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(Progeria syndrome)

1.PAI CUONG

Gia trudc tudi (progeria) vdéi tén ddy da 13 Hutchinson-Gilford progeria
syndrome - HGPS, la mét héi ching rat hiém gap do hién tugng dét bién gen,
anh hudng dén cdu truc va chiic nang té bao, lam cho co thé bj ldo hda sém, gia
trudce tudi.

Hoi chiing nay do J. Hutchinson mé ta lan dau vao nam 1886 va H. Gilford bao
cdo chi ti€t vao ndm 1897. Theo s6 liéu mdi nhat vao thang 12 nam 2020 cua Hiép
hoi nghién clu Progeria, hién nay trén thé gidi cé 131 trudng hgp bi héi ching
nay, bao gém 20 “ca” dang song tai My.

2.DICHTE

Ty 1é méc bénh nay la 1/20.000.000. Tuy nhién véi nhiting gia dinh da cé mot
con bj progeria thi ty 1é nay rat cao, 1én dén 2 - 3%.

Ty |é bi bénh gilta hai gidi la tuong duang nhau va bat ct chling tdc nao ciing
c6 thé bi progeria. ‘

Viét Nam da phat hién hai trudng hgp hdi ching nay ti nam 2010 - 2015; mét
truong hgp & Ca Mau va mét trudng hgp & Bénh vién Da liéu Trung uong.

3.CAN NGUYEN

Cho dén nay, can nguyén chinh xac clia progeria van chua dugc sang to. Tuy
nhién dét bién gen LMNA da dugc cho la nguyén nhan chinh dan dén lao héa
s8m. Gen LMNA chiu trdch nhiém ma héa Lamin A. D6t bién gen nay lam réi loan
cau trdc va chiic nang cla té bao, lam té bao phan chia, thodi trién va chét nhanh
hon binh thudng, qua trinh “gia” sé dén rat sém.
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4.BIEU HIEN LAM SANG
Bua tré sinh ra binh thudng tuy nhién bat dau tir thang thu 9 dén 2 tudi xust
hién céc biéu hién ngling phat trién va “gia” hda sém:

- Da boéng, méng, khdong mém mai, trong giéng nhu “gia xo cing’
(pseudoscleroderma).

— Mat nho, dau to.

— Chiéu cao va can nang khéng can xing vaéi tudi.

- Long, toc rung, mau hung, vang hay bac.

— Xuong ham nhé.

— Mui nhd, dinh mdi nhon.

- Tai nho, c6 thé dinh vao da.

— Xuong nhd, ménh, cling khap.

- Mat 1dp mé dudi da.

— Xao cung mach.

— Tang huyét &p, suy tim.

Tién trién: da s6 t& vong do suy tim, nhdi méu ca tim. It cé trudng hap séng
qua tudi vi thanh nién. Tuy nhién & Viét Nam da cé hai trudng hop séng dén tudi

trung nién: mot truong hap 6 Ca Mau va mét bénh nhan diéu tri tai Bénh vién Da
liéu Trung uong.
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Hinh 4.1. Bénh nhan nam 13 tudi cé déc diém gia sém, véc dang thap
bé, c&m nho, rung téc toan b va tai vénh. Nhiing phat hién trén da
clia bénh nhan nay cho thdy nhiing thay d6i & da giéng nhu xa ciing
bi va méat I6p m& dudi da (Ngudn: Natnicha Pongbangli va céng su)
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Hinh 4.2. Ban tay c6 biéu hién da tréng ciing khép, gidm kha nang van dong va mat Iép
ma& dudi da (A: tu thé ngufa) (B: tu thé sap) (Nguén: Natnicha Pongbangli va céng su)

5. CHAN POAN

5.1.Chan doan xac dinh
Dua vao céc biéu hién dac trung “lao héa sém”.
5.2. Chan doan phan biét

Can phan biét véi mét s6 hodi ching gidng hodi ching progeria (progeroid

syndrome) sau day:

- Héi chiing Hallermann - Streiff: bat thudng xuong mat, rang do dot bién
gen LMNA, ZMPSTE24 va ICMT.

- H&i ching Gottron (acrogeria): da mong, kho, teo, ban tay, ban chan nhd,
ngan bat thudng. Hién tugng gia trudc tudi tir khi lot long.

- H6i ching Weidemann - Rautenstrauch: ngay sau dé, tré khong phat trién.
Da mdng, teo, kho, nhiéu nép nhan, teo I6p m& dudi da. Xuong don va mit
nhd bat thudng. Day la hdi ching hiém gép do di truyén I3n.

— Hoi chiing De Barsy: héi chiing nhao da (cutis laxa) type 3 (ARCL3) déng tho
cham phét trién vé thé chat va tri tué. Nguyén nhan: dét bién gen PYCR1 v3
ALDH18A1.
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— HO6i chidng Ehlers - Danlos: bat thudng té chuc lién két: da, xuong, khdp,
mach mau do di truyén. Biéu hién |am sang: da mdng, khd, nhéan, khdp 16ng,
clr ddng bat thudng, mach dé vé,

6. DIEU TRI
Khéng cé phuong phép diéu tri dic hiéu cho hdi chiing nay. Tuy nhién dé lam
cham hién tugng lao hoda co thé stt dung maét s6 bién phap sau:
- Thuéc:
+ Farnesyltransferase inhibitor (FTI) lam cham qua trinh l&do héa.
+ Diéu trj cac triéu chiing tim mach.
- Tang cudng hgp ly, khoa hoc ché db an udng, thé duc, van dong.

- Phau thugt tham my: trudng hgp mat phu ni trung nién dugc phau thuat
tham my va tiém té bao gdc tai Bénh vién Da liéu Trung uong da cho két
qua kha quan.
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