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PHUONG DONG

BENH VIEN PA KHOA

CA LAM SANG BENH HIEM GAP:
U LOAN MAM @ BENH NHAN CO HOI CHUNG
TURNER THE KHAM 46XY/45X

Tran Dinh Ha' Pao Thi Nguyén Lé!
1 Bénh vién da khoa Phwong Péng

TOM TAT

Hoi chirng Turner 1a héi chirng bat thwdng nhiém sac thé gidi tinh, dac trwng b&i sw mat hodc bat
thwdng cau tric ciia mét nhiém sac thé X. Sw ton tai cla nhiém sac thé Y 1am tédng nguy co xuat
hién u té& bao mam &c tinh, trén lam sang bénh rat hiém gap. Chung téi théng bao mot trwérng hop
u loan mam & mot bénh nhan 26 tudi véi hdi chirng Turner thé khdm cé nhiém sac thé Y c6 biéu

hién vO kinh nguyén phat

BAO CAO CA BENH

Bénh nhan 26 tudi c6 kiéu hinh nir, vao vién vi xuat
hién dau bung am i ha vi l&ch phai kém theo s& thay
khdi I&n ving ha vi I&ch phai Va vé kinh nguyén phat.
H: 153cm, W: 49 kg, Tanner 4. MRI ving tiéu khung
thay khdi t6 chire dac ving tiéu khung kich thuwéc
73x90x168mm. Khéng thay hinh anh tl cung budng
tri’ng binh thuwdng. Két qua giai phau bénh sinh
thiet khéi u dwdi siéu am: U loan mam
(Dysgerminoma). Nong dd estrogen va testosteron va
AMH déu thap va LH, FSH tang do co ché diéu hoa
ngwoc cho thady sw suy gidm ch&c nang sinh duc.
Chan doan trwéc mé: Ung thw loan mam buéng
tri’'ng phai. Hién chwa c6 di can xa. Bénh nhan da
phau thuat 1ay u, cat t&r cung toan bd, cat toan bd mac
ndi Ién. Mo ta trong mé: khdi u I&n bubng trirng phai
xam lan vao thanh bung bén phai, mac nbi, mac treo
rudt non, xam lan va phat trién xudng dwéi toan bd toy
cung tao thanh mét khdi dé chay mau, budng trirng
trdi teo nhéd nhw modt sgi day chang. M6 bénh hoc
Dysgerminoma Nhiém sac thé do6: mos46,
XY[25]/45,X[9], khdm hai dong té bao la 46,XY va
45,X voi ty 1€ twong ng 25:9. Duwong tinh gen SRY.
Sau phau thuat ngudi bénh 6n dinh. Xem xét danh gia
tiép tuc diéu tri hoa chat BEP (bleomycin, etoposide,
cisplatin).

BAN LUAN

Hoi chirng Turner chd yéu la do bd nhiém sac thé
(NST) thiéu 1 NST X, karyotyp la 45,X (khodng 50%),
con lai 1a cac thé bénh kham (co thé cé hai hay nhiéu
dong té bao trong dé c6 dong té bao 45,X). Thé kham
46XY/45X0 chiém 10-12% trong hdi chirng Turner Sw
ton tai cia nhiém sac thé Y lam tdng nguy co xuat
hién u nguyén bao sinh duc (gonadoblastoma - GB),
c6 ban chat 1a ton thwong tién ung thw. U loan mam
xuat hién & 50% trwéng GB chuyén dang ac tinh.
Nhirng trwong hop c6é NST Y, phau thuat cat bd cac
tuyén sinh duc dw phong (bao gém budng trirng, VoI
trrng) 1a can thiét do nguy co xuat hién bénh &c tinh.
Biéu hién phd bién clia bénh nhan u té bao mam &
bubng trirng la xuat hién khdi u & bung dwdi va dau
bung &m i kéo dai hodc co cac bién ching clia chén
ép hay v&, xoan khdi u. Trén MRI u loan mam thwong
biéu hién dwdi dang khdi u chira nhiéu tiéu thly dwoc
chia thanh cac vach ngan do xo mach, co thé chira
canxi hoa, 6 xuat huyét hodc ving hoai t&. Trong
trwdng hop u loan mam, néng d6 hCG hiém khi cao,
AFP thwdong binh thwdng (hay tang trong u tui noan
hoang), LDH la chat chi diém dang tin cay, dwoc st
dung dé theo ddi va danh gia dap tng diéu tri. Phau
thuat 1a phwong phap quan trong nhat véi muc dich
chan doan mod bénh hoc, diéu tri bénh va danh gia
phan loai giai doan. Diéu tri hda chat bd tro sau phau
thuat nén dwoc thuwc hién v&i hau hét bénh nhan u té
bao mam &c tinh, phac dd hay dwoc lwa chon |a BEP
tr 3 dén 4 chu ky cho két qua rat kha quan.

KET LUAN
Céc roi loan phat trién gi6i tinh hodc roi loan di truyén can dwoc phat hién sém, dwoc tw van di
truyén, va can co sw ket hop chan doan va diéu tri cia nhiéu chuyén khoa dé dem lai két qua tot nhat

cho nguoi bénh.
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Hinh 1: Hinh dnh khéi u trén céng huéng tir bo da cung
thiy mui, cé vé bao quanh ranh gidi ré. Sau tiém khéi
ngdm thuéc vira, cé vai 6 nhd khéng ngdm thudc, khéi dé
ddy bang quang, cdc quai ruét, phdt trién Ién trén rén
nhuwng khéng xém lén té chire xung quanh.

Chis_|Ketaui _|chisobimhthwong
23,47miU/ml <5
10,6U/ml <35
CEA <0,003ng/ml <4,7
m 1,74ng/ml <7
LDH 766,67U/I 135-214
0.069ng/ml  2,0-6,8

53,39mIU/ml Giai doan thé nang: 3,5-12,5, dinh
rung trieng: 4,7-21,5, giai doan
hoang thé: 1,7-7,7, giai doan man
kinh: 25,8-134,8

20,91mIU/ml Giai doan thé nang: 2,4-12,6, dinh

rung trirng: 14-95,6, giai doan hoang

thé: 1-11,4, giai doan man kinh: 7,7-

58,5

Giai doan thé nang: 12,4-233, dinh

rung trirng: 41-398, giai doan hoang

thé: 22,3-341, giai doan hau man

kinh: 5-138

0,29-1,67

<5pg/ml

=505 0,193 nmol/l
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Hinh 3: Hinh
canh cdc dédm hoai tir réng la mé u gém day ddc cdc ddm,
cdc 6 té bao u, cdch nhau bdi cdc ddi mé dém hep trong
do c6 xdm nhdp cdc lympho bao. Cdc té bao u lén xén,
nhén khd Ion, tuwong déi khéng déu, thé, tding sdc, bao
twong kha rong, sang.
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Hinh 4: Két qud nhiém sdc thé doé (Karotype)
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