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Pierre Robin syndrome. Study case

Nguyén Thdi Binh*, Bii Vin Lénh*

SUMMARY

Pierre Robin (PRS) is considered as rare frequency
among fetal malformations. It presents with a classic triad of
micrognathia, glossoptosis and cleft palate which is presenting
the maxillo-facial CT finding. This typical PRS case is describing
together with a short literature review about all CT anormaly
images for diagnosis and express its performance.

Keywords: Cleft palate, feeding plate, micrognathia,
palatal feeding obturator, Pierre Robin sequence.

* Khoa Chdn dodn hinh
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I. DAT VAN BE

Hoi chirng Pierre Robin (SPR) [a mét chubi cac di tat
bam sinh hiém gap, theo céc tac gia My, ti 1& gap khoang
1:8500 tré, ti 1é nam: nir khodng 1:1 [2]. H6i chirng nay
duoc Pierre Robin béo céo lan dau tién nam 1926. Bénh
dwoc tac gid dinh nghia 1a dj tat bAm sinh, bao gém bo
ba triéu chirng 1a cdm nhd, lui bi day vé phia sau va hé
vom miéng (thwdng la hé mang mém phia sau) [1]. Bénh
thwong dwoc chan doan & giai doan cubi cla thai ki
bang siéu am thai. Khi tré ra doi cé bd mat bién dang voi
cam nhd, nhon nén con goi la ngudi cé bd mét “chim’”.
Ngay nay héi chirng dwoc xac dinh 1a do dét bién gen
trén cac nhiém sic thé s 2, 11 hodc 17 [3]. SPR thudng
xuét hién 18 té ngau nhién trong cong ddng nhwng cling
¢6 khodng 10-15% cac ca co tinh gia dinh.

Trong qué trinh phat trién, vao khoang tuan thir 7
t&i tudn thir 11 bao thai, xwong ham dwéi ngirng phat
trién, cdm chi ngang mirc khép (rc ddn va ndm cao hon
s0 v&i binh thuéng, dan t6i lwdi bi gitr & vi tri cao vara
sau hon, vdom miéng khéng déng duoc va hé dang hinh
chir U, dwdng thé trén bi hep do Iwdi chen ép, mém
sun thanh quan, dan t&i tiéng thd kho va thé rit gibng
tiéng méo kéu [1]. Tri ndo va thé chét cua tré sé phat
trién binh thworng néu duoc cham séc tét.

Cac triéu chirng trén gay cho tré kho thé, kho an,
muc tiéu cta didu tri 1a tranh tic nghén dudng thé va
cung cap du chat dinh dwéng.

Chung t6i bao cao mét trwdng hop hdi chirng
Pierre Robin dwoc phat hién kha mudn nhdm dwa ra
kinh nghiém chan doan va giéi thiéu huwéng cham séc,
diéu tri.

Il. GI&I THIEU BENH AN

Bénh nhan ni¥ 4 tudi Ia con th hai, vao vién kham
vi b4t thwérng c&m nhé.

Tién st gia dinh, c6 bd dé cong tac & vung nhiém
chét doc da cam, hién tai strc khée binh thueng. Me dé
khong co6 bénh ly gi dc biét, cé con dau 6 tudi dj tat bai
ndo bam sinh. Thai nghén lan 2 di siéu am nhiéu lan,
t&i thang th& 8 phat hién thai cé di tat cdm nhd, khéng
quyét dinh bd thai. Sau sinh c6 xét nghiém nhiém sac
thé khong phat hién gi dc biét.

Lam sang c6 dj tat cdm nho: xwong ham duéi nhd,
cam tut vao trong va Ién trén so vai vi tri binh thwong,
hé ham éch, an udng khéng ho, sidc, khéng kho thé.
Tri tué va thé chét phat trién binh thwdng. Kham hé co
xwong khép binh thudng.

Xét nghiém cbébng thi*rc mau va sinh hdéa binh
thworng. Xét nghiém di truyén khoéng thay bat thwong
nhiém sic thé, chwa lam xét nghiém gen.

Chén doan hinh anh: siéu am 6 bung khéng thay
b4t thwdng cac co quan trong 6 bung. Chup Cét I16p
vi tinh so n&o: hinh thai hai ban cau va cac céu truc
binh thwdng, khong teo ndo, khéng (r nwéc ndo that.
Céat I6p vi tinh ham mat: xwong ham dwéi teo nhd,
lwdi tut vé phia sau, cung rang dwéi tut vao trong so
véi cung rang trén gay khép cén léch. Xwong khau
cai lién tuc. Trén hinh anh tai tao theo mat phéng
ding doc ¢c6 hep nhe dwdng dan khi. Tai tao xwong
da hai bén: xoang chiim va tai gitra chta dich, chubi
xwong con khéng thdy bi tbn thwong. Cac xwong
khac ving ham mat khong thdy bat thuwong. Rang:
cac mam rang vinh vién, cac rdng stra moc khéng
can xrng hai bén.

N6i soi tai mii hong thay c6 hinh anh hé vom dang
chir U.

lil. BAN LUAN

1. Lich str

Lannelonguen va Menard la nguwdi dau tién mo
td bénh trén hai bénh nhan ndm 1891 véi cac biéu
hién cdm nhd, h& vom. Vao nam 1926, nha phau thuat
ngudi Phap, Pierre Robin da mé t& dwoc mot cach day
da bd ba triéu trirng clia hdi chirng nay trén moét bai bao
chinh thirc [1]. Thuat nglr “sequence” dwgce st dung vi
hau hét triéu chirng con lai déu 1a thér phat do moét di tat
la xwong ham dwgi teo nhé. Ngay nay, cac tac gia trén
thé gidi da chirng minh dwgc hdi chirng Pierre Robin
c6 thé méc don thuan ho&c phdi hop nhiéu hdi chirng di
tat badm sinh khac [3]. Trwéng hop clia ching t6i c6 bd
sbng mot thoi gian & ving c6 chat ddc da cam. Liéu ¢
lién quan dén bién ddi nhiém séc th&? Can xét nghiém
thém vé gen mai xac dinh dwoc (xét nghiém nhidm sac
thé chwa phat hién dwoc bat thuong).
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2. Chan doan héi chirng Pierre Robin

Bénh nhan co6 héi chirng Pierre Robin can duoc
tham kham va danh gia mot cach day du cac dj tat dé
c6 huwéng diéu tri tbt nhét.

V& thoi gian chan doan, hoi chrng Pierre Robin
c6 thé chan doan dwoc & giai doan ba thang cubi cla
thoi ky bao thai trén siéu am véi ddu hiéu ham dudi
nhd, cam khong phat trién qua mat phéng qua khép e

don. Thdm kham sau sinh cé thé phat hién dé dang bod
ba dij tat. Theo M. Entezami [5], bénh c6 thé chan doan
s&m nhét & giai doan 2 cla thai ky. Rotten nghién ctru
12 thai nhi tudn tir 18 t&i 28 [9] béng cach do géc mat —
tran do trén huéng cét ding doc. Tac gid nhan thay géc
mat — tran co gia tri khoang 65,5° = 8,13 ° & thai binh
thworng va < 50° & thai co tat cdm nhé véi dd nhay va

d6 d&c hiéu gan bang 1 (hinh 1).

B

Hinh 1. A: géc mét-tréan & thai binh thuong. B: Géc mét-trén & thai cé di tat cam nhé

Goéc mat - tran la géc gitra dworng thédng vudng goc véi mat phang tran di qua géc xwong mii va dwéng thang

tiép xtic véi mai, cam.

Ngoai ra tac gia so sanh do rong gitra ham dwéi/ham trén (MD/MX). Chan doan dwong tinh néu MD/MX

<0.785.

Hinh 2.

A: Hinh cdt ngang qua cung réng trén (thdy huyét réng nanh), ké doan thdng 10mm qua diém giira cung
réng trén vé phia sau, MX la khodng cach gitra hai bén ngoai xuong ham trén di vuéng géc qua diém sau cla

doan thang trén.

B: Hinh cat ngang qua cung réng dudi, MD duogc do tuong tw nhuw trén. Hai cach do nay duoc coi la tiéu

chudn chén doén xac dinh trén siéu am thai.
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Sau sinh, bénh dwoc chan doan kha dé dang bé“mg tham kham |am sang phat hién bd ba di tat. Chung toi tién
hanh chup cat I&p vi tinh voi d day Iat cit 1mm tir cdm t&i da ving dinh dau & bénh nhan nay, tai tao anh theo cac
mét phéng va theo khéng gian ba chiéu nhdm chan doan day da cac bat thwéng viung ham maét (hinh 3).

Hinh 3. Bénh nhén c¢6 dj tat cdm nhd do xuong ham dudéi thiéu san

Vé danh gia hep dwong thd va chirc nang hé hép rat quan trong. Hep dudng thd nguyén nhan do lwdi bi day
vé phia sau va I&n trén, biéu hién bang kho thé, tim tai. Can dac biét chd y khi bénh nhan ng trong tw thé ndm ngtra,
co lwdi gidm trwong lwc va chén vé phia sau sat véi vom hong, do vay tiéng thé cia bénh nhan khi ngu gidng tiéng
méo kéu, tham chi c6 thé ngat thé khi ngti [4]. Chup cat I&p vi tinh dwng hinh theo mé&t phang ding doc véi tw thé
bénh nhan ndm ngtra c6 thé cho phép do dwoc khodng cach gitra gbc lwdi va thanh sau vom hong. Bénh nhan trén
khong c6 biéu hién khé thé, nhung trén phim chup CLVT thay c6 déu hiéu hep nhe dwdng thé trén (hinh 4).

A

Hinh 4. A: Hinh téi tao theo mét phang dirng doc cta bénh nhén trén (cho phép danh gia mirc d6 hep duong thé
trén & tw thé ndm ngira): c6 hep nhe duong thé sau géc ludi kém theo thiéu sét khdu céi mém.B: Hinh anh céc
céu truc ctia khoang hdu hong binh thuong.

Vé di tat hé ham éch: nguyén nhan do lu&i bi ddy vé phia sau va 1én trén, dan t&i khau cai mém khéng dong
dwoc & thoi ky bao thai. Chinh vi vay di tat hé ham éch kiéu chir U thuwdng gap hon kidu chiv V. H& ham éch dan téi
tinh trang kho khan trong viéc bu sira cla tré, bénh nhan thwong b yéu va dé bj ho sac. Tinh trang kho th& ciing
tang 1én khi bénh nhan bu sira va tré phai géng strc hon. O tré 1én, do phdi hop khép cén léch nén bénh nhan gap
kho khan trong viéc nhai, nghién va nubt thirc &n. Tir d6 tré co thé bj thiéu dinh duéng, néu kéo dai sé dan téi suy
dinh dw&ng. Chan doan di tat hé ham éch kha don gian dwa vao kham va ndi soi tai mii hong.

V& thinh giac: khodng 60% tré cé biéu hién nghe kém, nguyén nhan do dij tat hé ham éch dan t&i viém téc voi
Eustachian, tu dich trong tai gitra, lau dai dan t&i viém tai gitva man tinh. Chan doan tdn thwong tai gitra dwa trén
tham kham lam sang, do thinh lwc va phim chup cét I&p vi tinh d6 phan gidi cao, tai tao hinh anh theo mat phang
ngang va ding ngang. Trong tai gitba va xoang chiim thwdng chira nhiéu dich dan t&i gidm thinh Iwc. Day 1a moi
trwéng ly twdng cho nhiém tring, qua trinh viém thwéong dién ra I&p di 13p lai nhiéu 1an (hinh 5).
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Hinh 5. Hinh anh ty dich trong tai giita hai bén

VAan dé vé phat am: do bénh nhan cé hé ham éch
nén phat am mii, néu h& 1&6n cé thé dan téi phat am
khéng rd. Cling v&i van dé vé thinh giac nén bénh nhan
thwong cham noi, anh hwdng dén sy phat trién ngon
ng va kha nang giao tiép kém.

Bénh nhan clia chung t6i cé biéu hién tu dich trong
tai gilba va xoang chiim hai bén, chirc nang nghe kém
va hién tai chwa biét noi.

V& phat trién tri tué: Bénh nhan SPR c6 thé phat
trién tri tué binh thworng néu khang bi thiéu oxy va dinh
duwdng & giai doan sau sinh.

Bét thworng vé rang: Bénh nhan SPR thudng cé
cac bat thwong vé vi tri rang va khép can bi léch. Tuy
nhién khong nén can thiép qua s&m, bénh nhan can
dwoc kham chuyén khoa rang ham mat va chinh nha
khi tré dd Ién (hinh 6).

Hinh 6. Hinh nh bét thuong khép cén éch va v tri réng.

V& chan doan cac hdi chirng phdi hop [8]:

Théng thwérng SPR don thuan thuwéng gap nhét
chiém khoadng 50% cac trwdng hop tuy nhién dé chan
doan xac dinh SPR don thuan nén doi khoang 12 thang
sau khi tré ra doi do cé thé xuét hién cac bat thwong
khac mudn hon.

Hoi chirng Stickler (khoang 18% cac trwdng hop).
Ngoai cac d4u hiéu v& ham mat cta chudi cac triéu
chirng Pierre Robin, trong hdi chirng Stickler, bénh
nhan con mac mot sd cac bat thuwong khéc:

- Mii tet: mdii nhd, xwong sbng miii det hon so v&i
binh thwong.

- B4t thworng vé mét: can thi, duc thay tinh thé, ting
nhan ap, bong véng mac.

- B4t thwong vé xwong khép: bién do khép rong,
viém xwong khép, ngén tay dai, veo cot séng.

Cac triéu chirng trén nang hoac nhe tuy tirng bénh
nhan va dé tudi khac nhau.

Hoi chirng DiGeorge (7-15% céac trwong hgp) do
dot bién nhiém sac thé 22 [3]. Cac di tat thwong gép la
di tat tim, bat thwéng ham mat, bat san tuyén giap, hé
ham éch, hoi chirng gidm canxi mau va hdi chirng suy
can giap.

Bénh nhan clia ching t6i thuéc nhom Pierre Robin
don thuan, khéng co céac dj tat khac phéi hop.
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V& mirc d6 nang clia bénh, theo mot sé tac gia [4]:

D6 1: Khodng Vs sb tré mac bénh & mirc do 1,
khong c6 biéu hién kho thé nhwng co bidu hién thé rit.
Trao nguwoc da day thwc quan nhe.

Do 2: 2/3 méc bénh & mirc dd 2. Khé thd nhe va
thwong c6 viém nhiém dworng hé hap. Bénh nhan nhai
va nudt kho khan, trao nguwoc da day thwe quan thudng
Xuyén.

D6 3: Thwdng xuyén kho thé, xuét hién ti khi moi
sinh, biéu hién tim tai. Bénh nhan thuwong khéng nhai
va nubt dwoc, trao nguwoc da day thwc quan mic dé
nang va thwong xuyén.

Nhw vay, phan chia m&c d6 nang cda hdi chirng
Pierre Robin chii yéu dwa vao tinh trang hd hap va dinh
dwdng ctia bénh nhan nhdm muc dich tién lvong. Viéc
didu tri cling chi yéu wu tién cai thién cac triéu chirng
nay.

3. V& didu tri

Cai thién chirc ndng ho hap, theo tac gia Van den
Elzen[4], c6 t6i 52/74 cac trwdng hop can cac phuong
phap hd tro hd hap. Bon gidn nhét la tw thé ngd nam
sdp hodac ndm nghiéng giup cho dudng thé théng
thoang hon, da s cac bénh nhan cé dap &ng tbt voi
viéc thay déi tw thé nga. Mot sb trudng hop phai khau
treo lwdi ra trwédc. M& khi quan dwoc chi dinh khi bénh
nhan khoé thé nang, khong dap &ng véi cac phuwong
phap trén, tuy nhién viéc cham séc dwong mé khi quan
khé thuwe hién tai nha va nguy co nhiém khuén dudng
hé hap rat cao.

Cai thién dinh duéng: O cac tré so sinh voi biéu
hién bu kém, khong du can so véi tudi, viéc dat sonde
da day va bom sira la bién phap tam thdi, néu can phai
mé& thong da day cho an t¢i khi bénh nhan dwoc 1-2
tudi. Phwong phap tao hinh xwong ham dwéi sau d6 co
thé dwoc tién hanh vira nhdm muc dich thAm my, vira
cai thién chirc nang nhai va nubt thire an.

Diéu tri cac bat thwéng ving ham mat [6,7]

Ph&u thuat hé vom hong khi tré dd can nang gitp

gidm ho sé&c khi &n va gidm viém tai gitra, phuc hoi kha
nang phat am va nghe.

Ph&u thuat tao hinh xwong ham duéi béng dung
cu dac biét [7] giup tao hinh thAm my, ddng thoi cai
thién cac triéu ching trén. Phwong phap nay thwdng
dwoc thye hién & giai doan 1 hoac 2 tudi. Sau khi chup
cat16p vi tinh, tai tao xwong ham duéi, ta co thé thiét ké
dwoc dung cu phu hop nhét véi tirng bénh nhan gidp
viéc tao hinh dat hiéu qua téi wu. Phuong phap nay da
dwoc thue hién kha phé bién & cac nuwéc phat trién tuy
nhién chi phi I&én nén hién nay chwa trién khai dwoc &
Viét Nam [hinh 71].

Hinh 7. Dung cu tao hinh xwong ham dwdi.

IV. KET LUAN

Hoi chirng Pierre Robin la mét chudi cac di dang
bam sinh hiém g&p, do xwong ham dwéi khéng phat
trién. Viéc chan doan day du cac di tat nham muc dich
lap phwong an diéu tri tbt nhat cho bénh nhan. Phuwong
phap chup cét I&p vi tinh méng va tai tao hinh anh theo
cac mat phang khac nhau cé thé chan doan dwoc hau
hét cac di tat vang ham mat - so nao.

Diéu tri bénh nhan Pierre Robin nhdm muc dich
dam bao dwdng thé thdng thoang va dinh dwéng tét.
Giai doan dwai 1 tudi can diéu tri tam thoi, sau 1 tudi
khi tré A0 can nang c6 thé phau thuat chinh stra ham
mat nhdm cai thién chirc nang va thAm my cho bénh
nhan. Tré c6 thé phat trién tri ndo va thé chat binh
thwong.
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TOM TAT

Héi chirng Pierre Robin dugc coi nhw hdi ching hiém gédp & thai nhi. N6 duoc thé hién véi tam chimng cé dién la
c&m nhé, luGi bi déy ra sa va hé ham éch, cé thé thay trén chup cét I6p vi tinh. Truong hop da gép duoc mé ta cung
v6i tham khao y van vé tét ca nhitng déu hiéu cua dj tat nay dé chan doan va thé hién tinh hiéu qua cda no.

NGUOI THAM PINH: PGS. Vi Long
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