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Ly thượng bì bóng nước



Tổng quan

Điều trị cổ điển

Phương pháp điều trị mới: Gene liệu pháp

Các bé EB của chúng tôi
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Epidermolysis Bullosa



Overview
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Ly thượng bì bọng nước (Epidermolysis bullosa - EB) là
một nhóm rối loạn di truyền hiếm gặp biểu hiện dưới dạng
bóng nước hoặc loét trợt ở da và/ hoặc lớp biểu mô của các
cơ quan khác, tự nhiên hoặc sau tiếp xúc cơ học (chấn
thương hay ma sát)



Tổng quan
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Tổng quan
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“Butterflies Children”

Một cái ôm, xoa lưng yêu thương hay
thay tã có thể làm tổn thương da, dẫn đến
phồng rộp và vết thương hở.



Tổng quan
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1800s 1993 2008 2023

Diagnosis and 
Classification 

Genetic causes Gene therapyThe 1st case

NO CURE



Dịch tể học
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Tần suất

• Mỹ : 11 / 1 triệu dân

• Scotland   : 49 / 1 triệu dân

• Nhật         :   2 / 1 triệu dân

• Úc : 10 / 1 triệu dân

Giới: nam = nữ

Tuổi khởi phát:  mới sinh hoặc giai đoạn sơ sinh



Dịch tể học
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• VIỆT NAM: chưa có số liệu thống kê.

• BV Nhi Đồng 1 (2014 – 2023): 3 – 4 ca / năm

04 trường hợp rất nặng ( 2 EBS,  1 DEB, 1 JEB)
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Phân loại
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Có 4 thể bệnh chính

 EB thể đơn hình      _ Epidermolysis Bullosa Simplex (EBS)

 EB thể liên kết         _ Junctional Epidermolysis Bullosa (JEB)

 EB thể loạn dưỡng _ Dystrophic Epidermolysis Bullosa (DEB)

 EB thể Kindler         _ Kindler Epidermolysis Bullosa (KEB)



Phân loại
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Phân loại



Nguyên nhân
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Nguyên nhân di truyền của các thể bệnh chính



EB thể đơn hình_EB Simplex
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• Khởi phát là lúc mới sinh

• Bóng nước do phân cắt ở lớp tế bào sừng

• Có thể chỉ nổi bóng nước cục bộ ở lòng bàn

tay và chân.

• Trường hợp nặng nổi bóng nước ở thân,

cánh tay và cổ hoặc niêm mạc tiêu hóa

• Bóng nước thường lành, không gây sẹo



EB thể đơn hình_EB Simplex
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EB thể liên kết_Junctional EB
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Hai phân nhóm chính của JEB

• Herlitz (đột biến ở LAMA3, LAMB3 , LAMC2)

tử vong trong 2 năm đầu đời

• Non - Herlitz (đột biến ở COL17A1 )

tuổi thọ gần như bình thường



EB thể liên kết_Junctional EB
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EB thể liên kết_Junctional EB
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• Khởi phát lúc mới sinh

• Bóng nước nổi ở lớp màng đáy

• Herlitz: bóng nước lan rộng trên da và

niêm mạc tiêu hóa, hô hấp và sinh dục

• Non - Herlitz: chỉ nổi bóng nước ở khuỷu

tay, bàn tay, đầu gối và bàn chân (các vị trí

ma sát) và giảm đi sau giai đoạn sơ sinh.



EB thể loạn dưỡng_Dystrophic EB
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EB thể loạn dưỡng_Dystrophic EB
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Có 2 phân nhóm 

 Di truyền trội nhiễm sắc thể thường 

(Autosomal Dominant – DDEB): sự thay thế 

glycine trong chuỗi pro-alpha của collagen VII

 Di truyền lặn nhiễm sắc thể thường 

(Autosomal Recessive – RDEB): 

khiếm khuyết tổng hợp collagen VII



EB thể loạn dưỡng_Dystrophic EB
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• Bóng nước xuất hiện ở giai đoạn sơ sinh,

tại vị trí ma sát (đầu gối, khuỷu tay)

• Lành vết thương để lại sẹo và milia.

• Móng tay bị biến dạng hoặc mất móng

• Niêm mạc miệng không bị ảnh hưởng.

Di truyền trội nhiễm sắc thể thường_DDEB



EB thể loạn dưỡng_Dystrophic EB
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Di truyền lặn nhiễm sắc thể thường _ RDEB

• Khởi phát  khi mới sinh.

• Bóng nước ở dưới biểu bì, có thể xuât huyết

• Bàn tay và bàn chân có thể bị mất hết ngón 

tay, ngón chân

• Niêm mạc miệng và  thực quản đều bị ảnh 

hưởng có thể hẹp thực quản

• Ung thư tế bào gai  Squamous cell carcinoma 

Pseudosyndactyly



EB thể Kindler_Kindler EB
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• 1954 – bé Teresa Kindler, nước Anh

• Khởi phát bệnh sớm ngay từ khi sinh

hoặc nhũ nhi



EB thể Kindler_Kindler EB
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EB thể Kindler_Kindler EB
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• Khởi phát ngay từ khi sinh hoặc nhũ nhi.

• Bóng nước ở tất cả các lớp thượng bì

• Rối loạn da tiến triển: nhạy cảm với ánh
sáng, teo da diện rộng, rối loạn sắc tố
da khi lớn

• Tổn thương khác: viêm trợt nướu, viêm
lợi, hẹp thực quản, sẹo hẹp vùng niệu
sinh dục

• Nguy cơ cao mắc ung thư da_
nonmelanoma skin cancer



Biến chứng
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• Suy dinh dưỡng và thiếu máu 

• Nhiễm trùng 

• Sâu răng và bệnh nướu răng 

• Hẹp miệng, thực quản hoặc niệu đạo

• Dính ngón tay, chân

• Móng bị biến dạng hoặc mất móng 

• Ung thư da



Chẩn đoán phân biệt
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 Loạn sản biểu bì

 Bệnh vảy cá 

 Rối loạn sắc tố da

 Giang mai

 Herpes simplex

 Nhiễm trùng da do tụ cầu (SSSS)



Chẩn đoán
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• Kính hiển vi điện tử

Electron microscopy (EM)

• Bản đồ miễn dịch huỳnh quang

Immunofluorescence antigen mapping (IFM)

• Giải trình tự gen thế hệ mới

Next-generation-sequencing (NGS)



Chẩn đoán
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Chẩn đoán tiền sản

* Kỹ thuận tiến bộ, giảm gánh nặng bệnh tật

* Khi có tiền căn gia đình

Chẩn đoán tiền sản trên mẫu gai nhau

Chrionic villious sampling (CVS)

Chẩn đoán gene trước chuyển phôi

Preimplantation Genetic Diagnosis (PGD)

* Nếu không phát hiện đột biến trước thai kỳ

Miễn dịch huỳnh quang CVS_IFM_tế bào lá nuôi của
phôi (trophoplast)
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Epidermolysis Bullosa



Điều trị cổ điển
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TRƯỚC NHỮNG NĂM ĐẦU TK XX

* Giảm hậu quả : giảm đau và băng vết thương

* Chăm sóc liên chuyên khoa

* Điều trị biến chứng 



Chăm sóc liên chuyên khoa
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Interdisciplinary Care
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QUY TRÌNH CHĂM SÓC DA EB
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RỬA VẾT THƯƠNG

CHẤT GIỮ ẨM

BĂNG 
CHỐNG DÍNH

BĂNG CỐ ĐỊNH

CHÍCH
BÓNG NƯỚC
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Epidermolysis Bullosa



Điều trị hiện nay
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Bruckner-Tuderman L. Newer Treatment Modalities in Epidermolysis Bullosa. Indian dermatology online journal. May-Jun 2019



Điều trị hiện nay
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Điều trị trúng đích_ target treatment

*Liệu pháp tế bào_ tiêm nguyên bào sợi vào da

*Liệu pháp protein_ sử dụng tái tổ hợp collagen VII

tiêm trong tĩnh mạch hoặc tiêm trong da để điều trị DEB

*PTC read-through_Premature termination codons

read-through _ chất gây PTC bỏ qua phiên mã các đột

biến tạo ra các codon kết thúc sớm ( Gentamycin,

Amlexanox)_ tăng cường tổng hợp protein collagen VII

in-vitro trong DEB.
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Epidermolysis Bullosa



Gen liệu pháp

Bệnh viện Nhi Đồng 1   341 Sư Vạn Hạnh, P10, Q10, TPHCM                                nhidong.org.vn 40



Gene liệu pháp
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$24,250 per vial
$631,000 per patient per year



Gene liệu pháp
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Gene liệu pháp
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Gene liệu pháp
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Vyjuvek (Germanene geperpavec) có thể vào cả tế bào sừng

và nguyên bào sợi.v trong nhân và quá trình phiên mã

COL7A1 được mã hóa của con người được bắt đầu

 tế bào sản xuất COL7 ở dạng trưởng thành.



Gene liệu pháp
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Liemberger B, Bischof J, Ablinger M, et al. COL7A1 Editing via RNA Trans-Splicing in RDEB-Derived Skin Equivalents.
International Journal of Molecular Sciences. 2023



Gene liệu pháp
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Epidermolysis Bullosa
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BV Nhi Đồng 1 

(2014 – 2023): 3 – 4 ca / năm

04 ca rất nặng ( 2 EBS,  1 DEB, 1 JEB)



Our patients
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Our patients
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EB CARE SUPPLIES FROM HOW
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2016, URGO FOUNDATION
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2014
EB type?
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2016

EBS



Bệnh viện Nhi Đồng 1   341 Sư Vạn Hạnh, P10, Q10, TPHCM                                nhidong.org.vn 55

2018

EBS
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2019

JEB
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2023

JEB
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KẾT LUẬN
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• EB là một nhóm các rối loạn di truyền hiếm gặp được đặc trưng bởi

sự mỏng manh cơ học rõ rệt của các mô biểu mô, kèm theo nổi bóng

nước hoặc trợt da sau có hoặc không có chấn thương nhẹ.

• Chăm sóc liên ngành là phương thức quan trọng nhất, trong đó quan

trọng nhất là chăm sóc da

• Vyjuvek (beremagene geperpavec), liệu pháp gen tại chỗ đầu tiên

để điều trị vết thương ở bệnh nhân mắc chứng ly thượng bì bóng

nước loạn dưỡng_ DEB

• Các liệu pháp tiềm năng đang tiếp tục phát triển, mở ra “con đường

mới” cho các bệnh nhân EB
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Cảm ơn quý đồng nghiệp 
đã chú ý lắng nghe!


