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- Các yếu tố liên quan đến quốc tịch bác 
sỹ/khách nước ngoài, tuổi >35, quy trình thời 
gian xuất viện, trình độ ngoại ngữ giao tiếp của 
nhân viên y tế, cơ sở vật chất các khu dịch vụ 
tiện ích phục vụ ăn uống và người chăm sóc là 
các yếu tố dẫn đến làm giảm sự hài lòng của 
bệnh nhân/khách hàng khi tiếp cận và sử dụng 
dịch vụ tại Vinmec. 
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TÓM TẮT 
Một bệnh nhân nam 9 tuổi có biểu hiện lâm 

sàng của Hội chứng Axenfeld-Rieger (ARS). 
Chụp OCT  lớp sợi thần kinh thị giác cho thấy  
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thiểu sản lớp sợi thần kinh mắt hai bên. Thăm 
khám toàn thân cho thấy bệnh nhân có thông 
liên nhĩ và tăng áp động mạch phổi nhẹ. Bệnh 
nhân được giới thiệu đến một trung tâm tim 
mạch để được tiến hành can thiệp tim mạch và 
kết hợp theo dõi lâu dài tại phòng khám nhãn 
khoa/ phòng khám dành cho bệnh nhân có thị 
lực kém. 

Từ khóa: Hội chứng Axenfeld - Rieger. 
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SUMMARY  
A CASE OF AXENFELD - RIEGER 

SYNDROME WITH THE OPTIC NERVE 
BILATERAL HYPOPLASIA AND AN ATRIAL 
SEPTAL DEFECT 

A nine-year-old male patient presented with 
phenotypical manifestations of Axenfeld-Rieger 
syndrome. Optical coherence tomography of the 
optic nerve fiber layer demonstrated bilateral 
hypoplasia. Systemic evaluation demonstrated 
an atrial septal defect and mild pulmonary 
hypertension. He was referred to a cardiology 
center for endovascular intervention and will be 
followed up long term in the ophthalmology/low 
vision clinic. 

Keywords: Axenfeld-Rieger syndrome. 

BÁO CÁO TRƯỜNG HỢP 
Một bệnh nhân nam 9 tuổi đến khoa mắt để 

khám mắt theo định kỳ. Bệnh nhân không có 
tiền sử bệnh lý về mắt hoặc toàn thân. Thị lực 
tốt nhất của bệnh nhân sau chỉnh kính là 20/20 
(plano) ở mắt phải và 20/200 (+ 3,00 D) ở mắt 
trái. Bệnh nhân có tổn thương phản xạ đồng tử 
hướng tâm bên trái. Nhãn áp của bệnh nhân là 
19 mmHg ở mắt phải và 16 mmHg ở mắt trái. 
Khám nghiệm bán phần trước thấy vòng phôi 
sau giác mạc (đường Schwalbe nổi rõ và phát 
triển về phía trước) (Hình 1 A & B) và trên soi 
góc thấy dính mống mắt phía trước và các dải 
mống mắt dài bám vào (Hình 1C).  

 

 
 

 

 
 

 
 

 

Hình 1A Hình 1B 
  

  
 

Hình 1C 
 
Soi đáy mắt cho thấy đĩa đệm nhạt màu và dấu hiệu vòng đôi khi chụp OCT cho thấy thiểu sản 

gai thị (ONH) (Hình 2A), DM/DD (DM: khoảng cách giữa mép thái dương của gai thị đến lỗ hoàng 
điểm và DD: đường kính gai thị) là 4353/1579 µm hoặc 2,7 ở mắt phải (Hình 2B) và 4090/1692 hoặc 
2,4 ở mắt trái (Hình 2C). Có sự mỏng đi lan tỏa của lớp sợi thần kinh võng mạc, đặc biệt là sự giảm 
độ dày của bó thần kinh vùng hoàng điểm (Hình 2A).  
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Hình 2A 
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Hình 2B 
 

 
 

Hình 2C 
 
Các đặc điểm khác được ghi nhận là thoái 

hóa võng mạc và ánh hoàng điểm. Bệnh nhân 
nhỏ nên không thể đo thị trường trường 
Humphrey; do đó, không có tổn hại chức năng 
nào có thể đánh giá. Khám bên ngoài cho thấy 
thay đổi cấu trúc sọ mặt, góc trong 2 mắt xa 
nhau, nếp mi quạt ngược, khuôn mặt bẹt mi, 
sống mũi phẳng rộng, (Hình 1D) nhưng không 
có dị dạng răng hoặc nếp da thừa quanh hậu 
môn. Ở Việt Nam, do nền khoa học còn hạn 
chế, các xét nghiệm di truyền sau đây không có 
sẵn, bao gồm hộp Forkhead protein C1 
(FOXC1), Pituitary homeobox  (PITX2) và 
Paired box gene 6 (PAX6). 

 

 
Hình 1D 
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Bệnh nhân được chẩn đoán lâm sàng là hội 
chứng Axenfeld - Rieger (ARS) và thiểu sản gai 
thị hai bên. Bệnh nhân đã được giới thiệu đến 
một bác sĩ nhi khoa để khám toàn diện. Bệnh 
nhân được phát hiện bị thông liên nhĩ và tăng áp 
động mạch phổi nhẹ. Sau đó, bệnh nhân được 
chuyển đến một trung tâm tim mạch để can 
thiệp nội mạch và sẽ được theo dõi lâu dài tại 
phòng khám nhãn khoa chung / phòng khám thị 
lực kém. 

BÀN LUẬN 
ARS là một rối loạn hiếm gặp với tỷ lệ mắc 

bệnh 1-9/1 000 000, được phát hiện ở nhiều 
nhóm dân tộc [1]. Đặc điểm về mắt và toàn thân 
của bệnh nhân là điển hình cho ARS với rối loạn 
phát triển bán phần trước và các đặc điểm rối 
loạn hình thái cơ thể. Bệnh nhân này có nhãn 
áp bình thường và thiểu sản gai thị ở cả hai 
mắt. Các dị tật tim bẩm sinh trong ARS thường 
là dị dạng tâm nhĩ và / hoặc thất và khuyết tật 
van [2]. Bệnh nhân đó đã đến khám tại phòng 
khám nhãn khoa trước khi được chẩn đoán 
thông liên nhĩ và tăng áp động mạch phổi, điều 
đó cho thấy tầm quan trọng của sự phối hợp 
giữa nhãn khoa và các chuyên khoa khác. 

Soi đáy mắt có thể phát hiện ra gai thị nhỏ để 
hướng tới chẩn đoán thiểu sản gai thị. Tỷ lệ 
tương đối của DM/DD> 3 và dấu hiệu vòng đôi 
gợi ý thiểu sản gai thị [3,4]. Bệnh nhân này có 
gai thị kích thước bình thường và tỷ lệ DM/DD 
tương đối bình thường. Tuy nhiên, OCT có thể 
cho thấy sự mỏng đi lan tỏa của độ dày lớp sợi 
thần kinh [5]. 

Thiểu sản gai thị đã được báo cáo có liên 
quan đến chứng dị tật bẩm sinh (đột biến gen 
PAX6) [2,6]; tuy nhiên, trường hợp hiện tại 
không biểu hiện với bất kỳ chứng thiểu sản nhu 
mô mống mắt. Các trường hợp ARS đã được 
biết là có các biểu hiện chồng chéo với một số 
rối loạn phát triển bán phần trước bao gồm tật 
không có mống mắt [7,8]. Thiểu sản gai thị cũng 
đã được mô tả trong một trường hợp mắc 
chứng rối loạn phát triển thể mi với chèn ép 
mống mắt ra trước và hội chứng sụp mi – hẹp 
khe mi bẩm sinh [9].  

Do xét nghiệm di truyền ở Việt Nam còn hạn 
chế, chúng tôi không thể khẳng định chắc chắn 
ARS ở bệnh nhân này. Tuy nhiên, dựa trên biểu 
hiện kiểu hình, bệnh nhân đã được chuyển đi 

khám thêm chuyên sâu hơn để có thể phát hiện 
và điều trị giữ lại tính mạng cho bệnh nhân.  

KẾT LUẬN 
ARS là một rối loạn hiếm gặp với biểu hiện 

đa dạng ở mắt và toàn thân. Ca bệnh lý này có 
thiểu sản gai thị ở hai mắt nhưng nhãn áp bình 
thường. Nhờ các biểu hiện bất thường ở mắt 
mà bác sĩ mắt đã gửi bệnh nhân đi khám 
chuyên khoa nhi và phát hiện thông liên nhĩ, 
tăng áp lực động mạch phổi và điều trị can thiệp 
mạch để giữ lại tính mạng. Bệnh nhân tiếp tục 
được khám mắt định kỳ phòng các biến chứng 
tại mắt do bệnh lý gây ra.  
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