TAP CHIi NGHIEN CPU Y HOC

THIEU HUT BIEU LO PHU’C HOP HOA HOP MO LOP 2:
HOI CHU’NG ROI LOAN MIEN DICH NGUYEN PHAT HIEM GAP
Ha Phwong Anh', Dang Thi Ha', Tran Thi Thay Hanh'

Nguyén Thi Van Anh', Nguyén Thi Thanh Hwong,' Nguyén Thanh Binh'2
Cao Viét Tung' va Nguyén Ngoc Quynh Lé"*
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Thiéu hut biéu 16 phirc hop hoa hop mé I6p 2 (MHC Il) 1a mét réi loan mién dich nguyén phét do dét
bién yéu té diéu chinh phién ma cta gen MHC Il. Biéu hién 14m sang la nhiém tring tai dién, suy dinh
dudng va nguy co tir vong sém. Chiing toi bdo cdo mot tré trai 8 théang tubi véi bénh cédnh 1am sang viém
phéi, tiéu chdy tai dién, xét nghiém méu cé sé luong tuyét déi lympho T CD4+ gidm, ty 16 CD4+/CD8+
ddo nguoc, khéng cé biéu hién HLA-DR trén té bao lympho, gidm ndng d6 immunoglobulin G (IgG) huyét
thanh. Két qua di truyén tim thay dét bién dj hop tir kép trén gen CIITA, tré chdn doan xac dinh thiéu
hut biéu 16 phirc hop hoa hop mé I6p 2. Tré duoc diéu tri tich cuc bang khang sinh, chéng ndm, truyén
globulin mién dich, ghép té bao géc tao méu nhung that bai. Béc sy Idm sang can lwu y t6i khd ndng roi

loan mién dich nguyén phéat & nhitng tré c6 nhiém trung tai dién khdéi phét sém trong ndm déu doi.

T khéa: Thiéu hut MHC 1&p Il, Réi loan mién dich, Nhiém trung tai dién.

. DAT VAN BE

Thiéu hut biéu 16 phirc hop hoa hop mod
I6p 2 (Major histocompatibility complex class
Il deficiency - MHC II) hoac tén goi khac Hoi
chirng té bao lympho tran (Bare lymphocyte
syndrome) la mét hdi chirng rdi loan mién dich
nguyén phat hiém gap, trong d6 cac té bao
lympho clGa bénh nhan mét kha nang biéu 16
khang nguyén bach cau ngudi 1&p I, ddng thoi
biéu 16 khong day da khang nguyén bach cu
ngudi 1&p |, dan t6i co thé khong tao dwoc dap
&ng mién dich t& bao va dich thé véi khang
nguyén.? C&n nguyén cta bénh do dot bién
mot trong cac gen ma héa yéu tb phién ma cua
gen quy dinh phtrc hgp hdoa hop mé 16p 2, cac
gen nay ndm trén nhiém sic thé thwong.! Bénh
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dwoc mo ta 1an dau tién vao cudi nhirtng ndm
1970." Thiéu hut biéu 16 phirc hop hoda hop mé
I&p 2 (thiéu hut biéu 16 MHC II) thwéng gép &
nhirng qudc gia cé ty & két hén can huyét cao
nhw Trung Au, Trung Déng, chau Phi, voi ty 1é
cao nhét gap & khu vuc Dia Trung Hai.3

Thiéu hut biéu 16 MHC Il 14 mét tinh trang rdi
loan mién dich kéthop nguy hiémva cé thé gay ti
vong & tré em trong nhirng ndm dau doi."* Biéu
hién lam sang cta bénh thwong xuét hién sém
tlr 2 dén 12 thang tudi, trung binh 1a 4,5 thang
tudi, v&i cac triéu chirng nhiém tring dwérng ho
hap va tiéu héa nang, tai dién nhidu lan hoac
nhiém trung do céac tac nhan bat thuwong.234
Céc tac nhan gay bénh thudng gap nhét la cac
vi khuén ndi bao, virus (Cytomegalovirus, virus
herpes simplex, Pneumocystis jirovecii...), cac
loai Salmonella va Cryptosporidium, ngoai
ra c6 thé gap nhiém vi khuan ngoai bao nhw
Pseudomonas, Staphylococcus, lién cau khuan
va Candida.'* Cac triéu chirng lam sang khac
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cla thiéu hyt biéu 16 MHC Il nhw nhiém khuén
huyét, triéu chirng than kinh, biéu hién tw mién
nhw gidm bach cau tw mién, thiéu mau tw mién,
giam tiéu cau tw mién, hdi chirng thuc bao
mau... gap & khoang 20% bénh nhan.'s Tién
lwong bénh rét x4u, phan I&n tré t& vong trudc
4 tudi néu khong dwoc chan doan va diéu tri."26
Phuwong phap diéu tri duy nhat c6 hiéu qua la
ghép té bao gbc tao mau.®

Mac du, chan doan xac dinh thiéu hut biéu
6 MHC Il dwoc thire hién théng qua xét nghiém
di truyén, nhung chan doan buwdc dau thudng
duwoc dwa ra dya trén sy vang méat hodc biéu
16 han ché clta cac phan t& MHC Il trén cac
té bao mién dich badng phwong phap dém té
bao dong chay, gidam sb lwong t& bao lympho
T CD4+, ty 1é CD4+/CD8+ dao nguwoc, giam
mot hodc nhiéu loai khang thé, sau khi loai trir
nhiém virus nhw virus gay suy gidam mién dich &
ngudi (HIV), Cytomegalovirus (CMV)... va cac
thé rdi loan mién dich nguyén phat khac (suy
gidm mién dich thé nang két hop...)."* Giam
san xuéat khang thé dac hiéu véi khang nguyén
va phan (ng qua man muén ciing 1a nhirng dac
diém mién dich khac ctia bénh thiéu hut biéu 16
MHC II."

Chung t6i bao cao mét trwdng hop tré trai
v6i bidu hién nhiém trung tai dién trong giai
doan nhii nhi va dwoc chan doan xac dinh bénh
thiéu hut biéu 16 MHC I, ddng thoi cho thy
nhitng khé khan trong viéc chan doan sém,
diéu tri nhirng b&nh nhan nhém bénh nay.

II. GIOI THIEU CA BENH

Bénh nhan cda ching t6i la mét bé trai 8
thang tudi, 1a con th hai trong gia dinh. B6 me
tré khéng cé quan hé huyét théng, 1 con gai
dau khée manh, tién st gia dinh khéng cé ai
tlr vong sém hodc méc cac bénh vé suy gidam
mién dich. Tién st san khoa cla tré khéng phat
hién gi dac biét. T 4 thang tudi, tré xuét hién

ho, sét, khé thé tang dan, gia dinh dwa tré nhap
vién tinh chan doan viém phé quan phdi, diéu tri
khang sinh cephalosporin thé hé 3. Tuy nhién,
tinh trang viém phdi khéng céi thién, suy ho
h&p tién trién ndng dan, tré dwoc chan doan hoi
chirng suy hé hap cép tinh/ sé¢ nhiém khuan-
nhiém khuan huyét. Cac xét nghiém nuéi ciy
cac dich co thé tai thoi diém nay khoéng tim
thdy can nguyén gay nhiém khuén. Tré duoc
chuyén t&i khoa diéu tri tich cwc ndi khoa,
théng khi nhan tao xam nhap 18 ngay, loc mau
lién tuc 7 ngay va diéu tri khang sinh phd rong
két hop. Tré ra vién sau 2 thang diéu tri noi tra.
Tuy nhién, ngay sau dé tré tiép tuc quay lai diéu
tri tai vién tinh 2 dot v&i chdn doan viém phdi
do phé cau va Mycoplasma, kém theo tiéu chay
phan 1dng kéo dai. Xét nghiém phan tim thay vi
khuan Escherichia coli va Clostridium difficile.
Ngoai viém phdi va tiéu chay, tré con &n kém,
kém hép thu, tré cham tang can, cham Ion.
Do tién s nhiéu dot nhiém khuan, tré dwoc
chuyén dén bénh vién clia ching téi dé sang
loc rdi loan mién dich.

Tai thoi diém nhap vién, tré duwoc 8 thang
tudi, kham lam sang bd mét binh thwong, thé
trang suy dinh dwéng (can nang < -1SD va
chiéu cao < -2SD), da xanh nhe, khéng cé
ban ngoai da, khéng cé diu hiéu méat nuéc,
tim khong co tiéng bat thuwdng, phdi thong khi
déu, it rales &m to hat, bung mém, gan to 2cm
dudi bd swon, mat dd mém, tiéu chay 5 - 6 lan/
ngay, phan Idng khéng nhdy mau. Xét nghiém
cbng thirc mau cho thay céng thirc bach ciu,
sb lwong va ty 1& phan tram bach cau trung tinh,
bach cau lympho trong gi¢i han binh thwong.
Xét nghiém danh gia chirc nang oxy hoéa cta
bach cau trung tinh trong gi&i han binh thwong.
Dinh lwong ndng dd khang thé ching t6i phat
hién néng dd khang thé IgG th4p: 0,47g/L (binh
thwong: 1,72 - 10,7g/L), IgM téng 4,03g/L (binh
thwong: 0,33 - 1,26g/L), IgA 0,13g/L trong gidi
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han binh thuwéng (0,11 - 1,06g/L). Ching toi tiép
tuc chi dinh cac xét nghiém chuyén sau vé& mién
dich. Két quad phan tich lympho dwéi nhém
bang phwong phap dém té bao dong chay
(flow cytometry) cho thdy sé lwong lympho T
trong gi¢i han binh thuwdng 3175,98 cell/uL
(binh thweng: 1900 - 5900 cell/uL), nhwng sé
lwong té bao lympho T CD4+ giam 407,35 cell/
pL (binh thwong: 1400 - 4300 cell/uL), tang
té bao lympho T CD8+ 2585,66 cell/uL (binh
thwdng: 500 - 1700 cell/uL),ty 1& CD4+/CD8+
d&o ngwoc (CD4/CD8: 0,16). S6 lwong té bao
lympho B mang d&u 4n CD19+ Ia 910,22 cell/
ML (binh thwéong: 390 - 1400 cell/pL), lympho
B mang dau &n CD20+ Ia 1007,7 cell/uL (binh

Mau Biéu 16 trén LymT
HLA-DR+/CD3+

thuong: 773 - 1990 cell/uL), va té bao diét ty
nhién tang 1590,29 cell/uL (binh thuwdng: 130
- 720 cell/uL). Xét nghiém huyét thanh hoc HIV
cho két qué am tinh, nhung xét nghiém CMV
trong mau tang 119.700 IU/ml/. Do tré chi giam
s6 lwgng lympho T CD4+, ty 16 CD4+/CD8+ déo
nguoc, sb lwong lympho B CD19+ binh thuéng
nhwng ndéng dd khang thé 1gG thap, ching toi
loai trtr mdt s& nhém réi loan mién dich nguyén
phat nhw suy gidm mién dich thé n&ng két hop,
gidm gammaglobulin mau lién quan nhiém séc
thé X. Tiép tuc lam xét nghiém biéu 16 HLA trén
t& bao lympho cho thdy tré khong coé biéu 16
HLA-DR trén bé mat té bao lympho B va bach
cau mono (Hinh 1).

Biéu 16 trén Mono
HLA-DR+/CD14+

Biéu 16 trén LymB
HLA-DR+/CD19+
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Hinh 1. Két qua biéu 16 ddu &n MHC (HLA)-DR trén bé mét bach cau
(bénh nhan khong biéu 16 HLA-DR trén bé mit té bao lympho B va bach cidu mono)

Dwa vao cac két qua nghi ngd réi loan mién
dich nhw trén, chang t6i tw van gia dinh lam
xét nghiém di truyén cho tré. Két qua phan tich
whole exome sequencing tim thay hai bién thé
di hop t&r ¢.922C>T (p.Arg308Ter) (ddt bién
ngwng dich ma) va c.2889-1G>T (dét bién vi
tri ghép ndi- splice acceptor) cia gen CITTA

trén nhiém séc thé 16 (Bang 1). Két qua nay
dwoc khadng dinh bang phwong phap giai
trinh tw gen Sanger. B6 me tré duwoc lam xét
nghiém gidi trinh tw gen Sanger v&i hai bién
thé trén cho thdy méi nguw®i mang 1 di hop t.
Tré dwgc chan doan xac dinh bénh thiéu hut
biéu 16 MHC 1.

278

TCNCYH 199 (02) - 2026



TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

Bang 1. Két qua xét nghiém di truyén ctia bénh nhan va bé me

Bién thé Hau qua Phan loai
NM_000246.4: c.922C>T Nguwng dich ma Gay bénh
Bénh nhan -
NM_000246.4: ¢.2889-1G>T Splice acceptor Co6 thé gay bénh

B6 bénh nhan NM_000246.4: ¢.2889-1G>T

Splice acceptor C6 thé gay bénh

Me bénh nhan NM_000246.4: c.922C>T

Ngwng dich ma Gay bénh

Sau khi chan doan xac dinh, tré dwoc diéu
tri bang khang sinh dw phong, chéng nam, diéu
tri virus CMV, truyén globulin mién dich 3- 4
tuan/lan. Mac du diéu tri hd tro tich cuwe, tré
van thwéng xuyén phai nhap vién vi viém phdi,
tiéu chay tai dién do nhiéu can nguyén nhw
Rotavirus, Norovirus, Escherichia coli. Tinh
trang suy dinh dwdng ngay cang nang, cac chi
sb chiéu cao, can ndng thap < -2SD. Do d6 chi
dinh ghép té bao gbc tao mau dwoc dua ra thao
ludn vo&i gia dinh. Xét nghiém khang nguyén
bach cau ngudi (HLA) cho thay chi gai, bb va
me chi phu hop 5/10 v&i tré. Vi vay chlng toi
tién hanh tim kiém ngudn té bao gbc tao mau
trong ngan hang mau day rén déng loai, két qua
c6 1 don vi mau day rén phu hop HLA 6/6, phu
hop nhém mau O+ véi tré.

Tré dwoc tién hanh ghép té bao gbc tir mau
day rén ddng loai ltic 14 thang tudi. Phac d6 diéu
kién hoa tdy trwéc ghép bao gébm fludarabin/
busulfan/ grafalon-fresenius, dw phong ghép
chéng chd bang cyclosporin. Liéu té bao gbc
CD34+ la 7,3 x 10%kg nguwdi bénh. Tré c6 bién
ching sét giam bach cau hat tir ngay thr 1 sau
ghép, két qua nudi cay vi khuan trong mau tim
thay Klebsiella aerogenes da khang khang sinh.
Tinh trang nhiém trung khéng dap rng véi diéu
tri va tré tr vong do shock nhiém trung/nhiém
khuan huyét- suy da tang 16 ngay sau ghép.

IIl. BAN LUAN

Thiéu hut biéu 16 MHC Il 1& bénh ly rdi
loan mién dich nguyén phat anh huwéng dén

ca mién dich té bao va dich thé."s” Ty I& méc
bénh & phwong Tay wac tinh tir 1/166.000 dén
1/350.000 tré so sinh séng, gap & ca 2 gidi voi
ty 1é twong dwong.® Gen quy dinh ph&c hop
hoa hop mé (MHC) I6p | va Il ndm trén nhanh
ngan cta nhiém séc thé sb 6. Con gen quy
dinh yéu t4 diéu hoa phién ma ctia MHC 16p
Il ndm trén cac nhiém séc thé thuong khac,
dot bién cac gen nay gay bénh thiéu hut biéu
16 MHC Il. Bénh dwoc phan loai thanh 4 nhém
dwa vao dot bién & mot trong bdn yéu té phién
ma tinh theo th& tw th&i gian phat hién dét
bién, bao gém: thiéu yéu té hoat héa chuyén
gen I6p Il (dot bién gen CIITA, nhém A), thiéu
yéu té diéu hoa chra doan I&p ankyrin lién
két X (dot bién gen RFXANK, nhém B), thiéu
thanh phan th nam cla yéu té diéu hoa (dot
bién gen RFX-5, nhém C) va thiéu hut protein
diéu hoa lién két X (d6t bién gen RFXAP, nhém
D).'3478 Cac d6t bién trén dan dén mat/ giam
kha nang trinh dién khang nguyén bach cau
ngwoi (HLA): HLA-DR, HLA-DQ va HLA-DP
trén cac t& bao trinh dién khang nguyén nhw
té bao tua gai va dai thuc bao.°

Gen CIITA gay bénh thiéu hut biéu 16 MHC |1
duwoc phat hién tir ndm 1997, gébm 28 exon ndm
trén canh ngan nhiém sac thé 16 (16p 13.13).2
Gen CIITA ma héa cho yéu t6 hoat hda chuyén
gen I&p Il khong lién két véi DNA, gébm 1130
axit amin, c6 mét vung N giau axit, mét vung
giau proline, serine va threonine (PST), mot vi
tri lién két Guanosine Triphosphate (GTP), bén
trinh tw dinh vi hat nhan (nuclear localization
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sequences - NLS) va cac vung giau leucine
(leucine-rich regions- LRR), tat ca déu cé thé
lien két v&i cac yéu td phién ma mot cach doc
lap. Dot bién bat ky 1 vung nao trén gen CIITA
déu c6 thé anh hwéng dén qua trinh phién ma
MHC I&p II. Cho dén nay, da c6 12 dét bién khac
nhau dwoc bo cdo trén gen CIITA, bao gdm
cac dot bién thay thé axit amin ho&c dot bién vo
nghia."® Bénh nhan cla chung tdi c6 dot bién

di hop ttr kép & gen CITTA, bao gébm bién thé
¢.922C>T (p.Arg308Ter) gady nguwng dich ma da
dwoc bao cdo trén y van, va bién thé th hai
€.2889-1G>T dwoc dw doan lam méat vi tri diém
ndi tw nhién, dan dén sw néi gen bét thuwong
va bd qua exon, hau qua 1a mat chirc ndng cla
gen CIITA, mét biéu 16 MHC I&p II, anh huwéng
dén hé mién dich.’

Transcription
initiation complex

CITA A
REXANK \
\\
RFXAP RFX5 ZREB NF-y \
| M l/m I 7(\\ l‘f\“ M
A AV AV
S X1 X2 Y MHC Il gene

Hinh 2. Cac gen quy dinh yéu t6 diéu hoa phién ma biéu 16 MHC II”
(Nguén: Farrokhi S et al. MHC class Il deficiency: Report of a novel mutation and special review.
Allergol Immunopathol. 2018)

Su phat trién clia té bao T hé tro' (Th) mang
d&u &4n CD4+ tai tuyén (rc doi héi sw trinh dién
khang nguyén qua trung gian MHC I&p Il cho thy
thé té bao T clia CD4. Thiéu hut biéu 16 MHC 16p
Il anh hwéng dén c& mién dich t& bao va mién
dich dich thé do khiém khuyét trong sw phat trién
té bao Th CD4+, t& bao B khong san xuét khang
thé do khoéng cé té bao T hé tro. Vi vay, cac tré
nay thwéong co biéu hién lam sang ti rat som,
tudi trung binh kh&i phat triéu chirng dau tién la
4,2 - 10 thang."? Theo y van, 100% tré thiéu hut
biéu 16 MHC Il c6 biéu hién nhiém trung dwdng
h6 hap tai dién, 50% tré cé biéu hién nhiém tring
tai mii hong, ngoai ra cac tré nay cé nhiéu dot
nhiém trung dwdng tiéu héa, nhiém trung ngoai
da va nhiém trung co hoi do cac vi khuan hiém
gap khac.'?%8 Thoi gian tir khi khéi phat triéu
chirng dau tién dén khi dwoc chan doan xac
dinh cé thé bi tri hoan t&i vai thang. Bénh nhan

clia ching toi biéu hién tir luc 4 thang tudi véi
tinh trang viém phéi va séc nhiém khuén, sau do
tré tiép tuc méc nhidu dot viém phdi, tiéu chay
trwdc khi dwoc chan doan xac dinh thiéu hut
biéu 16 MHC Il ltc 8 thang tudi.

Kiéu hinh mién dich phé bién cta tré thiéu
hut biéu 16 MHC Il 1a giam sb lwong té bao
lympho CD4+, do doé ti 1é CD4+/CD8+ dao
nguwec.2' Gidm lympho CD4+ la hau qua do
giam truwdng thanh té bao lympho T phu thudc
MHC 11.'28 Sb lwong té bao B va t& bao NK
thwdng la binh thwdng trong hdu hét cac
trwong hop.'? Nong d6 khang thé trong huyét
thanh cé thé gidm, nhwng mot sb bénh nhan
c6 thé binh thwong hodc téng."® Bénh nhan
cla ching t6i c6 gidm rd rét lympho T CD4+, sb
lwong lympho T CD8+, lympho B va té bao diét
tw nhién binh thuwong, do dé ty 16 CD4+/CD8+
dao nguoc.
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Tién lwong cGa bénh nhan thiéu hut biéu
16 MHC Il rat x4u, hau hét bénh nhan thiéu
hut biéu 16 MHC 1l khéng sdng duoc dén tudi
thiéu nién va thudng t& vong do nhiém triing
ndng.'#46810 C4c bénh nhan nay can diéu tri
duw phong thuéng xuyén bang thubc khang
sinh, chéng ndm dy phong va truyén globulin
mién dich dinh ky, phat hién s&m va diéu tri
tich cwc cac dot nhiém trung cép tinh.'*
5 Mé&c du, ghép té bao gbc tao mau duwoc
coi 1a phwong phap diéu tri duy nhéat c6 thé
chira khoi bénh thiéu hut biéu 16 MHC |1, cac
nghién ctu cho thay ty 1& t& vong sau ghép
té bao géc & nhitng bénh nhan nay cao do
tinh trangnhiém trung trwdc ghép.6' Nghién
ctru trén 23 bénh nhan thiéu hut biéu 16 MHC
Il dwoc ghép té bao gbc cho thay ty 1é t&r vong
khoang 50% (12/23) trong vong mét thang dén
sau nam sau ghép, nguyén nhan t&r vong cé
thé do nhiém trung nang hodc do bénh ghép
chdng chd.® Bénh nhan can dwoc theo déi lau
dai sau khi ghép t& bao gbc tao mau, vi tinh
trang bach cau lympho T CD4+ th4p c6 thé
ton tai dai dang sau ghép do khéng cé biéu 16
MHC Il trén cac té bao tuyén c.Viéc lwa chon
ngwdi hién té bao gbc phu hop HLA hoan toan
doéng vai trd quan trong trong ghép té bao gbc
tao mau.” Bén canh tdy xwong, mau day rén
cling dwoc coi la ngudn té bao gbc tiém nang
cho bénh nhan thiéu hut biéu 16 MHC 1l do it
cé nguy co ghép chéng chi, khd nang ting
sinh t& bao manh mé dé phan héa va lap day
tly xwong, cling nhw nguy co thap chira cac
virus nguy hiém." Tuy nhién, mau day rén cé
mot sé nhwoc diém nhw nguy co khdng moc
manh ghép, khéng cé ngudn té bao gbc dw
trir néu ghép 1an dau tir mau day rén that bai,
nguy co ghép chdéng chi, manh ghép hoat
dong kém.”'2 Cac liéu phap gen hién nay dang
duoc nghién clu va phat trién dé diéu tri cho
nhoém bénh nay, nham muc tiéu stra chira gen
ma héa cac yéu td phién ma ctia MHC |I.

Hién nay, cac phwong phap chan doan sém
bénh thiéu hut biéu 16 MHC I&p Il con han ché.
Xét nghiém dinh lwong vong tron thu thé té bao
T (T cell receptor excision circles- TREC) dwoc
st dung dé sang loc suy gidam mién dich thé
nang két hop trong giai doan so sinh, tuy nhién
TREC khéng xac dinh dwoc thiéu hut biéu 16
MHC 1. Do d6 can nghién ctu dé phat trién
cac cong cu chan doan sém, gilp nang cao
hiéu qua diéu tri va tién lwong bénh.

IV. KET LUAN

Thiéu hut biéu 16 MHC 11 1a mét bénh rdi loan
mién dich nguyén phat thé néng két hop cé tién
lwong xau. O tré em, dac biét tré nhi nhi co
bénh canh 1am sang nhiém trung tai dién, suy
dinh dwéng, cham tang trwdng, can dé xuét
cac xét nghiém mién dich dé chan doan rdi loan
mién dich néi chung va thiéu hut biéu 16 MHC
I&p Il nGi riéng.

LOI CAM ON VA CAM KET
KHONG XUNG POT LO!I iCH
Chung t6i xin gti 101 cdm on chan thanh
dén cha me bénh nhan, Trung tam Té& bao gbc,
khoa Mién dich - Di trng - Khép, Bénh vién Nhi
Trung wong déa hop tac, giup dé, tao diéu kién
dé chung t6i thwe hién bao céo ca bénh nay.
Chung t6i xin cam két réng khéng cé xung
dét lgi ich nao lién quan dén nghién ctu nay.
Chung téi khdong nhan bat ky khodn tai tro
hoac loi ich ca nhan nao tir cac té chirc, doanh
nghiép cé thé anh huéng dén két qua nghién
ctru. Tt ca cac dir liéu va két qua dwoc bao
cao trong bai bao nay la trung thwe, minh bach
va khéng bi tac dong bdi bt ky loi ich ca nhan
hoac tb chirc nao.
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Summary

MAJOR HISTOCOMPATIBILITY COMPLEX CLASS Il DEFICIENCY:
A RARE INBORN ERROR IMMUNITY DISORDER

Major histocompatibility complex class Il deficiency is a rare inborn error of immunity disorder
characterized by recurrent respiratory and gastrointestinal infections, malnutrition, and early
death. This syndrome is caused by mutations in transcription regulators of the MHC Il gene.
Genetic tests revealed a compound heterozygous mutation in CIITA gene; consequently, the child
was diagnosed with class Il histocompatibility complex deficiency. He was treated aggressively
with antibiotics, antifungals, immunoglobulins replacement therapy, and hematopoietic stem
cell transplantation, but passed away despite all treatment. Clinicians should be aware of
inborn errors of immunity in children with early-onset recurrent infections in the first year of life.

Keywords: MHC class Il deficiency, inborn error immunity, reccurent infection.
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