa déi twong nghién ctru

TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

gen la xét nghiém chan doan xac dinh loai rdi
loan chuyén héa chu trinh ure.

Tiéu chuén loai trcr: Khéng Iwa chon bénh
nhan vao vién véi tinh trang hon mé sau
Glasgow < 3 diém hodac tlr vong trong 3 gid dau
nhap vién.

2. Phwong phap

Thiét ké nghién ctru: M6 ta mot loat ca bénh
hdi ctru két hop tién ciru.

Thoi gian nghién ctru: Tir thang 4 nam 2010
dén thang 9 nam 2021.

Dia diém nghién ctru: Nghién ciru trién khai
tai Bé€nh vién Nhi Trung wong.

C& méu: 32 bénh nhan.

Céc bién sé nghién ciru: Tubi, gidi, tién st
gia dinh, dac diém lam sang, dac diém can lam
sang.

3. Xtr ly s6 liéu

Thuat toan théng ké Y hoc trung vi, trung
binh, d6 léch chudn theo phan mém SPSS
22.0.

4. BDao dirc nghién clru

Cac xét nghiém trong nghién ctvu |14 can thiét
dé chan doan va ctru chiva cho bénh nhan. Gia
dinh bénh nhan déng y tham gia nghién ctwu.

Bang 1. Pic diém cua déi twong nghién clru

Tuéi khi phat Tuéi chan doan

Tién str gia dinh Gidi

c6 anh/chi em ruét

trung vi trung vi . (i
ung vi ung vi mac bénh twong tw Nam NG
25 24 4/32 40,6% 59,4%
(3 ngay - 108 thang) (3 ngay - 94 thang) (12,5%) (13) (19)
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Bang 2. P6 tuéi kh&i phat con cap dau tién

Tuéi khéi phat con cap

Sosinh  >1thangdén1tudi >1tudidén5tudi  Trén 5 tudi
n 7 3 14 8
Tylée % 21,9 9,4 43,8 25

Tudi kh&i phat con cap chiém phan I&n trong dd tudi tir 1 dén 5 tudi véi 43,8%, sau do la dén tudi
trén 5 tudi voi 25%.
2. Dac diém kiéu hinh cta con cap réi loan chuyén hoa chu trinh ure dau tién

Bang 3. Pic diém lam sang cta con cap dau tién

Dic diém lam sang con cép n %
No6n 26 81,3
Bé bu/An kém 24 75
Co giat 5 15,6
Mét maoi 17 51,3
Giam/tang trevong lyc co 3 9,4
A (tinh téo) 9 28,1
Tr gidc V (dap rng v&i giong noi) 15 46,9
P (dap trng voi dau) 8 25
U (khbéng dap rng) 0 0

N6n va bd bu/kém 14 1a cac triéu chirng xuét hién dau tién thueng gép nhat chiém 81,3% va 75%,
sau dé |a thay dbi tri giac voi 71,4%.
Mtrc d6 tdng amoniac mau trung binh véi trung vi la 402 umol/l, cao nhat 1a 1304 umol/l. Réi loan
déng mau va tang men gan 1a bién déi xét nghiém hay gép sau tdng ammoniac mau.
Bang 4. Mrc do ting amoniac cua con cap dau tién

Phén loai mirc A6 tang ammoniac mau n v,
(150 TZ%% r::r?moll) o 15,6

(250T-é ggovgr?wol/l) 21 65,6

(500 Té;r(1)goc()xi]0mol/|) 3 9,4

Tang rat cao 5 04

(trén 1000 pmol/l)
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IV. BAN LUAN

Nghién ctu clia chung téi c6 32 bénh nhan
dwoc chan doan rdi loan chuyén héa bam sinh
chu trinh ure va c6 xuét hién con cép. Do tubi
xuét hién con cip dau tién hay gép nhat [a > 1
tudi - 5 tudi. Dac diém con cap dau tién cé thé
gap & moi Itva tudi tr tré vai ngay tudi cho toi
tré I&n phi hop véi y van. Day 1a déc diém cac
bac sy lwu y tranh bd sét chan doan & tré 16n
vi nghi rdng bénh réi loan chuyén hoa bam sinh
khoéng khéi phat & tré 1&n.

Theo nghién ctru clia ching toi, ty I& bi bénh
& 2 gi¢i nam va ni 1an lwot 1a 40,6% va 59,4%.
Két qua nay gan gibng vai két quéa nghién clu
cta Elena va cong sy véi ty 1é nam va ni 1an
lwot la 47% va 53%.°

32 bénh nhan dén tir 32 gia dinh khac nhau,
bd me khéng can huyét théng. 4/32 gia dinh ¢
1 - 3 con t&r vong trong bénh canh twong tw con
clp cua tré. Day la mot yéu tb giup bac sy lam
sang tiép can chan doan sé&m theo hwéng rdi
loan chuyén hoa bam sinh.

Tudi kh&i phat con cip dau tién: da s bénh
nhi kh&i phat con cap dau tién & do tudi tv 1
tudi dén 5 tudi voi 45,7%, sau do la Ira tudi
so sinh va trén 5 tudi véi 22,9 %. Nam 2006,
Summar va coéng sy’ da cong bd nghién ciru
trén 260 bénh nhan dwoc chan doan rdi loan
chuyén héa chu trinh ure, trong dé ty 1& khdi
phat bénh tir thoi ky so sinh 1a 34%. Két qua
nghién ctru clia ching t6i thdp hon so véi két
qua clia Summar, nguyén nhan cla sw khac
biét nay cé thé do sé lwong bénh nhan cua
chung téi con it. M6t nghién ctru tai Bénh vién
Nhi Trung wong nam 2015 ctia Nguy&n Thanh
Hbéng?® cho thay ty 1& khéi phat & tudi so sinh la
34%, cao hon so v&i nghién ctru cla chung toi.
Diéu nay cho thay, viéc ap dung cac phwong
phap sang loc so sinh nhém bénh rdi loan
chuyén hoa chu trinh ure sé& gilp chan doan
s&m nhirng bénh nhan chwa cé biéu hién lam

TAP CHi NGHIEN CU'U Y HOC
sang tr so sinh va tré nhé lam giam ti I to
vong va di chirng do con cép.

Chung t6i nhan thay bénh nhan trong nghién
ctu cla ching t6i thworng cé biéu hién bd bu/
kém an (75%), nén (81,3%) trwdc va sau do
la mét méi (53,1%), rdi loan tri giac (71,9%).
Cac con cap cla rdi loan chuyén hoa thuong
xay ra sau cac stress nhw nhiém tring, sang
chén hoéc thiéu néng lwong. Khi tré bd bu/kém
&n hoac nén thi cung cap ndng lwong bang
dwdng miéng cho tré gidm, co' thé phai chuyén
hoa cac ngudn nang lwong dy triv tlr glycogen,
protein & co va gan, lipid t* m&. Do d6 moét
lwong I&n cac chat cé gbc amin du trik trong co
thé dwoc giang hoa va tao san phdm amoniac
mau. S&n pham ammoniac khéng dwoc chuyén
hoa trong co thé do chu trinh ure bj thiéu hut
enzyme chuyén hoa dan t&i & dong gay tén
thwong ndo. Do d6 cac bénh nhan cla chung
tdi da xuat hién co giat, hon mé/li bi va giam/
tang trvong lyc co'.®

Nghién ctru c6 t¢i 71,9% bénh nhan réi loan
tri giac khi nhap vién trong dé chi yéu & giai
doan V/P (con dap tng véi l6i noiltiéng dong).
Két qua nay phu hop v&i nghién ctru ndm 2008
clia Summar’ vé ty |& xuét hién triéu chirng 1am
sang cla réi loan chuyén héa chu trinh ure gdm
thay déi tri giac (78%), nén (30%).

Nhw vay, dac diém lam sang ndi bat ctia con
cép 1a hdi chirng ndo cap: bd bu/an kém, non, li
bi, co giat va co thé xuat hién & moi Itra tudi. Do
do, xét nghiém amoniac mau la xét nghiém co
ban can thiét cho tat ca cac bénh nhan cé hoi
chirng ndo cép.

Tét ca cac bénh nhan trong nghién ctru déu
xuét hién con cép khi tdng amoniac mau. Néng
dd amoniac mau ltc vao vién nam trong khoang
184 pmol/l dén 1034 pmol/l. Theo phan do murc
tdng amoniac thi mirc tdng tap trung chi yéu
vao nhém tang vira (250 - 500 ymmol/l) chiém
65,6%. Viéc tang amoniac mau m&c dé vira
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dan dén tdn thwong ndo twong trng véi mic
dod gidm tri giac tv V — P/AVPU. Theo két qua
nghién ctru ctia Elena va céng su® nam 2016
tai Tay Ban Nha, ndng d& amoniac trung binh
la 289 umol/l, nébng dd amoniac thap nhét
la 169 pmol/l va nébng dd amoniac cao nhét
la 615 pmol/. Nhw vay, cé sw khac biét gilra
nghién clru clia chung t6i va két qua cla Elena.
Nguyén nhan cla sw khac biét nay c6 thé 1a do
cac bénh nhan cla chang t6i dén vién vao giai
doan mudn hon cla bénh.

Tang amoniac mau con dan dén tén thwong
cac co quan khac nhw gan, biéu hién trén cac
xét nghiém can |am sang cé tén thuong té bao
gan, gidm chirc nang gan nhw chirc nang déng
mau. Ty [é tdng men gan gap & 21/30 bénh nhan,
trong d6 ¢ nhirng bénh nhan tdng men gan rat
cao trén 1500 Ul/I. Giam chlrc nang dong mau
gap & 19/22 bénh nhan. Trong nghién ctru cla
Elena va cong sw, ndng dd GOT/GPT va thoi
gian prothrombin it thay ddi, két qua nay khac
v&i nghién clru clda chudng téi. Nguyén nhan
ciing c6 thé 1a do bénh nhan cla ching téi dén
vién vao giai doan mudn cua bénh

Tang/giam bach ciu gap & 66,7% bénh
nhan. Nguyén nhan ting/gidm bach ciu thwong
la do nhiém tring, day cling la mét trong nhirng
diéu kién khdi phat con cip. Theo nghién ctu
cla Semirana va cong su® nam 2010, nhiém
trung la nguyén nhan thwong gap nhat lam khéi
phat con cap véi 27,3% trwdng hop.

Trong nhém bénh nhan cda chung t6i ty 1&
nhiém toan chuyén hoa la 33,3%, va téng lactat
la 95,5%. B&nh nhan cé lactat mau tang trung
binh (2 - 6 mmol/l) chiém 77,3% va mirc tang
cao (> 6 mmol/l) chiém 18,2%. Trong khi dé,
cac nghién clru trén thé gidi it gap tinh trang
nhiém toan chuyén héa va tang lactat trong rbi
loan chuyén héa chu trinh ure. Sy khac biét
nay cé thé do bénh nhan trong nghién ctvu clia
ching to6i dé&n mudn va cé nhiém trung kém

theo nén cé tinh trang nhiém toan, lactat. Day
ciing 1a yéu t6 nhiéu lam bac sy d& chan doan
nham sang nhém réi loan chuyén hoa acid hiru
co/acid béo hoac ti thé.

Tw cac phan tich trén, néu bénh nhan co
biéu hién lam sang cla hdi chirng ndo cap va
xét nghiém nédi troi 1a tdng amoniac mau, tang
men gan va rdi loan ddng mau thi nén dwoc
lam cac xét nghiém d&c hiéu sac khi phé khi
déi, dinh lwgng acid amin mau, acid hiru co
niéu dé& khang dinh chan doan xac dinh.

V. KET LUAN

Con cép réi loan chuyén hoa cla chu trinh
ure cé thé gap gdp & moi Ira tudi va triéu
chirng biéu hién cta hoi ching ndo cép. Viéc
xét nghiém thuwdng quy amoniac mau la can
thiét doi voi tat cd cac bénh nhan cé biéu hién
hoéi chirng nao cap dé tranh chan doan muén va
giam ti Ié t&r vong va di chirng.
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Summary
PHENOTYPE CHARACTERISTICS OF ACUTE
DECOMPENSATED EPISODES OF UREA CYCLE DISORDERS

This study aims to describe the phenotype characteristics of acute decompensated episodes of Urea
Cycle Disorder (UCD). Adescriptive study was carried out from 2014 to June 2021. Atotal of 32 children
presented an acute episode of UCD at the Vietham National Children's Hospital was analyzed. Clinical
characteristics of the 1st acute episode of 32 patients were: median onset age of 25 months (3 days -
108 months), acute encephalopathy syndrome with vomiting (81.3%), poor feeding (75%), then coma/
lethargy (71.9%) and convulsions (15.6%). Biochemical characteristics of the 1st acute crisis were:
hyperammonemia (65.6%) with a median of 402 pymol/l (184 - 1304 ymol/l), increased transaminase
(70%), decreased prothrombin time (86.4%). Most of the patients were hospitalized on severe
condition with 95% of hyperlactatemia and 33.3% of metabolic acidosis. Conclusion: Acute episodes of
UCD could occur at any age with characteristics of acute encephalopathy syndrome. Routine plasma
amoniac measurement for all patients with acute encephalopathy is necessary to avoid late diagnosis.

Keywords: Urea cycle disorder, hyperammonemia.
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