CAC NGUYEN NHAN
GAY U VIAT SO SINH
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Bénh vién Nhi Béng |

BINH NGHIA

U mat so sinh dugc dinh nghia v& mat huyét hoc 1a
su tich tu cac thanh phan cla mat trong mau, dudc
biu hién bang su tang bilirubin két hop trong mau 8
giai doan s sinh.

U mat 1a két qud cdia nhidu nguyén nhan. Cé ba
nhom nguyén nhan: tdc nghén, nhiém trang va cac
bénh Iy chuyén hoa, di truyén.

Mac du ¢6 nhiéu nguyén nhan nhung teo dudng
mat can phai chdn doan phan biét cap thiét vi can
thiép phau thuat sém (trudc 2 thang tudi) sé cho
tién luong t6t. Ngoai ra, cac réi loan khac cing can
chén doan s6m vi cé thé diéu tri dugc nhu bénh
tyrosinemia, galactosemia, suy giadp va cac nguyén

nhan nhiém trung.

TEO BUGNG MAT

U mat la biéu hién thudng gap.

Ti 1&6 méc bénh teo dudng mat ngoai gan 1a 1/10.000
-20.000 tré sinh séng, dudc dac trung bdi su viem
nhiém cac 6ng mat dan, su tdc nghén tién trién cac
duéng mat ngoai gan.

Mot dang hiém g&p hon la cac dusng mat bi téc
nghén luc sinh. Mot dang bénh cé lién quan dén cac
khiém khuyé&t bdm sinh khac bao gdm ddo ngudc
phd tang, vo lach, da lach, rudt xoay béat toan va
cac bat thudng vé tim, chiém khodng 3-12% céac
trudng hop teo dusng mat, dudc goi la hoi ching béat
thudng lach teo dudng mat, "biliary atresia splenic
malformation" (BASM) hay teo dudng mat phoi thai.
Bénh nay tién lugng xau.

Bénh hoc: khong ré.



Nguyén nhan nhiém trung: nhiém CMV hay vi rat

Rota nhom C.

Nguyén nhan vé gen: su tuong tac gen nhay cam

4 nhing tré phoi nhiém véi tac nhan nhiém trung

nhiém doc giai doan chu sinh.

Nguyén nhan mién dich: réi loan diéu hoa mién

dich, c6 thé nguyén phat hay thi phat sau nhiém

tring hay bién déi gen.
Biéu hién lam sang: vang da, gan lach to va phan
bac mau.
Céan lam sang: tang bilirubin, tdng aminotransferase
huyét thanh va tdng GGTP khong tuong hop.
Chén doan: cang s6m tién lugng cang t6t, t6t nhat la
4 tuan 1€ dau doi. B4t dau la siéu am, tai mat thusng
xep hodc khong thdy. L&p lanh dé c6 thé phat hién
su vdng méat cla cay dudng mat ngoai gan. Ngoai ra,
con ¢o6 hat dich ta trang, sinh thiét gan.
Diéu tri va tién luong: diéu tri dau tién 1a phau thuat.
Phau thuat Kasai (md gan ruot theo kiéu roux-en-Y).
Néu phau thuat that bai, dudng dan mat khong dan
dugc thi tién trinh xo dusng mat dan t6i bénh gan
giai doan cudi 1a diéu chac chdn xay ra. Hiéu qua cua
glucocorticoid sau phau thuat thi chua ré rang. Tién
lugng lau dai clia phau thuat Kasai kho co thé tién
doan. U mat gay nglia man tinh thudng dap Ung véi
diéu tri. Cac bién chiing xay ra sau phau thuat Kasai
nhu suy dinh duéng, viém dudng mat Ién, va tang ap
clia. Nhiéu tré phau thuat thanh cong c6 thé hy vong
c6 cudc séng gan nhu binh thudng trong nhiéu nam,
tham chi la nhiéu thap ky. Néu tinh trang & mat tai
lap hay bién chiing tang ap cla khong thé diéu tri
dudc thi ghép gan la moét lua chon.

CAC NGUYEN NHAN
TAC NGHEN KHAC

Nang 6ng mat cha

La nguyén nhan hiém, cé thé diéu tri dugc. Tré biéu
hién vang da, dau bung, khéi u 6 bung, budn non va
non 6i. Nang thudng dugc phat hién bing siéu am.

Diéu tri bing cach cét bd nang.

Can phan biét véi teo dudng mat dang nang. Trong nang
ong mat chu, cac dudng mat trong gan thudng binh
thudng, dan rong hon la xo hoa, nén cét bd nang hon
la phau thuat Kasai. Tién luong t6t hon teo dudng mat.
Siéu am: kich thuéc nang I6n, dudng mat trong gan
gian, tui mat binh thudng. Chan doan xac dinh dua
vao chup dudng mat trong phau thuat.

Cac nguyén nhan khac: hoi chiing tdc mat do mat dac

nhu bénh xo nang, sdi mat hay can bun dusng mat.

Nhiém trung

Vi trung, ky sinh trang va siéu vi.

Nguyén nhan bdm sinh thudng gap la toxoplasmosis,
rubella, cytomegalovirus, herpes va giang mai.

{t gap hon gdm: echovirus, adenovirus va parvovirus
B19.

Hoi ching Alagilile

Dudgc dac trung bang su can kiét cac dudng dan mat
trong cac tiéu thlly va c6 nhiing dac diém sau:
Téc mat man tinh: 91%.
B&t thudng tim mach, thudng nhét 1a hep dong
mach phéi: 85%.
D6t séng hinh canh buém: 87%
Mét xa nhau: 88%.
Mat bat thudng (mdi rong, mat tam giac va mét
sau): 95%.
Cham phat trién tam than van dong, bénh than,
suy tuy.
Tang nép gép dét ngon: 35%.
Chén doan: tdc mat va cac dic diém lien quan két
hop sinh thiét gan. Tang bilirubin truc ti€p, men gan
tédng vua, GGTP tang cao.

Réi loan chuyén héa

Galactosemia: |a réi loan vé& chuyén héa carbohydrate
thudng gdp nhat. Ngoai tdng bilirubin két hop, tré
con biéu hién noén 6i, tiéu chdy, cham Ién, toan

6ng than, duc thdy tinh thé, va bénh vé dong



mé&u. Diéu tri: loai bd galactose va cac sdn pham
sla bo, thay thé bdng slia ddu nanh hodc sta thiy
phéan.

Tyrosinemia: & réi loan vé& chuyén héa amino acid,
gay bénh gan tién trién, toan 6ng than va bat thudng
vé& than kinh. Vang da thusng khong biéu hién s6m.
Nuéc tiéu tang succinylacetone va ndng do tyrosine

mau tang dang ké.

R&i loan chuyén héa lipid

Wolman, Niemann-Pick va bénh Gaucher.

Réi loan chuyén héa acid mat

Tang nhing s&n phdm acid mat bat thudng gay doc

cho gan.

Rdi loan ty lap thé

Biéu hién giai doan so sinh: tang bilirubin, réi loan
chiic nang gan, ha dudng huyét, bénh Iy dong mau,
va U acid lactic. Tré thucng li bi, non 6i va c6 dau hiéu
than kinh nhu khoc yéu, bl kém, gidm truong luc,
ngung thd, va dong kinh.

Diéu tri: ghép gan.

Thiéu Citrin

Do dot bién gen SLC25A13. Tré bidu hién U mat trong
gan thoang qua, gan nhiém ma lan tda, xo hoa gan,

cham Ién can, cham tang trudng.

Triéu chiing gidm khi bd sung c4c vitamin tan trong ma,
st dung sda khong lactose hodc sla cong thic cé chuiia

triglyceride chudi trung binh.
Thiéu Alpha-1 Antitrypsin (AAT)
AAT 1a chat Gc ché su phong thich protease huyét

thanh tu neutrophil hoat héa. Tinh trang thi€u dan dén
su tich tu bat thudng protein trong I6p Iu6i ndi bao

tuong 1am t8n thuong gan. Biéu hién béng gan to, tdng
aminotransferase nhung khong téng bilirubin, bang
bung va dé chdy mau, ndong do AAT gidm. Ghép gan sé

cai thién tién lugng bénh gan ning.

U sit so sinh

Tich tu s3t ngoai gan va suy gan. Néu khdi phat
trong bao thai, tré sinh ra c6é biéu hién suy gan
ndng bao gdm réi loan déong méau, bang bung va
gidm albumin mau, bilirubin truc ti€p va gian tiép
déu tang.

Tién lugng: tf 1& séng sot 1a 10% néu khong ghép gan.

Diéu tri: thay mau va truyén immunoglobulin liéu cao.

Xo nang

Biu hién G mat so sinh khong thudng gap, <5%.
Biéu hién thusng g&p: tac rudt phan su, tiéu phan ma,

cham Ién.

Bénh gan lién quan nuéi an tinh mach

Thusng biéu hién sau 2 tuan nuéi an tinh mach.

Diéu tri: ddy manh nu6i &n bing dudng miéng,
khong sU dung amino acid. Ursodeoxycholic
acid ¢6 hiéu qua, erythromycin liéu cao, N-acetyl

cysteine.

Hoi chiing ARC

Co cling da khép, suy than va U mat. GGT thudng
binh thudng.

Viém gan s sinh tu mién

Dudc dinh nghia bang tang bilirubin két hop kéo dai
ma khéng c6 nguyén nhan ré rang sau khi danh gia
toan dién, loai tril nguyén nhan nhiém trung, chuyén
hoa va di truyén.

Sinh thiét gan: té bao khéng 16 da nhan, tham nhiém

té bao lympho, neutrophil va eosinophil.



PHU LUC CAC NGUYEN
NHAN GAY U VAT

Tiac mat ngoai gan

Teo dudng mat ngoai gan

Nang 6ng mat chu

Téc mat dac

Soi mat

Khéi u

Viém dusdng mat xa hda sa sinh

Nhiém trung

Siéu vi: HIV, cytomegalovirus, herpes, rubella,
parvovirus B19, echovirus, adenovirus

Vi trung: nhiém tring dudng tiéu, nhiém trung huyét,
giang mai.

Ky sinh trung: Toxoplasma
Bénh Iy chuyén héa/di truyén

Tu mién
Hoi chung Alagille
Teo dudng mat trong gan khong triéu ching
U mat trong gan tién trién gia dinh: bénh Byler
Xo dudng mat di truyén / bénh Caroli
Réi loan chuyén hoéa carbohydrate
Galactosemia
Fructosemia
Type IV gylcogenosis

Rai loan chuyén héa amino acid
Tyrosinemia

Rai loan chuyén héa lipid
Wolman, Niemann-Pick, Gaucher

Réi loan téng hop axit mat
Thiéu 3-beta-hydroxysteroid dehydrogenase/isomerase
Thiéu 4-oxosteroid 5-beta reductase
Zellweger syndrome

Réi loan chuyén héa ty lap thé
Réi loan chuyén héa khac

Thiéu Citrin
Thiéu Alpha-1-antitrypsin

U sét sd sinh
Xa nang

Suy tuyén yén
Suy giap

Ngé déc
Thubc

Nuoi &n tinh mach

Linh tinh
Viém gan sa sinh tu mién
Séc
T4c ruot

Cac nguyén nhan thuéng gap nhat

Teo dudng mat ngoai gan

Viém gan sd sinh tu mién

Viém gan nhiém tring

Thiéu Alpha-1-antitrypsin

Hoi chiing Alagille

Umat trong gan tién trién gia dinh
Lién quan nudi &n tinh mach
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