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1. LÂM SÀNG

Bệnh nhân nữ 24 tuổi, đến khám vì đau khớp gối 2 bên, kiểu đau cơ học. Gia đình chưa phát hiện ai có bệnh 
lí đa chồi xương. Tiền sử bản thân không phát hiện gì đặc biệt. 

Khám lâm sàng: Bệnh nhân cao 1,5m, không có sự mất cân đối giữa các đoạn cơ thể, tay phải ngắn hơn so 
với bên trái, chân bên trái vẹo nhẹ vào trong so với bên đối diện (chân hình chữ X) (hình 1).

 Hình 1. Hình ảnh chụp cẳng tay bệnh nhân tư thế ngửa, khớp gối hai bên tư thế đứng

2. HÌNH ẢNH X QUANG

 Bệnh nhân được chỉ định chụp Xquang cánh và cẳng tay hai bên, khớp gối và cổ chân 2 bên theo các tư thế 
thẳng - nghiêng.

SUMMARY
Osteochondromatosis or Hereditary  Multiple  Exostoses  (HME) is a rare disease which is inherited in an 

autosomal dominant manner, there are many osteochondromas at the appendicular skeleton. This report presents 
the patient who had typical clinical and radiologic features of the disease.  Female patient, 24 years old, she has a 
pain both lower limbs, there are slight deformity both upper and lower limbs on the examination. On the X-rays of the 
limbs present many osteochondromatosis at the meta-physeal regions of long tubular bone, it may be pedunculated 
or broad-based form, the pedunculated appearance follow the direction away from the epiphysis and towards the 
diaphysis follow-ing the tendon pill. With characteristic features on the plain radiology: the final diagnosis is hereditary 
multiple exostosis. 
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Hình 2. Hình ảnh Xquang khớp gối 2 bên tư thế thẳng (a) và tư thế nghiêng (b) khớp cổ chân 
2 bên tư thế thẳng (c) và nghiêng (d)

Hình 3. Hình ảnh chụp X quang cánh và cẳng tay 2 bên tư thế nghiêng

-	 Nhiều chồi xương xuất hiện ở thân và hành xương của các xương cánh tay trái, xương quay hai bên, xương 
đùi, xương chày và xương mác hai bên. Chồi xương có nhiều hình thái, loại có cuống rõ, loại đáy rộng.
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-	 Xương trụ cong, đầu dưới xương quay dài hơn 
xương trụ, trật khớp quay trụ dưới bên phải.

-	 Lệch trục khớp gối hai bên hình chữ X, khớp cổ 
chân 2 bên vẹo ra ngoài.

-	 Không thấy tổn thương dạng u sụn hay các tổn 
thương hình thái khác trên các phim.

Về mặt hình ảnh, tổn thương có những dấu hiệu 
hình ảnh điển hình của chồi xương nhiều vị trí và nằm 
trong bệnh cảnh bẩm sinh có gây biến dạng chi trên và 
chi dưới (osteochondromatosis hoặc HME- Hereditary 
Multiple Exotosis).

3. CÁC XÉT NGHIỆM KHÁC

- Các xét nghiệm hóa sinh, tế bào máu trong phạm 
vi bình thường

- Chưa có xét nghiệm gen học

4. BÀN LUẬN

HME là bệnh lí hiếm gặp (ước khoảng 1/50.000 
dân), thể hiện trên hình ảnh Xquang với tối thiểu hai 
chồi xương ở vùng hành xương dài. Chẩn đoán xác 
định bằng chẩn đoán gen với sự biến mất hoặc đột 
biến một trong hai gen EXT1 hoặc EXT2. Trong trường 
hợp bệnh nhân có yếu tố gia đình dương tính với xét 
nghiệm gen thì không cần tiêu chuẩn xét nghiệm gen 
nữa. Các gen EXT1 và EXT2 được coi là có vai trò điều 
hòa quá trình tăng sinh và biệt hóa của các tế bào sụn 
ở vùng phát triển xương.

Ngoài biểu hiện đa chồi xương, các tổn thương 
xương phối hợp với HME gồm có: biến dạng cẳng tay 
(xương trụ ngắn kèm theo cong xương quay thứ phát) 
39-60%, hai chân dài ngắn khác nhau 10-50%, lệch 
trục khớp gối (chân chữ X hoặc chữ O) 8-33%, biến 
dạng cổ chân 2-54%, lùn không cân đối 37-44%.

Những biến chứng của HME gồm có: viêm bao 
hoạt dịch, bao khớp 14%, chèn ép gân thần kinh lân cận 
22,6%, chèn ép mạch máu 11,3%, chèn ép tủy 0,6%, 
nguy cơ gãy xương bệnh lí, trong các biến chứng, đáng 
quan tâm nhất là tỉ lệ chuyển dạng ác tính ước khoảng 
0,5-5%. Dấu hiệu nghi ngờ chuyển dạng ác tính gồm 
có: chồi xương tăng kích thước đáng kể sau tuổi dậy 
thì, đau tại chỗ mới xuất hiện, chiều dày mũ sụn >1,5cm 
ở trẻ em hoặc >1cm ở người lớn.

Hình ảnh X quang thường đủ để chẩn đoán HME, 
trong một số trường hợp cần bộc lộ các chồi xương vị 
trí phức tạp cần sử dụng CLVT, CHT có vai trò đánh giá 
độ dày mũ sụn (xung T2W), có thể sử dụng PET trong 
đánh giá mức độ tăng hấp thụ phóng xạ của các chồi 
xương trong dự đoán nguy cơ chuyển dạng tuy nhiên 
chưa có bằng chứng rõ ràng.

Chẩn đoán phân biệt với: Loạn sản một nửa bên 
sụn đầu xương (Dysplasia epiphysealis hemimelica- 
DEH) và bệnh lý đa xương sụn (Metachodromatosis)

- Loạn sản một nửa bên sụn đầu xương (DEH) hay 
bệnh Trevor, bệnh hiếm, xuất hiện các u xương sụn 
phát triển ở một phía của đầu xương, không di truyền, 
không có nguy cơ chuyển dạng ác tính.

Hình 4. DEH với tổn thương đặc xương không đều dạng súp lơ phát triển ở một bên đầu dưới xương mác 
(A), các tổn thương khác phát triển ở mặt bên của xương sên và xương gót (B), lồi cầu trong xương đùi (C) [4].

- Bệnh lý đa xương sụn (Metachondromatosis 
- MC), bệnh hiếm, di truyền gen trội, đột biến gen 
PTPN 11, thể hiện ở sự kết hợp giữa đa u sụn và 

đa u xương sụn (chồi xương). Bệnh có thể tự thoái 
triển, hiếm khi gây biến dạng chi, rất hiếm khi chuyển 
dạng ác tính.



ÑIEÄN QUANG VIEÄT NAM Số 28 - 7/2017 89

DIỄN ĐÀN

HME thường chỉ cần theo dõi đơn thuần bằng X 
quang, phẫu thuật cắt bỏ chồi xương khi gây đau, ảnh 
hưởng thẩm mĩ, gây chèn ép mạch máu, thần kinh 
hoặc có nguy cơ chuyển dạng ác tính. Chưa có bằng 

chứng rõ ràng việc phẫu thuật cắt bỏ các chồi xương 
liên quan có thể giải quyết được các biến đổi hình thái 
xương kèm theo.

5. KẾT LUẬN

Nhiều chồi xương bẩm sinh (Hereditary Multiple Exotosis) là tình trạng bệnh lý hiếm gặp, di truyền gen trội nằm 
trên nhiễm sắc thể thường, chẩn đoán trên hình ảnh khi xuất hiện trên 2 chồi xương ở vùng hành xương dài, có 
thể kèm theo các bất thường về hình thái xương. Chẩn đoán phân biệt với Loạn sản một nửa bên sụn đầu xương 
(Dysplasia epiphysealis hemimelica- DEH) và bệnh lý đa xương sụn. Nếu không có biểu hiện lâm sàng, chỉ cần theo 
dõi, phẫu thuật khi tổn thương gây đau, chèn ép các cấu trúc mạch máu thần kinh hoặc nguy cơ chuyển dạng ác tính.
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TÓM TẮT

Bệnh lý u xương sụn (osteochondromatosis) hoặc còn được gọi là nhiều chồi xương bẩm sinh (hereditary 
multiple exotosis) là tình trạng bệnh lý hiếm gặp liên quan đến di truyền gen trội trên nhiễm sắc thể thường, 
trong đó, có sự hiện diện của các chồi xương mà chủ yếu phân bố ở hệ thống xương ngoại vi. Bài viết này 
chúng tôi giới thiệu một bệnh nhân có triệu chứng lâm sàng và các dấu hiệu hình ảnh điển hình của chồi 
xương trên phim chụp Xquang. Bệnh nhân nữ, 24 tuổi, vào viện vì lý do đau vùng gối 2 bên, lâm sàng có biến 
dạng và mất đối xứng về cấu trúc chi trên, chi dưới 2 bên, trên hình ảnh Xquang chi trên (cánh, cẳng tay) và 
chi dưới (đùi, cẳng và cổ chân) hai bên: sự hiện diện của nhiều chồi xương phân bố rải rác ở các xương dài, 
phát triển đẩy lồi vỏ xương ở vùng chuyển tiếp - thân xương, có các hình thái có cuống hoặc hình thái đáy 
rộng, tổn thương có xu hướng phát triển về phía thân xương và đi xa vỏ xương. Với đặc điểm hình ảnh điển 
hình: bệnh nhân được chẩn đoán đa chồi xương có tính chất di truyền. 

* Các chữ viết tắt: BN= bệnh nhân, HME= hereditary multiple exostosis (đa chồi xương có tính chất di 
truyền), CLVT= cắt lớp vi tính, CHT= cộng hưởng từ.

* Từ khoá: u xương sụn, chồi xương, osteochondroma, osteochondromatosis, hereditary multiple 
exostosis.
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Hình 5: Metachondromatosis. 
Hình ảnh Xquang khung chậu và bàn 
tay hai bên của một bệnh nhân 6 tuổi 
với u nội sụn ở đầu trên xương đùi 
phải (A), u nội sụn ở đầu gần xương 
bàn ngón 1 ngón 3 tay trái (mũi tên), 
nhiều chồi xương ở các


