TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

DAC DIEM LAM SANG, CAN LAM SANG
BENH TiCH LUY GLYCOGEN THE GAN O TRE EM
TAI BENH VIEN NHI TRUNG UONG GIAI DPOAN 2014 - 2025

Vi Thi Giang', Bui Thi Thu Hwong',
Hoang Ngoc Thach? va Nguyén Pham Anh Hoa?™

"Trweong Pai hoc Y Duwogc, Pai hoc Thai Nguyén
2Bénh vién Nhi Trung wong

Nghién ctru nhdm mé té déc diém 1am sang, cén ldm sang bénh tich Iy Glycogen (GSD) thé gan & tré em tai
Bénh vién Nhi Trung wong giai doan 2014 - 2025. Nghién ciru mé ta trén 88 tré GSD thé gan tai Bénh vién Nhi Trung
wong. Két qué cho thay ty 16 nam/nik Ia 61/27. Tudi trung vi tai thoi diém chén doan Ia 2,5 tudi (IQR: 1,5 - 3,8). Céc
type GSD thé gan gé&p nhiéu nhat gém: GSD IX (32,9%), GSD VI (30,7%) va GSD Il (15,9%). Triéu ching 1ém
sang dién hinh véi gan to (94,3%), cham phaét trién thé chét (18,2%). Nhitng bét thuong can lam sang chi yéu gébm
tang AST (98,9%), tdng ALT (100%), tdng LDH (81,4%), tang lactat (71,8%), tang acid uric (69%), tang triglycerid
(48,3%), tédng cholesterol (27,9%) va ha glucose mau (27,9%). Siéu &m ghi nhan gan to & 95,5% bénh nhén, lach
to & 6,8% bénh nhéan. M6 bénh hoc déc trung bdi té bao gan phdng to, bao tuong sang va nhuém PAS duwong tinh.

Tir khéa: Bénh dw triv glycogen, glycogenose thé gan, réi loan chuyén héa bam sinh, tré em.

. DAT VAN BE

Bénh tich lGy glycogen (GSD) la nhém
bénh do réi loan chuyén héa glycogen do thiéu
enzyme hodc chat van chuyén lién quan dén
qua trinh tdng hop hodc thoai héa glycogen. Sw
réi loan trong qué trinh chuyén héa glycogen
dan dén viéc duy trir va/hodc st dung glycogen
mot cach béat thwong.! GSD 1a bénh ly c6
nguyén nhan di truyén, thuéc nhém bénh hiém
véi ty 1& mac 1/20.000 - 43.000 tré sinh sbng,
bénh kh&i phat & moi Ira tudi cé thé gay bénh
& nhiéu co quan véi hon 20 type GSD, trong
dé 80% GSD thé gan la do cac type GSD |, Il
va IX.!2

Trong nghién clru ctia Shah | va cong sw
(2020) tai An D9, cho thay gan to (100%), lach
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to (61,1%) va cham phat trién (22,2%). Tang
AST chiém 94,4% va ting ALT & tat ca cac
bénh nhan.? Tai Thd Nhi Ky, nghién ctru Kor D
va cong sy (2025), phat hién gan to (93,9%),
lach to (20,5%), voc dang thap bé (46,2%), tang
AST (95,5%) va tang ALT (84,8%).*

Tai Viét Nam, nghién ctru ctia Nguy&n Pham
Anh Hoa (2021), c4c triéu chirng d& nhan biét
vGi gan to (100%), cham phat trién thé chét
(34,4%), rbi loan tiéu héa (57,8%). Can lam
sang thuwong gdp godm tang lactat mau (64,1%),
tang transaminase (100%), tang cholesterol
(59,4%), tang triglycerid (65,6%).°

Hién chwa cé nhiéu nghién ciru vé bénh ly
GSD tai Viét Nam, dac biét 1a GSD thé gan,
nhiéu bénh nhan GSD con chwa duwgc chi y va
chan doan mudn gay anh hwédng téi viéc diéu
tri. Nghién clru nay dwoc tién hanh véi muc
tiéu: M6 ta kiéu hinh va phan bd cac thé GSD
gay ton thwong gan.
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Il. DOl TWVONG VA PHUONG PHAP

Nghién clru dworc tién hanh tai Bénh vién
Nhi Trung wong tir thang 9/2024 dén thang
8/2025.

1. Péi twong

Lwa chon cac bénh nhan dwoc chan doan
xac dinh bénh GSD dwa trén tiéu chuan mod
bénh hoc hodc chin doan xac dinh bang di
truyén phan t&r bang cong nghé giai trinh tw thé
hé méi (NGS - Next-Generation Sequencing)
theo hwdng dan ctia ACMG (American College
of Medical Genetics and Genomics) trong théi
gian tlr thang 09/2014 dén thang 08/2025 c6 du
cac chi tiéu nghién ctru.

Chén doan xac dinh bénh GSD theo huéng
dan cla ACMG (American College of Medical
Genetics and Genomics).®

Tiéu chuan loai troe

Loai trlr cac bénh nhan khéng du tiéu chun
chan doan, c6 bénh ly kém theo anh huéng
nang dén gan.

2. Phwong phap

Thiét ké nghién ctru

Nghién clru md ta cat ngang, két hop hdi
clru (2014 - 2023) va tién clru (2024 - 2025),
thu thap cac bénh nhan GSD du tiéu chudn
chan doan xac dinh. Ghi nhan cac dic diém
lam sang va can lam sang tai thoi diém chan
doan theo mau nghién ctru thdng nhéat.

Cdc bién sé6 nghién ctru

- Cac bién sb gan to dwoc xac dinh trén 2
cm dwéi b swon phai, lach to dwgce xac dinh
trén 2 cm dwdi b& swon trai. Cham phat trién

thé chat dwoc danh gia theo bang chuan tang
trwéng cla tré em cla Td chirc Y t& Thé gidi
(WHO) - 2006.

- Cac xét nghiém sinh héa duwgc Iéy tai thoi
diém chan doan. Gia tri tang dwoc xac dinh dwa
vao SO TAY KHOANG THAM CHIEU ST.XN.3.5
theo I(ra tudi cia Bénh vién Nhi Trung wong.

- Phan tich gen bang k¥ thuat giai trinh tw
gen st dung panel da gen (panel G4500), thyc
hién bdng céng nghé giai trinh tw thé hé moi
(NGS - Next-Generation Sequencing). Viéc
phan loai bién thé tuan theo hwéng ddn ACMG.

X ly sé liéu

Sé lieu duwoc xt ly theo cac thuat toan thdng
ké trén phan mém SPSS 25.0.

Kiéu théng ké mé ta: trung vi (IQR) cho bién
lién tuc.

Théng k& mo ta tan suét (%) cho bién phan
loai.

3. Pao dirc nghién ciru

Nghién ciru dwoc tién hanh sau khi da dwoc
phé duyét béi hoi ddng dao dirc clia Bénh vién
Nhi Trung wong quyét dinh sb 4001/BVNTW -
HDDD ngay 30 thang 12 nam 2024.

Ill. KET QUA

Trong th&i gian nghién clru c6 88 bénh nhéan
da tiéu chudn lwa chon tham gia nghién ciru.
trong d6, nam chiém 69,3% (61/88). Tudi trung
vi la 2,5 tudi (IQR: 1,5 - 3,8), dao dong tr 2
thang dén 14,3 tudi. C6 80 bénh nhan duwoc
chan doan xac dinh bang di truyén phan ti,
thudc cac nhom GSD la, Ib, llla, llib, IV, VI, 1Xa,
IXb, 1Xc.
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OGSD la OGSD Ib OGSD llla
mGSD llib oGSD IV oGSD VI
OGSD IXa oGSD IXb #GSD IXc
BGSD khéng phan loai

Biéu db 1. Phan b6 bénh GSD theo thé bénh

Biéu dbd tron thé hién ty 1& bénh GSD theo thé. Bao gdm: GSD IX (32,9%), GSD VI (30,7%) va
GSD llla (14,8%), GSD lllb (1,1%), GSD la (5,7%), GSD Ib (3,4%) va GSD IV (2,3%).

Bang 1. Dac diém lam sang & bénh nhan GSD

Dic diém lam sang n/N Ty l1é %

Tién st gia dinh c6 ngudi mac GSD 15/88 17,0
Cham phat trién thé chat 16/88 18,2

Co giat 1/88 1,1
Gan to 83/88 94,3

Lach to 3/88 3.4

Vang da 4/88 4,5

Tiéu chay 1/88 1.1

n: s6 bénh nhan c6 triéu chirng, N: tbng sd bénh nhan
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Bang 5. Piac diém mod bénh hoc & cac bénh nhan GSD

GSD GSD khéng o
llla Vi IX R . Ty lé
(n=2) (n=6) (n=5) phan loai n/N (%)
Pic diém (n =6) °
Xo gan 1/2 2/6 2/5 2/6 719 36,8
T/\ b Y th ,. h y
© bao gan fhoal hoa 2/2 6/6 3/5 4/6 15119 78,9

phdng to, bao twong sang

Viém 1/2 5/6 4/5 3/6 13/19 68,4

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

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

Nhudm PAS khéng ghi nhan 1/2 1/6 1/5 171 4/19 21,1
U mat 0/2 0/6 0/5 0/1 0/19 0

n: s& bénh nhan cé dic diém, N: téng sb bénh nhan sinh thiét gan
Xo' gan ghi nhan & 7/19 bénh nhan, chiém ty 18 36,8%. Té bao gan thoai héa phdng to véi bao
twong sang, chiém t&i 78,9%. Khong cé trwérng hop & méat nao.

BN TR YT L : P~ R B 2 4
SR e ») o - . I . -~“'_“ \
. " - *n \ ’} 4 é- /‘
Lr Y Ao 5} 7
(5 o T LA AL P
. n LA SRS S
- ) v T o A i
&’ ) . Y A AR .
- - 5 o ’&'-‘ Sl A o® - J
) ' A 3 ;
’ - \.-‘ 577 & 'l -/.‘ .
f | o\ 2 S\ \
ot V. Bl 7.1 Ly J ' e
% v /a3 " Sd - 1 I o
\ - -\ ‘-""a A Y '-' o !
| P ki Y »\'jme 5
b / Las 1 v ’ - Nt
< . 3 - Ny -~
sl S'f" i o 2
. \ oY {. ‘;’s}. - :\‘ R \ \
\ \ 5
o I A7) ~"'. ol R L] A e
s S | . B i
o, R ' 1 RN sl IRTRNA
Hinh 1. GSD

A: M& sb 16555/19. Tén thuong dang khdm, ving biéu mé thoéi héa manh (phai) va vang it tén
thuong (tréi). B: Ma sé 17128/19. Khodng ctra du thanh phén, c6 thdm nhiém viém don nhéan. Biéu
mé thoai héa ndng, bao twong rong sang, nhan mo. Khéng théy tr mat

IV. BAN LUAN

Nghién ctru trén nhém 88 bénh nhan GSD trong nghién clru clia ching t6i, dac biét la GSD
cho thay ty 1& nam/ni¥ trong nhém nghién ciru IXa (27,3%). Cac thé GSD gap véi ty 1& thap
la 61/27. Ty I& nam chiém kha cao trong nghién hon v&i GSD VI (30,7%), GSD Il (15,9%), GSD
clru ¢6 thé 1a do type GSD IX c6 nguyén nhan 1 (9,1%) va GSD IV (2,3%). Két qué nghién ctu
di truyén lién két gidi gap nhiéu nhat (32,9%) clia chung tdi cho thay GSD type IX va GSD VI
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la cac thé bénh thwong gdp nhét, twong tw voi
nhan xét cia Tagliaferri F (2022) v&i ty 16 GSD
IXala 56,7%, tuy nhién trong nghién ctru nay, tac
gia nay chi ghi nhan ty 16 GSD VI 3,3%.” Phan
b thé bénh GSD ciing kha khac nhau gitra cac
nghién clru & cac quéc gia va ching toc khac
nhau, trong mét nghién cltru khac clia Vega Al
va cdng sy (2016), thé GSD phd bién nhat Ia
GSD Il va GSD IXa déu chiém 39%.8 Tuy nhién
trong nghién ctru ctia Kor D va cong sw (2025),
GSD gap chi yéu lai 1a GSD Il (42,4%), trong
khi GSD IXa chi chiém 9,1% va GSD VI chiém
6,8%.* Mot nghién ctru khac tai Trung Quéc va
Brazil cling cho thdy nhém GSD la chiém ty 1&
cao nhéat ( 49% va 42%).%' GSD c6 nguyén
nhan di truyén nén cac dot bién mang tinh chét
dac thu vé vung dia ly va chiding téc. Sw khac
biét vé két qua gira cac nghién ctru nay cé thé
la do sy khac biét dia diém va sbé lwong bénh
nhan tham gia nghién ctru.

Tubi chan doan trung vi clia nhém nghién
clu la 2,5 tudi (IQR: 1,5 - 3,8), dao dong tw 2
thang dén 14,3 tudi. Két qua nay twong dwong
v@i nghién ctru cla Liang Y va cong sw (2020)
tai Trung Quédc, tudi chan doan trung binh 1a 3,49
+ 2,53 tudi (3 thang dén 11,17 tudi).* Nghién ctu
clia Beyzaei Z va cong sw (2021) tai Iran, tudi
chan doan trung vi 1a 33,4 thang (dao dong 14
- 51 thang)." Trong mét nghién ctru khac gdm
132 bénh nhan d6 tudi chan doan trung binh khi
chan doan 1a 34,36 + 35,1 thang tudi.*

Két qua nghién ctru cho thay gan to (94,3%)
la biéu hién ndi bat nhat tai thoi diém chan doan.
bay ciing la dau hiéu dac treng dwoc ghi nhéan
trong nhiéu nghién ctru. Nghién ctvu ciia Shah |
va cong sw (2020) ghi nhan gan to & tit ca cac
bénh nhan. Nghién ctru clia Koj D va céng s
(2025), bao cao gan to chiém ti 1& 93,9%.4 Sy
twong ddng nay cho thay gan to la biéu hién phd
bién va c6 gia tri goi y cao trong chan doan GSD
thé gan. Gan to la do sy tich Ity bat thwong

glycogen trong t& bao gan, khién gan phi dai va
c6 thé gay bién ddi chirc nang gan & cac giai
doan tién trién.

Lach to (3,4%) trong nghién clru clia ching
tdi thdp hon so v&i nghién clru cta Shah |
(61,1%) va Koj D (20,5%).34 Lach to thuong 12
biéu hién gian tiép cta ting ap lwc tinh mach
clra hodc xo hoda gan.

Cham phat trién thé chét 1a hau qua cla
tinh trang ha duwong huyét man tinh, réi loan
chuyén héa va rdi loan ndi tiét tang truéng.
Trong nghién clru clia chung téi, ty 1€ nay la
18,2%, twong dwong v&i nghién clru clia Shah
| (22,2%) va thap hon so v&i nghién clru cla
Koj D (46,2%).24 Nghién ctru quéc té cho thay,
murc d6 &nh huwédng dén tang trwdng phu thudc
vao thé bénh (vi du: GSD | thwérng nang hon
GSD VI/IX) va thoi diém bat dau diéu tri bang
ché d6 an giau tinh bot bép hodc dinh dwéng
d&c hiéu. Mot sb nghién clru gan day ciing ghi
nhan méi lién quan gitra GSD thé gan va thiéu
hut hormon tang trwdng, gidam mat do xwong,
ho&c cham day thi.">'® Nhirng yéu t6 nay goép
phan lam cham qua trinh phat trién thé chét va
tang trwdng chidéu cao & tré mac bénh. Vi vay,
can co6 su phdi hop gitra cac chuyén khoa gan
mat, noi tiét va dinh duwéng trong qué trinh theo
doi lau dai.

Cac triéu chirng it gap nhw vang da (4,5%),
tieu chay (1,1%) va co giat (1,1%) ghi nhan v&i
tan suét thap, phu hop véi déc diém bénh hoc
ctia nhém thé gan. Trong khi vang da c6 thé lién
quan dén tang bilirubin nhe hoac tén thwong té
bao gan man tinh. Tiéu chay phan anh réi loan
chuyén hoéa hodc viém rudt man tinh, déc biét
trong GSD Ib. Co giat 1a biéu hién cép tinh cua
ha dwong huyét néng.

Tang AST va ALT chiém ty I& rat cao, lan
Iwot la 98,9% va 100%. Ty Ié tang transaminase
trong nghién ctvu clia chung téi twong déng voi
két quéa cia Shah | va cong sw, ghi nhan AST
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tang 94,4% va ALT tang 100%.® Beyzaei Z va
cdng s (2021) cling bao cao tang AST vaALT &
tat ca cac bénh nhan. M6t nghién ctru khac ghi
nhan ty 1& tang AST (95,5%) va ALT (84,8%).*
Diéu nay chirng té hau hét bénh nhan GSD déu
c6 ton thuwong té bao gan. AST va ALT la cac
enzym ndi bao dic trwng cla té bao gan, c6 vai
trd trong chuyén hoa acid amin, khi té bao gan
bi tén thwong, cac enzym nay dwoc gidi phong
vao mau, lam ting néng do huyét thanh.

Tang lactat 1 mot trong nhitng biéu hién
thwong gdp nhat, xuat hién & toan bd bénh
nhan GSD | va phan Ién bénh nhan GSD Il
va VI. Két qua nay twong dong véi cac nghién
clru ctia Xu N (2022) va Lu SQ (2020), déu ghi
nhan tang lactat huyét thanh & phan I1&n bénh
nhan GSD la va VI.'®'" Tang triglycerid (48,3%),
tang cholesterol (27,9%) thap hon so véi nghién
clru clia Beyzaei Z va cdng sw (2021), ghi nhan
tang triglyceride (64%), tang cholesterol toan
phan (64%)."" Tang acid uric gép v&i tAn suét
cao, dac biét & GSD lIl, GSD VI, GSD IXa, lién
quan dén canh tranh bai tiét gitra lactat va urat
tai 6ng than. LDH tang dwoc ghi nhan & phan
I&n cac thé bénh. Ha glucose mau gap cha yéu
& cac thé GSD |, Ill, VI va IX. AFP tang nhe,
xuét hién rai rac & mot sb trwdng hop GSD | va
VI, khéng c6 khdi u gan, goi y qué trinh tai tao
té bao gan, can theo ddi lau dai nguy co phat
trién thanh u gan, ung thw gan. Amoniac (Nh,)
nhin chung khong ting dang ké. Tang lactat,
triglycerid, transaminase, acid uric va LDH la
cac bat thwong sinh héa dién hinh trong GSD,
c6 gia tri dinh hwéng chan doan va theo dai tién
trién bénh.

Trong nghién cu cla chdng t6i, siéu am
cho thay gan to chiém ty 1& 95,5%, lach to chiém
6,8%. Két qua siéu am ghi nhan gan to twong
ddng v&i nghién clu clia Kor D (2025), gan to
chiém ti 1& 93,9% va tinh trang lach to chiém
20,5%.* Trong mét nghién ctu trén 11 bénh

nhan GSD VI, tat ca déu co6 gan to, khong ghi
nhan hién twgng tang am gan hay lach to.”
Twong tw, trong mot nghién ctru khac trén bénh
nhan GSD loai VI, gan to chiém 96% va lach
to chiém 4,8%. Nghién ctvu vé& bénh nhan GSD
loai IX, gan to dwgc bao cao & 93% bénh nhan
IXa, 94% bénh nhan IXb va 100% bénh nhan
Xc. Twong tw, mdt nghién clru trvdc day da
bao céo ty Ié gan to la 80% & cac bénh nhan
mé&c GSD thé gan.*

Bénh nhan dwoc sinh thiét gan & do tubi
trung vi la 3 tudi (IQR: 1,5 - 3,7 tudi), dao dong
tr 11 thang dén 7,5 tudi. Két quéd mo bénh
hoc ghi nhan ty 1& bénh nhan cé xo gan chiém
36,8%. Cac bénh nhan co triéu chirng xo gan
déu thudc cac type GSD llla (1/2), VI (2/6) va
IX (2/5), ty 1& nay twong dbi cao so véi nghién
clru clia Kor D (2025), xo gan (13,6%).* Nghién
ctru clia Kalkan Ucar S (2025) vé GSD VI va IX,
bao céo ty 1é xo gan 1an lwot 1a 50% va 29%.®
Mac du GSD la thuwdng dwoc xem la it tién trién
t&i xo' gan hon cac thé khac, nhwng hién twong
nay van co thé xay ra va mirc do cé sw khac
biét theo tudi.” Theo nghién cliu cla Halaby
CA (2019), mac du aminotransferase gan co
xu hwéng binh thuéng héa theo tudi, cac bénh
nhan thé GSD Il c6 thé sé& co triéu ching xo
gan sém (trung binh 1,25 tudi), du viéc diéu tri
bang ché d6 &n ubng, cac bién chirng gan lau
dai van xuét hién.2> GSD VI va IX duoc coi la
nhe vé& mat 1am sang, nhwng nhirng thay déi mé
hoc man tinh & cac mirc dd nghiém trong khac
nhau cé thé dwoc quan sat thay trong tat ca cac
mau sinh thiét gan.2! Biéu nay cho thiy xo gan
c6 thé xuét hién & bt cir loai GSD va thoi diém
thwe hién sinh thiét.

Tén thwong thoai hoa té bao gan phong to,
bao twong sang dwoc ghi nhan & 15 trong s
19 bénh nhan (78,9%). Cac nghién ctu truéc
day cling bao cdo cac d&c diém twong tw. Liang
Y (2020) ghi nhan & GSD llla, té bao chét cua
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té bao gan bj hoa tan va tang cac hat glycogen
(8/8 bénh nhan), trong khi & GSD IXa, c4u tric
té bao chét bién méat & 3 trong sd 6 bénh nhan
kém l&ng dong glycogen.® Nnuém PAS dwong
tinh (68,4%), phan anh sy tich tu glycogen
trong té bao gan. Liang Y (2020) ghi nhan 5
trong s& 9 bénh nhan GSD la, tAt ca cac bénh
nhan GSD llla va 4 trong s 6 bénh nhan GSD
[Xa c6 nhuém PAS dwong tinh, cho thay ty 1&
dwong tinh rat cao & cac loai GSD lién quan dén
glycogen gan.® Piéu nay chirng té tdn thwong
té bao gan va nhudm PAS duong tinh la dau
hiéu mé hoc phé bién va cé gia tri chan doan
trong GSD gan. Tén thwong viém chiém 68,4%,
nghién ctru cla Liang Y va coéng sw ciing ghi
nhan sy hién dién cla viém nhe kém theo
xo hoa khu viec & GSD llla.® Ty Ié viém trong
nghién ctru clia ching téi twong ddi cao, co thé
lién quan dén giai doan tién trién bénh khi sinh
thiét dwoc thwe hién, hodc phan anh sy hién
dién cla tdn thwong ddng thdi do nhiém tring
ho&c réi loan chuyén héa. Viéc danh gia viém
trong sinh thiét gan & GSD la can thiét dé dw
b&o nguy co tién trién xo hoa.

Nghién ctru duwgc thwc hién tai mét trung
tam nén cé thé chwa phan anh day da dic
diém cla toan bd quan thé bénh nhan GSD. Sé
lwong bénh nhan & mot sé thé hiém nhw GSD
| va GSD IV con it, lam han ché kha nang so
sanh gitra cac nhém. Thiét ké hdi ciru - tién ciru
khién di lieu khéng hoan toan day da, mot sé
xét nghiém va danh gia chi dwoc thyc hién &
mot phan bénh nhan. Nghién ctvu cling chua
phan tich sau méi lién quan gitra kiéu gen va
kiéu hinh, déng thoi chwa theo déi dwoc céac két
cuc dai han nhu tién trién xo' gan, ung thw gan
hay chiéu cao trwéng thanh.

V. KET LUAN

Bénh tich Ity glycogen thé gan la cac rdiloan
chuyén hoa di truyén vé chuyén hoéa glycogen,
hiém gap trén thé gidi, cé biéu hién l1am sang

TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

dé& bj nhadm 1an v&i cac bénh ly gan man tinh
khac.Trong nghién clru nay, chung téi ghi nhan
cac thé GSD type |, lIl, IV, VI va GSD type IX
véi ty 18 1an lwot 1a 9,1%, 15,9%, 2,3%, 30,7%,
32,9%. Bénh thwong xudt hién kha sém voi
biéu hién thuwéng gép la gan to, cham phat trién
thé chat va co t&i 17% bénh nhan trong nhém
nghién ctru thudc cac gia dinh c6 nhiéu nguoi
bi GSD. Cac triéu chirng can lam sang thuwdng
gap nhét gébm tang AST (98,9%), ALT (100%),
LDH (81,4%), acid uric (69,0%), cholesterol
(27,9%), triglycerid (48,3%). Ty I&é xo gan trén
md bénh hoc & cac bénh nhan dworc sinh thiét
gan chiém t&i 36,8% phan anh mic dod tén
thwong gan man tinh va sw tién trién kéo dai
cla bénh. Can xem xét chan doan GSD & cac
bénh nhan cé gan to va enzyme gan tang kéo
dai khéng ré nguyén nhan, theo dbi va diéu
tri cac bién chirng lau dai cia bénh. Két qua
nghién clru déng gop moét sb cac ghi nhan vé
kiéu hinh va cac thé GSD gay tén thwong gan &
tré em Viét nam, gép phan nang cao kha nang
chan doan sém, theo déi va quan ly bénh nhi
mac GSD thé gan.

VI. KHUYEN NGHI

Can tang cudng tdm soat GSD thé gan
nhirtng & tré co gan to, enzym gan tang kéo dai
khéng rd nguyén nhan. Dé xuét trién khai xét
nghiém di truyén thuwdéng quy cho cac trwong
hop nghi ngd GSD tai cac trung tam Ién. Can co
nghién ctru tiép theo vé kiéu gen, kiéu hinh, hiéu
qua diéu tri can thiép dinh dwéng, dw phong xo
gan va danh gia hau qua lau dai cta bénh.
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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 llI
(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.
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