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HOI CHUNG LEOPARD

(Leopard syndrome)

1. DAl CUONG

Hoi ching Leopard (Leopard syndrome - LSyn) Ia mot r6i loan rat hiém gap
do dot bién gen, gay thuong tén & da va nhiéu ca quan khac nhu tim, phéi, mét,
nao, tai, sinh duc...

Nam 1936, 1an dau tién Zeiler va Becker mo t& mét trudng hop cé nhiéu dét,
vét tham & da cling vai cac di dang & mat, bd phan sinh duc. Sau d6, Rosen mo t3
Cac triéu chiing tuong tu ciing thuong tén tim trong mét gia dinh ¢6 hai anh em
cung bi (ndm 1942). Nam 1969, Gorlin tong hop céc triéu chiing bénh va dat tén
la hoi chiing LEOPARD dua trén céac chir dau clia cac triéu chiing chinh:

— Lentigines: cac vét tang sac to.

— Electrocardiographic abnormalities: bat thudng dién tam do.
— Ocular hypertelorism: bat thudng mét.

— Pulmonary valve stenosis: hep phéi (d6ng mach phdi).
- Abnormal genitalia: bat thudng b6 phan sinh duc.

— Retardation of growth: cham phat trién.

— Deafness: diéc.

Ngoai ra hdi chiing nay cing cé moét sd tén khac nhu:

- Noonam syndrome with multiple lentigines.

— Multiple lentigines syndrome.

- Cardio - cutaneous syndrome.

- Moynahan syndrome.
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2.CAN NGUYEN

Bay la mot hoi ching di truyén tréi do dot bién gen PTPN11 va RAF1. Trén
90% bénh nhan bj LSyn cé dot bién gen PTPN11. Ngoai ra da s6 bénh nhan bi hoi
chung nay c6 PTPN11 binh thudng nhung dét bién gen RAF1. Da s bénh nhan
bi LSyn do truyén tir b6 hodc me, trong khi mot s& khac do dot bién gen trong
qué trinh phat trién.

Cho dén nay ngusi ta chua biét chinh xac tai sao dot bién cac gen nay gay ra
r6i loan va thuong tén & nhiéu co quan, bd phan trong co thé.

3.DICH TE

Bénh rat hiém gap, c& hai gidi déu c6 kha nang bi bénh nhu nhau. Vi bénh
hiém gdp, chan doédn khoé, dé nham nén khong cé s8 liéu chinh xac vé ti 1é bénh.
Tuy nhién, cho t&i nay chi cé khodng hon 200 truding hop bi hdi chiing nay ducc
béo cdo trén toan thé gidi.

4.BIEU HIEN LAM SANG

Céc thuong t6n cé thé xudt hién sém, ndm dau tién cla dia tré, sau d6 phat

trién tl tU v&i nhiéu bidu hién khac nhau.

- Thuong t&n da: vét dat sic té mau nau hodc den vdi s6 luong ti hang chuc
dén hang trdm, hang ngan. Kich thudc thuong tén: 2 - 5 mm dudng kinh,
tuy nhién c6 mét s6 dat mau ca phé stia co kich thudc 16n, tir 2 - 10 cm. Vj
tri khu trd clia dét sac té: chu yéu tap trung & lung, bung, it khi xudt hién &
cang chan.

Cac thuong ton thudng xuat hién ndm dau tién sau dé va tién trién tang lén,

lan ra toan than tréng gidbng nhu tan nhang (freckle - like).

- Tim - Phéi: c6 thé c6 phi dai co tim, day van 2 14. Bién tam d6 thay déi:
QT kéo dai, séng P bat thudng va rdi loan dan truyén. Hep déng mach
chu, ddng mach phdi. Cac réi loan hé thong tuan hoan va hd hip thudng
ph&i hop vai nhau gay ra cac biéu hién 1am sang: mét mai, khé thd, tuc
nguc, ngat.

- Bat thudng & khudn mat dau: xuong so bat thudng, sup mi mat, tai veo, mat
hinh tam giac v3i xuong ham dudi di hinh.
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— B phan sinh duc: 16 niéu dao bj léch, duong vat teo nhd (micropenis),
tinh hoan khong phat trién. 3 tré em gai: day thi mudn, budng tring
khong phét trién.

— Hinh thé: tré phét trién cham nén nhe can va thip bé, khéng tuong xiing
vdi tudi.

- Mot s8 triéu chiing khéc it gp: rung 16ng tdc, ung thu hic t6 (melanomas),
Xuang Uc bat thudng, cham phat trién tri tué.
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Hinh 4.22. (1, 2) Bénh nhan véi nhiéu vét t8n thuong téng sic té mau nau (Ngudn: DermNet)

5. CHAN POAN
— Ch&n dodn x&c dinh:

+ Dua vao cac triéu chiing lam sang: thuong t6n dac trung & da (nhiéu dat
tham giong tan nhang) xuét hién & dta bé dudi 5 tudi cling vdi 2 triéu
chiing khac nhu trinh bay & trén. Hodc c6 3 triéu ching trén cling véi bd
hodc me bj héi chiing Leopard.

+ Xét nghiém di truyén xac dinh gen dot bién.
— Chan doén phan biét:;

+ U xo than kinh (neurofibromatosis).




https://trungtamthuoc.com/
Chuong 4 - BENH DA HIEM GAP DO DI TRUYEN

+ Hoi ching Peutz - Jagher.
+ Carney Complex.
6. DIEU TRI
Khéng c6 phuong phap diéuy tri dac hiéu.

Diéu tri cac triéu ching: tim mach, hé hap khi cé bidu hién 1am sang. Can phéi
hgp cac chuyén khoa.

Phat hién sém, diéu tri kip thai cac bién ching & da dac biét la ung thu hac t6
(melanoma).

C6 thé phau thuat chinh hinh trong céc truding hop bi di hinh ning & mét.



