TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

MUCOLIPIDOSIS TiP Il LAN PAU BU'OC CHAN DOAN
TAI BENH VIEN NHI TRUNG UONG

Nguyén Thij Tra My, Vii Chi Diing"?3

Vii Thi Huyén' va Can Thij Bich Ngoc'24™~
"Trrong Pai hoc Y Ha Noi

2Bénh vién Nhi Trung wong

3Trwong Pai hoc Y Dwoc, Pai hoc Quéc gia Ha Néi

“Hoc vién Y hoc cé truyén Viét Nam

Mucolipidosis tip Il (ML) thuéc nhém bénh réi loan tich tu lysosome hiém gap, do dét bién gen GNPTAB

nam trén nhiém séc thé 12q23.2 géy ra. Nghién ctru cla chiing téi duoc thuc hién nhdm mé ta cac déc diém

I4m sang, cén Iam sang va bién thé di truyén trén tré mac MLII duoc chan doan tai bénh vién Nhi Trung wong.

Qua khao sét cho thdy 100% tré biéu hién céc triéu chimg dién hinh bao gém: tAm véc rét thap, bo mét thé, han

ché van déng khép, nhiém tring hé hép tai phat; mot sé truong hop ghi nhan bién chirng tim mach va thoéat vi.

Céc xét nghiém cho thay sw gia tdng ndng dé enzyme trong huyét thanh va glycosaminoglycan (GAGs) trong

nuéc tiéu trén céc tré duoc khéo sét. Nghién ciru khdng dinh gid tri cua viéc két hop triéu chimg Iam sang dién

hinh va xét nghiém di truyén trong chan doan xac dinh MLII. Viéc phét hién céc bién thé m&i gép phén lam

phong pht dir liéu di truyén hoc va hé tro tw van di truyén, chan doén trude sinh cho céc gia dinh ¢é nguy co.

Tir khéa: Mucolipidosis tip I, I-cell, réi loan tich tu lysosome, GNPTAB, bénh hiém gap.

. DAT VAN BE

Bénh Mucolipidosis tip Il (MLII) hay con goi
la I-cell la bénh ly rat hiém g&p thudc nhom rdi
loan tich tu lysosome.™® Cac nghién ctru déu
chira réng bénh do dét bién gen GNPTAB trén
nhiém séc thé 12g23.2 lam giam ho&c mét hoan
toan hoat tinh enzyme uridine-diphosphate
N-acetylglucosamine khién cac enzyme thiy
phan khéng dén dwoc lysosome dé thiy phan
cac dai phan t&, gay rdi loan tich tu lysosome
va bai tiét enzyme ra ngoai t& bao gay hau
qua tén thwong da co quan. Cac nghién ctru
vé MLII déu chi ra bénh biéu hién lam sang
rat da dang v&i tAm voc rat thap, bo mat tho,
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bién dang xwong, clrng khép, bat thuwong tim,
thoat vi rén/ben, gidm thinh lwc.25 Cac bién
thé gen dwoc bao cao da sbé déu Ia bién thé
m&i, chua cé nhiéu béo cdo l1am sang vé mic
dd gay bénh, cac bién thé nay thwong thudc
nhém bién thé dich khung, vo nghia, dét bién
vung splice site."58 Gan day mot sb nghién ctru
ciing chi ra mot sd dot bién sai nghia xuét hién
trén bénh nhi mac MLII dién hinh nhw nghién
ctru clia De Pace va cong sy nam 2018 goi
y mot s6 dot bién sai nghia ciing anh huéng
n&ng né dén biéu hién chirc ndng protein.® Qua
cac nghién clru ciing cé thé thay rang muc
do bidu hién lam sang & cac trwong hop la
khac nhau va ngay cang c6 nhiéu béng chirng
cho thdy sy da dang vé kiéu gen cé thé anh
hwéng dén biéu hién kiéu hinh cta bénh.25°
Trén thé gidi, MLII van 1a rat hiém voi ty 1é
mac bénh dwoc ghi nhan wéc tinh khoang
1/400.000 dén 1/100.000 ca sinh sbng, ty 1&
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ngwdi mang gen bénh t 1:316 dén 1:158.3
Tai Viét Nam, MLII van la bénh ly rat hiém gé&p,
chwa c6 dir liéu vé dac diém di truyén hoc, déc
biét & nhém bénh nhi. Tuy nhién, bénh nhi méc
MLII lai phai déi dién v&i nhiéu triéu ching,
bién chirng nghiém trong cia bénh gay kho
khan trong cudc sbéng. Xuat phat tir thuc té do,
chung téi tién hanh thuwc hién nghién clru nay
nhdm muc tiéu moé ta dic diém lam sang, can
lam sang va cac bién thé gen GNPTAB trén tré
mac mucolipidosis tip Il tai Bénh vién Nhi Trung
wong. Tw d6, déng gop di liéu di truyén bénh
MLII tai Viét Nam, déng thei hé tro phat hién
s&m, diéu tri, tw van di truyén, chan doan truéc
sinh va tw van hd tro sinh san cho cac gia dinh
c6 nguy co'.

I. DOI TWVONG VA PHUONG PHAP
1. Déi twong

Bénh nhi dwoc chan doan MLII tai trung tam
Noi tiét, Chuyén héa - Di truyén va Liéu phap
phan t&r Bénh vién Nhi Trung wong tlr nam
2018 dén nam 2026.

Tiéu chuén Iwa chon

Bénh nhi cé cac dic diém lam sang kém
theo hoat dét enzyme lysosome tang, GAGs
niéu tang va’hoac phan tich gen co bién thé gay
bénh clia gen GNPTAB.

Tiéu chuan loai troe

- Nhitng trweng hop biéu hién 1am sang
khéng dién hinh.

- Nhitng trwong hop thiéu ca két qua xét
nghiém gen GNPTAB va két qua xét nghiém
hoat d0 enzyme lysosome va dinh lwgng GAGs
trong nuoc tiéu.

2. Phwong phap

Thiét ké nghién ctru

Nghién clru mé ta, hdi cieu mét loat ca bénh
hiém.

C& mau va phwong phap chon méu

S dung phwong phap chon mau thuan tién,

chon tat ca bénh nhi dwoc chan doan MLII te
trwdc dén nay tai Bénh vién Nhi Trung wong.
Trong quéa trinh nghién clru chung téi chon
dwoc 5 bénh nhi thda tiéu chuén lwa chon va
khong thda tiéu chuén loai trlr tham gia vao
nghién ctru.

Néi dung nghién ctru

- Mét sb dac diém chung: gidi tinh, tudi khéi
phat, tudi chan doan.

- Triéu chrng 1am sang: tm véc, bo mat,
clng khép, bién dang xwong, nhiém trung ho
hép tai dién, triéu chirng tim mach, thoat vi,
danh gia kha nang nghe, méc phat trién van
doéng, tam than.

- Chén doan hinh &nh: X-quang, MRI xwong
toan than, siéu am tim, siéu am 6 bung.

- Xét nghiém do hoat d0 enzyme trong mau,
dinh lwvgng GAGs trong nudrc tiéu.

- Xét nghiém gen GNPTAB.

Quy trinh nghién ctru

Bénh nhi dwoc chan doan MLII théng qua
cac dac diém lam sang dac trwng, xét nghiém
hoat d6 enzyme lysosome, GAGs trong nuwéc
tiéu tdng, DNA cla bénh nhi dwoc tach tr mau
ngoai vi va s dung giéi trinh tw gen thé hé méi,
phan tich cac panel gen nham phat hién cac
bién thé trén gen GNPTAB. Sau khi ¢6 chan
doan xac dinh, bénh nhi dwoc dwa vao nghién
ctru va tién hanh mo ta cac dic diém lam sang,
can lam sang va xét nghiém phan tt.

Tham sé va bién sé nghién ctru

V&i mbi dbi twong nghién clru, ching toi tién
hanh thu thap cac théng tin bao gém: gidi tinh,
tudi khi kham, tudi khi xuét hién triéu chirng
dau tién, tudi chan doan xac dinh, biéu hién lam
sang d&c trwng MLII bao gém chiéu cao, can
nang, khuén mat, cirng khép, bién dang xwong,
nhiém tring ho hap tai dién, thoat vi ben/rdn, di
tat tim, thinh Iwc; biéu hién trén két qua chan
doan hinh anh, xét nghiém hoat d6 enzyme
lysosome, dinh lwvong GAGs tronng nuéec tiéu,
cac bién thé gen GNPTAB duwogc phat hién.
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Phaén tich sé liéu

D@ liéu thu thap dwoc nhap vao phan mém
Microsoft Excel 2016. Sau do, dwgc xt& ly va
phan tich bang phwong phap théng ké mé ta.
3. Dbao dirc nghién ciru

Dé tai tuan thd chat ché theo dao dirc nghién
ctru trong Y hoc. Cac théng tin cia bénh nhan
va gia dinh s& dwgc dam bao bi mat. Nghién
ctru chi moé ta, quan sat, khéong can thiép vao
quy trinh chan doan, diéu tri, theo déi bénh
nhan. Dé tai dwoc chap thuan va théng qua
b&i Hoi ddng dao dirc trong Nghién cru Y sinh
hoc, Bénh vién Nhi Trung wong (s6 11/BVNTW-
HDDD ngay 10/1/2026)

Il. KET QUA

MLII 12 bénh Iy di truydn theo co ché di
truyén I&n, do bién thé gen GNPTAB ndm trén
nhiém sac thé nhiém séc thé 12923.2. Nguoi
bénh dwoc chan doan méc MLII khi mang déng
thoi ca 2 bién thé gay bénh trén 2 alen dang
ddng hop t&r hodc dj hop tlr phirc, ngwdi mang

kiéu gen di hop t&r thwong khong biéu hién
bénh. Nam truong hop dugc chan doan MLII
dwa trén d&c diém lam sang, X-quang, hoat d6
cac enzyme lysosome trong mau, GAGs trong
nuéec tiéu va két qua phan tich dot bién trén gen
GNPTAB.

Qua théng ké&, ty 1& nam:nir trong nghién
ctu ghi nhan Ia 3:2. Tudi chan doan trung binh
ctia bénh nhi trong nghién ctvu 1a 55 thang, tudi
khé&i phat triéu chirng trung binh la 31 thang.
Cac biéu hién: tdm voc rat thap, bo mat tho,
cng khép han ché tAm van dong, loan san
xwong, nhiém tring hé hép tai dién gap & 5/5
cac trwdng hop (100%). Bénh ly tim gap & 3/5
cac trvong hop (60%), trong do 2 trwdng hop
c6 biéu hién bénh ly van tim. Thoat vi ben hoac
rbn gap & 3/5 cac trwong hop (60%). Giam
thinh Iwc dwoc phat hién & 2/2 trwdng hop
dwoc danh gia thinh lwc (BN1: nghe kém trén
lam sang, BN5: gidm thinh lwc dan truyén nhe
2 tai). Biéu hién lam sang ctia ndm tré dwoc mo
ta chi tiét trong bang 1.

Bang 1. Pic diém lam sang cua bénh nhi dwoc chan doan MLII

Dic diém BN 1 BN 2 BN 3 BN 4 BN5
Gioi Nam N N Nam Nam
Tubi phat hién
n . . 0 16 19 48 72
triéu chrng (thang)
Tudi chan doan
] 33 22 19 94 108
(thang)
.; Bién dang
. A i - . 3 Bién dang . . .
Ly do nhap vién Suy h6é hap Cirng khép <won xwong cieng  Cing khop
g khép
Chiéu cao theo tudi Khéng do
eheac MOl 335D -2,31sD g -5,2SD 4,75SD
SO V@i chuan dwoc
Khudén mat thé + + + + +
Cng khop + + + + +
Loan san xwong + + + + +
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Dac diém BN 1 BN 2 BN 3 BN 4 BN5
Cham phat trién van
+ + - - -
dong
Cham phat trién tam .
than
X . Thoéng lién . . i
Ton thwong tim nhi H& hai la H& ba la - -
Thoat vi ben ron ron - -
Nhiém trung hé hap
~ + + + + +
tai dién
Nghe kém
Thinh lyc Nghe kém - - - dan truyén
nhe 2 tai

(+): ¢6; (-): khéng; N/A: khéng cé sén

Bién thé gen GNPTAB duoc phéat hién
& ca 5/5 trwong hop, trong do 4 trwdng hop
di hop t&r phirc va 1 trwong hop di hop te.
Bay bién thé gen GNPTAB duwoc xac dinh:
€.2068dup,  c¢.3422_3424del, ¢.1090C>T,
c.1760G>C, c¢.2515 2517del,  ¢.2693del,
¢.3693+3_3693+6del. Trong d6 5/7 bién thé 1a

bién thé dich khung va tao ma két thic sém, 1
bién thé vung splice site day la nhirng loai bién
thé dwoc dw bao c6 kha nang gay mat hoan toan
ho&c rdi loan nghiém trong chirc ndng enzyme
uridine-diphosphate N-acetylglucosamine. Két
qua xét nghiém gen GNPTAB dwoc mo ta trong
bang 2.

Bang 2 Két qua xét nghiém gen GNPTAB

Bénh Bién thé Thav dai protein Phan loai bién thé theo
nhi gen GNPTAB ydorp ACMG
BN 1 Dihop tr  €.2068dup p.(GIn690Profs*) Pathogenic
phtrc c.3422_3424del p.(Arg1141del) Uncertain significance
Pathogenic/Likely
i ¥y C.1760G>C .(Arg587pro
BN 2 Dihop tr P-(Arg pro) Pathogenic
phirc
c.1090C>T p..(Arg364*) Pathogenic
Pathogenic/Likely
i ¥ .1760G>C .(Arg587
BN 3 Dr!]hO’p o © P-(Arg pro) Pathogenic
phrc
c.2515 2517del p.(lle839Phefs*7) Likely Pathogenic
Pathogenic/Likely
i » ¢.1760G>C .(Arg587pro
BN 4 D:]ho’p w p-(Arg pro) Pathogenic
phwc
€.2693del p.(Lys898SerfsTer13)  Pathogenic
_ . Dot bién vung splice o
BN5 Dihgptlr ¢.3693+3 3693+6del Uncertain significance
914 TCNCYH 205 (08) - 2026



Trong nghién clru chi cé 3/5 bénh nhi duwoc
lam xét nghiém do hoat d6 enzyme lysosome
trong huyét thanh va dinh lwong GAGs trong
nwéc tiéu. Trong do 3/3 trwdng hop cd tang

TAP CHi NGHIEN CU’U Y HOC

hoat d6 enzyme lysosome va dinh lwong GAGs
trong nwéc tidu tang. Két quéa xét nghiém hoat
dd enzyme lysosome trong huyét thanh va
GAGs trong nwéc tiéu duwoc md ta trong bang 3.

Bang 3. Hoat do enzyme lysosome trong huyét thanh va dinh lwong GAGs trong nwéc tiéu

BN 1 BN 3 BN5  Gia tri binh thwéng
. a-Hexosaminas 24,63 43,62 48,63 > 1,61 uM/hr
Hoat do
enzyme a-lduronidase 2,02 6,66 12,82 > 1,32 uM/hr
lysosome Iduronate sulfatase 98,29 105,28 127,29 4,45 uM/hr
trong huyét  Gglactose-6-sulfatase 2,76 6,16 6 > 1,024 uM/hr
thanh
an Arylsulfatase B 319 3488 35,86 > 3,45 uM/hr
DOAO 371 90,3 N/A 3,21 - 23,87 ng/ml
GAGstrong  (product by HS) ’ ’ ’
nuce tiéu DOA4 94,3 34,6 1,7 0,43 - 6,32 ng/ml
) ) ’ i =0, ng/m
(product of DS) g
IV. BAN LUAN han ché tai Viét Nam; (4) tudi kh&i phat triéu

Tudi chdn doan trung binh ctia bénh nhi
trong nghién ciru la 55 thang, tudi phat hién
triéu ching trung binh 1a 31 thang. Két qua
nay mudn hon dang ké so véi cac nghién ctu
tai cac trung tdm cé hé théng sang loc bénh
hiém phat trién. Theo tdng quan hé thdng trén
843 trwdng hop MLIVIII cta de Bode va céng
sy (2021), tudi trung vi chan doan MLII 14 0,7
nam (~8,4 thang)." Nghién clru da trung tadm
tai Thé Nhi Ky (Burgac va céng sw, 2024) ghi
nhan tudi chan doan trung binh 1a 9,3 + 5,7
thang trén 24 bénh nhan.t Sy cham tré chan
doan kéo dai 24 thang trong nghién clru cla
chuing t6i c6 thé dwoc giai thich béi nhiéu yéu
td: (1) MLII 14 bénh rat hiém véi tAn suét wéc
tinh 1/400.000 dén 1/100.000 tré dé sbng, dan
dén han ché nhan thirc cla cong déng y té voi
bénh; (2) biéu hién Iam sang ban dau dé& nham
véi cac bénh réi loan chuyén héa khac nhw
mucopolysaccharidosis (MPS); (3) kha nang
xét nghiém enzyme lysosome va GAGs trong
nwéc tidu va gidi trinh tw gen GNPTAB con

chirng mudn hon trong mau nghién ctu cta
chung t6i (trung binh 31 thang), goi y kiéu hinh
c6 thé nhe hon hodc thudc dang trung gian so
véi MLII dién hinh. Dang lwu y, BN5 va BN4 c6
tudi xuét hién triéu ching 1an lwot 1a 72 va 48
thang, mudén hon nhiéu so vé&i nhitng trwdng
hop con lai va nhirtng trweong hop MLII dién
hinh dwoc cong bd trong cac nghién clru trén
thé gioi. Diéu nay cé thé duwoc Ii gidi béi kiéu
gen cla 2 trwong hop trén. BN4 cé kiéu gen
di hop t&r phirc ¢.1760G>C/c.2693del gébm 1
dot bién dich khung gay hau qua nghiém trong
va 1 dot bién sai nghia c6 mirc d6 anh huéng
nhe nhang hon. BN5 c6 kiéu gen di hop ti bién
thé ¢.3693+3 3693+6del, day |a dot bién trong
vung slice site dwgc danh gia la cdé kha nang
gay anh hwdng nang né, tuy nhién bénh nhan
chi c6 kiéu gen di hop t&r nhung xuét hién cac
triéu ching dién hinh cia MLII do d6 chung
tdi van dwa ra chan doan vé mét [am sang, va
chwa loai triv trwdng hop xét nghiém gen da
thwe hién chwa khao sat dwoc hét cac dot bién

TCNCYH 205 (08) - 2026

915



TAP CHI NGHIEN CU'U Y HOC

gen GNPTAB hoac hién twong mét tinh dj hop
tr dién ra trén bénh nhi nay.

Tam voc rat thip, bo mét thd va cing khép,
loan san xwong, han ché tdm van déng, nhiém
trung hé hap tai dién la nhitng biéu hién phd
bién va ndi bat nhat trong nghién clru nay,
nhat quan véi mé ta trong y van quéc té. Bo
mat tho, loan san xwong phan anh cla s tich
IGy glycoprotein va GAGs &nh hwéng dén qua
trinh tai tao xwong va mé lién két. Clirng khép
va han ché tm van déng dwoc ghi nhan Ia mot
trong nhirng triéu chirng xuat hién s&m nhéat va
thwong 1a ly do chinh khién gia dinh dwa tré di
kham. D&c diém nay gidp phan biét MLII v&i
mot sb bénh réi loan dw trir lysosome khac nhuw
bénh Gaucher tip 1 hay bénh Fabry, vén hiém
khi gay crng khép & tré nhé. Thoat vi ben hoac
rén két hop véi bo mét thd va ciing khop & tré
nhé can dworc coi la d4u hiéu canh bao sém dé
sang loc cac bénh réi loan dw triv lysosome tai
tuyén y té co sé.

Bénh ly tim gap & 60% cac trwdng hop, phu
hop véi ty 1&€ 52,6% ghi nhan trong nghién ctru
da trung tdm gan day.” Cu thé BN1 thong lién
nhi bam sinh, BN3 hé van hai la bdm sinh, BN2
phat hién hé van ba la nhe, hep nhe van doéng
mach chu lGc 29 thang, diéu nay kha tuong
ddng véi nghién clru cla Liu va cong s trén
16 bénh nhi Trung Quéc mac MLII va MLIIla/B
cho théy tén thwong van tim ghi nhan chi yéu
& van hai I3, ba Ia, van dong mach chd & 9/16
bénh nhi dwoc khdo sat." 2/3 trudng hop tén
thwong tim cé biéu hién bénh ly van tim, cac
nghién ctu da cong bbd déu ghi nhan cac tén
thwong van va co tim tién trién cham, day 1a
la nguyén nhan chinh gay tlr vong chinh cung
v&i nhiém triing ho hap tai dién, suy ho hdp.2 Vi
vay, can theo déi tim mach dinh ky ngay tir thoi
diém chan doan cho tat ca bénh nhan MLII.

Gidm thinh lwc dwgc phat hién & 100% cac
trwong hop coé danh gia thinh lyc (2/5 trwdong
hop). Nghién ctru theo déi doc ctia Erdem F
va cong sy nam 2025 cling ghi nhan ty I& giam

thinh lwc tang theo thoi gian tr 15,7% 1én 42%,
cho thay day la bién ching c6 thé tién trién theo
thoi gian va can dwoc sang loc dinh ky & tat ca
trwong hop.™©

Bay bién thé gen GNPTAB duoc xac dinh
trong nghién ctru: ¢.2068dup, ¢.3422_3424del,
c.1090C>T, ¢.1760G>C, c¢.2515 2517del,
€.2693del, ¢.3693+3_3693+6del. Bang chu vy,
bién thé c.1090C>T (p.Arg364*) & BN2 la dot
bién vd nghia da dwoc bdo cdo rong réi trong
y van qubc t&, d&c biét phd bién trong quan
thé Pong A. Nghién ctu tai Trung Québc cla
Jiang va céng su (2019) xac dinh ¢.1090C>T
la dot bién thwong gap nhét trong nhém MLII/
Il a/B tai Déng Trung Quédc.™ Tai Han Quéc,
nghién cru clia Yang va cong sw bao céo bién
thé c.1090C>T trén bénh nhi mac MLII, sw hién
dién ctia bién thé nay trén bénh nhi & Viét Nam,
Trung Quéc va Han Quéc cho thdy cé thé ton
tai ngudn géc t tién chung hodc diém néng dot
bién & codon 364 ctia gen GNPTAB trong quan
thé phia déng chau A."

Bién thé ¢.1760G>C dwoc phat hién & 3/5
trwdng hop (BN2, BN3, BN4), chiém ty 1& allele
cao trong mau nghién ctru. Day la bién thé sai
nghia thay thé arginine bang proline tai vj tri
587 cla protein. Trong cac nghién ctru trwéc
day, MLII thwong dwoc cho la do cac bién thé
dich khung va céac bién thé vé nghia dan dén
mat phan I&n hodc hoan toan chirc nang cla
enzyme GNPT khién cac phosphotransferase
khong dén duoc lysosome va gay ra biéu hién
bénh, tuy nhién De Pace va cdng sy 2015 da
phat hién mot s6 dot bién sai nghia la c.242G>T
(p.Trp81Leu) va c¢.2956C>T (p.Arg986Cys)
cling cé mat & nhirng bénh nhan MLII biéu hién
nang né.° Tuy nhién hién nay chwa c6 mét bao
cdo nao trén thé gidi vé bién thé c.1760G>C
trén nguwoi vi vay chwa thé danh gia mot cach
khach quan mirc d6 gay bénh that sy cla bién
thé nay. Chang téi van dwa tré chira bién thé
nay vao nghién cru vi tAn sut cao cla bién
thé trong mau nghién ciru nay goi y day co thé
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la mot allele phd bién trong quan thé Viét Nam,
tuy nhién két luan nay can dwoc xac nhan trén
c& mau Ién hon. Néu dwoc khang dinh, day
sé la dac diém di truyén phan t& cé gia tri cho
viéc thiét ké panel sang loc phan t& phu hop
v&i quan thé Viét Nam, gép phan rat ngén thoi
gian chan doan.

Cac bién thé con lai (c.2068dup,
c.3422 3424del, c.2515 2517del, ¢.2693del,
€.3693+3 3693+6del) chwa duwgc bao cao
trong y van quéc t& va duwoc xem 1a bién thé
mai. Bon trong s6 nay la bién thé dich khung
hoac splice site, dwgc dw bao gay hau qua
nghiém trong dwa trén quy tic phan loai bién
thé ACMG/AMP. Can tiép tuc nghién clru dé
xac nhan tinh gay bénh cla cac bién thé méi
nay.

Nghién ctru cé moét sd han ché can dwoc
thira nhan. Thr nhét, c& mau 5 trwdng hop la
nhd, diéu nay ciing phan anh tinh rat hiém cua
bénh; cac nhan xét vé tan suat dot bién va kiéu
hinh can dwoc xac nhan trén mau Ién hon. The
hai, khéng phai tit ca cac trudng hop déu dwoc
danh gia day du tat ca cac bién sé (vi du chi 3/5
trwong hop duoc do hoat A6 enzyme, 2/5 duoc
do thinh lwc), diéu nay cé thé dan dén danh gia
chwa chinh xac tan suat mét sd biéu hién lam
sang. Th& ba, nghién ctu co thiét ké hdi ciru
nén di lidu theo ddi doc con han ché.

V. KET LUAN

Qua nghién cru chum 5 ca bénh MLII tai
Bénh vién Nhi Trung wong, chang téi rat ra mét
s6 két luan chinh:

MLII (I-cell disease) biéu hién tlr giai doan
so' sinh dén nhii nhi sém véi dac diém lam sang
da dang va dac treng v&i bd mat thd, cirng khép
nhiéu khép, bién dang xwong déc biét 1a xwong
dai, bién dang 16ng ngwc do, thoat vi ben/rdn,
nhiém tring ho hap tai dién.

Phan tich gen GNPTAB gilip xac nhan chan
doan va phat hién ngwoi lanh mang gen, tao co
s& cho tw van di truyén, hd tro’ sinh san va chan
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doan trwéece sinh.

Céc bién thé gen GNPTAB duwoc tim thay
da sb la cac bién thé méi, chwa dwoc ghi nhan
vé di¥ liéu 1am sang trén thé gioi. Pa sb 1a bién
thé dich khung, vé nghia, ngoai ra cé bién thé
splice site va bién thé sai nghia chwa r tinh
gay bénh.

Hién chwa c6 diéu tri dic hiéu; tiép can da
chuyén khoa, diéu tri hd tro triéu chivng 1a trong
tam trong quan ly bénh. Can nang cao nhan
thirc cla bac si lam sang vé bénh MLII, dic
biét tai tuyén co s&, va xay dung dang ky bénh
hiém quéc gia dé thu thap dir liéu cé hé thdng.
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Summary

FIRST DIAGNOSIS OF MUCOLIPIDOSIS TYPE Il AT THE VIETNAM
NATIONAL CHILDREN’S HOSPITAL

Mucolipidosis type Il (MLIl) is a rare lysosomal storage disorder caused by mutations in the
GNPTAB gene located on chromosome 12g23.2. Our study was conducted to characterize the
clinical and paraclinical features, as well as genetic variants, in pediatric patients diagnosed with
MLII at the National Children’s Hospital. Our findings revealed that 100% of cases presented
with classic manifestations, including severely short stature, coarse facial features, restricted
joint mobility, and recurrent respiratory tract infections; cardiovascular complications and
herniation were also documented in a subset of cases. Laboratory investigations demonstrated
lysosomal enzyme activities and elevated urinary glycosaminoglycan
(GAGs) excretion in all children examined. This study underscores the value of combining
characteristic clinical manifestations with genetic testing for the definitive diagnosis of
MLII. The identification of novel variants contributes to the expansion of the genetic variant

elevated serum

database and supports genetic counseling as well as prenatal diagnosis for at-risk families.

Keywords: Mucolipidosis type Il, I-cell disease, lysosomal storage disorder, GNPTAB, rare
disease.
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