TRUONG HOP NF TiP 2 PHAT HIEN MUON

TOM TAT

Chung téi gidi thidu bénh nhan nit, 45 tudi, dugc
phét hién bénh NF 2. NF 2 |a bénh di truyén tinh troi,
do béat thudng nhiém sdc th€ 22, tf 16 ma&c bénh
khodng 1/50.000.

Bénh nhén dugc kham siéu am bung; chup x
quang so, cét séng; chup cat Idp vi tinh va cong
hudng tir so ndo. Phat hién u t& bao schwann day Vil
hai bén, u mang néo trong so nhiéu vij tri.

Can phat hién sém va téng ké day di céc thuong
tén & tubi thiéu nién dé diéu tri tich cuc.

LE TRONG KHOAN - Truong DHYD Hué

Tirkhod: NF 2, bénh di truyén tinh troi.

SUMMARY

A 45 year-old female admitted to Hue University
Hospital was diagnosed with Neurofibromatosis type
2. This is an autosomal dominant disorder linked to
the chromosome 22, accounting for 1/560000 in the
population.

Abdominal ultrasonogaphy, cranial and spinal X
ray and CT scan and MRI were obtained. Bilateral
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acoustic schwannomas of the VIl nerve and
multifocal intracranial meningiomas were detected on
CT scan and MRI studies. Early identification of this
disorder is necessary for an active treatment.

Keywords: Neurofibromatosis type 2.

MG PAU

Bénh u xd than kinh (Neurofibromatose) thudc
nhém bénh loan san than kinh da (phacomatose), la
bénh di truyén, tinh trdi, bao gdm céc loai u bam sinh
va cac di dang két hop. Cac cd quan thudng bi tén
thuong: hé than kinh trung uong, hé than kinh ngoai
vi, cac tang, mé xuong, da. Chup cat I6p vi tinh, cong
hudng tir 14 nhiing phuong tién chan doan chi yéu,
déng thdi tdng ké cac thuong tdn than kinh, cot séng
va hé co xudng. Chan doan hinh &nh gitp chdn doan
sém, tir d6 hudng dén nghién cliu sau vé 1am sang va
chan doan vé gen. Phacomatose bao gém bénh u xo
than kinh, u than kinh dém (gliome) & n&o tly, than
kinh thi, u mang ndo, bénh xo ci Bourneville, bénh
Von Hippel-Lindau, Bénh Sturge-Weber, hdi ching
Gorlin, Hemangioblastome ftrong ndo va tdy,
Hamartome n&o...

Neurofibromatose (NF) vé mét Iam sang c6 8 tip,
nhung tip 1 va tip 2 chiém 99%.

Bénh u xo than kinh tip 1 (NF 1) chiém khoang
90%, do bat thudng & nhiém sic thé 17, fi 1& mac
bénh & tré em la 1/2000-4000. NF 1 con dugdc goi
bénh von Recklinghausen, dugc dinh nghia 1a réi loan
lién quan than kinh da, dang u di truyén, dac trung la
u xo than kinh rdi rac, hamartome trong n&o, céc loai
u lanh va &c tinh khac. Tudi tho trung binh 67 tudi.

Bénh u xo than kinh tip 2 (NF 2) chiém khoang
10%, do bat thudng nhiém sac thé 22, fi 1é méc bénh
NF 2 & tré em la 1/40.000-50.000. NF 2 con dudc goi
bénh u xo than kinh thinh gidc hai bén, bénh u xo
thdn kinh trung tdm. NF 2 dugc dinh nghia 1a hoi
chiing di truyén gay nén nhiéu u té bao schwann cac
day than kinh so ndo, u mang néo va u tuy séng. Tudi
tho trung binh 35 tudi.

Nhan 1 trudng hop NF tip 2, dén kham tai bénh
vién trudng DHYK Hué, phéat hién mudn, khéng diéu
tri va t& vong sau 1 thang; chang toi tim hiéu mét s&
d&u hiéu l1am sang va hinh anh; théng bao va trao ddi
thém vé bénh ly phic tap nay.

BENH NHAN VA KET QUA KHAM LAM SANG,
CAN LAM SANG

1. Bénh nhan.

Nguyén thi H, 45tudi, & tai 47 Dam Phuong, Tay
16¢, thanh phé Hué

Ly do di khdm bénh: dau dau tang dan va yéu dan
nlia nguoi trai

Bénh nhan dugc dua di kham bénh tai bénh vién
trusng PHYK Hué

2. Kham lam sang.

- Tién si: Bénh nhan mat kha nang lao dong tur
tudi trudng thanh; khéng 1ap gia dinh.

Pau dau nhiéu dot, khéng dong kinh; gidm thinh
Iuc hai bén va mUu mét phai tir tudi thiéu nién

M6t nam trd lai an uéng kém, &n khéng ngon
miéng.

TU mét thang trude khi kham bénh, dau dau ting
dan, yéu dan nlra ngudi bén trai, mat thang bang.

Me bénh nhan bi gidm thinh luc ning hai bén,
hién con s6ng

- Kham bénh nhan:

Bénh nhan tinh tao, ti€p xuc tét. Mach 75l/phut;
370C, huyét ap 100/60 mmHg

Tim phdi khéng nghe am bénh ly. Bung mém
khong so thay u cuc.

Khéng thay nét sic t6 da, khéng thay tang nhang
trén da vung nach va vung ben.

Cot séng khéng g veo, khéng cé biéu hién chén
ép tuy hay ré than kinh

Kham cac day than kinh so ndo: mét khiiu giac; méat
trai mu, mat phai nhin ré, hai mat khéng duc thuy tinh
thé&; mat thinh luc hai bén; liét mat trung uong bén trai.

Y&u nlra ngudi trai, di loang choang mét thang
bang; truong Iuc co bén trai giam, Babinski duong tinh
bén trai

3. Kham can lam sang.

- Cong thiic mau binh thudng

- Phim X quang phdi, X quang c6t séng nguc, X
quang c6t séng that lung binh thudng.

- Phim X quang so: kich thuéc va hinh dang so
khong biéu hién bat thudng rd; dic xuong tam ban
trong xuong tran, xuong dinh; tiéu xuong tran; khéng
th&y hinh anh d&u &n ngén tay.

- Siéu am bung: sdi than hai bén, khong & nudc
dai bé than

- Phim cat 16p vi tinh so ndo khéng tiém can
quang tinh mach:

C6 2 khéi d&c tron, dudng kinh trén 3cm, & ving
dinh phai va tran trai, sét liém nao, bd kha rd, tang ti
trong tu nhién (45H), kém déng nhét, véi hoa 1am tdm
nhd lan toa (64H) va it nét véi hoa 16n ngoai vi.

Hinh &nh d&c xuong, day tdm ban trong xuong
tran, xuong dinh hai bén; tiéu xuong khu trd td&m ban
trong xuong tran bén trai. Rong 6ng tai trong.

Khong thay thiéu san xuong buém.

PH, ¥

khdng tiém can quang

Phim so nghiéng

CLVT cifa s6 xudng
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- Phim ¢dng hudng tir so ndo, trudc va sau tiém
gadolinium tinh mach:

Rat nhiéu khéi u dac, to nhd khéng déu, khéi 16n
nhat dudng kinh trén 4 cm, tiép giap véi vom so, liém
ndo, 18u tiéu ndo. Cac khéi nay déng tin hiéu va kha
déng nhét trén xung T1, tang tin hiéu déng nhét trén
xung T2 va FLAIR, ngdm thudc gadolinium manh
déng déu. Bd cac khéi u déu, rd nét, hinh anh duéi
mang cling dién hinh; hinh 4nh day mang nao, liém
n&o va léu tiéu nao nhiéu vi tri. Cé 2 khéi & goc cau
tiéu nao, déng tin hiéu nhu md ndo va kha dong nhat
trén xung T1, tAng tin hiéu déng nhat trén xung T2 va
FLAIR, ngdm thuéc gadolinium manh déng déu, bd

déu rd, dudng kinh 2,5 cm va 4 cm, xuét phét tr 8ng
tai trong va lam réng éng tai trong hai bén.

Khéng thdy hinh anh phi n&o k& can cac khéi u;
hay hinh &nh xam 14n nhu mé néo.

Day tdm ban trong xuong so vlng tran, dinh; tiéu
xuong so khu trd vung tran bén trai.

Hinh anh choan ché manh trong so, vlng trén va
dudi léu ti€u nao.

Khéng thdy u mang ndo & ranh khiu giac, ving
trén yén, canh xuong buém.

Khéng thay thdy hinh &nh u n&o.

Khéng thay thdy hinh &nh u day than kinh thi giac
va day than kinh so nao khac.

CHT, coronal, T1 gado

Bénh nhan dugc chdn doan bénh u xd than kinh
tip 2 (NF 2), xin vé& va mét tai nha sau 1 thang, trong
tinh trang tang ap ndi so manh va suy kiét nhung
khoéng ré nguyén nhan chinh xac.

3. Nhan xét

Bénh u xd than kinh & bénh bam sinh tién trién
thoi gian dai khong triéu ching; biéu hién bénh
thudng & tudi 10-20. Do diéu kién gia dinh va xa hdi,
bénh nhan khong dugc phat hién bénh s6m va cham
sOc y té tét; cho nén tinh trang bénh lic phat hién
khéng con kha nang diéu tri tich cuc.

Bénh c¢6 tinh chéat gia dinh, 50% c6 tién s gia
dinh mac cling loai bénh, nhu trong trudng hop bénh
nhan nay ¢ me bi mat thinh Iuc hai bén; do vay can
kham bénh cho cha me anh chi em va con cai.

Bénh u xo than kinh nhét 1a tip 1, 1a bénh ly phic
tap, t6n thuong nhiéu cd quan nhu hé than kinh,
mach mau, hé tiéu hoa, mat, xuong, da, thuong than,
tuyén phé giap, trung that, khi ph& quan, phdi-mang
phdi, sau phic mac... nén can khdm nhiéu chuyén

khoa dé t6ng ké day dd thuong tén. Trong théng bao
clia ca bénh nay, con thi€u su kham chuyén khoa
mot cach toan dién, ké ca chan doan hinh anh.

Bénh u xo than kinh tip 2, ¢ ti Ié mac bénh rat
thap so véi tip 1, vai tén thuong than kinh 100%, hiém
c6 tén thuong da va mat; ngudc véi NF 1 ¢ tén
thuong than kinh ti 1& thap ma t6n thuong da va mat 1a
chil y&u. Dua vao cac tiéu chudn chin doan sau day
dé phan biét hai tip:

* Tiéu chudn chan doan NF 2

U t& bao schwann déay VIII hai bén, hozc

C6 ba con truée 1 thé hé mac bénh NF 2 va u té
bao schwann mét bén, hodc. C6 ba con trudc 1 thé
hé méac bénh NF 2 va 2 trong cac loai tén thuong sau:
u xo than kinh (neurofibroma), u mang nao, u than
kinh dém (glioma), u t€ bao schwann (schwannoma),
duc thuy tinh thé thiéu nién

* Tiéu chuéin chdn doan NF 1. C6 it nhat 2 tiéu
chuén sau day:

it nhat 6 n6t ca phé sita trén 5 mm & da
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Hoic 1 plexiform neurofibroma, ho3c it nhat 2
neurofibroma bt ky vi tri nao.

it nhat co6 2 nét Lisch (hamartome pigmentés de
liris)

Tang nhang & viing nach va ben

U than kinh dém day thi giac

C6 ba con trudc 1 thé hé méc bénh NF 1

Tén thuong xuong dac trung (khdp gid xuong dai,
loan san xudng buém, gu cot séng cb).

Trong thong bao nay bénh nhan c6é u té bao
schwann day VIII hai bén, a0 tiéu chudn chan doan
NF 2; ngoai ra ¢6 nhiéu u mang nao nhiéu vi tri mang
clng trong so, la dau hiéu thudng gap trong NF 2. C6
thé chdn doan phan biét véi u t& bao schwann nhiéu
vi tri, hay u mang nao nhiéu vi tri, vi 8 bénh nhan nay
vlia ¢6 u té bao schwann va u mang ndo nhiéu vi tri.

NF 2 két hop u t€ bao schwann dudc xép phan do
| theo t& chiic y t& thé gidi.

Céc dau hiéu hinh anh chi c6 thé ggi y u mang
nao ac tinh (ngdm thudc can quang khéng déng déu,
khéng ngdm thuéc can quang vlng trung tdm, khaéng
cb véi hoa, bd khéng rd, bd nhiéu thuy, dudng kinh
thing géc véi vom so hay liém ndo 16n hon dudng
kinh mat bam cla u...) khéng thdy & bénh nhan nay
ngoai trir chi méi dau hiéu tiéu xuong so.

Ch&n doan hinh anh khéng phan biét dudc u xo
than kinh (neurofioroma) va u t€ bao schwann
(Schwannoma), nén ca hai loai dugc goi chung la u
bao than kinh (nerve sheath tumors) hay u than kinh
(neurinoma). V& gidi phau bénh u t& bao schwann co
ngudn gdc tur t& bao schwann bao quanh day than kinh
(c6 thé phau thuat boc tach khdi day than kinh), u xo
than kinh c6 nguén géc tir cac t& bao schwann va cac
t€ bao tao xd. Khac vdi u té€ bao schwann thudng don
doc, u xo than kinh thudng xuat hién nhiéu.

D& kham xét hiéu qua cac day than kinh so nao,
can hinh &nh cdng hudng tir chat lugng t6t viing nén
s0, dac biét trén mat phang coronal xung T1 c6 tiém
gadolinium.

Bénh nhan bi bénh u xo than kinh (NF) can dugc
theo d6i. Bénh nhan nay ti vong trong tinh trang tang
ap ndi so manh va suy kiét, nhung khéng cé bang
ching chinh xac vé nguyén nhan t& vong, do khéng
cb su theo ddi va can thiép vé y té.

Tém lai: nhan ca bénh nay chang téi thdy réng
bénh ly NF tuy cé ti 1é mac bénh khong phai 1a hiém &
tré em, nhung thudng chua dudc gia dinh va x& hoi
quan tam phat hién sém & tudi thiéu nién, khi méi c6
biéu hién triéu chiing dau tién nhu gidm thinh luc, tén
thuong da, mét; nham co thé diéu tri tich cuc, cai
thién chat luong cudc séng cho bénh nhan. Can phai
kham céc thanh vién trong gia dinh, kham nhiéu
chuyén khoa, dic biét 1a chan doan hinh anh, dé
chan doan va cb thé téng ké day di cac thuong tén
nhiéu co quan.
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