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TOM TAT

D4t van dé: Bénh bach céu cép |a bénh ung thu thudng gép nhét & tré em. Mot sé
dot bién gen gidp tién luong va cai tién viéc didu tri. Ching t6i thuc hién dé tai nay véi
muc dich: M6 ta déc diém |am sang va xét nghiém bénh bach céu cép dong lympho &
tré em, ddc biét mo t& mot sé dét bién gen.

Déi twong va phwong phap: Nghién ctru mé ta cat ngang va tién ctwu trén nhiing
bénh nhi bj bénh bach cau cép dong lympho mdi dwoc nhdp vién tai Trung Tém Nhi -
BVTW Hué tir théng 4/2018 - 5/2021.

Két qua: C6 58 bénh nhi bj bénh bach céu cép dong lympho mdi, ty 16 nam/niy =
1,64/1. Tuéi trung binh 1a 4 tuéi (0,66 - 15 tuéi). Triéu chirng thuong gép nhét trong bénh
bach céu cép dong lympho 1a thiéu mau (82,8%), sét (74,1%), gan Ién (68,9%), lach
I6n (56,9%), hach ngoai bién (53,4%), dau nhirc xwong (29,3%), va chdy mau (29,3%).
Can lam sang c6 25,9% bénh nhan cé bach céu =50 x 10%1, 82,8% bénh nhan c6 tiéu
céu < 100 x 10%1, 79,3% bénh nhan cé hemoglobin < 10 g/dl. Phan tich gen cho thdy
22,4% bénh nhi c6 da hinh gen NUDT15, 10,3% c6 da hinh gen TPMT, 13,7% c6 gen
TEL/AML1, 3,4% c6 gen BCR - ABL, 3,4% c6 gen E2A/PBX1, va 1,7% c6 gen MLL/AF4.

Két luan: Triéu chirng ldam sang thuong gép nhét trong bénh bach cau cép la thiéu
mau, sét, gan lach I6n, dau xwong va chdy mau. Béi véi cac bénh nhi ¢é da hinh gen
NUDT15 va TPMT, cén diéu chinh liéu luong thudc 6 - MP st dung, han ché céc doc
tinh va bién chiing xay ra.

Ter khoéa: Bach céu cép dong lympho, dot bién gen, tré em.

ABSTRACT

CLINICAL, LABORATORY FEATURES AND SOME GENETIC ABNORMALITIES
IN CHILDHOOD ACUTE LYMPHOBLASTIC LEUKEMIA AT HUE CENTRAL
HOSPITAL, VIET NAM

Nguyen Thi Kim Hoa' **, Phan Hung Viet?, Tran Kiem Hao*

Background: Acute lymphoblastic leukemia (ALL) is the most common malignant
disease in children. Some genetic abnormalities have been recognized to have
prognostic or therapeutic relevance. In this study, we aimed to analyze the clinical
presentations, laboratory features, and genetic abnormalities in childhood acute
lymphoblastic leukemia patients
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Methods: It was a descriptive cross - sectional, prospective study on childhood
acute lymphoblastic leukemia patients who admitted to the hospital between April -
2018 and May - 2021.

Results: There were 58 new patients, the ratio of male to female was 1.64:1.
The median age was 4.0 years (range: 0.66 to 15). The most common symptoms
were anemia (82.8%), fever (74.1%), hepatomegaly (68.9%), splenomegaly
(56.9%), enlarged lymph nodes (53.4%). Regarding laboratory features, 25.9% of
the patients had white blood cell (WBC) = 50 x 10%I, 82.8% patients had platelet
(PLT) < 100 x 10%, 79.3% patients had blood hemoglobin level (Hb) < 10 g/dl.
Genetic analysis showed 22.4% patients have NUDT15 polymorphisms, 10.3%
patients have TPMT polymorphisms, 13.7% patients have TEL/AML1, 3.4%
patients have BCR - ABL, 3.4% patients have E2A/PBX1 and 1.7% patient have

MLL/AF4.

Conclusions: The most common clinical presentations were anemia, fever,
hepatosplenomegaly, bone pain and bleeding. NUDT15 and TPMT polymorphisms
guide to adjust 6MP dose, reduce toxicities and side effects for patients.

Keywords: Acute lymphoblastic leukemia, children, genetic abnormalities.

|. PAT VAN PE

Bénh bach cau cép 1a bénh ung thu thuong gip
nhit & tré em va tré vi thanh nién, chiém ty 1é 33%
trong tat ca cac bénh ung thu tré em [1]. Day 1a bénh
ctia hé thong tao mau do su ting sinh khong kiém
soat dugc ciia mot hay nhidu dong té bao non ac
tinh. Trong bénh bach cAu cép, bach cau ce‘ip dong
lympho (ALL) chiém khoang 75%. Tré em mic
bénh dé dan dén tir vong som néu khdng dugc chan
doan va diéu tri kip thoi. Ty 1& méi méc cud bénh
bach cau cip dong lympho khoang 2 - 5 ca/ 100.000
tré va dinh cdo & tré tir 2 - 5 tudi.

Tai cac nudc Chau Au, hon 30 nam qua, hi¢u
qué diéu tri bénh bach cau cip dong lympho dang
dan duogc cai thién, ty 1& sdng khong bénh 5 nim
sau khi bit dau diéu tri 1a 80%. O My, ty 1& nay lén
dén 95%. Viéc phat hién c4c dot bién gen gilp chan
doan chinh xac va cai tién diéu tri [2].

Nhiéu déu 4n di truyén vé tién luong & bénh
bach cau cip dong lympho di dugc xac dinh,
bao gdm gen lai tao (BCR - ABR1, TEL - AMLI,
E2A - PBX1, MLL - AF4) va thé da boi/thiéu boi
(hyper/hypoploidy), kiéu hinh mién dich (nhu
déu 4n té bao T/B). Pdng thoi, mot s6 da hinh gen
NUDT15, TPMT, gitp danh gia kha ning chuyén
hoa thuéc 6MP, tir d6 diéu chinh lidu thudc ubng
phii hgp, nham giam cac doc tinh trong qua trinh
diéu tri [1].
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O Viét Nam, Vién Huyét Hoc Truyén Mau Trung
Uong da nghién ctru bién doi di truyén trong bénh
nhi loxémi cap dong lympho theo phac ¢6 FRALLE
ciia Hoang Thi Hong. Tai Hué, nam 2013 - 2015,
Chau Vin Ha c6 nghién ciru mot s6 biéu hién bat
thudng gen thuong gip ¢ bénh nhan bach cau cip.
Hau hét cac nghién clru nay déu dung lai tai mot )
bét thudng trén nhidm séc thé, hodc cac gen co ban,
chua nghién ctru nhiéu cac gen tac dong dén viéc sir
dung thudc diéu tri.

Vi thé, t6i thuc hién dé tai nay voi hai myc tiéu
sau: (1) M6 ta dic diém 1am sang va xét nghiém cia
bénh bach ciu cép dong lympho & tré em. (2) Xac
dinh mot s6 bién thé di truyén trong bénh bach cau
cép dong lympho.

I1. POI TUQNG VA PHUONG PHAP NGHIEN
cuu
2.1. P6i twong

Dbi tugng nghién ctru 12 58 bénh nhan ALL méi
vao nhap vién tai khoanhi UB - HH - GT - BVTU Hué.

Tiéu chuén chian doan bénh ALL: Lam sang c6
biéu hién tham nhiém cta nguyén bao blast (NBL)
tai tiy xuong VA Nngoai tiy nhu thiéu mau, xuat
huyét, gan, lach, hach to, sét, nhiém tring, dau
xuong, U trung that, tinh hoan to, triéu chimg than
kinh. Xét nghiém tuy dd thay ting sinh > 20% NBL
(theo phan loai WHO), nhuém héa hoc té bao co
Peroxydase (-), ca&c NBL l4n &t céc dong tao mau
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binh thuong. Mién dich té bao chan doan ALL:
Dong lympho B: CD19 duong tinh manh va it nhat
1 chi diém duong tinh: CD79a, CD22, CD10, hodc
CD duong tinh yéu va c6 it hon 2 chi diém CD79a,
CD22, CD10. Dong lympho T: CD3 duong tinh va
t6i thiéu mot trong cac chi diém nhu CD2, CD3,
CD7, hoac CDS.

Tiéu chuan chan doan ALL nguy co cao va khong
cao: dua vao tiéu chuin cua Vién Ung Thu Quéc
Gia Hoa Ky (NCI) gom [3, 4]. Nguy co thuong:
tudi > 1 dén < 10 tudi va sb lwong bach cau ban dau
<50 x 109/1. Nguy co cao: tudi < 1 hodc > 10 tudi
hodc sb luong bach cau ban dau > 50 x 109/1, hodc
c6 di truyén té bao thiéu bdi, chuyén doan t (4; 11),
t (9; 22), hoic chuyén doan can bang t (1, 19).

Tiéu chuin chan doan thAm nhiém hé than kinh
trung wong: CNS1: dich ndo tuy khbng co blast.
CNS2: dich ndo tay c6 < 5 bach cau/ pL va blast (+).
CNS3: dich nfo tiy ¢6 > 5 bach cau/ pL va blast (+).

Tiéu chuén chan doan lui bénh sau giai doan tAn
cdng: Hinh thai hoc: té bao blast < 5%. Tiéu chuin
MRD: < 0,01%

2.2. Phwong phap nghién ciru

Nghién ctiru md ta cit ngang: M6 ta cac dic diém
1am sang va xét nghiém (huyét hoc, sinh héa) cua
bénh bach cau cap dong lympho & tré em diéu tri tai
Trung tim Nhi khoa BVTU Hué. Xac dinh cac dot
bién gen gay bénh & bénh nhi ALL. Cac dot bién gen
dugc thue hién multiplex PCR véi kit HemaVision-
28N. C4c bién thé cua gen NUDT15 va TPMT duoc

< sk S6 lwgng Ty 1€
Dic diém bénh nhan (%)
Niur 22 37,9

Tuébi trung binh 4,0 +3,3(0,66 - 15)

Nhém tudi

<1 tudi 1 1,7
1-<10 tudi 45 77,6
> 10 tudi 12 20,7

Phan nhom nguy co

Nguy co thudng 36 62,1
Nguy co cao 22 37,9
Phan nhém kiéu hinh

Té bao B 46 79,3
Tébao T 12 20,7
Téng s6 58 100

Ty 18 tré nam méc nhiéu hon tré nit (62,1% so
v6i 37,9%), tap trung cha yéu ¢ nhom tudi tir 1 -
< 10 tudi. 62,1% bénh nhan thudéc nhém nguy co
thuong va 37,9% bénh nhan thudc nhom nguy co
ca0. 79,3% bénh nhan té bao B va 20,7% té bao T.
3.2. Mt s6 dic diém l1am sang, cin 1am sang

Bang 2: Cac biéu hién 1am sang

giri mau qua bénh vién NUH - Singapore lam giai I S P S6 lwong | Ty 18
trinh ty gen, Biéu hién I&m sang bénh nhan | (%)
Nghién ctru doan hé tién ctru. Bénh nhan sau khi e L
hén dodn xdc dinh ALL s& duoc didu tri theo pha Thoi gian trung binh tur
chan doan xac i ALL S¢ quoc Qieu trl theo Phac | yp; khei banh dén lac 10 + 25 (1 - 90)
do. Sau it nhat 8 ngay dicu tri véi sach t€ bao blast, tré nhap vién (ngiy)
duogc 14y mau lam phan tich gen NUDT15 va TPMT.
Véi cac bénh nhan c6 da hinh gen NUDT15 va | Nhiét d6 trung binh lac 38 + 0,9 (37 - 40)
TPMT, s& duoc diéu chinh liéu 6MP dura trén két qua. nhép vién (°C) -
I11. KET QUA .
3.1. Pic diém chung d6i twgng nghién ciru Thiéu méu 48 828
Bang 1: Pic diém chung dbi tugng nghién ciru Sot 43 74,1
' b¢nhnhan | (%) Léch 16n 33 56,9
Gidi Hach ngoai bién 31 53,4
Nam 36 62,1 Pau nhtrc xuong 17 29,3
36 Tap Chi Y Hoc Lam Sang - S6 82/2022
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Biéu hién 1am sang bséilllwr?;légn g;;é
Xuét huyét 17 29,3
Kho tho 2 3,4
Tham nhiém tinh hoan 2 3,4

Thoi gian trung binh tir khi xuat hién triéu chimg
dén l0c nhap vién thay déi trén timg bénh nhan,
¢6 nhirg bénh nhan lic xuat hién triéu chung da
dugc dwa dén vién ngay, nhung ciing ¢ nhitng bénh
nhan nhép vién qua tré, 1én dén 3 thang. Cac biéu
hién 1am sang thuong gip bao gdm thiéu mau, sot,
gan 16n, lach 16n, hach 16n, chiém ty 1¢ 1an luot 13
82,8%, 74,1%, 68,9%, 56,9% va 53,4%.

Bang 3: Bic diém mau ngoai vi va tiy do

Két qua xét nghiém S6 lwong | Ty 18 (%) Gia tri trung binh
<10 19 32,8
Bach céu (x 10%/1) 10 - <50 24 413 | 14,4 +523(1,8 - 609,5)
> 50 15 25,9
Bach ciu trung tinh (x 10%/1) 0,41 +12,1 (0 - 68,95)
<20 12 20,7
Tiéu cau (x 10%1) 20 - < 100 36 62,1 47,5+ 25,7 (3,0 - 223)
> 100 10 17,2
<6 14 24,1
Huyét séc t (g/dI) 0-<9 2 B ise21 2.8-12,3)
9-<10 7 12,1
> 10 12 20,7
Blast mau ngoai vi trung binh (%) 14 £ 18 (0 - 79)
Blast tiy dd trung binh (%) 56,5 + 21,5 (20 - 90)

Cong thirc mau ngoai vi cho thay gia tri bach cau trung binh 1a 14,4 £ 52,3 x 10%1, trong d6 ¢6 25,9%
bénh nhan c6 sé lwong bach cau > 50 x 10%1. Va diéu ndi bat trong cong thirc mau 13 sé luong bach cau
trung tinh giam ning, vai gid tri trung binh 120,41 + 12,1 x 10%1. Bén canh dé, tiéu cau giam dudi 20 x 10%/1
chiém ty 1& 20,7%, va lugng huyét sic t6 dudi 6g/dl chiém ty 1& 24,1%. Ty 1¢ blast hién dién trong méau
ngoai vi va ty xuong lan lugt ¢6 gid tri trung binh 13 14 + 18 % va 56,5 + 21,5 %.

Bang 4: C4c bién doi sinh hoa

Céc gia tri sinh hoa S6 lwgng | Ty 18 (%) | Gia tri trung binh
Tang 12 20,7
Men gan
Binh thuong 46 79,3
Suy than 2 3,4
Chtre nang than
Binh thuong 56 96.6
<225 10 17,2
LDH (u/1) 450 + 560
>225 48 82,8
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Céc gia tri sinh hoa S6 lwgng | Ty 18 (%) | Gia tri trung binh
<460 44 75,9 268 + 120
Acid uric (umol/l B
( : > 460 14 24,1 (173 -1081)
<8 17 29,3
CRP (mg/dl) 14,5 + 39,4
> 8 41 70,7 (1,7-199,3)
Té bao dich néo tay (cells/mmd) 2 58 100

Biéu hién suy than tai thoi diém bénh nhan nhap vién chiém ty 18 rat nho (3,4%), va c6 20,7% bénh nhan
c6 men gan ting. Pa phan bénh nhan c6 ting LDH (82,8%), tang acid uric (75,9%) va ting CRP (70,7%).
Khéng c6 bénh nhin nao bi tham nhiém hé than kinh tai thoi diém chan doan.

3.3. Mot s6 bién doi di truyén té bao - c4c bién
déi gen
Bang 5: Két qua cay NST tir té bao tily xwong

’ ALL
Cay NST -
So lwgng Ty 1€ (%)
Binh thuong 35 92,1
Trén ludng boi 2 53
Dudi ludng boi 1 2,6
Tdng sb 38 100

Trong 38 ca c6 1am xét nghiém nhiém séc thé, ty
1& cAy nhiém sic thé ra bat thuong chiém ty 16 thap,
chi ¢6 5,3% bénh nhi trén ludng boi NST va 2,6%
bénh nhi dudi ludng bdi NST.
Bang 6: Cac bién ddi gen

Céc bién déi gen S(‘r’] L“’gg)g TV 18 %
Dba hinh gen NUDT15 13 22,4
ba hinh gen TPMT 6 10,3
BCR - ABL 2 3,4
E2A - PBX1 2 34
TEL - AML1 8 13,7
MLL - AF4 1 17

Co6 22,4% bénh nhan c6 da hinh gen NUDT15,
10,3% bénh nhan c6 da hinh gen TPMT. C6 13,7%
bénh nhan c6 dot bién gen TEL - AML1, 3,4% bénh
nhan c6 dot bién gen BCR - ABL, 3,4% bénh nhan
c6 dot bién gen E2A/PBX1 va 1,7% bénh nhan ¢
dot bién gen MLL - AF4.
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IV.BAN LUAN
4.1. Pic diém 1am sang, cin IAm sang bénh bach
ciu cap dong lympho

Bang 1 cho thay ty 18 nam/nir 1a 1,64: 1 va tudi
trung binh 1a 4,0 + 3,3 tudi, dao dong tir 0,66 - 15
tudi, trong tu véi mot sb nghién ciru cua céc tac gia
Fadoo, Uckun, Al - Sudairy va Yasmeen [5 - 11].
Ty 1é cao nhat & nhom tudi (1 - < 10 tudi), chiém ty
1€ 84,2%, tuong tu vdi cac bao cao tai Pakistan va
Saudi - Arabia [5, 9, 10]

Thoi gian khoi phat trung binh tir khi xuat hién
triéu chimg dau tién dén luc nhap vién 1a 10 + 25
ngay (dao dong tir 1 - 90 ngay). Khoang thoi gian
nay dai hon so véi két qua nghién ctru ciia cia mot
sO tac gia [5, 10]. Nguyén nhan c6 thé do triéu
ching cua bénh ALL khoi dau gidng cac bénh ly
thong thuong khéc, hodc kinh té gia dinh kho khan,
nén cac phy huynh khong thé dem con t&i bénh vién
kip thoi.

Triéu chimg 1am sang thuong gip nhat trong
nhém nghién ciru 1a thiéu mau, chiém ty 1& 82,8%,
tiép dén 1a biéu hién sét (74,1%), gan 16n (68,9%),
lach 16n (56,9%) va hach 16n (53,4%). Nhitng biéu
hién khac bao gém: dau nhuc xuong (29,3%), xuét
huyét (29,3%), khé thd (3,4%) va tham nhidm tinh
hoan (3,4%). Nguyén nhan gay ra cac biéu hién trén
dugc ly giai do su tiang sinh cac té bao non trong tay
xuong, l4n 4t sy phat trién binh thuong cac dong té
bao tao méu, dan dén biéu hién thiéu méau, dong thoi
giam bach cau hat dan dén tinh trang s6t, dé nhiém
trung. Tiép dén, su tham nhiém céc té bao non dén
c4c tang, co quan trong co thé, din dén gan lach
hach 16n. Fadoo va cdng su trong nghién ciru cua
minh ciing cho thiy c4c biéu hién 1am sang tuong tu
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v4i tAn suét gan tuong tu [5]. Trong két qua nghién
ctru cua ching téi, nhiét d6 trung binh l14c nhap vién
la 38 £ 0,9 dg, dao dong tir 37 - 40 d6 C.

Phén loai dong té bao, dong B chiém ty 18 cao
(79,3%), va 20,7% dong T. Két qua nay twong tu véi
két qua cua cac nghién ctru dén tir cac nude dang
phét trién. Theo Fadoo, c6 78,5% bénh nhén té bao B
va 17,5% dong T. Theo Al - Sudairy, ¢6 89,5% bénh
nhan tién B va 10,5% bénh nhan té bao T [5, 10].

Vé dic diém mau ngoai vi, c6 25,9% bénh nhan
c6 bach cau > 50 x 109/, tuong ty voi két qua
nghién ctru cia Fadoo tai Pakistan, voi ty 1€ 28,8%
[5], va cao hon so véi két qua b&o céao cua Greaves,
véi ty 18 (17%) [12], hay két qua 21,7% cia Al -
Sudairy [10]. Nhitng bénh nhéan ¢ bach cau ting
cao s€ c6 nguy co gay ra hoi chung ly giai u va co
tién lugng x4u [12]. Va nhitng bénh nhan c¢6 bach
ciu tang cao thuong dan dén sy gia ting LDH [12].
Diéu dang chi y trong cong thirc bach cau 1a thanh
phén bach ciu hat giam, véi chi sé trung binh la
0,41 + 12,1 x 10%1. Vi ngudng bach ciu hat thap,
1a nguyén nhan dan dén sbt, nhidm tring trén hau
hét cac bénh nhan, dac biét khi bénh nhan bét dau
dén giai doan sir dung hoa chét. V& thanh phan tiéu
cdu, nghién ctru ciia ching toi ¢6 20,7% bénh nhan
¢6 tiéu cau thap hon 20 x 10°, 62,1% bénh nhan co
tiéu cau trong gidi han tir 20 - < 100x10%1 va 17,2%
bénh nhan ¢4 tiéu cau < 100 x 10%1. V& luong huyét
sic td, c6 20,7% bénh nhin c6 hemoglobin tir 10g/
dl tré di, va cd 24,1% bénh nhan c6 luong huyét sic
t6 thap hon 6g/dl.

Khi thuc hién xét nghiém tay dd, két qua cho
thy blast mau ngoai vi trung binh 12 14 + 18 %, dao
dong tir 0 - 79% va tily dd cho thiy gid tri blast trung
binh 1a 56,5 + 21,5 %, dao dong tur 20 dén 90%.

Xét vé cac xét nghiém sinh hoa, két qua nghién
clru ctia chding t6i cho thay c6 hai bénh nhén (3,4%)
c6 biéu hién suy than tai thoi diém nhap vién, va c6
20,7% bénh nhan c6 men gan ting, phu hop véi két
qué nghién ciru ctia mot s6 tac gia trén thé gisi [13].
Nguyén nhan gay suy than thuong gap trong hoi
ching ly giai u, do c4c té bao ung thu ty chét vai s6
lwong 16n, hodc dudi tac dong cua hoa chat. 82,8%
bénh nhan c6 biéu hién tang LDH va 24,1% bénh
nhan c6 tang acid uric. Va c6 dén 70,7% bénh nhan
¢6 biéu hién ting CRP. Xét dén dich ndo tuy tai thoi
diém nhép vién, 100% bénh nhan déu c6 biéu hién
CNS1, cao hon nhiéu so véi nghién ctru cta cac tac
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gia khac. Theo Al - Sudairy, c6 83% bénh nhan co
biéu hién CNS 1, 11,8% bénh nhan c6 CNS 2 va
5,2% bénh nhan c6 CNS 3 [10], hay theo Fadoo,
€0 93,4% bénh nhan c6 CNS 1, 5,8% c6 CNS 2 va
0,8% bénh nhan c6 CNS 3 [5].

Trong bénh nhan bach ciu cip dong lympho, s&
phén loai thanh nguy co thuong va nguy co cao,
dwa vao s lugng bach cau va do tudi Ilc mac bénh.
Trong nhom nghién ctu cua ching t6i, co 62,1%
nguy co thuong va 37,9% bénh nhan nguy co cao.
4.2. Mot s bién doi di truyén té bao - cac bién
déi gen

Ty 1& bét thuong vé s6 luong té bao chiém ty
1¢ thap, 5,3% bénh nhan cd biéu hién trén ludng
boi NST, va 2.7% bénh nhan c¢6 biéu hién dusi
ludng bdi NST. So sanh vdi cac nghién ctru khac,
theo Fadoo, c6 dén 10,7% bénh nhan trén ludng
boi NST, 5,1% bénh nhan dudi ludng bdi NST va
84,2% bénh nhan c6 bd nhiém sic thé binh thuong
[5]. Theo Al - Sudairy, c6 24,6% bénh nhan c6 biéu
hién trén ludng boi NST. Nguyén nhan din dén két
qua ctia chiing t6i thap co6 thé do ¢& méiu cua ching
toi nho, nén chua phan anh dung. Trong bénh ALL,
nhirng bénh nhan cé trén ludng boi NST, thudng cd
tién luong tot hon [10].

Bién do6i gen NUDT15: C6 22,4% bénh nhan
c6 gen NUDT15 da hinh. Két qua cta chung toi
nhiéu hon so v6i két Khera, ty 1¢ bénh nhan c6 gen
NUDT15 da hinh 1a 9,5% [14]. V&i nhiing bénh
nhan c6 gen NUDT15 da hinh, c¢6 biéu hién nhay
cam véi viée sir dung thude 6 - MP, vi thé can phai
diéu chinh liéu, tranh nhiing doc tinh va bién chimg
trén bénh nhi [15 - 17].

Bién doi gen TPMT: Gen TPMT da hinh gip
trong 10,3% bénh nhan. Theo Khera, ty 1¢ bénh
nhan c6 gen TPMT da hinh la 3,1% [14]. Tuong ty
voi gen NUDT15, nhiing bénh nhan c6 gen TPMT
da hinh c6 biéu hién nhay cam vé6i viée st dung
thudc 6 - MP, vi thé viéc diéu chinh liéu lugng can
phai dugc thuc hién.

Céc bién d6i gen thuong gip: Két qua phan tich
gen véi multiplex PCR cho thdy c¢6 13,7% bénh
nhan c6 dot bién gen TEL - AML1, 3,4% bénh nhan
c¢6 dot bién gen BCR - ABL, 3,4% bénh nhan c6 dot
bién gen E2A/PBX1 va 1,7% bénh nhan c6 dot bién
gen MLL - AF4. Két qua ctia ching t6i c6 mot vai ty
1é twong ddng, va mot vai ty 1& thap hon nhiéu so véi
cac tac gia khac. Theo Fadoo, ty 1& dot bién cac gen

39



Nghién ctiu biéu hién ldm sang, cdn lam sang va phat hién mot s6 dot bién Gen...

BCR - ABL, TEL - AML1 va MLL - AF4 lan luot 1a
7,3%, 13,2%, va 4,6% [5]. Theo Al - Sudairy, ty 1¢
dot bién gen BCR - ABL 13 4,2%, ty 1& dot bién gen
E2A - PBX1 va MLL - AF4 lan luot |4 3,6% va 2,5%
[10]. Nguyén nhan dan dén su khac biét trong ty 1&
c6 thé Iy giai do mau nghién ctru ctia chdng t6i nho,
chua thé dai dién hét duoc.

V.KET LUAN

Triéu ching thuong gip nhat trong bénh bach
cau cip dong lympho 1a thiéu mau (82,8%), sbt
(74,1%), gan 16n (68,9%), lach 16n (56,9%), hach
ngoai bién (53,4%), dau nhuc xuong (29,3%), va
chay mau (29,3%).

Xét nghiém huyét hoc thé hién nhimng bién doi
trén ba dong té bao mau, 25,9% bénh nhan c6 bach
cau > 50 x 109/1, 82,8% bénh nhan ¢4 tiéu cau < 100
X 109/1, 79,3% bénh nhan c6 hemoglobin < 10 ¢/
dl. Xét nghiém sinh hoéa cho théy 82,8% bénh nhan
c6 tang LDH, 24,1% bénh nhan c6 tang acid uric,
20,7% bénh nhan c6 men gan ting va 3,4% bénh
nhan cé suy than.

Vé bién doi gen: 22,4% bénh nhi c6 da hinh gen
NUDT15, 10,3% bénh nhi c6 da hinh gen TPMT,
13,7% c6 gen TEL/AML1, 3,4% c6 gen BCR - ABL,
3,4% c6 gen E2A/PBX1, va 1,7% c6 gen MLL/AF4.
Véi nhitng bénh nhi ¢6 da hinh gen NUDT15 va
TPMT, can diéu chinh lidu luong thube 6 - MP dé
han ché cac doc tinh va bién ching xay ra.
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