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BEÄNH TEO CÔ TUÛY TYPE III:  
NHAÄN XEÙT VEÀ HAI TRÖÔØNG HÔÏP VAØ ÑIEÅM LAÏI Y VAÊN 

Leâ Minh*, Huyønh Vaên Phuïng**, Voõ Ñoân*** 

TOÙM TAÉT ****** 
Caùc taùc giaû thoâng baùo caùc ñaëc ñieåm laâm saøng, ñieän cô,  vaø caây gia heä cuûa hai tröôøng hôïp chò em ruoät coù 

ñuû caùc tieâu chuaån chaån ñoaùn cuûa beänh teo cô tuûy type III: yeáu lieät ngoaïi bieân ñôn ñoäc cuûa töù chi vaø cô truïc 
thaân dieãn tieán naëng daàn, coù hình aûnh ñieän cô cuûa maát phaân boá thaàn kinh vaän ñoäng maïn tính, coù caây gia heä 
phuø hôïp vôùi kieåu hình di truyeàn laën theo oâtoâzoâm. Cha meï vaø ba anh chò ruoät cuûa hai beänh nhaân cuõng ñöôïc 
khaùm thaàn kinh vaø thaêm doø ñieän cô vôùi keát quaû bình thöôøng. Nhaân hai tröôøng hôïp naøy, caùc taùc giaû ñieåm laïi y 
vaên noùi veà nhoùm beänh naøy treân caùc phöông dieän chaån ñoaùn, phaân loaïi vaø cô sôû di truyeàn hoïc.  

SUMMARY 
SPINAL MUSCULAR  ATROPHY TYPE III:  REPORT OF TWO CASES AND REVIEW 

OF THE LITERATURE  

Le Minh, Huynh Van Phung, Vo Don * Y Hoc TP. Ho Chi Minh * Special issue of Neurology  

* Vol. 7 * Supplement of No 4 * 2003: 150 - 155 

The authors report the clinical, electromyographic and pedigree of two cases of spinal muscular 
atrophy type III: pure progressive peripheral paralysis of the the trunk and the limbs, electromyographic 
findings of pure motor neuron involvement with chronic denervation, and a pedigree showing a pattern of 
autosomal recessive inheritance. All the parents and siblings of the two patients were examined clinically 
and electromyographically  with normal results.  On the occasion of this report, a short review of the 
literature relating to this type of hereditary motor neuronopathy is also carried out. 
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Beänh teo cô tuûy (spinal muscular atrophy) laø 
moät beänh di truyeàn theo oâtoâzoâm laën ñaõ ñöôïc ñeà caäp 
ñeán laàn ñaàu tieân trong thaäp nieân 90 cuûa theá kyû thöù 
19 (1891) bôûi Guido Werdnig cuûa Ñaïi Hoïc Vienna 
khi taùc giaû naøy coâng boá moät baùo caùo vôùi töïa ñeà laø “ 
Hai tröôøng hôïp teo cô tieäm tieán sôùm di truyeàn ôû treû 
con coù bieåu loä cuûa loaïn döôõng cô nhöng laïi coù neàn 
taûng thaàn kinh” (Two early infantile hereditary cases 
of progressive muscular atrophy appearing as 
dystrophy, but on a neurotic basis). Thuaät ngöõ Ñöùc 
vaên ñeå noùi veà beänh naøy laø spinale Muskelatrophie ñaõ 
ñöôïc ñöa ra söû duïng trong naêm 1892 tieáp theo bôûi 
Johann Hoffmann cuûa Ñaïi Hoïc Heidelberg khi taùc 

giaû naøy coâng boá baøi thoâng baùo khoa hoïc veà beänh naøy 
trong tôø Arch Psychiatr (Berlin) döôùi töïa ñeà “Ueber 
chronische spinale Muskelatrophie im Kindesalter, 
auf familiare Basis”.1 Thuaät ngöõ Anh vaên töông öùng 
ñaõ ñöôïc söû duïng keå töø ñoù laø laø spinal muscular 
atrophy. Keå töø thôøi ñieåm ñoù ñeán nay ñaõ coù nhieàu 
tieán boä trong caùc lónh vöïc chaån ñoaùn, giaûi phaãu beänh 
hoïc, phaân loaïi vaø di truyeàn hoïc cuûa nhoùm beänh naøy 
maø chuùng toâi seõ ñieåm laïi nhaân dòp thoâng baùo veà hai 
tröôøng hôïp ñöôïc chaån ñoaùn ôû ñaây.1,3,4 
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BEÄNH AÙN 1 
Nöõ beânh  nhaân NTN (SHS ngoaïi truù A 32810), 

19 tuoåi (sanh 1984), ñeán khaùm thaàn kinh taïi beänh 
vieän Hoaøn Myõ vì yeáu lieät töù chi. Khai thaùc beänh söû 
vaø tieàn söû caùc nhaân ghi nhaän moät tieàn söû saûn khoa 
bình thöôøng, nhöng chaäm bieát ñi ñöùng (3 tuoåi môùi 
bieát ñi). Keå töø ñoù ñeán nay beänh nhaân ngaøy caøng 
yeáu daàn ñi vaø töø 10 naêm nay xuaát hieän theâm trieäu 
chöùng run tay. Veà tieàn söû gia ñình, beänh nhaân laø 
con uùt cuûa moät gia ñình coù cha meï bình thöôøng,  
coù hai ngöôøi anh vaø hai ngöôøi chò trong ñoù ngöôøi 
chò keá 21 tuoåi cuõng ñaõ phaûi ngoài xe laên vì caên beänh 
beänh töông töï. 

Thaêm khaùm thöïc theå ghi nhaän moät beänh caûnh 
yeáu lieät ñôn thuaàn kieåu ngoaïi bieân khoâng coù roái loaïn 
caûm giaùc keøm theo. Beänh nhaân coù trieäu chöùng teo 
cô ôû töù chi, coøn ñi ñöùng ñöôïc nhöng yeáu phaûi vòn, coù 
tö theá öôõn thaét löng quaù möùc, hai ñaàu goái loài ra sau 
(genu recurvatum) luùc ôû tö theá ñöùng, ñeå ngoài daäy töø 
tö theá naèm ngöûa thì phaûi xoay nghieâng thaân mình 
roài choáng hai tay, vaø ngoùc coå khoù khaên trong tö theá 
naèm ngöûa. Cô löïc ñöôïc khaûo saùt ôû töù chi naèm trong 
khoaûng töø 3/5 ñeán 4/5 theo phaân ñoä MCR ( gaáp buïng 
vaø gaáp löng baøn chaân: 4/5; gaáp goái: 4/5; duoãi goái: 
3/5; gaáp caùc ngoùn tay: 4/5; duoãi caùc ngoùn tay: 4/5; 
gaáp khuyûu: 4/5; duoãi khuyûu: 3/5; daïng caùnh tay: 4/5; 
aùp caùnh tay: 3/5). Caùc phaûn xaï gaân cô töù chi bò maát 
toaøn boä, phaûn xaï rieâng cuûa cô coøn nhöng yeáu, vaø 
khoâng coù söï hieän dieän cuûa daáu hieäu thaùp nhö daáu 
Babinski vaø daáu Hoffmann. 

Khaûo saùt ñieän cô cho thaáy hình aûnh cuûa maát 
phaân boá thaàn kinh vaän ñoäng ñôn thuaàn vaø maïn tính ôû 
caû chi treân laãn chi döôùi vôùi daãn truyeàn vaän ñoäng vaø 
caûm giaùc bình thöôøng, taêng ñieän theá ñaâm kim, ñieän 
theá töï phaùt, caùc ñieän theá ñôn vò vaän ñoäng (MUP) cao 
roäng ña pha vaø giaûm keát taäp (baûng 1). Caùc thaêm doø 
caän laâm saøng thöôøng qui khaùc goàm coù coâng thöùc 
maùu, ñöôøng huyeát, creatinin huyeát, bilan lipid maùu,  
SGOT, SGPT, ion ñoà maùu, ECG, X quang tim phoåi 
thaúng ñeàu trong giôùi haïn bình thöôøng. Toác ñoä laéng 
maùu ñöôïc ghi nhaän coù taêng cao nheï (35 – 65 mm), 
ñònh löôïng men CPK trong maùu cho keát quaû 369 U/L, 
taêng cao so vôùi giaù trò bình thöôøng (24 – 180 U/L).  

BEÄNH AÙN 2 
Nöõ beänh nhaân NTND (SHS ngoaïi truù A 86670), 

21 tuoåi (sanh naêm 1982), laø chò ruoät cuûa tröôøng hôïp 
beänh nhaân cuûa beänh aùn 1, cuõng coù nhöõng bieåu loä veà 
chaäm bieát ñi ñöùng (bieát ñi luùc khoaûng 3 tuoåi) vaø lieät 
haún hai chaân khieán phaûi ngoài xe laên keå töø luùc ñöôïc 8 
tuoåi. Khaùm thöïc theå ghi nhaän moät thieáu nöõ coù teo 
cô töù chi roõ nhaát ôû cô töù ñaàu ñuøi vaø cô caúng chaân, 
phaûi ngoài xe laên, khoâng thöïc hieän ñöôïc cöû ñoäng 
ngoùc coå khi naèm ngöûa, coù lieät töù chi vôùi goác naëng 
hôn ngoïn vôùi cô löïc trong khoaûng töø 3/5 ñeán 5/5 
theo phaân ñoä MCR (gaáp maët löng vaø gaáp maët loøng 
baøn chaân; 4/5; gaáp goái: 3/5; duoãi goái: 2/5; gaáp duoãi 
caùc ngoùn tay: 4/5; gaáp khuyûu: 4/5; duoãi khuyûu: 3/5; 
aùp caùnh tay: 3/5; daïng caùnh tay: 4/5; duoãi vaø gaáp caùc 
ngoùn tay 5/5). Caùc phaûn xaï gaân cô bò maát toaøn boä 
nhöng khoâng coù söï hieän dieän cuûa caùc daáu hieäu toån 
thöông boù thaùp. Thaêm khaùm caûm giaùc khoâng ghi 
nhaän nhaän baát thöôøng. 

Khaûo saùt ñieän cô cho thaáy hình aûnh cuûa maát 
phaân boá thaàn kinh vaän ñoäng ñôn thuaàn vaø maïn tính 
ôû caû chi treân laãn chi döôùi vôùi daãn truyeàn vaän ñoäng vaø 
caûm giaùc bình thöôøng, taêng ñieän theá ñaâm kim, ñieän 
theá töï phaùt, caùc MUP cao roäng ña pha vaø giaûm keát 
taäp (baûng 1). Caùc thaêm doø caän laâm saøng thöôøng qui 
khaùc goàm coù coâng thöùc maùu, ñöôøng huyeát, creatinin 
huyeát, bilan lipid maùu, SGOT, SGPT, ion ñoà maùu, 
ECG, X quang tim phoåi thaúng ñeàu trong giôùi haïn 
bình thöôøng. Toác ñoä laéng maùu ñöôïc ghi nhaän coù 
taêng cao nheï (20 – 40 mm), ñònh löôïng men CPK 
trong maùu cho keát quaû bình thöôøng laø 94 U/L.  
Baûng 1. Ñaëc ñieåm khaûo saùt ñieän cô cuûa hai 
tröôøng hôïp teo cô tuûy type 3 

Daãn truyeàn 
thaàn kinh  

Thoâng soá Bn NTN Bt NTND Chuù 
thích 

Daây giöõa P DML(ms) 
MCV (m/s) 
Soùng F (ms) 
SCV (m/s) 

3.06 
68.3 

 

3.32 
56.3 

21.83 (30%) 

BT 
BT 

Daây truï T DML (ms) 
MCV (m/s) 
Soùng F (ms) 
SCV (m/s) 

2.16 
77.2 

2.34 
68.0 

26.71 (62%) 

BT  
BT 

Daây quay P SCV (m/s) 72.7 67.6  
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Daãn truyeàn 
thaàn kinh  Thoâng soá Bn NTN Bt NTND Chuù 

thích 
Daây chaày sau 

T 
DML (ms) 
MCV (m/s) 
Soùng F (ms) 

3.76 
36.0 
40.7 

3.74 
63.5 

43.8 (90%) 

BT 
BT 
 

Daây maùc saâu 
P 

DML (ms) 
MCV (m/s) 
Soùng F (ms) 

4.16 
59.9 
maát 

3.04 
52.6 
44.3 

BT 
BT 
 

Daây hieån 
ngoaøi T 

SCV (ms) 66.7 57.9 BT 

     

Cô ñöôïc 
khaûo saùt 

Ñieän theá ñaâm 
kim 

Ñieän 
theá töï 
phaùt 

Ñôn vò vaän ñoäng
Keát 
taäp 

Bn NTN 
Chaøy tröôùc  
Sinh ñoâi  

Töù ñaàu ñuøi 
Delta  

Lieân coát 1 
mu baøn tay 

 
Taêng  
Taêng 
Taêng 
Taêng 
Taêng  

 
Khoâng 

1+ 
khoâng 
khoâng 
khoâng 

 

 
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha

 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 

Bn NTND 
Chaøy tröôùc  
Sinh ñoâi  

Töù ñaàu ñuøi 
Delta 

Lieân coát 1 
mu baøn tay 

 

 
Taêng  
Taêng  
Taêng  
Taêng  
Taêng  

 

 
Khoâng 

1+ 
khoâng 
khoâng 
khoâng 

 

 
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha
Cao roäng, ña pha

 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 
Giaûm 

KHAÛO SAÙT CAÙC THAØNH VIEÂN GIA ÑÌNH 
VAØ CAÂY GIA HEÄ 

Cha (54 tuoåi), meï (52 tuoåi), hai anh (34 vaø 32 
tuoåi), moät chò ruoät (27 tuoåi) cuøng vôùi moät chaùu trai 
cuûa hai beänh nhaân ñaõ ñöôïc khaùm thaàn kinh vôùi keát 
quaû bình thöôøng. Khaûo saùt ñieän cô kyù, goàm coù khaûo 
saùt daãn truyeàn thaàn kinh vaø ñieän cô kim, ñaõ ñöôïc 
thöïc hieän cho naêm thaønh vieân naøy (khoâng thöïc hieän 
cho ngöôøi chaùu trai) vaø cuõng cho keát quaû bình 
thöôøng. 

Caây gia heä cuûa hai chò em beänh nhaân cuõng ñaõ 
ñöôïc thieát laäp  cho thaáy trong boán theá heä keá tieáp 
nhau (theá heä oâng baø, theá heä cha meï, theá heä cuûa caùc 
beänh nhaân, vaø theá heä con chaùu cuûa cac beänh nhaân) 
khoâng coù ai bò loaïi beänh töông töï. Ñaëc ñieåm naøy cuûa 
caây gia heä gôïi yù nhieàu ñeán kieåu hình di truyeàn lieät 
theo oâtoâsoâm, maëc duø khoâng (hoaëc chöa) khai thaùc 
ñöôïc yeáu toá ñoàng huyeát thoáng voán coù theå raát hay gaëp 
trong kieåu hình di truyeàn naøy. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Hình 1. Caây gia heä cuûa hai tröôøng hôïp beänh 
nhaân teo cô tuûy type III. 

Chuù thích: theá heä con caùi cuûa caùc thaønh vieân 6, 
7, 8, 10 ñeàu maïnh khoeû; 1 cheát do lao phoåi; 2 
cheát giaø; 3 cheát do chieán tranh; 4 cheát khoâng roõ 
nguyeân nhaân; 5 cheát do chieán tranh; 15 laø 
NTND; 16 laø NTN 

BAØN LUAÄN 
Veà chaån ñoaùn 

Hai tröôøng hôïp chò em ruoät ôû ñaây coù nhöõng ñaëc 
ñieåm noåi baät sau ñaây: (1) beänh caûnh cuûa moät beänh 
lieät ngoaïi bieân ñôn ñoäc ñoái xöùng cuûa töù chi, xuaát 
hieän töø beù luùc 3 tuoåi trôû leân vaø ngaøy caøng naëng daàn; 
(2) ñaëc ñieåm ñieän cô noåi baät bao goàm keát quaû bình 
thöôøng cuûa khaûo saùt daãn truyeàn vaän ñoäng vaø caûm 
giaùc, söï hieän dieän cuûa hieän töôïng maát phaân boá thaàn 
kinh ôû cô chi döôùi trong khaûo saùt ñieän cô kim döôùi 
hình thöùc cuûa ñieän theá töï phaùt vaø giaûm keát taäp, vaø 
söï hieän dieän cuûa nhöõng baèng chöùng veà tính chaát 
maïn tính vaø naëng daàn cuûa beänh döoùi hình aûnh cuûa 
nhöõng ñieän theá ñôn vò vaän ñoäng (MUP) cao roäng vaø 
ña pha; (3) men creatinine kinase cuûa cô ñöôïc ghi 
nhaän chæ  taêng nheï ôû moät beânh nhaân; (4) caây gia heä 
phuø hôïp vôùi kieåu hình di truyeàn aån theo oâtoâsoâm. 

Nhöõng ñaëc ñieåm naøy phuø hôïp nhaát vôùi chaån 
ñoaùn cuûa beänh teo cô tuûy type III, coøn goïi laø teo cô 
tuûy thieáu nieân (juvenile spinal muscular atrophy) 
hay  hoäi chöùng Kugelberg-Welander.1,2 Caùc chaån 

1 2 3 4
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ñoaùn phaân bieät ôû ñaây goàm coù beänh loaïn döôõng cô 
goác chi vaø beänh vieâm ña cô. 

Ñieåm laïi y vaên 

Lòch söû cuûa beänh teo cô tuûy 1,2 

Nhö ñaõ giôùi thieäu trong phaàn nhaäp ñeà, beänh teo 
cô tuûy ñaõ ñöôïc moâ taû laàn ñaàu vaøo naêm 1891 cuûa cuoái 
theá kyû 19 nhöng phaûi ñeán naêm 1961 thì Byers vaø 
Banker môùi tieán haønh laàn ñaàu tieân vieäc phaân loaïi 
nhoùm beänh naøy, vaø ñeán naêm 1964 thì Dubowitz coù 
coâng boá nhöõng nhaän xeùt veà moái töông quan giöõa 
tuoâæ phaùt beänh vôùi möùc ñoä naëng nheï cuûa beänh.1 
Caùch phaân loaïi quoác teá hieän haønh thaønh ba theå 
beänh goàm SMA I, SMA II vaø SMA III laø heä quaû cuûa 
nhöõng nghieân cöùu vaø coäng taùc quoác teá ñaõ ñöôïc coâng 
boá trong caùc naêm 1991 vaø 1995.1,2,4 Ñaây laø moät 
nhoùm beänh di truyeàn naëng neà, coù tieân löôïng xaáu cuûa 
treû em. Nghieân cöùu cuûa Mayo clinic treân 108 tröôøng 
SMA trong khoaûng töø 1955 ñeán 1975 ñaõ cho thaáy tyû 
leä töû vong laø 32%, vôùi tuoåi trung bình luùc cheát laø 65 
thaùng tuoåi, vaø chæ 35% beänh nhaân coù theå ñi ñöùng 
ñöôïc maø khoâng caàn trôï giuùp.2 

Phaân loaïi caùc beänh teo cô tuûy 1,2 

Beänh teo cô tuûy di truyeàn cuûa thieáu nieân nhi 
ñoàng ñöôïc chia ra thaønh ba loaïi I, II vaø III maø trong 
baøi naøy, ñeå tieän duïng, chuùng toâi duøng thuaät ngöõ vieát 
taét tieáng anh laø SMA I, SMA II vaø SMA III. SMA I vaø 
SMA II laø hai theå laâm saøng phaân bieät vôùi nhau raát roõ 
raøng trong khi ñoù SMA II laø theå beänh trung gian giöõa 
hai theå loaïi tröôùc. SMA I, theå beänh cuûa treû nhuõ nhi 
(beänh Werdnig-Hoffmann) coù dieãn tieán naëng neà vôùi 
tuoåi töû vong tröôùc 3 naêm tuoåi. SMA III, theå beänh 
thieáu nhi hay thieáu nieân (hoäi chöùng Kugelberg-
Welander) coù tuoåi xuaát hieän treã vaø dieãn tieán ít naëng 
neà hôn, phaàn lôùn beänh nhaân thuoäc nhoùm naøy soáng 
ñeán tuoåi tröôûng thaønh.  

Ngoaøi ba theå beänh neâu treân, ngöôøi ta coøn ñeà caäp 
ñeán moät soá theå beänh khaùc cuûa nôron vaän ñoäng ôû treû 
con goàm coù lieät haønh naõo tieäm tieán cuûa thieáu nieân 
(beänh Fazio-Londe hay juvenile progressive bulbar 
palsy), teo cô tuûy theå vai-maùc (scapuloperoneal 
SMA), teo cô tuûy theå maët-vai-caùnh tay 
(facioscapulohumeral SMA), beänh co cöùng nhieàu 

khôùp  (arthrogryposis multiplex) coù phoái hôïp beänh 
nôron söøng tröôùc tuûy, vaø teo cô tuûy ngoïn chi (distal 
SMA). Moät bieán theå cuûa beänh SMA xuaát hieän ôû ngöôøi 
tröôûng thaønh cuõng ñaõ ñöôïc moâ taû taïi Anh quoác 
nhöng coù theå laø moät ñôn theå beänh hoaøn toaøn khaùc 
vôùi caùc theå beänh treû con.2,4 Baûng 2 giôùi thieäu caùc ñaëc 
ñieåm chính phaân bieät ba theå beänh SMA. 

Baûng 2. Caùc ñaëc ñieåm phaân bieät caùc theå beänh teo 
cô tuûy goác chi (SMA)2 

Theå loaïi 
beänh 

Tuoåi 
phaùt 
beänh 

Thôøi 
gian 
soáng 

Khaû naêng 
ngoài khoâng 
caàn söï trôï 

giuùp* 

Rung 
boù cô

Creatine 
kinase 
huyeát 
thanh 

SMA I (theå 
nhuõ nhi -

beänh 
Werdnig-
Hoffmann) 

< 9 
thaùng 

< 4 naêm Khoâng bao 
giôø 

+/- 
 

Bình 
thöôøng 

SMA II (theå 
trung gian) 

3-18 
thaùng 

 

> 4 
naêm 

Thöôøng coù +/- Thöôøng laø 
bình 

thöôøng 

SMA III 
(theåthieáu 
nieân- hoäi 
chöùng 

Kugelberg-
Welander) 

> 2 
naêm 

Tôùi tuoåi 
tröôûng 
thaønh 

Luoân luoân 
coù 

++ Thöôøng 
taêng 

 
 

Theå cuûa ngöôøi 
tröôûng thaønh

> 30 
naêm 

 

50 naêm 
+ 

Luoân luoân 
coù 

++ Thöôøng 
taêng 

* Trong moät giai ñoaïn naøo ñoù cuûa quaù trình dieãn tieán beänh 
Kimura J. trích daãn theo Kloepfer vaø Emery 

Teo cô tuûy I (SMA I) 

SMA I vôùi teân goïi khaùc nhö  teo cô tuû nhuõ nhi 
(infantile-onset spinal muscular atrophy) hay beänh 
Werdnig-Hoffmann, laø theå beänh cuûa treû nhuõ nhi, coù 
tieân löôïng naëng neà vaø xaáu nhaát, xuaát hieän ngay luùc 
môùi sanh ra ñôøi hoaëc trong voøng chæ vaøi thaùng ñaàu 
sau khi sanh, vaø thöôøng daãn ñeán töû vong tröôùc khi 
ñöôïc 2 naêm tuoåi vì suy hoâ haáp. Beänh caûnh laâm saøng 
thöôøng gaëp laø moät treû nhuõ nhi yeáu lieät vaø maát tröông 
löïc toaøn boä, hoaøn toaøn khoâng coù cöû ñoäng töï phaùt 
ngoaïi tröø vaøi cöû ñoäng ngo ngoe cuûa baøn tay vaø baøn 
chaân. Caùc ngoùn tay cuûa treû coù theå coù nhöõng cöû ñoäng 
run raát nheï maø ngöôøi ta goïi laø polyminimyoclonus. 
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Do yeáu lieät naëng neà caùc cô neân hai chi döôùi cuûa treû thì 
luoân luoân trong tö theá gioáng nhö chaân eách. Caùc cô 
lieân söôøn bò yeáu lieät khieán treû phaûi thôû baèng cô hoaønh 
raát keùm hieäu quaû, ngoaøi ra treû coøn bieåu loä khaùc nhö 
loàng ngöïc bò loõm (pectus excavatum) vaø caùc xöông 
söôøn döôùi bò xoeø ra khieán cho loàng ngöïc coù hình caùi 
chuoâng. Moät daáu chöùng thöôøng gaëp khaùc laø rung boù 
cô löôõi. Caùc chöùc naêng cô troøn vaø caûm giaùc cuûa treû 
traùi laïi hoaøn toaøn bình thöôøng. Thieáu dinh döôõng, 
vieâm phoåi hít saëc vaø suy hoâ haáp laø nhöõng bieán chöùng 
kinh ñieån cuûa theå beänh naøy. 

Beänh coù kieåu hình di truyeàn lieät theo oâtoâsoâm, vaø 
tyû leä cha meï coù yeáu toá ñoàng huyeát thoáng cuûa caùc beänh 
nhi naøy ñöôïc ghi nhaän cao hôn tyû leä cuûa quaàn theå 
chöùng. SMA I chieám tyû leä cao nhaát trong ba theå beänh 
teo cô tuûy nhöng do treû bò theå naøy cheát sôùm neân 
trong thöïc teá laâm saøng ngöôøi ta hay gaëp caùc theå SMA 
II vaø SMA III nhieàu hôn. 

Teo cô tuûy II (SMA II) 

SMA II coù nhöõng teân goïi ñoàng nghiaõ khaùc laø teo 
cô tuûy trung gian (intermediate form of SMA), teo cô 
tuûy maïn tính (chronic spinal muscular atrophy). Treû 
bò theå beänh naøy thöôøng coù trieäu chöùng xuaát hieän luùc 
6-8 thaùng tuoåi maëc duø ngay caû tröôùc ñoù, keå töø khi môùi 
sanh, treû ñaõ coù bieåu loä giaûm tröông löïc caùc cô. Beänh 
caûnh goàm coù yeáu lieät hai chi döôùi nhieàu hôn hai chi 
treân khieán treû khoâng ñi ñöùng ñöôïc, vaø baøn chaân bieán 
daïng. Caùc phaûn xaï gaân cô thuoäc caùc vuøng cô lieät bò 
maát trong khi ñoù phaûn xaï gaân cô thuoäc caùc vuøng cô 
bình thöôøng vaãn coøn hieän dieän. Trieäu chöùng 
minipolymyoclonus coù theå laø daáu hieäu noåi baät ôû caùc 
beänh nhi naøy.   

Nhieàu beänh nhi SMA II coù theå töï ngoài ñöôïc sau 
khi ñöôïc giuùp cho ôû tö theá ngoài, moät soá raát ít caùc 
beänh nhi cuûa theå naøy coù theå ñöùng hoaëc böôùc ñi chaäp 
chöõng vôùi söï giuùp ñôõ cuûa ngöôøi khaùc. Tuoåi töû vong 
trong khoaûng töø 7 thaùng ñeán 7 naêm tuoåi, moät soá 
beänh nhaân coù theå soáng ñeán 30 vaø 40 tuoåi. Beänh coù 
kieåu hình di truyeàn lieät theo oâtoâsoâm. 

Teo cô tuûy III (SMA III) 

Ñaây laø theå beänh nheï nhaát trong ba theå beänh teo 
cô tuûy vaø coù teân goïi ñoàng nghóa khaùc laø hoäi chöùng 

Kugelberg-Welander hoaëc teo cô tuûy thieáu nieân 
(juvenile SMA). Beänh thöôøng xuaát hieän treã vaøo cuoái 
löùa tuoåi thieáu nieân vaø ñaàu löùa tuoåi thanh nieân vôùi 
trieäu chöùng teo cô noåi baät ôû goác chi khieán deã chaån 
ñoaùn nhaàm vôùi beänh loaïn döôõng cô goác chi. Phaàn 
lôùn caùc beänh nhaân SMA III coù löôïng creatine kinase 
huyeát thanh taêng. 

Daùng ñi nhö vòt, öôõn thaét löng, öôõn buïng vaøcong 
ngöôïc khôùp goái vôùi maët loài ra sau (genu recurvatum) 
laø nhöõng bieåu loä ñöôïc gaëp thaáy ôû nhöõng beänh naân 
SMA III maø coøn ñi ñöùng ñöôïc. Caùc phaûn xaï gaân cô coù 
theå maát hoaëc coøn nhöng khoâng bao giôø taêng. Tieân 
löôïng veà khaû naêng ñoäc laäp ñi ñöùng ôû theå beänh naøy coù 
lieân quan maät thieát vôùi tuoåi khôûi phaùt trieäu chöùng yeáu 
lieät cô. Neáu yeáu lieät xuaát hieän tröôùc 2 tuoåi, raát nhieàu 
khaû naêng beänh nhi phaûi ngoài xe laên luùc 15 tuoåi. Neáu 
yeáu lieät xuaát hieän sau 2 tuoåi, beänh nhi raát coù khaû naêng 
coøn ñi ñöùng ñöôïc cho ñeán khi ñaït tuoåi 50. 

Caû hai kieåu di truyeàn lieät vaø troäi theo oâtoâsoâm ñeàu 
coù theå ñöôïc gaëp trong theå beänh SMA III. 

Di truyeàn hoïc cuûa SMA3,4 

Caùc nghieân cöùu dòch teã hoïc cho thaáy ña phaàn caùc 
tröôøng hôïp teo cô tuûy coù kieåu di truyeàn lieät theo 
oâtoâsoâm vôùi tyû leä giôùi nam vaø nöõ bò beänh ngang nhau, 
tuy nhieân kieåu di truyeàn troäi theo oâtoâsoâm cuõng ñaõ 
ñöôïc gaëp, maëc duø hieám hôn. 

Gilliam vaø coäng söï ñaõ chöùng minh ñöôïc vaøo naêm 
1990 laø SMA di truyeàn lieät theo oâtoâsoâm coù noái keát vôùi 
nhieãm saéc theå 5q11.2-13.3, ñeán 1994 Melki vaø coäng 
söï thoâng baùo veà söï hieän dieän cuûa nhöõng maát ñoaïn 
quan troïng cuûa 5q.11.2-13.3 trong theå SMA I. Hieän 
nay baát thöôøng chính cuûa gien ñaõ ñöôïc coâng nhaän 
trong beänh SMA laø bieán ñoåi ñöùt ñoaïn cuûa gien SMN 
taïi 5q13 (SMN: survival motor neuron gene) voán 
ñöôïc gaëp trong hôn 98% caùc tröôøng hôïp SMA. Ngoaøi 
ra ñöùt ñoaïn cuûa gien NAIP (neuronal apoptosis 
inhibitory protein gene) treân vò trí 5q13 cuõng ñaõ ñöôïc 
ghi nhaän ôû 67% caùc tröôøng hôïp SMA. 

Protein cuûa SMN ñöôïc ghi nhaän coù bò giaûm trong 
tuûy gai cuûa caùc beänh nhi SMA nhöng vai troø ñích thöïc 
cuûa protein chöa ñöôïc bieát roõ. Protein SMN ñöôïc tìm 
thaáy trong teá baøo chaát cuûa nôron vaø trong nhöõng caáu 
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truùc cuûa nhaân teân goïi laø “gems”, taïi nôi naøy protein 
SMN coù keát noái vôùi protein lieân keát ribonucleic acid vaø 
do ñoù ñöôïc cho raèng coù theå coù vai troø trong söï sinh 
toång hôïp caùc ribonucleoprotein. 

Thaêm doø caän laâm saøng1,2 

Phaùt hieän veà gien SMN ñaõ laøm thay ñoåi qui trình 
chaån ñoaùn beänh SMA vì xeùt nghieäm phaân tích DNA 
trong maùu coù theå giuùp xaùc ñònh chaån ñoaùn beänh. 
Trong tröôøng hôïp chaån ñoaùn di truyeàn ñaõ  xaùc ñònh 
treû coù ñoät bieán cuûa gien SMN thì khoâng caàn thieát phaûi 
tieán haønh caùc thaêm doø caän laâm saøng khaùc. Neáu 
khoâng phaùt hieän ñöôïc hieän töôïng ñoät bieán (hoaëc neáu 
chöa coù phöông tieän phaân tích DNA) thì caàn tieán 
haønh caùc xeùt nghieäm caän laâm saøng kinh ñieån ñöôïc 
sau ñaây: ñònh löôïng men cô; thaêm doø ñieän sinh lyù 
thaàn kinh cô goàm khaûo saùt daãn truyeàn thaàn kinh vaø 
ñieän cô kim; sinh thieát cô. 

Creatinin kinase coù theå bình thöôøng hay taêng 
trong beänh SMA, nhöng caàn löu yù laø trong caùc theå 
SMA I vaø II löôïng men naøy trong huyeát thanh thöôøng 
trong giôùi haïn bình thöôøng. 

Caùc toác ñoä daãn truyeàn thaàn kinh ñeàu bình 
thöôøng trong beänh SMA, ñoâi khi coù theå cao hôn caû 
bình thöôøng. Neáu cô ñaõ teo quaù nhieàu vieäc khaûo saùt 
daãn truyeàn thaàn kinh seõ bò trôû ngaïi lôùn, thaäm chí 
khoâng theå thöïc hieän ñöôïc. Theo caùc tieâu chuaån chaån 
ñoaùn SMA, toác ñoä daãn truyeàn vaän ñoäng vaø caûm giaùc 
bình thöôøng laø moät tieâu chuaån baét buoäc phaûi coù 
trong caùc tröôøng hôïp chaån ñoaùn SMA treân laâm saøng 
nhöng khoâng tìm thaáy ñöôïc ñoät bieán cuûa gien. Ñieän 
cô kim cho thaáy söï hieän dieän cuûa caùc ñieän theá töï 
phaùt chöùng toû coù tình traïng maát phaân boá thaàn kinh 
caáp: ñieän theá rung sôïi cô hieän dieän trong 20, 40, 
64% caùc tröôøng hôïp, tuyø theo coâng trình nghieân 
cöùu. Ñieän theá rung boù cô coù theå ñöôïc gaëp nhieàu hay 

ít. Phoùng löïc phöùc taïp töøng chuoãi laäp ñi laäp laïi cuõng 
coù theå ñöôïc gaëp. Caùc hoaït ñoäng ñieän töï phaùt xuaát 
hieän ôû chi döôùi nhieàu hôn chi treân, ôû cô goác nhieàu 
hôn cô ngoïn chi. Caùc MUP thöôøng coù bieân ñoä cao vaø 
coù keát taäp giaûm khi co cô gaéng söùc. Trong caùc 
tröôøng hôïp tieán trieån ñaõ laâu, coù theå xuaát hieän theâm 
caùc ñieän theá nhoû ña pha cuûa toån thöông cô thöù phaùt 
do teo cô. 

Sinh thieát cô cho thaáy hình aûnh cuûa teo caùc sôïi 
cô do toån thöông thaàn kinh vaø hình aûnh cuûa taùi phaân 
boá thaàn kinh goàm caùc boù sôïi cô bò teo vaø xen keõ vaøo 
ñoù laø söï hieän dieän cuûa caùc sôïi cô type 1 troøn vaø to. 

Xöû trí SMA1,4 

Ñeán nay chöa coù ñieàu trò ñaëc hieäu beänh SMA do 
ñoù ñieàu trò caùc bieán chöùng cuûa beänh laø chuû yeáu. Caùc 
bieán chöùng cuûa SMA goàm coù beänh phoåi haïn cheá, suy 
hoâ haáp, thieáu dinh döôõng, boùn, caùc bieán daïng xöông 
khôùp nhö taät baøn chaân vaø veïo coät soáng, caùc roái loaïn 
taâm lyù maø treû phaûi chòu ñöïng do pheá taät. 
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