TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

MUrC DO BIEU HIEN CUA SINH NGA BAT TOAN
TREN BENH NHAN TAO XUWONG BAT TOAN

Nguyén Thi Thu Hwong™
Trwong Pai hoc Y Ha Noi

Nghién ctru nhdm mé ta cac murc do biéu hién cta sinh nga béat toan (DI) & bénh nhan tao xuong bét toan (Ol)

tai Bénh vién Nhi Trung wong. Nghién ctru mé ta cat ngang tién hanh trén 98 bénh nhén Ol tir 2 - 19 tudi trong giai

doan 2018 - 2023. Chén doan DI duwa trén déu hiéu Idm sang va hinh dnh X-quang. Két qua cho théy ty I1é mac

sinh nga bat toan chiém 45,9%. Céc murc dé biéu hién cta DI gém murc nhe: vira: ndng lan luot 13 34,8%: 34,8%:

30,4%. Cac mirc dé biéu hién ctia DI la ngang nhau va khéng c6 swkhac biét trén cac bénh nhan Ol typ Iil, Ol typ IV.

Tir khéa: Tao xwong bat toan, sinh nga bat toan.
l. DAT VAN BE

Tao xwong bét toan (Ol) 1a mét rdi loan di
truyén cGa moé lién két. Nguyén nhan chi yéu
do dot bién gen COLTAT va COL1A2 gay rdi
loan tdng hop collagen typ |, cac gen nam
twong &ng trén nhiém sic thé thuong sb 17 va
7.' Ty 1é méc bénh dwoc bdo cdo dao dong tir
6 dén 20 trong 100.000 tré so sinh va ty Ié méc
tlr 4 dén 10 trén 100.000 c& thé.?

Sinh nga bat toan (Dentinogenesis Imperfecta
- DI) 1& mét biéu hién rang ham mat phd bién trén
bénh nhan Ol, v&i cac dac diém nhw rang doi
mau hd phach hodc xam nau, chan réng nhd,
budng tdy bit tdc va nga rang yéu d& mon.3 Ty 1&
mac va cac biéu hién cla sinh nga bét toan trén
bénh nhan Ol da dwoc nhéc trong nhiéu nghién
ctru, hién chwa cd nghién clru trong va ngoai
nwéc dé cap dén mirc do bidu hién ciia sinh nga
bat toan.* Viéc xac dinh cac murc d6 biéu hién
clia sinh nga bét toan sé gidp tién lwong bénh,
diéu tri rang miéng cho tirng ca nhan hiéu qua
hon. Nghién ctru dwoc thuwe hién véi muc tiéu:
Mé ta cdc mirc d6 biéu hién cua sinh nga bat

Téc gia lién hé: Nguyén Thi Thu Huong
Trirong Dai hoc Y Ha Noi

Email: thuhuongnguyen@hmu.edu.vn
Ngay nhén: 15/09/2025

Ngay duwoc chap nhén: 07/10/2025

toan (DI) & bénh nhan méc tao xwong bat
toan (Ol), qua dé cung cép co sé cho viéc
tién lwong va diéu tri nha khoa phu hop.

Il. DOl TUONG VA PHIONG PHAP

1. Péi twong

Bénh nhan tir 2 dén 19 tudi dwoc chan doan
mac tao xwong bat toan diéu tri ndi tri va ngoai
trd tai khoa Noi tiét - Chuyén hoa - Di truyén,
Bénh vién Nhi Trung wong tir thang 12/2018
dén 05/2023.

Tiéu chuan Iwra chon vao méau nghién ciru

Bénh nhan duwgc chadn doan mac tao
xwong bét toan theo tiéu chuin cia Manoj
Ramachandran trén lam sang, va clia Anish
trén X-quang.5®

Tiéu chuén loai trir khéi mau nghién cteu

Bénh nhan bi bién dang xwong, lodng xwong
do cac nguyén nhan khac nhw coi xwong khang
vitamin D, mucopolysaccharidoses...
2. Phwong phap

Thiét ké nghién ctru

Mb ta cat ngang.

- Mau dwoc chon theo phwong phap chon
mau thudn tién, théng tin cla 98 bénh nhan
duwoc thu thap.
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- Sinh nga bét toan (DI) dwoc chan doan
dwa trén cac dac diém lam sang va X-quang
theo Barron.® Cac d4u hiéu 1am sang bao gém:
Rang cé mau xdm, vang nau, mon rang va rung
réng sém. Chup X-quang cé thé cho thdy mat

do khoang hdéa kém cla nga rang, than rang
hinh ¢ hanh, cb réng bi that, chan rang ngén
va tdc nghén dng tay.

- Cac murc dd biéu hién cla sinh nga bat toan
theo tiéu chuén cla tac gia De La Dure-Molla: ™

Bang 1. Sw thay dbi triéu chirng 1am sang va X-quang cua sinh nga
bat toan tir thé nhe dén nang"

DAu hiéu cta sinh

A s Nhe
nga bat toan

Trung binh Nang

Binh thwdng

DP&i mau than réng hosic xAm nhe
AC X :

Xanh xam duc,

T Puc mau nau
mau ho phach

Bét thwong
hinh dang than rang

Hinh ct hanh, ngén v&i d6 nang tang

Mon rang Tw v& men dén mét than réng
Tud the Téc mot phan Tuy hep dén Tuy mé rong
y (tuy hinh cay ké - thistle) téc hoan toan v&i dang rang vo so

Chan rang ngén
va manh

b6 nang tang

Théu quang
quanh choép

Do néng tang cung véi sé lwong

- Quy trinh nghién ctru:

* Lay mau thudn tién, lién tuc tai Khoa Noi
tiét — Chuyén hoa — Di truyén, Bénh vién
Nhi Trung Uong tir 12/2018 dén 05/2023:
98 tré mic Ol

*  Chup panorama dé xic nhin sinh nga bt
toan trén X-quang.

*  Chyp phim tai ché néu bénh nhén khéng di
chuyén dugc

+ Xac nhan lai va phan loai Ol
*  Xdc nh@n dong y tham gia nghién ciru cua
bénh nhan va ngudi giam ho

A 4
+ Kham trong mi¢ng cac biéu hi¢n lam sang
cua sinh nga bat toan trén lam sang.
* Chyp anh trong va ngoai mi¢ng

So d6 1. So’ dé nghién clru
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- C4c bién sé nghién ctru:

Bang 2. Bién sé dung trong nghién ctru

TT Bién sé/chisé Pinh nghia Loai Phwong phap
bién thu thap
1. Gidi Nam hay ny Nhi phan  Phdng van bang
phiéu diéu tra
2. Tudi - Xac dinh dwa vao ngay thang ndm sinh - Liéntuc  Phéng van béng
cla tré - Danh phiéu diéu tra
- Phan theo 3 nhom tudi: Dwéi 6 tudi muc
(< 6); 6 - <15 tudi; 15 - 19 tudi.
3. TypOl Phan loai typ theo Sillence: I, II, 1, IV R&i rac Kham
4, Sinhnga C6 biéu hién DI hay khéng: Nhi phan  Kham
bét toan trén rang stra, rang vinh vién,
trén 1am sang hay X-quang
5.  Muc dd biéu  Biéu hién cta DI cac murc: Thi* bac  Quan sat

hién cta DI nhe, vira, nang

X ly sé liéu

Sé lieu dwoc thu thap va phan tich bang
phuwong phap thdng ké y hoc, st dung phan
mém SPSS 20.0 va mot sé thuat toan théng ké.
3. bao dirc nghién ciru

Nghién ctu dwoc théng qua béi hoi dong
dé cwong nghién ctu sinh khéa 37 cua Vién
bao tao Rang Ham Mat - Trwong Pai hoc Y Ha
Noi, Hoi ddng dao dlrc trwdng Pai hoc Y Ha Noi
(NCS19/BB-HDDD) va Hoi déng dao dirc bénh
vién Nhi Trung Uong (293/BVNTU- HPDD).

ll. KET QUA
1. Pac diém cua déi twong nghién ciru
Nghién ctru gdbm 98 tré mac tao xwong bét
toan (Ol), d6 tudi tr 2 dén 19, tudi trung binh
9,0 + 4,38. Ty lé gi&i tinh twong dbi can bang,
nam chiém 56,1%, ni 43,9%.
Sinh nga bét toan tim thy & 46 bénh nhan
(45,9%).
2. Cac mirc dd biéu hién cta sinh nga bat
toan

Bang 3. Cac mirc do biéu hién cta DI trén bénh nhan Ol (n = 46)

Nhe Vira Ning Téng
Mirc dé P P x £
biéu hién ciaDl O % So % So % So %
lwong lwong lwong lwong
Ol typ I 11 44,0 7 28,0 7 28,0 25 100
Ol typ IV 5 23,8 9 42,9 7 33,3 21 100
Téng 16 34,8 16 34,8 14 30,4 46 100

- Biéu hién cuia DI v&i mirc d6 nhe, vira, ndng chiém ty 1& ngang nhau.
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- Bénh nhan Ol typ 11l va IV biéu hién sinh nga b4t toan theo mirc d6 nhe, vira, nang khong cé sy

khac biét (p = 0,3381).
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Hinh 1. Cac mirc dé biéu hién cua sinh nga bat toan
a,b:DI thé ndng: c,d:DI thé trung binh: e,f: DI thé nhe.

IV. BAN LUAN

Sinh nga bét toan dwoc nhac dén trong cac
nghién clru v&i cac dac diém dac trwung nhw
mon réng, tdy rang tac hep (gibng mo ta cla
sinh nga bat toan mtrc trung binh)...42 Hau nhw
cac nghién ctru khong dé cap dén mare dé nang
ctia sinh nga bét toan véi sw mé rong khoang
ty va sw yéu kém thé tich ctia nga rang con
goi la dang rang vo s0."° Viéc chia cac mic do
clia sinh nga bét toan 1a phu hop véi sy biéu
hién da dang cta bénh ly nay, tir tdn thwong mé
hoc khong biéu hién 1am sang dén nhirng tén
thwong ro trén X-quang hodc lam sang. Vé&i ty
lé ngang nhau gitra cac mirc d6 biéu hién cuta
sinh nga bét toan trong nghién ctru ctia ching

tdi cho thay viéc nhac dén sinh nga bét toan chi
v&i ddc diém tay réng téc la chwa phu hop voi
sw biéu hién da dang cla sinh nga bét toan.
Ngoai ra do tudi nghién ctru (2-19 tudi) c6 thé
anh hwéng dén két qua do tdy rang chua xo
hoéa hoan toan, khién thé trung binh chwa bdc
16 ro.

Bénh nhan Ol typ Ill ¢é kiéu hinh ning hon
typ IV v&i bién dang xwong néng tién trién,
trong khi bénh nhan Ol typ IV c6 bién dang
xwong tir nhe dén trung binh. Nghién ctru hién
tai cho thdy mirc d6 biéu hién cta sinh nga bat
toan khéng khac nhau gitra bénh nhan Ol typ
[l va IV. Biéu nay cho thdy mirc d6 biéu hién
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clia sinh nga b4t toan khong lién quan dén muc
do biéu hién cta Ol. Can thiét c6 nhiéu hon
cac nghién cru vé gen dé giai thich rd hon méi
quan hé kiéu gen - kiéu hinh trén nhém bénh
nhan nay.

DI thé nang c6 dac diém béng tdy réong, men
nga mong dac biét nga chan rang méng yéu.

Vi vay rang rat dé tén thwong, sau rang nhanh
dén 16 tdy va dé& mét rang sém. Diéu tri ndi nha
gép khé khan do cAu tric rang yéu va éng tay
qué rong(Hinh 2). Trén nhing bénh nhan DI thé
nang viéc tai kham rang ham mat dinh ky, dw
phong sau rang rat quan trong dé kip thoi tranh
bi sau rang tién trién vao tay.

Hinh 2. Biéu hién ctia DI mirc d6 néng trén rang ctra vinh vién
cutia bénh nhan Ol 11 tuéi, rang dang vé6 so

DI thé trung binh dién hinh v&i tay réng téc
hep, nga bénh Iy khién rang d& mon hoac gay
(Hinh 3). Viéc diéu trj ty & thé trung binh phic
tap do kho tim va nong réng 6ng tay. Can dw
phong sém viéc mon rdng méat tdm cén bang

cach chup bao vé réng. Do khé khan tim éng
tay bit tAc nén d&t ra van dé can thiép ndi nha
dung thei diém, chi dinh diéu tri ndi nha sém so
v&i bénh nhan binh thudng.

Hinh 3. Biéu hién DI mc do trung binh trén ring clra vinh vién
ctia bénh nhan Ol 15 tubi, tay ring tac hoan toan
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DI thé nhe rédng gan nhw binh thwéong, tay
rang khéng bi anh hwdng nhiéu. Cac rang trén
bénh nhan mrc d6 nhe van mang dac diém cla
sinh nga bét toan la d& mon tuy nhién mic do
cham hon. Nhan biét m&c d6 tén thwong gitp
dinh hwéng ké hoach diéu tri phi hop. Sy quan
sat thuwong xuyén cho phép can thiép ndi nha
khi can thiét lic bénh nhan con tré, cac 6ng tay
van c6 thé tiép can duwoc. Khi cac tha thuat noi
nha khéng dwoc thye hién dang thoi diém, tién
lwong nha khoa sé bj anh hwéng."

V. KET LUAN

Qua nghién ctu trén 98 tré mac tao xwong
bét toan tai Bénh vién Nhi Trung wong, sinh nga
bt toan (DI) dwoc ghi nhan & 45,9% trwdng
hop. Biéu hién cla sinh nga bat toan theo mrc
dd nhe, vira, nang la ngang nhau va khéng cé
sy khac biét vé mirc do biéu hién trén bénh
nhan Ol typ llI, Ol typ IV. V&i thé DI nang, can
dw phong sau rang dé tranh mét rang som; vai
DI thé trung binh, nén phuc héi than rang va
can thiép ndi nha dung thoi diém.

LO1 CAM ON

Téi xin tran trong cam on: Khoa Noi tiét -
Chuyén hoa - Di truyén, Bénh vién Nhi Trung
wong, Vién dao tao Rang ham mat, Trwdng dai
hoc Y Ha Noi- Cac dia diém nghién ctru da tao
didu kién thuan loi d& nghién ctu dwoc thuc
hién. T6i tran trong cdm on cac gia dinh bénh
nhan Ol da tham gia vao nghién ctru. Téi cam
két khdng xung dét loi ich.
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Summary

SEVERITY LEVELS OF DENTINOGENESIS IMPERFECTA
IN PATIENTS WITH OSTEOGENESIS IMPERFECTA

This study aimed to describe the severity levels of dentinogenesis imperfecta (DI) in patients with
osteogenesis imperfecta (Ol) at the National Children’s Hospital. A cross-sectional descriptive study
was conducted on 98 Ol patients aged 2 - 19 years old from 2018 to 2023. The diagnosis of DI was
based on clinical signs and radiographic findings. The results showed that the prevalence of DI was
45.9%. The severity levels of DI were categorized as mild, moderate, and severe, accounting for
34.8%, 34.8%, and 30.4%, respectively. The distribution of DI severity was relatively even, with no
significant difference observed between patients with Ol type 1l and type IV.

Keywords: Osteogenesis imperfecta, dentinogenesis imperfecta.
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