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Nghiên cứu nhằm mô tả đặc điểm lâm sàng, cận lâm sàng bệnh tích lũy Glycogen (GSD) thể gan ở trẻ em tại 

Bệnh viện Nhi Trung ương giai đoạn 2014 - 2025. Nghiên cứu mô tả trên 88 trẻ GSD thể gan tại Bệnh viện Nhi Trung 

ương. Kết quả cho thấy tỷ lệ nam/nữ là 61/27. Tuổi trung vị tại thời điểm chẩn đoán là 2,5 tuổi (IQR: 1,5 - 3,8). Các 

type GSD thể gan gặp nhiều nhất gồm: GSD IX (32,9%), GSD VI (30,7%) và GSD III (15,9%). Triệu chứng lâm 

sàng điển hình với gan to (94,3%), chậm phát triển thể chất (18,2%). Những bất thường cận lâm sàng chủ yếu gồm 

tăng AST (98,9%), tăng ALT (100%), tăng LDH (81,4%), tăng lactat (71,8%), tăng acid uric (69%), tăng triglycerid 

(48,3%), tăng cholesterol (27,9%) và hạ glucose máu (27,9%). Siêu âm ghi nhận gan to ở 95,5% bệnh nhân, lách 

to ở 6,8% bệnh nhân. Mô bệnh học đặc trưng bởi tế bào gan phồng to, bào tương sáng và nhuộm PAS dương tính.
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I. ĐẶT VẤN ĐỀ

Bệnh tích lũy glycogen (GSD) là nhóm 
bệnh do rối loạn chuyển hóa glycogen do thiếu 
enzyme hoặc chất vận chuyển liên quan đến 
quá trình tổng hợp hoặc thoái hóa glycogen. Sự 
rối loạn trong quá trình chuyển hóa glycogen 
dẫn đến việc dự trữ và/hoặc sử dụng glycogen 
một cách bất thường.1 GSD là bệnh lý có 
nguyên nhân di truyền, thuộc nhóm bệnh hiếm 
với tỷ lệ mắc 1/20.000 - 43.000 trẻ sinh sống, 
bệnh khởi phát ở mọi lứa tuổi có thể gây bệnh 
ở nhiều cơ quan với hơn 20 type GSD, trong 
đó 80% GSD thể gan là do các type GSD I, III 
và IX.1,2

Trong nghiên cứu của Shah I và cộng sự 
(2020) tại Ấn Độ, cho thấy gan to (100%), lách 

to (61,1%) và chậm phát triển (22,2%). Tăng 
AST chiếm 94,4% và tăng ALT ở tất cả các 
bệnh nhân.3 Tại Thổ Nhĩ Kỳ, nghiên cứu Kor D 
và cộng sự (2025), phát hiện gan to (93,9%), 
lách to (20,5%), vóc dáng thấp bé (46,2%), tăng 
AST (95,5%) và tăng ALT (84,8%).4

Tại Việt Nam, nghiên cứu của Nguyễn Phạm 
Anh Hoa (2021), các triệu chứng dễ nhận biết 
với gan to (100%), chậm phát triển thể chất 
(34,4%), rối loạn tiêu hóa (57,8%). Cận lâm 
sàng thường gặp gồm tăng lactat máu (64,1%), 
tăng transaminase (100%), tăng cholesterol 
(59,4%), tăng triglycerid (65,6%).5

Hiện chưa có nhiều nghiên cứu về bệnh lý 
GSD tại Việt Nam, đặc biệt là GSD thể gan, 
nhiều bệnh nhân GSD còn chưa được chú ý và 
chẩn đoán muộn gây ảnh hưởng tới việc điều 
trị. Nghiên cứu này được tiến hành với mục 
tiêu: Mô tả kiểu hình và phân bố các thể GSD 
gây tổn thương gan.
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II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP
Nghiên cứu được tiến hành tại Bệnh viện 

Nhi Trung ương từ tháng 9/2024 đến tháng 
8/2025.

1. Đối tượng 

Lựa chọn các bệnh nhân được chẩn đoán 
xác định bệnh GSD dựa trên tiêu chuẩn mô 
bệnh học hoặc chẩn đoán xác định bằng di 
truyền phân tử bằng công nghệ giải trình tự thế 
hệ mới (NGS - Next-Generation Sequencing) 
theo hướng dẫn của ACMG (American College 
of Medical Genetics and Genomics) trong thời 
gian từ tháng 09/2014 đến tháng 08/2025 có đủ 
các chỉ tiêu nghiên cứu.

Chẩn đoán xác định bệnh GSD theo hướng 
dẫn của ACMG (American College of Medical 
Genetics and Genomics).6

Tiêu chuẩn loại trừ

Loại trừ các bệnh nhân không đủ tiêu chuẩn 
chẩn đoán, có bệnh lý kèm theo ảnh hưởng 
nặng đến gan.

2. Phương pháp 

Thiết kế nghiên cứu

 Nghiên cứu mô tả cắt ngang, kết hợp hồi 
cứu (2014 - 2023) và tiến cứu (2024 - 2025), 
thu thập các bệnh nhân GSD đủ tiêu chuẩn 
chẩn đoán xác định. Ghi nhận các đặc điểm 
lâm sàng và cận lâm sàng tại thời điểm chẩn 
đoán theo mẫu nghiên cứu thống nhất.

Các biến số nghiên cứu

- Các biến số gan to được xác định trên 2 
cm dưới bờ sườn phải, lách to được xác định 
trên 2 cm dưới bờ sườn trái. Chậm phát triển 

thể chất được đánh giá theo bảng chuẩn tăng 
trưởng của trẻ em của Tổ chức Y tế Thế giới 
(WHO) - 2006.

- Các xét nghiệm sinh hóa được lấy tại thời 
điểm chẩn đoán. Giá trị tăng được xác định dựa 
vào SỔ TAY KHOẢNG THAM CHIẾU ST.XN.3.5 
theo lứa tuổi của Bệnh viên Nhi Trung ương.

- Phân tích gen bằng kỹ thuật giải trình tự 
gen sử dụng panel đa gen (panel G4500), thực 
hiện bằng công nghệ giải trình tự thế hệ mới 
(NGS - Next-Generation Sequencing). Việc 
phân loại biến thể tuân theo hướng dẫn ACMG. 

Xử lý số liệu

Số liệu được xử lý theo các thuật toán thống 
kê trên phần mềm SPSS 25.0.

Kiểu thống kê mô tả: trung vị (IQR) cho biến 
liên tục.

Thống kê mô tả tần suất (%) cho biến phân 
loại.

3. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu được tiến hành sau khi đã được 
phê duyệt bởi hội đồng đạo đức của Bệnh viện 
Nhi Trung ương quyết định số 4001/BVNTW - 
HĐĐĐ ngày 30 tháng 12 năm 2024.

III. KẾT QUẢ
Trong thời gian nghiên cứu có 88 bệnh nhân 

đủ tiêu chuẩn lựa chọn tham gia nghiên cứu. 
trong đó, nam chiếm 69,3% (61/88). Tuổi trung 
vị là 2,5 tuổi (IQR: 1,5 - 3,8), dao động từ 2 
tháng đến 14,3 tuổi. Có 80 bệnh nhân được 
chẩn đoán xác định bằng di truyền phân tử, 
thuộc các nhóm GSD Ia, Ib, IIIa, IIIb, IV, VI, IXa, 
IXb, IXc.



TẠP CHÍ NGHIÊN CỨU Y HỌC

431TCNCYH 198 (01) - 2026

Biểu đồ 1. Phân bố bệnh GSD theo thể bệnh

Biểu đồ tròn thể hiện tỷ lệ bệnh GSD theo thể. Bao gồm: GSD IX (32,9%), GSD VI (30,7%) và 
GSD IIIa (14,8%), GSD IIIb (1,1%), GSD Ia (5,7%), GSD Ib (3,4%) và GSD IV (2,3%).

Bảng 1. Đặc điểm lâm sàng ở bệnh nhân GSD

Đặc điểm lâm sàng n/N Tỷ lệ %
Tiền sử gia đình có người mắc GSD 15/88 17,0

Chậm phát triển thể chất 16/88 18,2

Co giật 1/88 1,1

Gan to 83/88 94,3

Lách to 3/88 3,4

Vàng da 4/88 4,5

Tiêu chảy 1/88 1,1

n: số bệnh nhân có triệu chứng, N: tổng số bệnh nhân
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Bảng 5. Đặc điểm mô bệnh học ở các bệnh nhân GSD

GSD

Đặc điểm

IIIa
(n = 2)

VI
(n = 6)

IX
(n = 5)

GSD không 
phân loại

(n = 6)
n/N

Tỷ lệ 
(%)

Xơ gan 1/2 2/6 2/5 2/6 7/19 36,8

Tế bào gan thoái hóa
phồng to, bào tương sáng

2/2 6/6 3/5 4/6 15/19 78,9

Viêm 1/2 5/6 4/5 3/6 13/19 68,4

Nhuộm PAS (+) 1/2 5/6 3/5 4/6 13/19 68,4

Nhuộm PAS (-) 0/2 0/6 2/5 1/6 2/19 10,5

Nhuộm PAS không ghi nhận  1/2 1/6 1/5 1/1 4/19 21,1

Ứ mật 0/2 0/6 0/5 0/1 0/19 0

n: số bệnh nhân có đặc điểm, N: tổng số bệnh nhân sinh thiết gan

Xơ gan ghi nhận ở 7/19 bệnh nhân, chiếm tỷ lệ 36,8%. Tế bào gan thoái hóa phồng to với bào 
tương sáng, chiếm tới 78,9%. Không có trường hợp ứ mật nào.

7 
 

Có 19 bệnh nhân được sinh thiết gan chẩn đoán, các tổn thương mô bệnh học được mô tả 

trong bảng sau. 
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tương sáng 

2/2 6/6 3/5 4/6 15/19 78,9 

Viêm 1/2 5/6 4/5 3/6 13/19 68,4 

Nhuộm PAS (+) 1/2 5/6 3/5 4/6 13/19 68,4 

Nhuộm PAS (-) 0/2 0/6 2/5 1/6 2/19 10,5 

Nhuộm PAS không ghi nhận  1/2 1/6 1/5 1/1 4/19 21,1 

Ứ mật 0/2 0/6 0/5 0/1 0/19 0 

n: số bệnh nhân có đặc điểm, N: tổng số bệnh nhân sinh thiết gan 

Xơ gan ghi nhận ở 7/19 bệnh nhân, chiếm tỷ lệ 36,8%. Tế bào gan thoái hóa phồng to với bào 

tương sáng, chiếm tới 78,9%. Không có trường hợp ứ mật nào. 
 

 

Hình 1. GSD. A: Mã số 16555/19. Tổn thương dạng khảm, vùng biểu mô thoái hóa mạnh (phải) 

và vùng ít tổn thương (trái). B: Mã số 17128/19. Khoảng cửa đủ thành phần, có thâm nhiễm viêm đơn 

nhân. Biểu mô thoái hóa nặng, bào tương rộng sáng, nhân mờ. Không thấy ứ mật 

 

IV. BÀN LUẬN 
Nghiên cứu trên nhóm 88 bệnh nhân GSD cho thấy tỷ lệ nam/nữ trong nhóm nghiên cứu là 

61/27. Tỷ lệ nam chiếm khá cao trong nghiên cứu có thể là do type GSD IX có nguyên nhân di truyền 

liên kết giới gặp nhiều nhất (32,9%) trong nghiên cứu của chúng tôi, đặc biệt là GSD IXa (27,3%). Các 

thể GSD gặp với tỷ lệ thấp hơn với GSD VI (30,7%), GSD III (15,9%), GSD I (9,1%) và GSD IV (2,3%). 

Hình 1. GSD

A: Mã số 16555/19. Tổn thương dạng khảm, vùng biểu mô thoái hóa mạnh (phải) và vùng ít tổn 
thương (trái). B: Mã số 17128/19. Khoảng cửa đủ thành phần, có thâm nhiễm viêm đơn nhân. Biểu 
mô thoái hóa nặng, bào tương rộng sáng, nhân mờ. Không thấy ứ mật

IV. BÀN LUẬN

Nghiên cứu trên nhóm 88 bệnh nhân GSD 
cho thấy tỷ lệ nam/nữ trong nhóm nghiên cứu 
là 61/27. Tỷ lệ nam chiếm khá cao trong nghiên 
cứu có thể là do type GSD IX có nguyên nhân 
di truyền liên kết giới gặp nhiều nhất (32,9%) 

trong nghiên cứu của chúng tôi, đặc biệt là GSD 
IXa (27,3%). Các thể GSD gặp với tỷ lệ thấp 
hơn với GSD VI (30,7%), GSD III (15,9%), GSD 
I (9,1%) và GSD IV (2,3%). Kết quả nghiên cứu 
của chúng tôi cho thấy GSD type IX và GSD VI 
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là các thể bệnh thường gặp nhất, tương tự với 
nhận xét của Tagliaferri F (2022) với tỷ lệ GSD 
IXa là 56,7%, tuy nhiên trong nghiên cứu này, tác 
giả này chỉ ghi nhận tỷ lệ GSD VI 3,3%.7 Phân 
bố thể bệnh GSD cũng khá khác nhau giữa các 
nghiên cứu ở các quốc gia và chủng tộc khác 
nhau, trong một nghiên cứu khác của Vega AI 
và cộng sự (2016), thể GSD phổ biến nhất là 
GSD III và GSD IXa đều chiếm 39%.8 Tuy nhiên 
trong nghiên cứu của Kor D và cộng sự (2025), 
GSD gặp chủ yếu lại là GSD III (42,4%), trong 
khi GSD IXa chỉ chiếm 9,1% và GSD VI chiếm 
6,8%.4 Một nghiên cứu khác tại Trung Quốc và 
Brazil cũng cho thấy nhóm GSD Ia chiếm tỷ lệ 
cao nhất ( 49% và 42%).9,10 GSD có nguyên 
nhân di truyền nên các đột biến mang tính chất 
đặc thù về vùng địa lý và chủng tộc. Sự khác 
biệt về kết quả giữa các nghiên cứu này có thể 
là do sự khác biệt địa điểm và số lượng bệnh 
nhân tham gia nghiên cứu.

Tuổi chẩn đoán trung vị của nhóm nghiên 
cứu là 2,5 tuổi (IQR: 1,5 - 3,8), dao động từ 2 
tháng đến 14,3 tuổi. Kết quả này tương đương 
với nghiên cứu của Liang Y và cộng sự (2020) 
tại Trung Quốc, tuổi chẩn đoán trung bình là 3,49 
± 2,53 tuổi (3 tháng đến 11,17 tuổi).9 Nghiên cứu 
của Beyzaei Z và cộng sự (2021) tại Iran, tuổi 
chẩn đoán trung vị là 33,4 tháng (dao động 14 
- 51 tháng).11 Trong một nghiên cứu khác gồm 
132 bệnh nhân độ tuổi chẩn đoán trung bình khi 
chẩn đoán là 34,36 ± 35,1 tháng tuổi.4 

Kết quả nghiên cứu cho thấy gan to (94,3%) 
là biểu hiện nổi bật nhất tại thời điểm chẩn đoán. 
Đây cũng là dấu hiệu đặc trưng được ghi nhận 
trong nhiều nghiên cứu. Nghiên cứu của Shah I 
và cộng sự (2020) ghi nhận gan to ở tất cả các 
bệnh nhân. Nghiên cứu của Koj D và cộng sự 
(2025), báo cáo gan to chiếm tỉ lệ 93,9%.4 Sự 
tương đồng này cho thấy gan to là biểu hiện phổ 
biến và có giá trị gợi ý cao trong chẩn đoán GSD 
thể gan. Gan to là do sự tích lũy bất thường 

glycogen trong tế bào gan, khiến gan phì đại và 
có thể gây biến đổi chức năng gan ở các giai 
đoạn tiến triển.

Lách to (3,4%) trong nghiên cứu của chúng 
tôi thấp hơn so với nghiên cứu của Shah I 
(61,1%) và Koj D (20,5%).3,4 Lách to thường là 
biểu hiện gián tiếp của tăng áp lực tĩnh mạch 
cửa hoặc xơ hóa gan. 

Chậm phát triển thể chất là hậu quả của 
tình trạng hạ đường huyết mạn tính, rối loạn 
chuyển hóa và rối loạn nội tiết tăng trưởng. 
Trong nghiên cứu của chúng tôi, tỷ lệ này là 
18,2%, tương đương với nghiên cứu của Shah 
I (22,2%) và thấp hơn so với nghiên cứu của 
Koj D (46,2%).3,4 Nghiên cứu quốc tế cho thấy, 
mức độ ảnh hưởng đến tăng trưởng phụ thuộc 
vào thể bệnh (ví dụ: GSD I thường nặng hơn 
GSD VI/IX) và thời điểm bắt đầu điều trị bằng 
chế độ ăn giàu tinh bột bắp hoặc dinh dưỡng 
đặc hiệu. Một số nghiên cứu gần đây cũng ghi 
nhận mối liên quan giữa GSD thể gan và thiếu 
hụt hormon tăng trưởng, giảm mật độ xương, 
hoặc chậm dậy thì.12-15 Những yếu tố này góp 
phần làm chậm quá trình phát triển thể chất và 
tăng trưởng chiều cao ở trẻ mắc bệnh. Vì vậy, 
cần có sự phối hợp giữa các chuyên khoa gan 
mật, nội tiết và dinh dưỡng trong quá trình theo 
dõi lâu dài.

Các triệu chứng ít gặp như vàng da (4,5%), 
tiêu chảy (1,1%) và co giật (1,1%) ghi nhận với 
tần suất thấp, phù hợp với đặc điểm bệnh học 
của nhóm thể gan. Trong khi vàng da có thể liên 
quan đến tăng bilirubin nhẹ hoặc tổn thương tế 
bào gan mạn tính. Tiêu chảy phản ánh rối loạn 
chuyển hóa hoặc viêm ruột mạn tính, đặc biệt 
trong GSD Ib. Co giật là biểu hiện cấp tính của 
hạ đường huyết nặng.

Tăng AST và ALT chiếm tỷ lệ rất cao, lần 
lượt là 98,9% và 100%. Tỷ lệ tăng transaminase 
trong nghiên cứu của chúng tôi tương đồng với 
kết quả của Shah I và cộng sự, ghi nhận AST 
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tăng 94,4% và ALT tăng 100%.3 Beyzaei Z và 
cộng sự (2021) cũng báo cáo tăng AST và ALT ở 
tất cả các bệnh nhân.11 Một nghiên cứu khác ghi 
nhận tỷ lệ tăng AST (95,5%) và ALT (84,8%).4 
Điều này chứng tỏ hầu hết bệnh nhân GSD đều 
có tổn thương tế bào gan. AST và ALT là các 
enzym nội bào đặc trưng của tế bào gan, có vai 
trò trong chuyển hóa acid amin, khi tế bào gan 
bị tổn thương, các enzym này được giải phóng 
vào máu, làm tăng nồng độ huyết thanh. 

Tăng lactat là một trong những biểu hiện 
thường gặp nhất, xuất hiện ở toàn bộ bệnh 
nhân GSD I và phần lớn bệnh nhân GSD III 
và VI. Kết quả này tương đồng với các nghiên 
cứu của Xu N (2022) và Lu SQ (2020), đều ghi 
nhận tăng lactat huyết thanh ở phần lớn bệnh 
nhân GSD Ia và VI.16,17 Tăng triglycerid (48,3%), 
tăng cholesterol (27,9%) thấp hơn so với nghiên 
cứu của Beyzaei Z và cộng sự (2021), ghi nhận 
tăng triglyceride (64%), tăng cholesterol toàn 
phần (64%).11 Tăng acid uric gặp với tần suất 
cao, đặc biệt ở GSD III, GSD VI, GSD IXa, liên 
quan đến cạnh tranh bài tiết giữa lactat và urat 
tại ống thận. LDH tăng được ghi nhận ở phần 
lớn các thể bệnh. Hạ glucose máu gặp chủ yếu 
ở các thể GSD I, III, VI và IX. AFP tăng nhẹ, 
xuất hiện rải rác ở một số trường hợp GSD I và 
VI, không có khối u gan, gợi ý quá trình tái tạo 
tế bào gan, cần theo dõi lâu dài nguy cơ phát 
triển thành u gan, ung thư gan. Amoniac (Nh3) 
nhìn chung không tăng đáng kể. Tăng lactat, 
triglycerid, transaminase, acid uric và LDH là 
các bất thường sinh hóa điển hình trong GSD, 
có giá trị định hướng chẩn đoán và theo dõi tiến 
triển bệnh.

Trong nghiên cứu của chúng tôi, siêu âm 
cho thấy gan to chiếm tỷ lệ 95,5%, lách to chiếm 
6,8%. Kết quả siêu âm ghi nhận gan to tương 
đồng với nghiên cứu của Kor D (2025), gan to 
chiếm tỉ lệ 93,9% và tình trạng lách to chiếm 
20,5%.4 Trong một nghiên cứu trên 11 bệnh 

nhân GSD VI, tất cả đều có gan to, không ghi 
nhận hiện tượng tăng âm gan hay lách to.17 
Tương tự, trong một nghiên cứu khác trên bệnh 
nhân GSD loại VI, gan to chiếm 96% và lách 
to chiếm 4,8%. Nghiên cứu về bệnh nhân GSD 
loại IX, gan to được báo cáo ở 93% bệnh nhân 
IXa, 94% bệnh nhân IXb và 100% bệnh nhân 
IXc. Tương tự, một nghiên cứu trước đây đã 
báo cáo tỷ lệ gan to là 80% ở các bệnh nhân 
mắc GSD thể gan.4 

Bệnh nhân được sinh thiết gan ở độ tuổi 
trung vị là 3 tuổi (IQR: 1,5 - 3,7 tuổi), dao động 
từ 11 tháng đến 7,5 tuổi. Kết quả mô bệnh 
học ghi nhận tỷ lệ bệnh nhân có xơ gan chiếm 
36,8%. Các bệnh nhân có triệu chứng xơ gan 
đều thuộc các type GSD IIIa (1/2), VI (2/6) và 
IX (2/5), tỷ lệ này tương đối cao so với nghiên 
cứu của Kor D (2025), xơ gan (13,6%).4 Nghiên 
cứu của Kalkan Ucar S (2025) về GSD VI và IX, 
báo cáo tỷ lệ xơ gan lần lượt là 50% và 29%.18 
Mặc dù GSD Ia thường được xem là ít tiến triển 
tới xơ gan hơn các thể khác, nhưng hiện tượng 
này vẫn có thể xảy ra và mức độ có sự khác 
biệt theo tuổi.19 Theo nghiên cứu của Halaby 
CA (2019), mặc dù aminotransferase gan có 
xu hướng bình thường hóa theo tuổi, các bệnh 
nhân thể GSD III có thể sẽ có triệu chứng xơ 
gan sớm (trung bình 1,25 tuổi), dù việc điều trị 
bằng chế độ ăn uống, các biến chứng gan lâu 
dài vẫn xuất hiện.20 GSD VI và IX được coi là 
nhẹ về mặt lâm sàng, nhưng những thay đổi mô 
học mãn tính ở các mức độ nghiêm trọng khác 
nhau có thể được quan sát thấy trong tất cả các 
mẫu sinh thiết gan.21 Điều này cho thấy xơ gan 
có thể xuất hiện ở bất cứ loại GSD và thời điểm 
thực hiện sinh thiết. 

Tổn thương thoái hóa tế bào gan phồng to, 
bào tương sáng được ghi nhận ở 15 trong số 
19 bệnh nhân (78,9%). Các nghiên cứu trước 
đây cũng báo cáo các đặc điểm tương tự. Liang 
Y (2020) ghi nhận ở GSD IIIa, tế bào chất của 
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tế bào gan bị hòa tan và tăng các hạt glycogen 
(8/8 bệnh nhân), trong khi ở GSD IXa, cấu trúc 
tế bào chất biến mất ở 3 trong số 6 bệnh nhân 
kèm lắng đọng glycogen.9 Nhuộm PAS dương 
tính (68,4%), phản ánh sự tích tụ glycogen 
trong tế bào gan. Liang Y (2020) ghi nhận 5 
trong số 9 bệnh nhân GSD Ia, tất cả các bệnh 
nhân GSD IIIa và 4 trong số 6 bệnh nhân GSD 
IXa có nhuộm PAS dương tính, cho thấy tỷ lệ 
dương tính rất cao ở các loại GSD liên quan đến 
glycogen gan.9 Điều này chứng tỏ tổn thương 
tế bào gan và nhuộm PAS dương tính là dấu 
hiệu mô học phổ biến và có giá trị chẩn đoán 
trong GSD gan. Tổn thương viêm chiếm 68,4%, 
nghiên cứu của Liang Y và cộng sự cũng ghi 
nhận sự hiện diện của viêm nhẹ kèm theo 
xơ hóa khu vực ở GSD IIIa.9 Tỷ lệ viêm trong 
nghiên cứu của chúng tôi tương đối cao, có thể 
liên quan đến giai đoạn tiến triển bệnh khi sinh 
thiết được thực hiện, hoặc phản ánh sự hiện 
diện của tổn thương đồng thời do nhiễm trùng 
hoặc rối loạn chuyển hóa. Việc đánh giá viêm 
trong sinh thiết gan ở GSD là cần thiết để dự 
báo nguy cơ tiến triển xơ hóa.

Nghiên cứu được thực hiện tại một trung 
tâm nên có thể chưa phản ánh đầy đủ đặc 
điểm của toàn bộ quần thể bệnh nhân GSD. Số 
lượng bệnh nhân ở một số thể hiếm như GSD 
I và GSD IV còn ít, làm hạn chế khả năng so 
sánh giữa các nhóm. Thiết kế hồi cứu - tiến cứu 
khiến dữ liệu không hoàn toàn đầy đủ, một số 
xét nghiệm và đánh giá chỉ được thực hiện ở 
một phần bệnh nhân. Nghiên cứu cũng chưa 
phân tích sâu mối liên quan giữa kiểu gen và 
kiểu hình, đồng thời chưa theo dõi được các kết 
cục dài hạn như tiến triển xơ gan, ung thư gan 
hay chiều cao trưởng thành.

V. KẾT LUẬN
Bệnh tích lũy glycogen thể gan là các rối loạn 

chuyển hóa di truyền về chuyển hóa glycogen, 
hiếm gặp trên thế giới, có biểu hiện lâm sàng 

dễ bị nhầm lẫn với các bệnh lý gan mạn tính 
khác.Trong nghiên cứu này, chúng tôi ghi nhận 
các thể GSD type I, III, IV, VI và GSD type IX 
với tỷ lệ lần lượt là 9,1%, 15,9%, 2,3%, 30,7%, 
32,9%. Bệnh thường xuất hiện khá sớm với 
biểu hiện thường gặp là gan to, chậm phát triển 
thể chất và có tới 17% bệnh nhân trong nhóm 
nghiên cứu thuộc các gia đình có nhiều người 
bị GSD. Các triệu chứng cận lâm sàng thường 
gặp nhất gồm tăng AST (98,9%), ALT (100%), 
LDH (81,4%), acid uric (69,0%), cholesterol 
(27,9%), triglycerid (48,3%). Tỷ lệ xơ gan trên 
mô bệnh học ở các bệnh nhân được sinh thiết 
gan chiếm tới 36,8% phản ánh mức độ tổn 
thương gan mạn tính và sự tiến triển kéo dài 
của bệnh. Cần xem xét chẩn đoán GSD ở các 
bệnh nhân có gan to và enzyme gan tăng kéo 
dài không rõ nguyên nhân, theo dõi và điều 
trị các biến chứng lâu dài của bệnh. Kết quả 
nghiên cứu đóng góp một số các ghi nhận về 
kiểu hình và các thể GSD gây tổn thương gan ở 
trẻ em Việt nam, góp phần nâng cao khả năng 
chẩn đoán sớm, theo dõi và quản lý bệnh nhi 
mắc GSD thể gan.

VI. KHUYẾN NGHỊ
Cần tăng cường tầm soát GSD thể gan 

những ở trẻ có gan to, enzym gan tăng kéo dài 
không rõ nguyên nhân. Đề xuất triển khai xét 
nghiệm di truyền thường quy cho các trường 
hợp nghi ngờ GSD tại các trung tâm lớn. Cần có 
nghiên cứu tiếp theo về kiểu gen, kiểu hình, hiệu 
quả điều trị can thiệp dinh dưỡng, dự phòng xơ 
gan và đánh giá hậu quả lâu dài của bệnh.
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Summary
CLINICAL AND LABORATORY CHARACTERISTICS OF 

HEPATIC - TYPE GLYCOGENOSIS IN CHILDREN AT VIETNAM 
NATIONAL CHILDREN HOSPITAL, 2014 - 2025

This study aimed to describe the clinical and laboratory characteristics of hepatic-type glycogen 
storage disease (GSD) in children at the National Children’s Hospital from 2014 to 2025. A 
descriptive study was conducted on 88 children with hepatic-type glycogen storage disease. The 
results showed a male-to-female ratio of 61/27. The median age at diagnosis was 2.5 years old 
(IQR: 1.5 - 3.8). The most common types included GSD IX (32.9%), GSD VI (30.7%), and GSD III 
(15.9%). Typical clinical manifestations consisted of hepatomegaly (94.3%) and growth retardation 
(18.2%). The main laboratory abnormalities included elevated AST levels (98.9%), elevated ALT 
levels (100%), elevated LDH levels (81.4%), elevated lactate levels (71.8%), elevated uric acid levels 
(69%), elevated triglyceride levels (48.3%), elevated cholesterol levels (27.9%), and hypoglycemia 
(27.9%). Ultrasound findings revealed hepatomegaly in 95.5% of patients and splenomegaly in 
6.8%. Histopathology was characterized by swollen hepatocytes with clear cytoplasm and positive 
PAS staining.

Keywords: Glycogen storage disease, Hepatic glycogenosis, Inborn errors of metabolism, 
Children.


