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Tém tat

B&i canh: Carcindm trong éng (intraductal carcinoma, IDC) 1a mét loai ung thu hiém gap cta tuyén nuwéc
bot, dwoc ddc trng bdi cac dic diém md bénh hoc, hda mé mién dich va bién d&i sinh hoc phan ti riéng
biét. Tuy nhién, trong thuc hanh gidi phiu bénh, viéc chan dodan IDC cé thé gip nhiéu khé khin do sy giao
thoa vé hinh thai va kiéu hinh mién dich vé&i mat s& loai ung thu tuyén nwdc bot khéc, déc biét 1a carcindm
ché tiét (secretory carcinoma, SC). Céc ddc diém nhu ciu trdc nang tuyén chlra chat tiét cung sy bidu hién
clia cac dau &n S100, SOX10 va mammaglobin cé thé xuat hién & ca hai loai u. Trong b&i cAnh chua cé dit liéu
sinh hoc phan tt, viéc phan loai chinh xac cac trwdng hop ¢ biéu hién khéng dién hinh trd thanh mét thach
thirc dédng ké. Ching tdi bdo cdo mot trudng hop carcindm trong 6ng tuyén mang tai véi cac dic diém hinh
thai va héa moé mién dich goi y carcindm ché tiét, qua dé nhan manh nhitng bay chan doan va tam quan trong
clia viéc tiép can tich hop méd hoc, héa mo6 mién dich va sinh hoc phan tir.

Trinh bay ca bénh: Bénh nhan nam, 54 tudi, xuat hién khéi u vung tuyén mang tai phai, tién trién cham
trong vong hai thang. Chup CT scan ham - mat c& ghi nhan tén thuong rai rac vung tuyén mang tai phai, gidi
han kém r8, cé nét c6 thanh phan dich bén trong, kich thudc I&n nhat khoang 38x25mm. Bénh nhan duoc
phiu thuat cat tuyén mang tai phai. K&t qua giai phau bénh cho thay tén thuwong véi cac dic diém mo bénh
hoc va héa mé mién dich goi y carcindm trong 8ng mang cac dic diém thé lai/Sng xen k&.

K&t luan: Truong hop nay minh hoa nhitng gidi han cla cac tiéu chi moé bénh hoc va héa mé mién dich
trong chan dodn cac ung thu tuyén nuwéce bot hiém. Viéc tiép can tich hop cac dic diém vi thé, héa mé mién
dich va dit liéu sinh hoc phan ti (néu cd thé) |13 can thiét dé dat dwoc chin doén chinh xac.

Ttr khéa: Carciném trong 6ng; carciném ché tiét; ung thu tuyén nwdc bot; kiéu hinh éng xen ké; bién thé
hon hop.
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Abstract

Background: Intraductal carcinoma (IDC) is a rare salivary gland malignancy characterized by distinctive
histopathological, immunohistochemical, and molecular features. However, in routine pathology practice, the
diagnosis of IDC can be challenging because of its morphologic and immunophenotypic overlap with other
salivary gland tumors, particularly secretory carcinoma (SC). Histologic features such as cystic and glandular
structures containing secretory material, together with the expression of $100, SOX10, and mammaglobin, may
be observed in both entities. In the absence of molecular testing, the accurate classification of tumors with
atypical features may therefore represent a significant diagnostic challenge. We report a case of intraductal
carcinoma of the parotid gland showing histologic and immunohistochemical features suggestive of secretory
carcinoma, highlighting potential diagnostic pitfalls and emphasizing the importance of an integrated approach
incorporating histopathology, immunohistochemistry, and molecular analysis whenever available.

Case Presentation: A 54-year-old man presented with a slowly enlarging right parotid mass that had
progressed over atwo-month period. Computed tomography (CT) of the maxillofacial and neck region revealed
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multiple lesions within the right parotid gland, with ill-defined margins and focal cystic components, the
largest measuring approximately 38 x 25 mm. The patient underwent right parotidectomy. Histopathological
examination demonstrated a neoplasm with morphologic and immunohistochemical features suggestive of
the coexistence of intraductal carcinoma and secretory carcinoma.

Conclusion: This case underscores the limitations of standard histopathological and immunohistochemical
criteria in classifying rare salivary gland cancers. An integrated diagnostic approach combining detailed
microscopic evaluation, comprehensive immunophenotyping, and, when accessible, molecular testing is

essential to ensure an accurate diagnosis and optimize patient management.
Keywords: Intraductal carcinoma; Secretory carcinoma; Salivary gland tumor, Intercalated duct

phenotype, Hybrid intraductal carcinoma.

1. DAT VAN PE

Ung thu tuyé&n nudc bot 1a nhédm bénh ly khéng cé
biéu hién IaAm sang dac hiéu, trong khi hé théng phan
loai mo6 bénh hoc lai da dang va phtrc tap, gay khong
it khé khan trong chan doan. Trong bdi canh d¢, ké
tur khi duoc xac dinh r6 hon trong phan loai ung thu
vung dau mat c6 cla T6 chirc Y t& Thé gidi (WHO)
nam 2017, IDC ngay cang nhan duoc sy quan tam
nhd nhitng dac diém riéng biét vé hinh thai hoc, sinh
hoc phan tir va trudc day tirng duoc goi bing nhiéu
thuat nglt khac nhau nhu carcindm nang tuyén dang
sang d6 thap hodc carcindm 6ng tuyén nuwdc bot do
thap [1, 2]. Song song d6 SC ciling dugc biét dén nhu
mot thyc thé hiém gip vdi lich s& phan loai nhiéu
thay d6i. U tirng dwoc md ta dudi tén goi la carcindm
ché tiét twong ty tuyén va (mammary analogue
secretory carcinoma - MASC) do cd su tuong dong vé
hinh thai vi thé va kiéu hinh mién dich vdi carcindm
ché tiét cha tuyén v [3]. Viéc WHO chuin hda tén
goi IDC va SC dan duwoc cdng nhan [a mot thuc thé
doc 1ap trong y van. Méc du vay, ranh gidi chan doén
gitta IDC va SC trong mot s8 truong hop van cé thé
khéng hoan toan ré rang. Cac bién thé IDC kiéu 6ng
xen k& (intercalated duct type) hodc u thé lai (hybrid
tumor) cé thé md phang hinh thai cdia SC va tao nén
nhitng bay chan dodn dang ké trong thuc hanh giai

ph3u bénh. Tuy nhién, trong diéu kién han ché cac
xét nghiém sinh hoc phan t, viéc khai thac t&i da vi
thé va héa md mién dich gitt vai tro then chét, hd tro
dinh hwdng chan doan trong nhitng tinh huéng khé.
Chung t6i bdo cdo moét trwong hop carcindbm trong
8ng tuyén mang tai @ b&nh nhan nam 54 tudi vdi cac
ddc diém mo bénh hoc va héa md mién dich goiy SC,
qua d6 nhan manh nhitng khé khdn trong chan doan
phan biét va gia tri cia cach tiép can tich hop trong
danh gid cac ton thwong tuyén nudc bot cé biéu hién
khong dién hinh.

2. TRINH BAY CA BENH

Bénh nhan nam, 54 tudi, xuat hién khdi u vung
tuy&n mang tai phai, tién trién cham trong vong hai
thang. Bénh nhan khong ghi nhan triéu chirng co
nang. Khdm |dm sang khéng ghi nhan bat thuong
dang k&, ngoai trir sy hién dién cta khéi u tai ving
tuy&n mang tai bén phai, kich thudc khodng 35 mm,
mat d6 chic, bo khong rd, di dong kém, khong dau.
Khoéng ghi nhan liét day than kinh VII va khéng s&
thay hach c6. Chup CT scan ham - mét c¢6 ghi nhan
tén thuong nét - khdi rdi rdc ving tuyén mang tai
phai, dinh v&i nhau, gidi han kém rd, c6 nét cé thanh
phan dich bén trong, rai rac vai ndt vi vdi hda, kich
thudc 1én nhat khodng 38 x 25 mm (Hinh 1).

Hinh 1. Hinh chup CT scan ham = mt ¢6 ghi nhan tén thuong nét - khéi rai rac vung tuyén mang tai
phai, bat thudc can quang kém.
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Bé&nh nhan duwoc phau thuit cat toan bd tuyén
mang tai phai kém nao vét hach c6 nhém I, 1l va IV.

Khao sat vi thé trén mau phau thuat cho thay
kh&i u chl y&u gdbm céc ciu truc dang 6ng tuyén kich
thuwéc khdng déu, vdi ranh gidi tuwong déi rd, kém
sy tang sinh biéu mo trong long &ng véi cac té bao
tuong d6i dong dang, cé bao twong &i toan dang hat;
nhan tron dén bau duc, nhiém sic chat phan bd déu
va hat nhan nho. Trong ldng 6ng chira manh vun t&
bao va chat tiét ai toan, ddi khi kém hoai tl khu tru.
M6 dém xung quanh biéu hién xo hda, xuat huyét va

tham nhap t& bao viém (Hinh 2a & 2b). Cac d3c diém
vi thé& néu trén, gitp hudng dén sy ton tai cta IDC &
tuy&n nudc bot.

Ngoai ra, ghi nhan mot s6 vung cé dic diém vi thé
khac biét, véi bo u dang thuy va cé xu hudng xam
nhap vao m6é m& l1an can. Tai cac vling ndy, cau tric
nang khéng déng déu, long nang chira chat tiét va
eosin; cac t& bao u van twong déi dong dang véi bao
tuong ai toan dang hat. Nhitng d3c diém nay goi y
kha ndng hién dién cia mot thanh phan biét hoa theo
huwéng SC trong cung t6n thuong (Hinh 2¢ & 2d).

Hinh 2. Trén vi thé nhuém H&E: Hinh 2a (d6 phéng dai 40x) va hinh 2b (d6 phdng dai 100x) tdng sinh biéu

mé trong long 6ng vdi cdu triic dang sang. Hinh 2c (d6 phdng dai 40x) va hinh 2d (d6 phéng dai 100x) hién

dién ddm té bao u khéng cé vé bao, tgo thanh nang tuyén sdp xép gan nhau, trong long chira chét dich va
eosin, t€ bdo u twong déi déng dang.

DE lam sang td ban chat clia cac vung c6 hinh thai khac nhau, ching t6i tién hanh thuc hién héa mé mién
dich. K&t qua nhudém héa mé mién dich cho thay t& bao u biéu hién lan tda va twong d6i ddng nhat véi 5100,
SO X 10 va mammaglobin & ca hai thanh phan. Tuy nhién, kiéu hinh mién dich nay cé gia tri phan biét han
ché&, do cac dau an trén déu cé thé duong tinh & ca IDC va SC, dic biét trong cac trudng hop cé dic diém hinh

thai khong dién hinh (Hinh 3).
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Hinh 3. Nhuém héa mé mién dich dé phéng dai 100x: hinh 3a (carcindm trong &ng) va hinh 3b (viing nghi
carcindm ché tiét) déu duong tinh véi SOX10; hinh 3¢ (carcindm trong 8ng) va hinh 3d (vung nghi carcindm
ché tiét) déu dwong tinh véi mammaglobin; hinh 3e (carciném trong 6ng) va hinh 3f (ving nghi carciném
ché tiét) déu dwong tinh véi S100

Bé&n canh d6, k&t qua hda moé mién dich am tinh v&i AR va HER2 & ca hai thanh phan khién ching téi khéng

huéng nght dén t6n thwong thudc nhém carcindm 8ng tuyén nudc bot hodc céc bién thé cé biét hoa kiéu
chuyén san dinh tiét (Hinh 4a-d).

Hinh 4. Nhuém héa mé mién dich d6 phdng dai 100x: hinh 4a (carcindm trong 6ng) va hinh 4b (viing
nghi carcindm ché tiét) déu &m tinh v&i HER2; hinh 4c (carcindm trong 6ng) va hinh 4d (ving nghi carciném
ché tiét) déu am tinh vdi AR

Dang chl y, sy phan bé khéng ddng nhat clia cac dau an t& bao co biéu mé dugc ghi nhan gilra cac ving
khdc nhau cuta khéi u. Céc vung mang dic diém hinh thai cGa IDC cho thay biéu hién duwong tinh véi p40 va

p63, nhan manh sy hién dién cta l&p t& bao co biéu md con bdo tén. Tréi lai, cdc viing nghi ngd carcindm ché
tiét khéng biéu hién véi cac dau an nay (Hinh 5a-d).
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Hinh 5. Nhuém héa mé mién dich dé phdng dai 100x: hinh 5a (carcindm trong 6ng) duwong tinh vé&i p63 va
hinh 5b (vling nghi carcindm ché tiét) &m tinh vd&i p63; hinh 5¢ (carcindm trong éng) duong tinh vdi p40 va
hinh 5d (vung nghi carcindm ché tiét) am tinh vdi p40.

3. BAN LUAN

Cung v&i sy md rong khdng ngirng trong hiéu biét
vé IDC, viéc nhan dién céc trudng hop cé biéu hién
khoéng dién hinh hodc mang cac dic diém trung 13p
hinh thai twong ty nhu ca bénh clia ching téi van dat
ra nhidu thach thirc trong thuc hanh chan doan giai
phau bénh. V& 1am sang, khdi u nay chi yéu xuat hién
tai tuy&n mang tai, dién ti€n am tham vdi tién luong
twong d&i thuan loi sau phau thuat cat bd hoan toan.
Vé mat moé bénh hoc, t6n thuwong dic trwng béi sy
tang sinh biéu mé trong long 6ng vdi cac ciu tric vi
nhu, dang sang hodc hinh anh “roman bridge”, dwoc
bao quanh bai mot 16p t€ bao co biéu mé con bao
ton. P& md hoc thudng tir thap dén trung binh. Cac
té& bao u twong d6i dong dang, vdi bao tuong i toan
dang hat, nhan cé nhiém sic chat phan bd déu va
hat nhan nho; cé thé ghi nhan hinh anh “apocrine
snouts”. Long céc ciu tric nang - tuyén thuong chira
manh vun té bao, d6i khi kém hoai ti kiu ba khd, va
md dém co thé biéu hién xo hda hodc xuat huyét [4,
5]. Tuy nhién, cc nghién clru gan day ngay cang lam
sang to rang IDC 1a mot thuc thé ¢ phd hinh thai va
hudng biét hoa rat da dang, d3c biét 1a hwdng biét
hda giéng t& bao 8ng xen k& (intercalated duct-like
phenotype) hodc thé lai (hybrid).

Chinh vi cac ddc diém nhu cdu tric dang sang,
biét hda kiu chuyén san dinh tiét va hoai tlr ki€u b3
kho, IDC thuong dé bj nham Ian véi carcindm 6ng
tuyé&n nudce bot (Salivary duct carcinoma - SDC) - mét

thwc thé cé d6 4c tinh cao va tién lwvong xau hon rat
nhiéu [4]. Do d6, viéc chan doan phan biét v4i SDC 13
bwédc dau tién va rat quan trong.

Trén ca bénh cta ching téi, phan I1én tén thuong
thé hién ré cac dac diém vi thé cla IDC nhw cau tric
dang 6ng tuyén véi kich thudc khac nhau, ranh gidi
tuong déi rd, |&p co biéu md con bao tdn vdi diu an
co biéu mé nhu p63 va p40 dwong tinh. Hinh thai
nay két hop véi két qua héa md mién dich am tinh
vGi AR va HER2 & cd hai thanh phan cho thay sy thiéu
hut bang chitng Gng hd chan doan SDC dién hinh,
doéng thoi tinh chat gidi han trong éng gitp chdng téi
khéng huwéng nghi dén mét t6n thuong xam [an mirc
dd cao nhu carcindm éng tuyén nudc bot.

Dang chu y, bén canh cdc vung dién hinh cla
IDC vé&i biét hda chuyén san dinh tiét, khdi u con cé
nhi*ng vung véi hinh thai vi thé khac biét. Sy hién
dién cta cdc dam té bao cé bd dang thuy, ranh gidi
khong r8, long 6ng chira chat ché tiét ai toan dam
dac ban dau goi y d&n mot tén thuong dang ché tiét
(secretory-like features).

Dé& phan tich rd rang ban chat cla hai thanh phan
nay, khdo sat héa mé mién dich ddng vai tro then
chét. Trén toan bo tén thwong, céc t& bao u déu biéu
hién dwong tinh manh va lan toéa véi S100, SOX10 va
mammaglobin. Kiéu hinh ndy phan anh sy trung 13p
rat I&n gitra IDC (d&c biét la phdn nhom biét héa theo
huwdng 6ng xen k&) va SC. Diém mau chot ndm & sy
phan bd cla cac dau an t&€ bao co biéu mb. Tai céc
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vling ciu tric dang 6ng dién hinh, p63 va p40 duong
tinh rd rét quanh cac cdu tric u. Nguoc lai, tai cac
ving c6 hinh thai dang ché tiét, Iop t& bao co biéu
mo nay biéu hién y&u hodc mat lién tuc cuc bd.

Mot “khéi u thé lai” thue sy cAu thanh tir hai thuc
thé doc 1ap xuat hién song song. Cac bang chirng 1am
sang, mo bénh hoc va héa mé mién dich trén ca bénh
nay Ung hé chan doan: IDC mang cac dic diém thé
lai/&ng xen k& (Intraductal carcinoma with hybrid/
intercalated features).

Ban chat cla vung tén thuong dang ché tiét va su
vang mat cuc bd clia |p co biéu md khong phan anh
mot tén thwong xam 1an clia dong u khac, ma 13 minh
chitng cho hién twgng mat ciu trac 1dp t€ bao co
biéu md trong giai doan tién trién hodc su da dang
ki€u hinh cta chinh t& bao IDC huwdng 6ng xen ké.

Trong s6 cac hwdng ti€p can trén, ching tdi nhan
thay cac bang chirng m6 bénh hoc va héa mé mién
dich hién tai dng hd manh mé& nhat cho nhan dinh:
day khéng phai la sy déng hién dién cua hai thuc
thé 4c tinh riéng biét, ma [a mét trwong hop IDC cla
tuy&n nudc bot véi cac dic diém thé lai/Gng xen k&,
trong d6 thanh phan giéng SC chinh 1a bi€u hién ki€u
hinh rd rét nhat cia hudng biét héa éng xen ké.

Su chuyén tiép hinh thai tir ving chuyén san
dinh tiét dién hinh (cé I&p co biéu mé p63 va p40
bao boc lién tuc) sang vung té bao dang hat ché tiét
(noi I&p co biéu mé bi mat lién tuc) khdng phu hop
vdi gia thuyét vé mot SC phat trién theo kiéu trong
6ng doc 1ap. N&u |a mét SC thye thy phét trién trong
long 8ng, cau tric u thuwdng s& khdng duy tri duorc
méi twong quan don dong, ddng nhat vé phé khang
nguyén (S100+, SOX10+, mammaglobin+) mot cach
xuyén subt vdi vung chuyén san dinh tiét nhu vay.
Nguoc lai, hién twong mat lién tuc cla I6p t€ bao
co biéu md quanh cdc ciu tric dang ché tiét cé thé
duoc ly gidi 1a do su tién trién tw nhién cda khéi u,
hodc do &p luc gidn nd cla chat ché tiét trong long
8ng 1am mo 16p vé bao nay trén céc 14t cat vi thé.
Do d6, thay vi phan tach tén thwong thanh hai dong
u riéng biét, viéc nhin nhan khéi u dudi géc d6 mot
thyc thé don dong cé sw da dang va trung 13p vé kiéu
hinh la cach gidi thich toan dién va phu hop nhat véi
xu hudng phan loai hién nay.

DE dat chan doan nay trong mot hé quy chiéu
chuén héa, viéc ddi chiéu véi cac dif liéu y vdn mai
nhat |13 v cling can thiét. Theo cac bdo cdo cap nhat
cla T6 chirc Y t& Thé gidi (WHO), chién lwoc tiép can
céc t6n thuong trong 8ng co sy twong déng cao vé
mat hinh thai doi hdi mét quy trinh tich hop chat ché
gitta ddc diém vi thé va héa mé mién dich. Trong thuc
hanh giai phau bénh, khi tiép can mot tén thuong

tuyén nudc bot dang nét hodc dang nang gidi han rd,
budc quan trong d4au tién la danh gid sy hién dién va
tinh toan ven cla I&p t& bao co biéu mé bang cac dau
an p63/p40, sau dé mdi tién hanh phan tich chi tiét
xu hudng biét hda cia t&€ bao biéu mé bén trong [4].

Trong khudn khé phan loai hién dai, IDC duogc
biét dén [a mot thuyc thé cé phé hinh thai bién thién
rat rong [4], bao gdm kiéu hinh giéng t& bao éng
xen k& (intercalated duct-like), ki€u hinh chuyén san
dinh tiét, hodc dang ph6i hop giita hai kiéu hinh nay
(hybrid intercalated and apocrine). Bang chu vy, cac
bién thé mang dic diém thé lai hodc giau tinh chat
ché tiét thudng gay ra nhirng thach thirc chan doan
ratlén do sy chdng 14p ki€u hinh nghiém trong vdi SC.
Dai véi cac tdn thuong cé dic diém t&€ bao muirc d6
th&p dén trung binh, cé chat ché tiét trong long éng
va bdc 16 bd ba ddu 4n S100, SO X 10, mammaglobin,
y vdn ghi nhan cé mét “vung xam” chéng |ap phic
tap gitta SC phat trién theo kiéu trong &ng va IDC
bién thé 6ng xen ka.

Trudng hop ca bénh clia chdng téi da minh chirng
ré nét cho vung xam nay. Tuy nhién, viéc nhan dién
dwoc thanh phan chuyén san dinh tiét dién hinh di
kém I&p co biéu mé dugc bao tdn nguyén ven & mot
phan khdi u 13 chia khéa m&u chét cidu thanh nén
chan doan IDC thé lai. Biéu nay cho thay thiéu bang
chirtng Gng hd mot chan dodn SC thuan tdy, dong
th&i hudng suy nghi clia nha chin doan dén mot phé
biéu hién rong hon cla IDC - noi céc té bao u huéng
6ng xen k& cd thé tao ra hinh thai gia ché tiét va lam
bién d6i cau tric 16p co biéu md xung quanh.

Cac nghién clru gan day ghi nhan rang hinh thai
chuyén san dinh tiét trong IDC dang dugc phat hién
vGi tan sudt ngay cang cao. Trong bdi canh do, viéc
xac dinh cdc bién d&i phan tl nhu tai sdp x€p gen RET
(bao gdbm TRIM33::RET, NCOA4::RET) hoac d6t bién
BRAF p.V600E ddéng vai tro la chia khoéa thdo g& cac
nut that chan dodn. Sy hién dién cla cac dic diém
hinh thai mang tinh chuyén san dinh tiét thudng goi
y bién thé cé dic diém thé lai (hybrid features) cla
IDC, trong khi SC kinh dién thudng khong cé thanh
phan nay. Mt khéc, chan doén xac dinh SC dua vao
viéc phét hién cac tai sap x&p gen dic trwng nhu
ETV6::NTRK3 hay cac bién thé hiém gip hon bang
cac ki thuat phan tlr, bao gdm lai tai chd gan huynh
quang (FISH) tach doi gen [4].

Nhu vay, d6i véi cac tdn thwong tuyén nuwdce bot
cé cau tric dang 8ng hodc nang tuyén mang hinh
thai khéng dién hinh, viéc thiét 1ap chan dodn xac
dinh ngay cang phu thudc vao cac xét nghiém sinh
hoc phan tir. Tai cac co s& y t& cé diéu kién trién khai
thuwong quy cac panel gidi trinh ty gen thé hé méi
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(NGS) hodc xét nghiém FISH tach roi gen ETV6, cac
céng cu nay duoc sir dung nhw mét budce sang loc
ban dau mang tinh quyét dinh. K&t qud dwong tinh
véi tai s3p x€p ETV6 hudng manh mé dén chan doan
carcindm ché tiét, dac biét khi cé su tham gia ctia cac
d&i tdc nhu NTRK3 hodc RET. Nguoc lai, mot két qua
am tinh véi tai sdp x&p ETV6 s& cung cap thém bang
chirng loai trir SC, tir d6 dinh hudng chan doan vé
phia IDC, gitip cac nha giai phau bénh tu tin hon trudc
sy ton tai cla céc bién thé da dang hinh thai [4].

Tuy nhién, mét thach thirc k§ thuat can luu y 13
RET ndm rat gan NCOA4 trén nhiém sic thé 10q11.2,
khi€n cdc tai sdp x&p nhiém sic thé tai vi tri ndy rat
kho bi phat hién néu chi s& dung ki thuat FISH tich
r&i RET don thuan. Do d6, phwong phdp nay doéi khi
khéng dd d6 nhay dé xac dinh chic chan IDC. Khi
cac panel NGS mé& rong duoc ap dung rong rai hon,
viéc phét hién cac tai sdp x&p lien quan dén ETV6
(nhw ETV6::NTRK3 hodc ETV6::RET) dwoc coi la bing
chirng virng chic nhat Gng ho chan doan SC, ngay
ca khi kh&i u bdc 16 wu thé céc ciu tric trong 6ng.
Nguoc lai, sy hién dién cta tai sdp xép NCOA4::RET
lai dugc xem la “chir ky phan tl” dac trwng cho IDC
bién thé 6ng xen k&. B&n canh mot s6 bién d6i hiém
gap da duoc bdo cdo nhu STRN::ALK trong IDC hodc
VIM::RET trong SC, viéc phat hién cac tai sdp xép
khong dién hinh nhin chung van goi y nhiéu hon vé
huéng chan doan IDC [4].

Cudi cung, trong trudng hop khdng phat hién
duoc bat ky tai sip x&p gen lién quan nao, chan doan
IDC bién thé 6ng xen ké hoadc bién thé thé lai van Ia
mdt lywa chon can dugc wu tién can nhac. Pidu nay
xuat phat tir thuyc t& 13 mot ty 1& déng ké cac trudng
hop IDC khéng mang cac bién déi di truyén cé thé
phét hién dwoc bang cac k§ thuat hién tai, trong khi
SC hau hét déu duoc dinh danh rd rang bdi cac téi
sap x&p gen dic trung.

Su phan dinh chinh xac ban chat cla t6n thuong,
d3c biét 13 viéc nhan dién d3c diém thé lai/dng xen k&
khéng chi dirng lai & gia tri hoc thudt ma con mang y
nghia thuc tién sau sac trong dinh hudng diéu tri, tién
lwong va theo ddi Iam sang. IDC nhin chung c6 dién
tién 1am sang thuan loi va tién lvgng tét sau khi duoc
phau thuat cit bd hoan toan, ké ca khi khai u cé biéu
hién mat lién tuc |&p co biéu mé cuc bd do &p lyc ché
tiét. Ngwoc lai, SC cé thé biéu hién hanh visinh hoc da
dang va xam |an hon, di kém nguy co tai phat tai chd
hodc di cdn xa khé du dodn; tham chi trong mét sd
truong hop hiém gip, bénh cé thé tién trién dan dén
tlr vong, dac biét & nhitng khéi u cé6 dé md hoc cao
hodc c6 hién dién xam 1an than kinh [3, 6].

Hon nita, viéc nhan dién chinh xac cac bién thé

hinh thai va phan t& cta IDC cling md ra cac hudng
tiép can diéu tri mdi. Vi du, cac trudng hop mang
kiéu hinh chuyén san dinh tiét thudng boc 16 cac
d&c diém sinh hoc cho phép can nhic ap dung liéu
phap ndi tiét (nhu bicalutamide hodc abiraterone)
trong mot sé bdi canh |dm sang chon loc. V& mat
phan t, IDC mang cac tai sap x&p gen dic trung nhu
NCOA4::RET tao co hoi cho viéc ing dung céc liéu
phap nhdm tring dich bing thudc (rc ché RET thé
hé méi nhu selpercatinib. Nguoc lai, SC mang tai sap
xép ETV6::NTRK3 lai cé kha ndng dap (rng t6t vdi cac
thuéc trc ch& TRK nhu larotrectinib hodc entrectinib
von da dugc chirng minh hiéu qua vuot trdi trén cac
kh6i u c6 dot bién twong rng [4, 7].

Trong ca bénh clia ching t6i, viéc chua thé trién
khai cdc khao sat sinh hoc phan tlr chuyén sau (nhw
FISH hodc NGS) nhdm xac dinh chinh xac cac tai sap
x€p gen dac trwng nhw NCOA4::RET hay loai trir hoan
toan ETV6::NTRK3 l1a mot han ché nhat dinh dé lam
sang td ban chat di truyén phan tlr cta tén thuong.
Day ciling 13 thach thirc chung trong bdi canh chan
dodn cac u tuyén nudc bot hién nay, khi xu hudng
phan loai ngay cang dich chuyén manh mé sang di
truyén hoc phan tir.

DU vay, bdo cdo nay d3 cung cdp mét gdc nhin
thuc tién quan trong, cho thay gid tri cla viéc khai
thdc t6i da cac ddc diém mo bénh hoc va bd dau an
héa moé mién dich c6t 16i dé dinh huwéng chan doan
mot trwdng hop IDC cb céc dic diém thé lai/éng xen
k& trong diéu kién ngudn lwc han ché. Trong tuwong
lai, viéc tich hop rong rai cdc ky thuat phan tlr vao
quy trinh thue hanh thuong quy khdng chi gitip nang
cao hiéu biét vé cac thyc thé cé kiéu hinh da dang va
hi€m gdp nay, ma con gdép phan téi wu héa dé chinh
xac chan dodn, tir d6 ca thé hda chién lvoc diéu tri
va tién luvgng cho nguoi bénh.

4. KET LUAN

Trudng hop nay cho thay IDC cla tuyén nwéc bot
6 thé biéu hien mdt phd hinh thai va héa mé mién
dich bién thién rat rong, tao ra cac dic diém thé lai/
dng xen k& chong 1ap vdi SC va din dén nguy co sai
l&ch chan dodn trong thyc hanh 1am sang. Do do,
bén canh cic dau 4n héa mo6 mién dich cot 18i, cach
tiép can tich hgp da phuong thirc bao gdm hinh thai
hoc va cac dit liéu sinh hoc phan t& 1a v cling can
thiét d& dinh danh chinh xac cac bién thé khéng dién
hinh nay. Bdo cdo cla chiing tdi gép phan lam phong
pht thém hiéu biét vé phé hinh thai phirc tap clia tén
thuwong IDC mang dac diém thé lai hiém gip, dong
thdi nhan manh vai trd chién lugc cha y hoc chinh
xdc trong thuwe hanh giai phau bénh hién dai.
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