TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC
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Wilson & bénh réi loan chuyén héa déng, di truyén gen I&n trén nhiém séc thé thuong, do dot bién gen ATP7B
trén canh dainhiém sac thé sé 13 (13q14.3) gay ra. Wilson Ia mét bénh hiém, tén suét gap 1/30000 dén 1/50000 tré.
V&ity 1é nay wéctinh & Viét Nam cé khodng hon 2000 bénh nhédn méc bénh nay. Tuy nhién con sé bénh nhén da duoc

chan doén it hon rét nhiéu 1an so véi sé méc bénh, chiing t6i mé t& mét trudng hop bénh nhan véi céc biéu hién tam

than kinh khéng dién hinh, véi triéu chiing da dang khi duoc phét hién va diéu tri kip thoi thi dap tng tét véi diéu tri.

Tir khéa: Bénh Wilson, triéu chirng tam than kinh.

I. DAT VAN BE

Bénh Wilson la mét réi loan di truyén hiém
gap do 4ot bién 1an gen ATP7B trén canh dai
nhiém sac thé sé 13 gay rdi loan chuyén héa
déng, dwoc dac trwng bdi sy lang dong dbng
qua mwrc trong gan, ndo va cac md khac.'?
Bénh gay anh hwdng dén 1 trén 30.000 dén
50.000 nguoi, ty 1&6 mac & nam va ni¥ l1a nhw
nhau, do tudi thong thwdng phéat hién bénh Ia
tir 4 dén 40 tudi, tudi trung binh tir 15 - 20 tudi,
nhung rdi loan nay cling da dwoc ghi nhan & tré
nhd 3 tudi cling nhw ngudi I6n 70 tudi, trudng
hop rat hiém da dwoc bao cao & mét phu ni
72 tudi.™?

Do sw tich tu déng xdy ra & nhiéu co' quan
dan dén biéu hién ctia bénh rat da dang, nguoi
bénh thwdng dwge phat hién tir cac biéu hién
tai gan, hé than kinh va tam than. Céac biéu hién
vé gan phé bién Ia cac triéu chirng cla suy gan
ho&c xo gan, cac biéu hién vé mat tam than bao

Téac gia lién hé: Bui Van San
Truong Pai hoc Y Ha Noi

Email: buivansan@hmu.edu.vn
Ngay nhén: 20/06/2022

Ngay duoc chdp nhén: 06/08/2022

gdm thay déi tinh cach, mét nga, trdm cam, cac
biéu hién vé& than kinh gdm co giat, co cirng,
mua giat. C4c triéu chirng tam than kinh l1a mot
trong nhirng triéu chirng thwong gadp & bénh
nhan Wilson, wéc tinh cé khoang 50% ngudi
bénh c6 cac triéu chirng vé than kinh ho&c tam
than.2 Tuy nhién, cac triéu chirng nay khé dugc
phat hién va hay bi nham 1an dan dén lam cham
qué trinh chan doan va diéu tri bénh. Trong bai
bao nay chung t6i moé t& mét trwdng hop ngudi
bénh nir, 25 tudi mac bénh Wilson v&i triéu
ching ndi bat vé mat tam than, than kinh.

Il. GIGI THIEU CA BENH

Ngudi bénh nir, 25 tudi, tién s st dung
béng cuwdi khdng thuwdng xuyén cach 2, hon 1
nam gan day khéng con st dung, ngoai ra tién
st khde manh. Tién str gia dinh chwa phat hién
bénh ly chuyén héa, di truyén. Tinh cach trwéc
khi mac bénh vui v&, hoa déng, dé& sé chia.
Hoan canh gia dinh va cac mdi twong tac xa
hoi déu tét.

Bénh dién bién 3 nam nay, ngwoi bénh khai
phat v&i biéu hién thay dbi tinh tinh, hay cau
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gat, ban tay trai c6 nhirng lic co lai khong tw
chl, khé cdm nam dd vat, cac biéu hién cha
yéu & ngon 3,4,5 ban tay trai, cac bidu hién
nay luc tang luc giam. Nguwoi bénh khéng cha y
nhiéu, khoéng di kham bénh.

Céch vao vién 6 thang, cac biéu hién nang
né hon, kiém soat cdm xuc kém, |&i néi thay
ddi (néi nhanh, nghe khéng ré rang), tai trai
co quap nhiéu viing ban tay, cé cac con gong
clrng tay chan, trong con ngw¢i bénh tinh tao,
tay chan van dong khé khan hon, anh hwéng
dang di (hinh 1). Céac biéu hién c6 mét sé luc
thuyén giam. Ngu&i bénh da kham cac chuyén
khoa than kinh, co xwong khép (06/2021), cac
két qua MRI so ndo, chup khép cb tay trai
khéng phat hién thwong tdn, diéu tri khong
thuyén giam.

Cach vao vién 3 thang, cac con gbng cirng
xuét hién ngay cang nhiéu, di lai khé khan
(phéi c6 nguoi hd trg), giong ndi khd nghe
hon. Nguwoi bénh dwoc nhap Vién Stc khée
Tam than - Bénh vién Bach Mai, theo dbi roi
loan phan ly van dong (08/2021), diéu tri tam
ly, tap luyén liéu phap va thuéc chéng trdm

cam, van doéng cai thién hon, tuy nhién cac con
gdng crng chi dwéi van xay ra nhiéu, di lai kho
khan hon trwdc. Hoi chan cac chuyén khoa co
xwong khép, than kinh khéng can thiép gi theo
chuyén khoa, dwgc cho ra vién v&i tinh trang
cai thién it.

Cac biéu hién vé mat van déng va cadm xuc
nang lén, tay phai van dong kém, ban tay trai
co quap lién tuc, chan phai dudi ctrng, di lai can
phéi hé tro. Bénh nhan nhap Vién Stc khée
Tam than diéu tri. Ngwdi bénh dwoc chan doan:
Theo d&i giai doan trAm cam. Sau diéu tri 15
ngay tinh trang khong cai thién. Pwoc lam thém
mot s6 xét nghiém chadn doan bénh thuc ton
cho két qua:

- Binh lvgng Ceruloplasmin: Ceruloplasmin 3
mg/dl (binh thudng 20 - 60).

- Dinh lwvong FT4, TSH huyét thanh: 14,9
pmol/L va 3,9 mUI/L.

- Xét nghiém AST, ALT huyét thanh: 18 va
29 UI/L.

- Ure, Creatinin: 3,6 mmol/L va 61 mcmol/L.
CK toan phan: 186 UI/L

Cong thirc mau:

Hong cau: 3.99 TIL,
Hb: 116 g/L

Tiéu ciu: 329 G/L

Bach cau: 9.25 G/L
% bach cau trung tinh: 67,3

Soi day mat: Pia thj rd, mao mach mau véng
mac khéng thay tén thwong, 2 mét vong Keyser
Flecher rd (Hinh 2)

MRI so ndo khong tiém thubc déi quang tur:
Hinh anh tén thwong nhan béo, cubng nao,
nhan da, liém den 2 bén.

Hinh 1. Sw bién dang ban tay do thay ddi trwong Iwc co’ gap cac ngon tay,
co gap cé tay, co dudi ban chan 2 bén
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Hinh 3. M6t vai hinh anh tén thwong trén
cdng hwéng tir so nao

Ill. BAN LUAN

Bénh Wilson 1a mét bénh ly di truyén gay ra
sw rdi loan hoat ddng chuyén hoa déng, dan
dén sw du thira déng trong co thé, ban dau
ddng lang dong & gan va gay réi loan chirc nang
gan, vé sau cac phan t&r nay di vao tuan hoan va
Iéng dong vao cac hé co quan khac nhau, dac
biét 1a hé than kinh trung wong va mét. Triéu
ching dién hinh la khai phat & tudi tir 4 - 40,
phat hién vong Keyser Flecher, gidm ndng do
Ceruloplasmin huyét thanh. O’ ngudi bénh cla
chuing téi thda man ca 3 diéu kién trén.

Triéu chirng tam than kinh: Cac biéu hién
tam than nhw dé xdac déng, bbc déng, trc ché
va hanh vi tw gay thwong tich; cac biéu hién
than kinh nhw kho néi, tiét nhiéu nwéc bot,
mat diéu hoa, twéng mao nhw mat na, vung
vé v&i ban tay va thay déi tinh cach. Céac biéu
hién mudn (thwong it gap do hién nay dwoc
chan doan va diéu tri sém hon) bao gém loan
trwong lwc co, liét clrng, co giat Ion, clrng va
co cirng.?

TAP CHi NGHIEN CU’U Y HOC

Ngwoi bénh dwoc chan doan

Réi loan cam xuc thwc tdn/ bénh Wilson.

Diéu tri

- Penicilliamin 300mg/ ngay.

- Meloxicam 7,5mg/ ngay.

- V& mat tam than, nguwdi bénh duoc didu tri:

+ Fluvoxamine 200mg/ ngay,

+ Stresam 50mg/ ngay,

+ Clozapine 100mg/ ngay.

Ngwoi bénh duwgc cho ra vién va kham lai
sau 1 thang.

Sau 1 thang ngudi bénh kham lai, tinh
trang cdm xudc va van dong duwoc cai thién,
tay phai c6 thé van dong binh thuong, tay trai
con co quap, 2 chan van déng tot hon, dang di
dwoc cai thién.

Nguwoi bénh ctia ching téi bidu hién chi yéu
cac rbi loan v& mat tam than va than kinh voi
cac triéu chirng dé xuc dong, bbc déng, khéd
ndi, mat diéu hoa van dong, co clrng ban tay
trai, chan phai, gidam diéu hoa van dong te chi.

Cac triéu chirng suy gidm chirc nang gan,
xo' gan nhw vang da, ¢b trwdng, xuét huyét tiéu
hoa, sao mach, 16ng ban tay son, xuét huyét da
tang. Khodng 50% nguéi bénh WD cé biéu hién
ctia bénh gan. Biéu hién clia gan c6 thé thay déi:
xét nghiém chic ndng gan bét thuwdng khong
c6 triéu chirng, hinh anh viém gan man tinh, xo
gan va suy gan cép tinh. Twong tw, mé hoc co
mot sé kiéu khac nhau: thay déi nhe khong déc
hiéu, nhiém m& hoac viém gan nhiém mé, viém
gan man tinh va viém gan cép tinh.4

Céc triéu chirng vé huyét hoc nhw thiéu mau
tan mau la mot bién chirng da dwoc cong nhan,
nhwng hiém gap (10% - 15%) cha bénh. Tan
huyét ndi mach cép tinh do coombs am tinh
thwdng xay ra nhat do hau qua cla qué trinh
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oxy héa gay tén thwong hdng cau béi ndng do
ddng cao hon. Bat ky ngudi bénh nao bi suy
gan cap véi tan huyét ndi mach véi Coombs am
tinh, ting nhe aminotransferase huyét thanh va
phosphatase kiém trong huyét thanh thap hoac
ty 1& phosphatase kiém trén bilirubin dwéi 2 déu
phai dwoc xem xét dé chan doan bénh Wilson.?

Céc triéu chirng vé co xwong khép nhw
gidam ty trong xwong, lodng xwong, nhuyén
xwong, coi xwong, gay xwong tw phat, viém da
khép va thoai héa khép sém, chi yéu & cot
sbng va cac khép 16n, cac khép thuweng bi anh
hwéng nhat 1a khdp gbi va khép cb tay.25 Ngoai
ra, sw bién dang clia cac khop co thé do tw thé
loan van dong cua ban tay hoac ban chan do
anh hwdng béi loan trwong lwc co.®

Réi loan chirc nang than thudng bi bd qua
do biéu hién nhe. Suy gidm chirc ndng ctia 6ng
than cé thé gay ra nhiém toan hodc axit amin
niéu, va sy xuat hién cda soi tiét niéu da dwoc
bao cao. Mirc d6 cao clia canxi trong nwéc tiéu
la do sw suy gidm tai h&p thu & phan xa ctia 6ng
than va canxi dwoc gidi phéng tir xwong. Hau
qua cla tang calci niéu la séi dwong tiét niéu,
V@i s6i than dwgc bao cao & khoang 16% ngudi
bénh. Néng d6 uré, creatinin va axit uric mau
tang cao. Tang néng do uré va creatinin mau
xay ra thwong xuyén hon & nhirtng ngwoi bénh
c6 cac biéu hién than kinh so v&i cac nhém
khac. Céac tac gia cho rédng né phan anh sy lang
dong dbéng trong than. Héi chirng gan than co
thé xay ra sau khi diéu tri bang thudc loi tiéu
thwong gap & ngudi suy gan va nd dwoc chan
doan khi khéng c6 bénh than nguyén phat.®

DAu hiéu nhan khoa dién hinh nhat Ia
Kayser-Fleischer (KF) vong dwoc hinh thanh
do sy l&ng dong ddng trong mang Descemet
cla giac mac. Cac vong KF thuwdng xay ra &
ca hai mét, c6 mau tir vang luc dén nau va cé
& hau hét cac nguwoi bénh biéu hién than kinh,
50% nguwoi bénh cé biéu hién gan va 20 - 30%
khéng co triéu chirng.® Vong KF khéng gay
giam thj lyc, ching cé thé bién mét khi diéu tri
on dinh va xuét hién tr lai khi bénh tién trién.®
Phwong phap tiéu chuan bat budc dé danh gia
vong KF 1a kiém tra bdng dén khe, dac biét
trong giai doan dau trir khi nhirng ngudi bénh
& giai doan bénh nang, cé thé nhin thay bang
mat thuong.56

Nguwoi bénh ctia ching toi biéu hién cha
yéu céc rbi loan vé mat tam than, than kinh va
nhan khoa v&i cac triéu chirng dé& xuc déng,
béc ddng, khé néi, mét diéu hoa van dong, co
ctrng ban tay trai, chan phai, giam diéu hoa van
ddng t& chi, biéu hién vong Keyser- Fleischer
& 2 mét rd. Chwa phat hién cac diu hiéu 1am
sang tén thwong cac co quan gan, than- tiét
niéu, huyét hoc.

Nguwoi bénh cé vong Kayser-Fleischer cung
v&i mire ceruloplamsmin huyét thanh < 20mg/dl
va bai tiét dong qua nudc tiéu > 40 mcg/24 gidy
c6 thé chan doan bénh Wilson, tuy nhién phai
loai trtr cac bénh ly gan man tinh khac co thé
gay tang ndng dod déng trong gan (viém gan tw
mién, suy gan nang trong bénh gan tién trién,
bénh celiac), bén canh d6, can lam thém cac can
lam sang dé xac dinh céc bién chirng clia bénh.2

Bang 1. Cac xét nghiém tiéu chuan dwoc str dung dé chan doan bénh Wilson?

Tham sé

Binh thwong

Wilson

Caeruloplasmin huyét thanh

20 - 40 mg/d

<20 mg/d

DPoéng nuwéc tiéu

<40 mcg/ 24 gi&

> 100 mcg/ 24 gi&

Pdng gan

15 - 55 mcg/g trong lwgng kho

> 250 mcg/g trong lwvong khé*
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Tham sé Binh thwéng Wilson
VVong Kayser-Fleischer Khbéng co HAau nhw ludn xuét hién & nguoi
bénh c6 biéu hién than kinh
Hinh anh no (MRI) Binh thuwéng C6 thé bat thuong

*Tiéu chuén vang

O ngudi bénh cla ching t6i, két qua
ceruloplasmin la 30mg/l, cé vong Keyser-
Fleischer, hinh anh MRI ¢6 hinh &nh tén thwong

IV. KET LUAN

Nghién ctru md ta mét treong hop nguoi
bénh ntr 25 tudi bi bénh Wilson vai biéu hién chi
yéu vé tam than, than kinh, nhan khoa va khéng
c6 biéu hién rd rét vé tdn thwong vé& gan ciing
nhw cac hé co quan khac. Cac két qua tham
kham ban dau ciing nhw két qua chup cong
hwéng tir so ndo déu khéng phat hién dwoc bat
thwerng cho dén khi réi loan vé mét than kinh rd
rét, gay khoé khan cho chan doan ban dau, lam
cham viéc diéu tri sém cho ngudi bénh.
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Summary

WILSON DISEASE MANIFESTATIONS BY NEUROPSYCHIATRIC
SYMPTOMS: A CASE REPORT

Wilson’s disease is a disorder of copper metabolism, autosomal recessive inherited, due to ATP7B
gene mutation on the long arm of chromosome 13 (13g14.3). Wilson is a rare disease, with a prevalence
of 1/30000 to 1/50000 children. With this rate, it is estimated that there are more than 2000 patients
with this disease in Vietnam. However, the number of diagnosed patients is many times less than the
projected number. In this number, we describe a patient with atypical neuropsychiatric manifestations,
with diverse symptoms when diagnosed and treated promptly, responded well to treatment.

Keywords: Wilson Disease, Neuropsychiatric symptoms.
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