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Mot bé gai 4 thang tudi duoc dua vao bénh vién vi khong phat trién manh. Sau qua trinh tién san
va sinh nd binh thuong, da tré cd can nang khi sinh binh thuong 1a 3350 g. Tuy nhién, luc 4
thang tudi, can nang cua tré chi 1a 4090 g (diém z, —3,5). Tré dugc cho an stta bo cong thic, va
khong bi tiéu chay hay nén mira khi nhap vién, tiéu chay di xuét hién trong vai ngay sau khi
nhap vién. B4 me c6 hai ¢b con gai khac va ca hai déu khoe manh. Kham thuc thé & tré cho thz?'ly
bung phinh to v6i gan va 14 lach 16n. Cac xét nghiém mau cho thay thiéu mau ding sic, ndong do
aminotransferase gan va lipid mau ting. X quang bung cho thiy voi hoa ca hai tuyén thuong
than. Mgt xét nghiém vét mau kho vé& hoat dong cua enzyme da dugc thuc hién va chi ra thiéu
hut lipase axit lysosomal (LIPA) . Mot loai dot bién cua gen LIPA da dugc xac dinh dya trén
giai trinh ty gen, x4c nhan chan doan thiéu hut lipase axit lysosomal (bénh Wolman), mot tinh

trang chuyén hoa lin ty phat. Vi lipase lysosomal rit quan trong d6i v6i qué trinh chuyén hoa



este cholesteryl va triglyceride, nén sy thiéu hut dn dén tich tu lipid & gan, 14 lach va rudt, gy
ra su kém hap thu va chdm phat trién va voi hoa tuyén thuong than. Tré da duoc tu van di truyén
da duoc cung cip, va duoc diéu tri bang lipase lysosomal acid tai to hop ciia con ngudi, cong
thuee it chit béo vacho an tinh mach. Sy phat trién cta tré bat diu cai thién va luc 9 thang tudi, co
nang to1 6500 g (diém z, 2,6). Su phat trién cua tré dang dan cai thién, nhung su cham tré vé thm

1y van con hién hiru.



