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Cefotaxime với tỷ lệ kháng lần lượt là 71.4% và 
66.67%, kết quả này cao hơn đáng kể so với kết 
quả khảo sát của Bệnh viện Nhi Trung Ương 
2020-2021 khoảng 10-15%, của Bệnh viện Sản 
Nhi Nghệ An 2021 là 42,9% và 50%; đặc biệt ở 
nghiên cứu SOAR 2016 – 2018 thì tỷ lệ này chỉ là 
10,6% [4], [5], [6]. Qua đây ta thấy được sự đề 
kháng những kháng sinh này có xu hướng tăng 
lên rất nhanh và cần kiểm soát chặt chẽ việc sử 
dụng kháng sinh khi điều trị NKHH do S. 
pneumoniae.  
V. KẾT LUẬN 

Tình hình đề kháng kháng sinh của tác nhân 
gây nhiễm khuẩn hô hấp tăng cao hơn so với các 
nghiên cứu trước đây ở các nhóm kháng sinh 
betalactam ± ức chế betalactamase, macrolide 
và aminoglycoside. Mặc dù nghiên cứu này chỉ ra 
kháng sinh nhóm quinolone và carbapenem vẫn 
còn nhạy cảm tới 90% nhưng đây cũng là một 
báo động cho các nhà thực hành lâm sàng, thể 
hiện sự cần thiết cho một chiến lược sử dụng 
kháng sinh hợp lý hơn. Song song, các khảo sát 
tình hình tác nhân nhiễm khuẩn nói chung và 
bệnh cảnh nhiễm khuẩn hô hấp nói riêng cùng với 
đặc điểm đề kháng kháng sinh nên được cập nhật 
thường quy tại bệnh viện cũng như với qui mô đa 
trung tâm để có cơ sở thực tiễn trong lựa chọn 
kháng sinh điều trị ban đầu hợp lý và tối ưu.  
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Rối loạn chuyển hóa (RLCH) chu trình ure là tình 
trạng amoniac máu tăng do thiếu hụt các enzym cần 
thiết trong quá trình chuyển hóa ure. Chẩn đoán và 
điều trị sớm giảm tỷ lệ tử vong, di chứng. Mục tiêu: 
mô tả đặc điểm kiểu hình và kết quả điều trị của RLCH 
chu trình ure thể sơ sinh từ 2010 đến tháng 9/2021. 
Kết quả: 26 bệnh nhân từ 15 gia đình với tuổi khởi 
phát trung vị 3 ngày (1 – 4 ngày). 33,3% bệnh nhân 
có tiền sử gia đình. Lý do đi khám: thay đổi tri giác, 
bỏ bú/bú kém, nôn. Tình trạng lúc vào viện: 93,2% rối 
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loạn tri giác, 57,7% nôn và 53,8% bú kém/bỏ, 100% 
tăng amoniac máu, tăng lactat, 96,1% giảm tỷ lệ 
prothrombin, 61,6% tăng transaminase. Điều trị bằng 
thuốc hạ amoniac máu, lọc máu và truyền glucose đã 
cứu sống được 38,5% bệnh nhân. Kết luận: Xét 
nghiệm amoniac cần thiết ở các bệnh nhân sơ sinh bị 
ốm để chẩn đoán sớm rối loạn chuyển hoá chu trình 
ure. Truyền glucosse, thuốc hạ amoniac máu, lọc máu 
có kết quả tốt.  

Từ khoá: Rối loạn chuyển hoá chu trình ure  
SUMMARY 

CLINICAL AND LABORATORY 
CHARACTERISTICS,  OUTCOME OF LATE – 

ONSET UREA CYCLE DISORDERS 
Urea cycle disorder (UCD) is a condition of 

increased blood ammonia due to deficiency of 
enzymes necessary for urea cycle metabolism. Early 
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diagnosis and treatment reduce mortality and 
sequelae. Objective: Describe the phenotypic 
characteristics and treatment outcomes of neonatal 
URD from 2010 to September 2021. Results: 26 
patients from 15 families with a median age of onset 
of 3 days (1-4 days). 33.3% of patients had a family 
history. Reason for examination: altered 
consciousness, refusal to breastfeed/poor feeding, 
vomiting. Condition at admission: 93.2% 
unconsciousness, 57.7% vomiting and 53.8% poor 
feeding, 100% increased blood ammonia, increased 
lactate, 96.1% decreased prothrombin time, 61.6% 
increased transaminase. Treatment with blood 
ammonia lowering drugs, hemofiltration and glucose 
infusion saved 38.5% of patients. Conclusion: 
Ammonia testing is necessary in sick newborns to get 
early diagnosis of urea cycle disorders. Glucose 
infusion, blood ammonia lowering drugs and 
hemofiltration have good outcome. Keywords: Urea 
cycle disorders, Urea cycle defect.  
I. ĐẶT VẤN ĐỀ 

Rối loạn chuyển hóa (RLCH) chu trình ure là 
bệnh rối loạn chuyển hóa bẩm sinh đặc trưng bởi 
tình trạng amoniac trong máu tăng cao do thiếu 
hụt các enzym cần thiết trong quá trình chuyển 
hóa ure. 

Rối loạn chu trình ure là bệnh hiếm gặp, tại 
Hoa Kỳ, tần suất mắc bệnh khoảng 1/35.000 trẻ 
sơ sinh sống.1 Theo nghiên cứu của Uchino và 
cộng sự, tại Nhật Bản tỷ lệ mắc là 1/50.000 trẻ 
sơ sinh sống.2 

Lâm sàng được chia thành 2 thể chính là thể 
sơ sinh khởi phát giai đoạn sơ sinh và thể muộn 
khởi phát sau giai đoạn sơ sinh. Tỷ lệ thể sơ sinh 
chiếm từ 20 - 44%. RLCH chu trình ure thể sớm 
diễn biến nhanh và biểu hiện không đặc hiệu 
như một tình trạng nặng ở trẻ sơ sinh.3 Bệnh 
thường được chẩn đoán muộn gây hậu quả là tử 
vong hoặc để lại di chứng nặng nề.3 Ở những trẻ 
đã được chẩn đoán cũng có thể xuất hiện đợt 
cấp do yếu tốt khởi phát như nhiễm trùng, bỏ 
điều trị. 

Ở Việt Nam, chưa có nhiều nghiên cứu về 
RLCH chu trình ure thể sơ sinh. Do đó, với mong 
muốn giúp chẩn đoán sớm cũng như có các biện 
pháp xử trí tối ưu cho nhóm bệnh nhân RLCH 
chu trình ure thể sơ sinh, chúng tôi tiến hành 
nghiên cứu này với mục tiêu mô tả đặc điểm lâm 
sàng, xét  nghiệm và hiệu quả điều trị  của RLCH 
chu trình ure thể sơ sinh.   
II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 

2.1. Đối tượng nghiên cứu. 32 bệnh nhân 
được chẩn đoán và điều trị tại Bệnh viện Nhi Trung 
ương từ năm 2010 đến tháng 9 năm 2021. 

2.1.1. Tiêu chuẩn lựa chọn bệnh nhân: Bệnh 
nhân rối loạn chuyển hóa chu trình ure theo tiêu 

chuẩn của Hiệp hội bệnh hiếm thế giới4:  
 Trẻ sơ sinh có nôn, li bì, hôn mê hoặc 

chậm phát triển tâm thần vận động, rối loạn 
trương lực cơ. 

 Nồng độ amoniac trong máu tăng trên 100 
µmol/l ở trẻ ngoài giai đoạn sơ sinh. 

 Glucose máu và khoảng trống anion bình 
thường 

 Phân tích acid amin máu và phân tích acid 
hữu cơ niệu thay đổi tương ứng với các bệnh 
trong rối loạn chuyển hóa chu trình ure. 

 Định lượng hoạt độ enzym và phân tính 
gen là xét nghiệm chẩn đoán xác định loại rối 
loạn chuyển hóa chu trình ure. 

2.1.2. Tiêu chuẩn loại trừ. Không lựa 
chọn bệnh nhân không đầy đủ thông tin. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 
2.2.1. Thiết kế nghiên cứu: Mô tả hàng 

loạt ca bệnh  
2.2.2. Cỡ mẫu. Phương pháp chọn mẫu 

thuận tiện 
2.3. Thời gian và địa điểm nghiên cứu. 

Nghiên cứu được thực hiện tại Bệnh viện Nhi 
Trung ương từ tháng 01/2019 đến tháng 
12/2021. 

2.4. Chỉ số và các biến số nghiên cứu 
Đặc điểm lâm sàng, cận lâm sàng 
 Tuổi, giới, tiền sử gia đình. 
 Tri giác lúc vào đánh giá theo mức độ hôn mê 
 Các dấu hiệu thần kinh: tăng/giảm trương 

lực cơ 
 Đánh giá tình trạng suy hô hấp. 
 Amoniac máu, khí máu, glucose máu, 

lactat máu, SGOT, SGPT, tổng phân tích máu, 
đông máu cơ bản, kết quả phân tích gen 

 Xét nghiệm acid amin máu và phân tích 
acid hữu cơ niệu : kết quả phân tích acid amin 
máu và acid hữu cơ niệu 

 Định lượng acylcarnitin bằng kỹ thuật 
Tandem Mass: Mỗi bệnh nhân được lấy một giọt 
máu vào giấy thấm Guthrie, đảm bảo kín hết 
vòng tròn giấy thấm, để khô tự nhiên ở nhiệt độ 
phòng trong 4 giờ. Ghi đầy đủ tên tuổi bệnh 
nhân và các dấu hiệu lâm sàng và xét nghiệm 
vào các mẫu giấy in sẵn. Bệnh phẩm được đưa 
đến khoa Sinh hóa định lượng acylcarnitine bằng 
kỹ thuật Tandem Mass, phương pháp khối phổ 
đôi định lượng 1 số acylcarnitine và acid amin 
trong mẫu máu thấm khô trên hệ thống LC-
MS/MS 8040 của Shimazdhu.  

Các xét nghiệm khác được thực hiện tại khoa 
Sinh Hóa, Bệnh viện Nhi Trung ương. 

2.5. Xử lý số liệu. Số liệu được xử lý theo 
thống kê y học bằng phần mềm SPSS 22.0 
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2.6. Đạo đức nghiên cứu. Toàn bộ thông 
tin nghiên cứu được tra cứu từ hồ sơ bệnh án, 
các thông tin được bảo mật và không can thiệp 
vào quá trình điều trị bệnh nhân. Nghiên cứu 
được tiến hành đảm bảo đầy đủ các nguyên tắc 
về đạo đức nghiên cứu.  
III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 

3.1. Đặc điểm chung của nhóm nghiên 
cứu 

Bảng 1. Đặc điểm của nhóm nghiên cứu 
Đặc điểm nhóm N=26 Giá trị 
Tuổi khởi phát (tháng) Trung vị: 3 ngày 

Min-Max: 1-4 ngày 
Giới và tiền sử gia đình N % 
Giới Nam 15  

Nữ 11  

Tiền sử 
gia đình 
N=27 

Có anh chị em ruột 
mắc bệnh 4  

Có họ hàng bị bệnh 1  
Không có tiền sử gia 

đình 9  
26 bệnh nhân từ 15 gia đình. 4 gia đình có 

tiền sử anh/chị em ruột tử vong trong đó 3 gia 
đình có tiền sử 2 con trai tử vong, 1 gia đình có 
tiền sử. Tuổi khởi phát xuất hiện rất sớm thường 
3 ngày sau đẻ, sớm nhất 1 ngày tuổi. Tỷ lệ trẻ 
trai mắc cao hơn nữ. 

3.2. Đặc điểm kiểu hình của RLCH chu 
trình ure thể sơ sinh 

Bảng 2. Đặc điểm lâm sàng 
Triệu chứng lâm sàng N=32 N % 

Lý do vào viện 
Thay đổi tri giác 24 92,3 

Nôn 15 57,7 
Bỏ bú/bú kém 14 53,8 

Thay đổi tri giác 
A 2 7,7 
V 6 23,1 
P 18 69,2 

Nôn 15 57,7 
Bú kém/bỏ bú 14 53,8 

Suy hô hấp 19 73,1 
Rối loạn trương lực cơ 14 53,8 

Co giật 4 15,4 
Lý do vào viện thường gặp là thay đổi tri 

giác tiếp theo nôn, bỏ bú. 69,2% bệnh nhân vào 
viện trong tình trạng rối loạn ý thứuc mức độ P. 
Trên 50% bệnh nhân bỏ bú/bú kém và nôn. Có 
tới 73,1 bệnh nhân suy hô hấp lúc vào viện. 

Bảng 3. Đặc điểm cận lâm sàng  
Đặc điểm cận lâm sàng cơn 

cấp N % 
Tăng 

ammo-
niac 
máu 

Tổng số 26 100 
Tăng nhẹ 

(150 – 250 µmol/l) 1 3,8 
Tăng vừa 14 53,8 

(251 – 500 µmol/l) 
Tăng cao 

(501 – 1000 µmol/l) 5 19,2 
Tăng rất cao 

(trên 1000 µmol/l) 6 23,2 

Tăng 
transa-
minase 
(UI/L) 

Tổng số 16 61,5 
 

Tăng GOT (UI/L) 
Trung vị 

Min – Max 

16 
179 

(53-916) 
61,5 

 
Tăng GPT (Ul/L) 

Trung vị 
Min – Max 

12 
90 

(38-1110) 
46,1 

Tăng 
glucose  

3 
11 

(9,8-23) 
11 

Tăng 
lactat  

(nmol/L)

Tổng số 26 100 
Tăng cao (>6mmol/l) 

Trung vị 
Min-Max 

14 
8,8 

(6,1-19,2) 
53,8 

Tăng vừa (2-6 mmol/l) 
Trung vị 

Min – Max 

12 
90 

(38-1110) 
46,2 

Toan 
chuyển 

hoá 

Tổng số 18 69,2 
Toan nhẹ 

(pH: 7,25 – 7,35) 
Trung vị 

Min – Max 

10 
 

7,39 
(7,36-7,43) 

38,4 

Toan vừa 
(pH: 7,15- <7,25) 

Trung vị 
Min – Max 

4 
 

7,16 
(7,15-7,20) 

15,4 

 
Toan nặng (pH:<7,15) 

Trung vị 
Min – Max 

4 
7,05 

(6,98-7,1) 
15,4 

Ceton 
niệu    

Tăng bạch cầu (> 10000 bạch 
cầu/ml)   

Giảm tỷ lệ prothrombin 
Trung vị 

Min – Max 

25 
42 

(10-70) 
96,1 

100% bệnh nhân có tăng amoniac máu 
trong đó 96,2% tăng ở múc độ vừa trở lên. Tăng 
lactat gặp 100%, tiếp theo giảm tỷ lệ 
prothrombin gặp ở 96,1%  

3.3. Phương pháp và kết quả điều trị 
Bảng 4 Các phương pháp và kết quả 

điều trị 
Phương pháp điều trị N % 

Truyền dịch 26 100 
L-carnitine 22 84,6 
L-Arginine 26 100 

Natribenzoat 19 73,1 
Lọc máu 14 53,8 
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Kết quả điều trị   
Tử vong 16 61,5 

Sống 10 38,5 
Lọc máu đã được thực hiện trên 14 bệnh 

nhân tăng amoniac máu mức độ vừa, cao và rất 
cao. 16 bệnh nhân tử vong do suy tuần hoàn/hô 
hấp và hôn mê sâu.  
IV. BÀN LUẬN 

Nghiên cứu của chúng tôi đã thu thập được 
26 bệnh nhân đủ tiêu chuẩn nghiên cứu. Tuổi 
khởi phát rất sớm trung vị là 3 ngày và sớm nhất 
là 1 ngày. Có 4 gia đình (26,7%) có tiền sử 
anh/chị em ruột tử vong trong bệnh cảnh tương 
tự, trong đó có 3 gia đình có 2 con tử vong. Tiền 
sử 1 gia đình có họ hàng bên ngoại của bệnh 
nhân có con tử vong bệnh cảnh tương tự ở giai 
đoạn sơ sinh. Nếu khai thác được tiền sử gia 
đình đã có người bị mắc bệnh hoặc nghi ngờ 
RLCHBS chu trình ure sẽ giúp ích rất nhiều cho 
các bác sỹ định hướng chẩn đoán khi tiếp cận 
các bệnh nhân mắc bệnh di truyền nói chung và 
bệnh RLCHBS chu trình ure nói riêng. Tuy nhiên 
cũng không được mất cảnh giác với các trường 
hợp không khai thác được tiền sử gia đình bất 
thường.   

Tỷ lệ trẻ nam cao hơn trẻ gái trong nghiên 
cứu có thể giải thích do bệnh thiếu hụt enzyme 
ornithine transcarbamylase (OTC) có tính chất di 
truyền liên kết X thường chiếm tỷ lệ cao trong 
nhóm UCD. Trong nghiên cứu của Marshall và 
cộng sự trên 260 bệnh nhân rối loạn chuyển hóa 
chu trình ure tại Hoa Kỳ, tỉ lệ mắc các thể bệnh 
lần lượt là thể thiếu OTC chiếm 55%, thể thiếu 
ASS chiếm 27%, thể thiếu CPSI chiếm 14% và 
thể thiếu ASL chiếm 3%.5 Kết quả nghiên cứu 
của Susan Wais Bren, Batshaw ML và cộng sự 
cho thấy 58,5% là thể bệnh OTC, 14,4% là thể 
ASS, 16,07% là thể ASL, có 1,32% trường hợp 
chưa xác định được thể bệnh. Số trẻ chưa được 
chẩn đoán bệnh có tỷ lệ rất thấp.6 Theo nghiên 
cứu của Elena và cộng sự, tỷ lệ mắc ở nam và 
nữ là 47% và 53%, gần giống với nghiên cứu 
của chúng tôi.3 

Lý do vào viện hay gặp là thay đổi tri giác: 
92,3%, nôn: 57,7, bỏ bú/bú kém: 53,8%. Với 
các lý do này rất dễ gây nhận định chẩn đoán sai 
lúc mới vào viện với các bệnh lý nhiễm trùng 
thần kinh và toàn thân giai đoạn sơ sinh.. 

Đặc điểm lâm sàng lúc vào viện nổi bật với 
triệu chứng thay đổi tri giác cũng là một triệu 
chứng thường với tỷ lệ 93,2%. 92,3% trẻ có 
triệu chứng suy giảm tri giác mức độ từ li bì cho 
đến hôn mê tương đương V-P theo thang điểm 

AVPU (còn đáp ứng với lời nói, tiếng động). 
Trong đó, tri giác ở mức độ P chiếm 69,2%, V 
chiếm 23,1%. Có 2 trẻ không bị suy giảm tri giác 
tại thời điểm xảy ra cơn cấp đầu tiên. Trẻ này 
được đưa đến viện sớm khi mới chỉ có các triệu 
chứng nôn và bú kém. Những trẻ nhập viện 
trong tình trạng suy giảm tri giác nặng thường 
có kèm theo triệu chứng suy hô hấp, tím tái với 
tỷ lệ 73,1%. Điều này có thể giải thích được khi 
tổn thương não cấp dẫn tới trung tâm hô hấp 
của trẻ bị ức chế do phù não. Các triệu chứng 
lâm sàng thường gặp tiếp theo là nôn (57,7%), 
bú kém (53,8%), rối loạn trương lực cơ (53,8%) 
và co giật (15,4%). Kết quả này tương ứng với 
kết quả nghiên cứu năm 2008 của Marshall.5 
Như vậy, đặc điểm lâm sàng nổi bật của cơn cấp 
RLCH chu trình ure thể sơ sinh là biểu hiện của 
tình trạng nặng toàn thân và li bì/hôn mê.   

Đặc điểm cận lâm sàng thường gặp là 100% 
tăng amoniac máu, 100% tăng lactat, 96,1% 
giảm tỷ lệ prothrombin, 69,2 % có toan và 
61,6% có tăng transaminase. Mức tăng amoniac 
máu ở mức cao và rất cao chiếm tỷ lệ 19,2% và 
23,2%. Mức tăng amoniac máu này ảnh hưởng 
nặng nề tới chuyển hoá ở não dẫn tới hôn mê 
nhanh chóng và nguy cơ tử vong cũng như di 
chứng não cao. Tỷ lệ prothrombin giảm ở 25/26 
(96,1%)  với trung vị là 42% thấp hơn so với 
nghiên cứu của Elena và cộng sự năm 2013 tại 
Tây Ban Nha, trung vị của tỷ lệ prothrombin là 
60%.3 Mức tăng transaminase trong nghiên cứu 
của chúng tôi cao hơn so với nghiên cứu của 
Elena và cộng sự (GOT trung vị: 54,5 UI/L và 
GPT trung vị: 76 UI/L). Có lẽ do bệnh nhân của 
chúng tôi thường nhập viện vào giai đoạn muộn 
của bệnh dẫn đến thay đổi lớn về chức năng gan 
của bệnh nhân. Ngoài ra số lượng bệnh nhân 
của chúng tôi ít hơn so với nghiên cứu của 
Elena.3 Nghiên cứu có 18/26 (69,2%) trẻ nhiễm 
toan chuyển hóa ở các mức độ, trong đó toan 
nhẹ ở 10/26 (38,4%) trẻ, toan vừa ở 4/26 
(15,4%) trẻ, toan nặng ở 4/26(15,4%) trẻ. 

Từ các phân tích trên, thấy đa số trẻ ở thể 
sơ sinh nhập viện trong tình trạng nặng, thường 
có suy hô hấp hoặc tình trạng nhiễm trùng kèm 
theo nên dễ xảy ra tình trạng toan máu. Trong 
bệnh lý rối loạn chuyển hóa, tăng amoniac máu 
và nhiễm toan đều có thể gặp ở bệnh lý rối loạn 
chuyển hóa chu trình ure, rối loạn chuyển hóa 
acid béo hoặc acid hữu cơ.  

Nghiên cứu của Elena năm 2013 báo cáo pH 
trung bình trong khí máu của các bệnh nhân là 
7,43 và dao động trong khoảng từ 7,36 đến 7,46 
và không có tình trạng nhiễm toan.3 Kết quả này 
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tương đối khác so với chúng tôi. Lactate là sản 
phẩm của chuyển hóa glucose, chuyển pyruvate 
thành lactate nhờ pyruvate dehydrogenase. 
Nhiễm toan lactic có thể là nguyên phát hoặc thứ 
phát. Nhiễm toan thứ phát thường do nhiều 
nguyên nhân như nhiễm trùng, sốc, hôn mê, co 
giật. Nhiễm toan nguyên phát thường nằm trong 
bệnh cảnh rối loạn chuyển hóa bẩm sinh với biểu 
hiện nhiễm toan chuyển hóa nặng, hạ đường 
huyết, tăng men gan, hội chứng não cấp. Trong 
nghiên cứu của chúng tôi, ở nhóm tuổi sơ sinh 
tất cả đều có tình trạng tăng lactate máu, trong 
đó có 14/26 (53,8%) trẻ ở mức tăng cao trên 6 
µmol/L. Như vậy trong khi các nghiên cứu trên 
thế giới ít gặp tình trạng nhiễm toan chuyển hóa 
và tăng lactat trong rối loạn chuyển hóa chu 
trình ure, nghiên cứu của chúng tôi vẫn có tình 
trạng này. Sự khác biệt có thể do bệnh nhân 
trong nghiên cứu của chúng tôi đến muộn và có 
nhiễm trùng kèm theo nên có tình trạng nhiễm 
toan, lactat. Đây cũng là yếu tố nhiễu làm bác sỹ 
dễ chẩn đoán nhầm sang nhóm rối loạn chuyển 
hoá acid hữu cơ/acid béo hoặc ti thể. 

Do đó cần phải cẩn trọng khi tiến hành điều 
trị, đặc biệt là trong trường hợp cần truyền lipid 
để tăng cung cấp năng lượng cho bệnh nhân khi 
mà chưa có xét nghiệm đặc hiệu như phân tích 
acid hữu cơ niệu, acid amin máu để chẩn đoán 
phân biệt 3 bệnh trên. Vì vậy, chúng tôi khuyến 
nghị trong các trường hợp chưa rõ chẩn đoán chỉ 
nên truyền dung dịch Glucose 10% với tốc độ 
phù hợp trước khi có các xét nghiệm đặc hiệu. 

Các bệnh nhân trong nghiên cứu của chúng 
tôi được điều trị theo phác đồ bệnh lý rối loạn 
chuyển hóa quốc tế.7 Trong đó truyền dịch được 
thực hiện ở 100% bệnh nhân thuộc thể sơ sinh.  
Đây là biện pháp giúp kiểm soát lượng protein 
đưa vào cơ thể bệnh nhân cũng như giúp đảm 
bảo được nhu cầu năng lượng để cắt đứt phản 
ứng dị hóa của cơ thể. Natribenzoat là một chất 
nhặt nitơ, giúp làm giảm nồng độ amoniac máu 
và có 19/26 (73,1%) trường hợp được sử dụng. 
Lọc máu là phương pháp giúp loại bỏ amoniac 
trong máu nhanh chóng. Trong nghiên cứu của 
chúng tôi, tỷ lệ lọc máu ở nhóm tuổi sơ sinh là 
53,8% cho nhóm bệnh nhân tăng amoniac ở 
mức vừa đến rất cao.  Sau điều trị, 10 bệnh 
nhân còn sống  và 16 bệnh nhân tử vong. 16 
bệnh nhân này là các bệnh nhân khi vào viện 
hôn mê và có mức amoniac máu từ vừa đến rất 
cao. Mức độ tăng nặng của amoniac hoặc tốc độ 
đào thải của amoniac ảnh hưởng đến kết quả 
điều trị. Picca và cộng sự đã chỉ ra rằng bệnh 
nhân có nồng độ amoniac máu tăng quá 

1000µmol/L thì có tỷ lệ tử vong rất cao.8 Do đó 
việc phát hiện sớm bệnh trước khi bệnh nhân 
tăng amoniac máu tăng cao hoặc rất cao là rất 
quan trọng để cứu sống bệnh nhân.  
V. KẾT LUẬN 

Rối loạn chuyển hoá chu trình ure thể sơ 
sinh  thường khởi phát sớm với các dấu hiệu 
bệnh nặng không điển hình như li bì, suy hô hấp. 
Để chẩn đoán sớm bệnh thì cần thiết xét nghiệm 
amoniac máu thường quy cho các bệnh nhân sơ 
sinh bị ốm. Điều trị hạ amoniac máu bằng thuốc 
và lọc máu là điều trị cấp cứu để cứu sống bệnh 
nhân.  
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