Chia sé case |1am sang: Giam tiéu cau lién quan dén MYH9
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Mot ngudi dan 6ng da trang 28 tudi mac hoi chiing Asperger, bénh nhan vao khoa cip ciu
v6i mot khéi mau tu lan rong ¢ bap chan phai thir phéat sau chan thuong nhe. Xét nghiém
cdng thirc méu cho thay giam tiéu cau nghiém trong (tiéu cau, 5000 / uL). Me cta bénh nhan
cling bi giam tiéu cdu mén tinh va rdi loan tam than khdng rd. Phét té bao ngoai bién & soi &
vat kinh X100 (ngdm dau) cho thdy tiéu cau khong 16 (Hinh A, miii tén) va bach cau trung
tinh ¢ thé Déhle (Hinh B - D, mili tén), pht hop Véi giam tiéu cau lién quan dén MYHO.
Bénh nhéan dugc hudng dan diéu tri véi nghi ngoi, chudm d4, nén va nang cao chan va sau do
xuat vién vé nha.
- -9 aY
™~ "0

O
o o~
SR AL

Hinh anh: Phét té bao mau ngoai vi & vat kinh 100 x (ngdm déu) cho thay tiéu cau khéng 16 (A,
miii tén) va bach cau trung tinh cé hinh thé giéng Dohle (B - D, miii tén).

Céc rdi loan lién quan dén MYH9, duoc tim thay trén nhidm sic thé 22, 1a céc rdi loan tiéu
cau di truyén hiém gip, dic trung bai tiéu cau Ion va giam tiéu cau. Dot bién gen troi tu phat
cia gen MYH9 dan dén viéc san xuat khéng 6n dinh chudi ning I1A myosin, din dén su
khiém khuyét trong viéc truang thanh va phan manh megakaryocyte (tiéu cau dugc san xuat
trong tuy xuong tir megakaryocytes). Trudc day, bénh dwoc phan loai thanh 4 hoi chang (hoi
chitng di thwong May-Hegglin, hdi ching Sebastian, hoi chung Epstein va hoi chung
Fechtner) trén co s& cac phat hién 1am sang, bao gom cac thé vui gidng nhu hinh thé Déhle
trong bach cau, duc thuy tinh thé, viém than va mat thinh giéc. Tuy nhién, 4 réi loan nay cudi
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cung dugc phat hién 1a do bién thé gay bénh di hop tir gen MYH9. Bay gio, tat ca 4 hoi
ching duoc goi 12 réi loan lién quan dén MYH9. Bénh nhan cd cac biéu hién nhe c6 thé dugc
huéng dan nghi ngoi. Tuy nhién, trong truong hop xuat huyét tich cuc hoic giam nguy co
chay mau truéc phau thuat cd thé can dung desmopressin, thudc chdng tiéu soi huyét va
truyén tiéu cau. Tom lai, trudng hop ndy nhin manh tim quan trong cua viéc khai thac bénh
sir day di va xem xét phét t& bao méu ngoai vi khi bénh nhan bi giam tiéu cau, dé c6 hudng
Xt tri dung va tranh cac phuong phap diéu tri y té khdng can thiét va cé hai.
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