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Bénh tang sinh té bao Lympho lién quan nhiém sac thé
X type 1 (XLP1) ay ra bé&i dét bien gen SH2D1A/SAP

= SAP: biéu hién trén té bao Lympho T, té& bao natural
killer (NK) va té bao natural killer bat bién (iNKT:
iInvariant NK).

= SAP lién két véi SLAM gay doc:

e tang sinh té bao Lympho B va T,

« hoat hda té bao lympho T CD8+ b&i sw trinh dién
khang nguyén cho té bao lympho B,

. tang tiét cytokine bi té bao Lympho T, va san xuat
khang thé cua té bao lympho B.






DAT VAN DE

Bénh tang sinh té bao lympho lién guan nhiém sac thé
(X linked lymphoproliferative disease —XLP):
hiém gap & tré em, LS da dang

Biéu hién |am sang :

- HGi chirng thwe bao mau

- lymphoma

- thiéu hut gamma globullin,
thworng khéi phat sau nhiém EBV

- Suy tdy va va viém mach mau (hiém gap)
Piéu tri duy nhat 1A GHEP TUY



= Day 1a 1 bénh hiém gap, phirc tap va xét nghiém
con han ché tai Viét Nam

= Nhan trwdng hop & bé trai mang dét bién XLP1 tai
Bénh vién Nhi dong 1 — Tp HCM

Mb ta dién tién 1&m sang, cin lam

sang va theo dbi diéu tri cuia bé




MUC TIEU va
PHUONG PHAP NGHIEN CUU

Thiét ke nghién ciru
. Mo ta triéu chirng Iam sang, can lam
sang va theo déi diéu tri b&nh nhan nam 2
tudi mang dét bién gen SH2D1A gay
bénh tang sinh té& bao lympho lién quan
nhiém sac thé X type 1.

Phwong phap nghién ctru
= M0 ta trwedng hop 1am sang tién ctru



Tré nam kh&i phat bénh tr 12 thang tudi véi triéu chirng:

- SOt kéo dai 2 tuan, gan lach hach to (gan 5cm dwéi ha
swon P, lach to dd Ill, hach cé nhé 2 bén)

- Tang bach cau kéo dai (25 — 35 x 10"9/L), chl yéu tang
lympho (15 - 20 x 10%9/L), thieu mau nhe (9,5 - 10
g/dL), gidm tiéu cau nhe (140 — 150 x 10"9/L),

- Ferrtin tang 1000 — 2000 pg/L

- Tay doé co hién twong thwe bao mau,

- Tién can: anh trai 2 tudi mat vi Hoi chirng thwc bao mau
— Nhiém EBV tai Bénh vién Nhi déng 1



MO TA TRUONG HOP BENH

Binh lwong EBV ¢6 nong do cao trong mau (150.600
copies/ml),

- Nong dé khang thé binh thwéng theo tudi (IgG: 1971
mg/dL, IgM: 517 mg/dL, IgA: 118 mg/dL, IgE: 50 mg/dL).

Sinh thiét hach:; hach viém man tinh

> Hoéi chirng thwe bao mau — Nhiém EBV theo HLH —
2004, duoc diéu tri voi IVIG va Dexamethasone theo
phac do clia HLH — 2004 trong 8 tuan, sau d6 ngwng
diéu tri.



MO TA TRUONG HOP BENH

= Sau 1 thang ngwng diéu tri,
- Biéu viém mang nao kéo dai 8 tuan, diéu tri v&i khang
sinh Meropenem, Vancomyecin,

« Gidm nang cac nong do khang thé:
IgG: 100 — 200 mg/dL,
IgA: 5 — 15 mg/dL,
IgM: 7 — 20 mg/dL,
xét nghiém phan tich quan thé té bao lympho binh
thwong theo tuoi.



MO TA TRUONG HOP BENH

= Trong 12 thang sau d6, bénh nhan biéu hién suy gidm
miér‘m dich v&i nong do khang thé thap twong tw va duwoc
truyén IVIG moi thang.

> Whole Exome Sequensing
>dot bien SH2D1A trén nhiém sac thé X
(nonsynonymous — exonl:c.A1G:p.M1V).

>Pay |a mét bénh di truyén hiém gap, phu hop biéu
hién lam sang gay ra hoi chirng thwe bao mau, tang
lympho kéo dai, suy giam mién dich sau nhiém EBV.



Tubi khdi phat:

= Nghién ctru: nam 12 thang

= Theo nhiéu nghién ctu, b&nh nhan XLP1 thuwdng khéi
phat bénh khodng 2-4 tudi sau nhiém EBV

= 91 bénh nhan dwoc chan doan XLP, tudi kh&i phat bénh
la 4 tudi & bé&nh nhan nhiém EBV va 3 tudi & b&nh nhan
khong nhiém EBV



Vé biéu hién I1am sang bénh
= tang don nhan nhiém khuan chiém 50 — 60%, suy gidm
mién dich gi:c’lm IgG 22- 31%, tang sinh lympho bao gom
lymphoma té bao B chiém khoang 30%
= Tal Viéet Nam, day la mot bénh hiém gap, chwa co théng
k& ndo vé ti & biéu hién |1dm sang cla cac thé bénh trén
bénh nhan XLP1



Bé&nh nhan cla ching toi biéu hién dau tién v&i tinh
trang bach cau kéo dai (25 — 35 x 1079/L), chl yéu tang
lympho (15 — 20 x 1079/L) va tai lwong EBV cao trong
mau (150.600 copies/ml)

Giam sau cac khang thé (IgG: 100 — 200 mg/dL, IgA: 5 —
15 mg/dL, IgM: 7 — 20 mg/dL)

1 nghién ctru cohort trén 91 bénh nhan XLP, bénh nhan
suy gdm mién dich thiéu hut gamaglobulin chiém 22%, ti
|& t&r vong khdang 5% (trong khi 50% & céac thé bénh
khac)

Dién tién thanh Lymphoma bat ct giai doan nao cua
bénh



Ve dieu tri XLP1
Diéu tri IVIG: dinh ky mdi 4 -5 tuan
Riuximab: nhiém EBV nang
Li€u phap gen: con dang trong nghién ctru
GHEP TUY LA CACH DPIEU TRI TRIET BE DUY NHAT
- Trong 1 nghién ctru 16N & céc trung tam da quoc gia
trén 43 bénh nhan duwoc ghép tuy cho két qua :

+ tudi trung binh ghép tdy la 6 tudi (8 thang — 19 tudi),
trong do6 biéu hién thiéu hut gamaglobulin khoang
47%, hoi chirng thirc bao mau 37%, lymphoma 28%.
Ti l1é sbng la 81%, néu c6 kem hbi chirng thwe bao
mau thi ti 1&é ngay khoang 50%




= HGi chirng thuc bao mau lién quan den EBV xay ra trén
tré nam - theo déi ndng dé khang thé phat hién s&m
tinh trang suy gidm mién dich sau nhiém EBV.

= Bénh nhan héi ching thiyee bao mau lién quan dén EBV
x4y ra trén tré nam kém dién tién suy gidm mién dich
sau do nén chu y tim gen XLP.

« Chan doan phan biét vé&i cac suy gidm mién dich
thiéu hut gamma globulin thé khac bang xét nghiém
phan tich quan thé té bao lympho va cac phwong
phéap di truyén hoc.



CHAN THANH CAM ON
SU THEO DOI CUA QUY
THAY CO, CAC ANH CHI

\VA CAC BAN




