Réi loan di truyén

Ichthyosis Vulgaris
Pic diém 1am sang
* x0 hda véi vay ne cling nhu vay dinh 16n (“vay sh”)

« canh tay, chan, 10ng ban tay, 1ong ban chan, lung, tran va mé; spares S nép gip
ngoai da

« cai thién vao mua hé, v&i dd Am, va khi dta tré 16n 1én & tudi trudng thanh
Sinh 1y bénh

« tinh di truyén trong protein laggrin dan dén sy luu giir bat thuong cua té bao sing
(tang strng)

* dong can ma khong bi chay

Dich té hoc

« Ty 1&¢ mac bénh 1: 300

« di truyén trdi trén autosomal

« lién quan dén AD va day stng pilaris
Piéu tra

« kinh hién vi dién tir: hat keratohyalin
Su quan ly

* ngdm minh trong bon tam va céc loai dau, sau dé 1a kem lam mém, kem gitr am,
hoac cac loai kem / dau

chtra uré hoac axit a- hodc B-hydroxy
« retinoids toan than ngat quing cho cac truong hop nghiém trong

Epidermolysis Bullosa



Dic diém lam sang

« phong rop va an mon trén da va niém mac sau chan thuong nhe

« biéu hién ngoai da co thé xay ra & bénh ning va bao gdm phdng rop trong va
dn mon, bt thuong mong, hep thuc quan va bat thuong bd phan sinh duc

Sinh 1y bénh

* nhom cac bénh di truyén hiém gdp do dot bién gen ma hda cho cac protein cau
truc lién quan

trong mang day cua da

Chan doan duong kinh

« vét phong rop do ma sat, mun nudc do bong vay tiét bullosa mac lai
Piéu tra

« sinh thiét da dé 1ap ban d6 mién dich huynh quang

Su quan 1y

* quan 1y triéu chung

* tranh gdy ma sat trén da

« d4t dém trén dd noi that

* mic quan 4o rong rii va di gidy dép thich hop

* duy tri nhi¢t d0 phong xung quanh mat mé

U so1 than kinh (Loai I; Bénh von Recklinghausen)

Pic diém 1am sang

« tiéu chuan chan doan bao gém 2 hoic nhiéu diéu sau day:

1. hon 5 miéng déan café-au-lait> 1,5 cm & ngudi 10n hodc hon 5 miéng dan
café-au-lait> 0,5 cm



& mot daa tré <5 tudi

2. tan nhang & nach hodc ben

3. Mdng mét hamartomas (ndt Lisch)

4. u than kinh dém thi giac

5. bromas than kinh

6. ton thuong xwong dic biét (loan san canh hinh cau hodc mong vo xuong dai)
7. Mtic d6 twong d6i dau tién véi bénh bromatosis than kinh Loai 1

* lién quan dén u pheochromocytoma, u t€ bao hinh sao, u than kinh am thanh hai
bén, u nang xuong, cong veo cot song,

day thi som, cham phat trién va hep dong mach than

« ton thuong da it ndi bat hon & bénh nhiém trung than kinh loai II (xem Nhi khoa,
P8&9)

Sinh 1y bénh

« r6i loan wu thé NST thuong véi su ting sinh qua mirc va bat thudng cua cac phan
tir mao than kinh

(Té bao Schwann, té bao héc té), ty 1€ dot bién tu phat cao

« lién quan dén sy vang mit ctia bromin than kinh (mét gen trc ché khdi u)

Dich t& hoc

« ty 1¢ mac bénh 1 trén 3000

Diéu tra

« Bén Wood dé phat hién dat café-au-lait & nhiing bénh nhan c6 lan da nhot nhat
Su quan 1y

« tham khao khoa chinh hinh, nhan khoa, chit déo va tim than hoc

* theo doi hang nam dé tim céac khoi u ndo (vi du nhu u t€ bao hinh sao)



« ¢t bo cac ton thuong dang ngd hodc dau dén
* xem Nhi khoa, P89

Bénh bach tang da

Pic diém 1am sang

* gidm sdc to da va tdc, bao gobm 16ng may va 16ng mi, so véi cac thanh vién trong
gia dinh

va nhirng ngudi cung dan toc

* lién quan dén mat: giam sac to vOong mac, suy gidm thi luc, s¢ anh sang, rung giat
nhan cau,

mat lac

Sinh 1y bénh

« nhom 1di loan di truyén sinh tong hop melanin

« di truyén lan

Dich té hoc

* | trong 20000

* khac nhau gitra cdc nhoém déan toc

Piéu tra

« ngoai chan doan 1am sang, c6 thé xem xét xét nghiém phén tir
Su quan ly

* bao vé khoi anh néng mat troi

« giam sat chit ch& cac bénh ung thu da bang kham da toan than
Bénh bach bién

Dac diém lam sang



* 101 loan sdc t6 nguyén phat dac trung bdi sy gidm sac tod

« sy pha hay té bao hic t6 c6 duoc dic trung boi cac mang trang duoc phan chia rd
rang

* lién quan dén cac vét toc mat sac to, viem tuyén mat

* vi tri: bé mat bd mo rong va cac khu vuc xung quanh (miéng, mat, hau mon, co
quan sinh duc)

« Hién tuong Koebner, c¢6 thé két tia do chan thuong
Sinh 1y bénh

« sy pha hity té bao hic t6 do ty mién dich mac phai
Dich té hoc

« 1 trong 100 ty 1¢ mac bénh

« 30 trén 100 c6 tién sir gia dinh tich cuc

Piéu tra

« loai trir cac bénh tu mién lién quan: bénh tuyén giap, bénh thiéu mau 4c tinh,
bénh Addison,

T1DM

« Bén Wood dé phat hién cac ton thuong: chiéu tia UV 1én da dé phat hién
amelanosis (mau trang st

doi mau)
Su quén ly
* tranh nang va bao vé

* chat trc ché calcineurin tai cho (vi du: tacrolimus, pimecrolimus) hodc
corticosteroid tai cho

* PUVA hoac NB-UVB



* nguy trang

« “tay trang” cc vung c6 sic td binh thudng (tic 1a monobenzyl ete ctia
hydroquinone 20%) néu mat mau trén dién rong

cua sac to



