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TOM TAT
Cac tic gid thong bdo cac ddc diém lam sang, dién co, va cdy gia hé cia hai truong hop chi em rugt cé
di cdc tiéu chudn chdn dodn cia bénh teo co tdy type III: yéu ligt ngoai bién don doc cda tit chi va co truc
than dién tién ndng dan, c6 hinh dnh dién co cia maét phén b6 than kinh vén déng man tinh, c6 cdy gia hé
phu hop vdi kiéu hinh di truyén Iin theo 6t6z6m. Cha me va ba anh chi rudt cia hai bénh nhén ciing duoc
khéam than kinh va tham do dién co vdi két qud binh thuong. Nhdn hai truong hop ndy, cdc tac gid diém lai y
vdn néi vé nhom bénh nay trén cac phuong dién chdn doan, phan loai va co sé di truyén hoc.

SUMMARY

SPINAL MUSCULAR ATROPHY TYPE III: REPORT OF TWO CASES AND REVIEW
OF THE LITERATURE
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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.

Bénh teo co tiy (spinal muscular atrophy) la
mdt bénh di truyén theo 6tdzém lin da dugc dé cap
dén [an dau tién trong thap nién 90 cta thé ky tha
19 (1891) béi Guido Werdnig cta Dai Hoc Vienna
khi tac gid ndy cong bo mdot bao cio véi tua deé 1a “
Hai truong hop teo cd tiém tién sém di truyén & tré
con ¢6 biéu 16 cta loan dudng co nhung lai ¢6 nén
tang than kinh” (Two early infantile hereditary cases
of progressive muscular atrophy appearing as
dystrophy, but on a neurotic basis). Thuat ngtt Pic
vin dé noi vé bénh nay 12 spinale Muskelatrophie da
dugc dua ra st dung trong nam 1892 tiép theo bdi
Johann Hoffmann ctia Pai Hoc Heidelberg khi tac

gia nay cong bo bai thong bao khoa hoc vé bénh nay
trong t& Arch Psychiatr (Berlin) dudi tua dé “Ueber
chronische spinale Muskelatrophie im Kindesalter,
auf familiare Basis”.! Thut ngi Anh vin tuong ting
da dugc st dung ké tir do 1a 1a spinal muscular
atrophy. K@ ti thoi diém do dén nay da c6 nhiu
tién bo trong cac linh vuc chan doan, gidi phiu bénh
hoc, phan loai va di truyén hoc cia nhém bénh nay
ma chang toi sé diém lai nhan dip thong bao vé hai
trudng hgp dugc chin doan & day.'>*
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BENH AN 1

N bénh nhan NTN (SHS ngoai tra A 32810),
19 tudi (sanh 1984), dén kham than kinh tai bénh
vién Hoan My vi yéu liét t chi. Khai thac bénh st
va tién st cac nhan ghi nhan mot tién st san khoa
binh thudng, nhung cham biét di ding (3 tudi mai
biét di). Ké tir d6 dén nay bénh nhan ngay cang
yéu dan di va tir 10 ndm nay xuat hién thém triéu
chiing run tay. Vé tién st gia dinh, bénh nhan I3
con at ctia mot gia dinh c¢6 cha me binh thudng,
¢6 hai ngudi anh va hai nguosi chi trong do nguoi
chi k& 21 tudi ciing da phai ngdi xe ln vi cin bénh
bénh tuong tu.

Thim kham thuc thé ghi nhan mét bénh canh
yéu ligt don thuan kiéu ngoai bién khong c6 roi loan
cdm giac kém theo. Bénh nhan c6 triéu ching teo
cd § t chi, con di ding duge nhung yéu phai vin, c6
tu thé uon thit lung qua mic, hai dau goi 16i ra sau
(genu recurvatum) lic & tu thé ding, dé ngdi day tu
tu thé ndm ngta thi phai xoay nghiéng than minh
r0i chong hai tay, va ngoc c6 kho khin trong tu thé
ndm ngtia. Co luc dugc khio sat & ti chi ndm trong
khodng tit 3/5 dén 4/5 theo phan do MCR ( gap bung
va gip lung ban chan: 4/5; gip goi: 4/5; dudi goi:
3/5; gap cac ngon tay: 4/5; dudi cic ngon tay: 4/5;
gap khuyu: 4/5; dudi khuyu: 3/5; dang canh tay: 4/5;
ap canh tay: 3/5). Cac phan xa gan co tt chi bi mat
toan bd, phan xa riéng cta co con nhung yéu, va
khong co su hién dién ctia ddu hiéu thap nhu dau
Babinski va ddu Hoffmann.

Khdo sat dién co cho thdy hinh anh cta mét
phan bd than kinh van dong don thuan va man tinh &
c4 chi trén 1an chi dudi véi dan truyén van dong va
cam giac binh thudng, ting dién thé dam kim, dién
thé tu phat, cac dién thé don vi van dong (MUP) cao
rong da pha va gidm két tap (bang 1). Cac thim do
cin lam sang thuong qui khic gom co cong thic
mau, duong huyét, creatinin huyét, bilan lipid mau,
SGOT, SGPT, ion d6 mau, ECG, X quang tim phdi
théng déu trong gi6i han binh thuong. Téc do ling
mau dugc ghi nhan co tang cao nhe (35 — 65 mm),
dinh lugng men CPK trong mau cho két qua 369 U/L,
tang cao so vdi gia tri binh thudng (24 — 180 U/L).

BENH AN 2

Nit bénh nhan NTND (SHS ngoai trt A 86670),
21 tudi (sanh ndm 1982), 1a chi rudt cta trudng hop
bénh nhan ctia bénh an 1, ciing c6 nhing bidu 16 vé
cham biét di diing (biét di lac khodng 3 tudi) va ligt
hén hai chan khién phéi ngoi xe lin ké tix luc dugc 8
tu6i. Kham thuc thé ghi nhan mot thiéu ni c6 teo
co ttr chi 16 nhat & co tit dau dii va co cdng chan,
phéi ngoi xe lin, khong thuc hién dugc cdt dong
ngoc ¢6 khi nim ngta, c6 liét t& chi véi goc ning
hon ngon véi co luc trong khoang tir 3/5 dén 5/5
theo phan do MCR (gap mit lung va gap mit long
ban chan; 4/5; gap goi: 3/5; dudi goi: 2/5; gap dudi
cac ngon tay: 4/5; gap khuyu: 4/5; dudi khuyu: 3/5;
ap canh tay: 3/5; dang canh tay: 4/5; dudi va gap cac
ngon tay 5/5). Cac phan xa gan cd bi mét toan b
nhung khéng c6 su hién dién cta cac ddu hiéu ton
thuong b6 thap. Thim kham cdm gidc khong ghi
nhan nhan bat thudng.

Khdo sat dién cd cho thiy hinh dnh clia mat
phén b than kinh van dong don thuin va man tinh
& cé chi trén 1an chi dudi v6i dan truyén van dong va
cam giac binh thudng, ting dién thé dam kim, dién
thé tu phéat, cic MUP cao rong da pha va gidm két
tap (bing 1). Cac thim do cin ldm sang thudng qui
khac gom c6 cong thtic mau, duong huyét, creatinin
huyét, bilan lipid méu, SGOT, SGPT, ion do mau,
ECG, X quang tim phdi thing déu trong gi6i han
binh thuong. Téc do ldng mau dugc ghi nhan co
ting cao nhe (20 — 40 mm), dinh lugng men CPK
trong méau cho két qua binh thudng 1a 94 U/L.

Bdng 1. Pdc diém khdo sdt dién co cia hai
truong hop teo co tuy type 3

Dén truyén . Chi
thn kinh Thong s [Bn NTN| Bt NTND thich
Day gitia P DML(ms) 3.06 3.32 BT
MCV (m/s) | 68.3 56.3 BT
Song F (ms) 21.83 (30%)
SCV (m/s)
Day tru T DML (ms) | 2.16 2.34 BT
MCV (m/s) | 77.2 68.0 BT
Song F (ms) 26.71 (62%)
SCV (m/s)
Day quay P | SCV (m/s) | 72.7 67.6




Dén truyén . Chu
thn kinh Théng s6 |Bn NTN| Bt NTND thich
Day chdy sau| DML (ms) | 3.76 3.74 BT
T MCV (m/s) | 36.0 63.5 BT
Song F (ms) | 40.7 | 43.8 (90%)
Day mac sau| DML (ms) | 4.16 3.04 BT
P MCV (m/s) | 59.9 52.6 BT
Song F (ms) | mét 44.3
Day hién SCV (ms) 66.7 57.9 BT
ngoai T
o e oo | Di€n -
Co dugc |Dién thé dam| . s Két
. . thé ty [Dan vi van ddng
khao sat kim . tap
phat
Bn NTN
Chay tru6c Téang Khong |Cao rong, da pha| Giam
Sinh doi Tang 1+ |Cao rong, da pha| Giam
Ta dau dui Téang khong |Cao rong, da pha| Giam
Delta Tang khong |Cao rong, da pha| Giam
Lién c6t 1 Tang khdng |Cao rong, da pha| Giam
mu ban tay
Bn NTND
Chay tru6c Tédng Khong [Cao rong, da pha| Gidm
Sinh doi Tang 1+ |Cao rong, da pha| Giam
Ta dau dui Tédng khdng |Cao rong, da pha| Giam
Delta Tang khong |Cao rong, da pha| Giam
Lién cot 1 Téang khong |Cao rong, da pha| Giam
mu ban tay

KHAO SAT CAC THANH VIEN GIA PINH
VA CAY GIA HE

Cha (54 tudi), me (52 tudi), hai anh (34 va 32
tudi), mot chi rudt (27 tudi) cting véi mot chau trai
clia hai bénh nhéan da dugc kham than kinh véi két
qua binh thuong. Khao sat dién co ky, gom cb khao
sat dan truyén than kinh va dién co kim, da dugc
thuc hién cho nam thanh vién nay (khong thuc hién
cho ngudi chau trai) va ciing cho két qud binh
thuong.

Cay gia hé cta hai chi em bénh nhéan cing da
dugc thiét lap cho thdy trong bon thé hé ké tiép
nhau (thé h¢ 6ng ba, thé h¢ cha me, thé hé clia cac
bénh nhén, va thé hé con chau ctia cac bénh nhén)
khong c6 ai bi loai bénh tuong tu. Dic diém ndy cla
cay gia hé goi ¥ nhieu dén kiéu hinh di truyén liet
theo 0t6som, mac du khong (hodc chua) khai thac
dugc yéu t6 dong huyét thong von co thé rat hay gip
trong kiéu hinh di truyén nay.
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Hinh 1. Cdy gia hé cua hai truong hop bénh
nhaén teo co tuy type III.

Chi thich: thé hé con cdi cua cdc thanh vién 6,

7, 8, 10 déu manh khoé: 1 chét do lao phéi; 2

chét gia; 3 chét do chién tranh; 4 chét khong ro

nguyén nhdn; 5 chét do chién tranh; 15 la

NTND; 16 lé NTN
BAN LUAN
Vé chin doan

Hai trudng hgp chi em rudt 6 day co nhiing dic
diém ndi bat sau day: (1) bénh canh clia mot bénh
liet ngoai bien don doc d6i xing clia t& chi, xuét
hién tir bé lac 3 tudi trd 1én va ngay cang ning dan;
(2) dic diém dién co ndi bat bao gom két qua binh
thuong cta khao sit din truyén van dong va cadm
giac, su hién dién cta hién tugng mat phan b than
kinh & co chi du6i trong khéao sat dién co kim dudi
hinh thtc ctia dién thé tu phat va gidm két tap, va
su hién dién clia nhiing bing chiing vé tinh chat
man tinh va nidng dan ctia bénh du6i hinh anh cta
nhiing dién thé don vi van dong (MUP) cao rong va
da pha; (3) men creatinine kinase cta cd dugc ghi
nhén chi ting nhe 6 mot bénh nhan; (4) cay gia hé
phit hop véi kiéu hinh di truyén 4n theo 6tosom.
Nhing dic diém nay pha hgp nhat véi chin

doan ctia bénh teo co tdy type III, con goi la teo co
tiy thi€u nién (juvenile spinal muscular atrophy)
hay hoi ching Kugelberg-Welander."* Cac chin



doan phéan biét ¢ day gom c6 bénh loan duéng co
goc chi va bénh viém da ca.

Diém lai y vin

Lich st ctia bénh teo co tuy *

Nhu da gi6i thiéu trong phan nhéap dé, bénh teo
cd tiy da dugc mo ta lan dau vao ndm 1891 cla cudi
thé ky 19 nhung phai dén ndm 1961 thi Byers va
Banker méi tién hanh lan dau tién viéc phan loai
nhom bénh nay, va dén ndm 1964 thi Dubowitz c6
cong bé nhiing nhan xét vé mdi tuong quan gita
tudi phat bénh véi mic do ning nhe cda bénh.'
Cach phan loai quoc t& hién hanh thanh ba thé
bénh gom SMA I, SMA II va SMA III 13 hé qud clia
nhiing nghién ctiu va cong tic quoc t& da dugc cong
bo trong cac niam 1991 va 1995.%** Pay la mot
nhom bénh di truyén ning né, c6 tién lugng xau cta
tré em. Nghién ctu cia Mayo clinic trén 108 trudng
SMA trong khodng tit 1955 dén 1975 da cho thiy ty
18 t vong 1a 32%, véi tudi trung binh lac chét 1a 65
thang tudi, va chi 35% bénh nhan c6 thé di ding
dugc ma khong can trg gitp.?

Phan logi cac bénh teo co tuy

Bénh teo co tdy di truyén cta thiéu nién nhi
dong dugc chia ra thanh ba loai I, II va III ma trong
bai ndy, dé tién dung, ching toi ding thuat ngi viét
tit tiéng anh 13 SMA I, SMA II va SMA III. SMA I va
SMA II Ia hai thé 1am sang phan biét v6i nhau rat ro
rang trong khi d6 SMA II 1 thé bénh trung gian gitia
hai thé loai truéc. SMA I, thé bénh cta tré nhi nhi
(bénh Werdnig-Hoffmann) c6 dién tién ning né véi
tudi t& vong trudc 3 nim tudi. SMA III, thé bhénh
thi€u nhi hay thi€u nién (hoi ching Kugelberg-
Welander) ¢6 tudi xuat hién tré va dién tién it ning
né hon, phan 16n bénh nhan thujc nhém nay séng
dén tudi trudng thanh.

Ngoai ba thé bénh néu trén, ngudi ta con dé cap
dén mot s6 thé bénh khac cda noron van dong & tré
con gom cb liet hanh nao tiém tién cda thiéu nién
(bénh Fazio-Londe hay juvenile progressive bulbar
palsy), teo co tly thé vai-mac (scapuloperoneal
SMA), teo cd tdy thé mjt-vai-canh tay
(facioscapulohumeral SMA), bénh co ciing nhiéu

khép (arthrogryposis multiplex) c6 phdi hgp bénh
noron sting trudc tdy, va teo co tly ngon chi (distal
SMA). Mét bién thé clia bénh SMA xuat hién & ngudi
truéng thanh cing da dugc mo ti tai Anh qudc
nhung c6 thé 13 mot don thé bénh hoan toan khac
véi cac thé bénh tré con.>* Bang 2 gidi thiéu cac dic
diém chinh phan biét ba thé bénh SMA.

Bdng 2. Cdc ddc diém phadn biét cdc thé bénh teo
co tdy goc chi (SMA)?

Thé loai | Tudi | Thoi | Kha ndng | Rung | Creatine
bénh phat | gian |ngdi khdng| b6 co | kinase
bénh | song |can sy trg huyét
gigp* thanh
SMA | (thé | <9 |<4 nam|Khong bao| +/- Binh
nhil nhi - | thang gio thudng
bénh
Werdnig-
Hoffmann)
SMA Il (thé | 3-18 >4 |Thuong c6| +/- |Thulng la
trung gian) | thang | nam binh
thudng
SMA 1l >2 | T6i tudi| Ludn ludn | ++ | Thudng
(théthiu | nam | trubng co ting
nién- hoi thanh
chiing
Kugelberg-
Welander)
Thé clia nguoi| > 30 |50 ndm| Ludn ludn | ++ | Thudng
trudng thanh | Ndm + 00 tang

* Trong mot giai doan ndo d6 cla qud trinh dién ti€n bénh
Kimura J. trich dan theo Kloepfer va Emery

Teo co tuy I (SMA I)

SMA 1 véi tén goi khac nhu teo co ti nhi nhi
(infantile-onset spinal muscular atrophy) hay bénh
Werdnig-Hoffmann, 1a thé bénh cta tré nhi nhi, c6
tién lugng ning né va xau nhat, xuit hién ngay lic
méi sanh ra doi hodc trong vong chi vai thang dau
sau khi sanh, va thudng dan dén t vong trudc khi
dugc 2 ndm tudi vi suy ho hap. Bénh canh lam sang
thuong gip 12 mot tré nhi nhi yéu liét va mat truong
luc toan by, hoan toan khong co cit dong tu phat
ngoai trir vai ¢t dong ngo ngoe clia ban tay va ban
chan. Cac ngon tay cta tré co thé co nhing clt dong
run rat nhe ma ngudi ta goi la polyminimyoclonus.



Do yéu liét ning né cac co nén hai chi duéi cta tré thi
ludn ludn trong tu thé giong nhu chan éch. Cac co
lien suon bi yéu liet khién tré phai thé bang co hoanh
vt kém hiéu qud, ngoai ra tré con bidu 10 khac nhu
[ong nguc bi Iom (pectus excavatum) va cac xuong
sudn dudi bi xoé ra khién cho [6ng nguc c6 hinh cai
chudng. Mot dau chiing thudng gip khac 13 rung bod
co ludi. Cac chiic ndng co tron va cdm giac cla tré
trai lai hodn toan binh thuong. Thiéu dinh dudng,
viém phdi hit sic va suy hd hap la nhiing bién ching
kinh dién cta thé bénh nay.

Bénh co kiéu hinh di truyén liét theo 6tosdm, va
ty & cha me c6 yéu to dong huyét thong clia cac bénh
nhi nay dugc ghi nhan cao hon ty 1& cta quan thé
chiing. SMA I chiém ty 1¢ cao nhat trong ba thé bénh
teo ¢ tly nhung do tré bi thé ndy chét sém nén
trong thuc t& 1am sang ngudi ta hay gip cac thé SMA
1T va SMA III nhiéu hon.

Teo co tuy II (SMA II)

SMA 1I ¢6 nhiing tén goi dong nghia khéc 1a teo
cd tdy trung gian (intermediate form of SMA), teo co
ty man tinh (chronic spinal muscular atrophy). Tré
bi thé bénh nay thudng c6 triéu ching xuat hién lic
6-8 thang tudi mic dit ngay ca trudc do, ké ti khi méi
sanh, tré da co biéu 16 gidm truong luc cic co. Bénh
canh gom co yéu liét hai chi dudi nhiéu hon hai chi
trén khién tré khong di ding dugc, va ban chan bién
dang. Cac phan xa gin co thudc cac ving co liét bi
mat trong khi d6 phan xa gan co thudc cac ving co
binh thudng vin con hién dién. Triéu ching
minipolymyoclonus c6 thé 13 diu hiéu néi bat § cac
bénh nhi nay.

Nhiéu bénh nhi SMA II c6 thé tu ngoi duge sau
khi dugc gitp cho & tu thé ngoi, mot so rat it cac
bénh nhi clia thé nay c6 thé ding hoic bude di chap
chiing véi su gitp do cta ngudi khac. Tudi ti vong
trong khoadng tit 7 thang dén 7 nim tudi, mot s6
bénh nhan c6 thé séng dén 30 va 40 tudi. Benh c6
ki€u hinh di truyén liét theo 6tdsom.

Teo co tuy IIT (SMA III)

Day 1a thé bénh nhe nhat trong ba thé bénh teo
co thy va co tén goi dong nghia khac I hoi chiing

Kugelberg-Welander hodc teo co tdy thiu nién
(juvenile SMA). Bénh thudng xuét hién tré vao cudi
Itia tudi thiéu nién va dau lta tudi thanh nién véi
triéu chiing teo co ndi bat § goc chi khién dé chin
doan nham véi bénh loan dudng co goc chi. Phan
16n cac bénh nhan SMA 1II ¢6 lugng creatine kinase
huyét thanh ting.

Dang di nhu vit, udn thit lung, udn bung vacong
ngugc khdp goi véi mit 16i ra sau (genu recurvatum)
12 nhiing biéu 16 dugc gip thdy & nhiing bénh nan
SMA III ma con di diing dugc. Cac phan xa gan co co
thé mat hodic con nhung khong bao gid ting. Tién
luong vé kha ning doc lap di ding & thé bénh nay co
lién quan mat thiét véi tudi khéi phat triéu ching yéu
liet co. Néu yéu liet xuat hién trude 2 tudi, rat nhitu
kh& ning bénh nhi phai ngdi xe lin lac 15 tudi. Néu
yéu liet xuat hién sau 2 tudi, bénh nhi rat c6 kha ning
con di diing dugc cho dén khi dat tudi 50.

Ca hai kiu di truyen liét va trdi theo 6tosom déu
c6 thé dugc gip trong thé bénh SMA IIL.

Di truyén hoc cia SMA>*

Cac nghién ctu dich t& hoc cho thiy da phan cac
trudng hop teo co tly co kiu di truyén liét theo
0tosom véi ty 1é giéi nam va nit bi bénh ngang nhau,
tuy nhién kiéu di truyén trdi theo 6tosém cing da
dugc gip, mic di hiém hon.

Gilliam va cong su da ching minh dugc vao nam
1990 1a SMA di truyén liét theo 6tosdom c6 ndi két véi
nhiém sic thé 5q11.2-13.3, dén 1994 Melki va cong
su thong bao vé su hién dién cta nhiing mat doan
quan trong ctia 5q.11.2-13.3 trong thé SMA L. Hién
nay bat thudng chinh clia gien da dugc cong nhan
trong bénh SMA 1a bién déi dat doan clia gien SMN
tai 5q13 (SMN: survival motor neuron gene) von
dugc gap trong hon 98% cac truong hgp SMA. Ngoai
ra dat doan cta gien NAIP (neuronal apoptosis
inhibifory protein gene) trén vi tri 5q13 cling da dugc
ghi nhan & 67% cac truong hgp SMA.

Protein ctia SMN dugc ghi nhin c6 bi gidm trong
ty gai ctia cic bénh nhi SMA nhung vai tro dich thuc
clia protein chua dugc biét rd. Protein SMN dugc tim
thay trong t& bao chat ctia naron va trong nhiing ciu



tric ctia nhan tén goi la “gems”, tai noi ndy protein
SMN cb két ndi véi protein lien két ribonucleic acid va
do d6 dugc cho ring co thé co vai trd trong su sinh
tong hop cac ribonucleoprotein.
Thdam do can lam sang™

Phat hién vé gien SMN da lam thay d6i qui trinh
chdn doan bénh SMA vi xét nghiém phéan tich DNA
trong mau c6 thé gitp xac dinh chin doan bénh.
Trong trudng hop chin doan di truyén da xac dinh
tré c6 dot bién clia gien SMN thi khong cin thiét phai
tién hanh cac thim do can lam sang khac. Néu
khong phét hién dugc hién tugng dot bién (hoic néu
chua c6 phuong tién phan tich DNA) thi cin tién
hanh cac xét nghiém cin lam sang kinh dién dugc
sau day: dinh lugng men co; tham do dién sinh Iy
than kinh co gom khdo sat din truyén than kinh va
dién co kim; sinh thiét co.

Creatinin kinase c6 thé binh thudng hay ting
trong bénh SMA, nhung can luu ¥ 1a trong cac thé
SMA I va II lugng men nay trong huyét thanh thuong
trong gi6i han binh thuong.

Cac toc do din truyén than kinh déu binh
thudng trong bénh SMA, doi khi c6 thé cao hon cd
binh thudng. Néu co da teo qui nhiéu viéc khdo sat
dan truyén than kinh sé bj trd ngai 16n, thdm chi
khong thé thuc hién dugc. Theo cac tiéu chudn chin
doan SMA, toc do dan truyén van dong va cdm giac
binh thuong 1a mét tiéu chuin bit bujc phai co
trong cac trudng hop chian doan SMA trén lam sang
nhung khong tim thdy dugc dot bién cla gien. Pién
cd kim cho thdy sy hién dién cta cac dién thé tu
phét chiing té ¢ tinh trang mét phan bd than kinh
cip: dién thé rung s¢i co hién dién trong 20, 40,
64% cac truong hop, tuy theo cong trinh nghién
ctiu. Bién thé rung bo co co thé dugc gip nhiu hay

it. Phong luc phic tap ting chudi 1ap di lap lai ciing
co thé duge gip. Cac hoat dong dién tu phat xuat
hién & chi dudi nhiéu hon chi trén, § co goc nhiéu
hon co ngon chi. Cac MUP thuong c6 bién do cao va
co két tap gidm khi co co ging stc. Trong cac
trudng hop tién trién da lau, c6 thé xuit hién thém
cac dién thé nhé da pha cta tn thuong co thi phat
do teo co.

Sinh thiét co cho thiy hinh dnh ctia teo cac soi
co do t6n thuong than kinh va hinh dnh cta tai phan
b5 than kinh gom cac bo soi cd bi teo va xen ké vao
d6 12 su hién dién ctda cac sgi cd type 1 tron va to.
X tri SMA™*

bén nay chua c6 diéu tri dic hiéu benh SMA do
do6 dieu tri cac bién chiing ctia bénh la chd yéu. Cac
bien ching clia SMA gom c6 bénh phéi han ché, suy
hd hap, thiéu dinh dudng, bon, cac bién dang xuong
khdp nhu tat ban chan va veo ¢t song, cac roi loan
tam 1y ma tré phai chiu dung do phé tat.
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o D¢ tai duoc sy tai trg ciia Ban Gidm Poc Bénh Vién
Hoan My, Tp Hb Chi Minh

e D¢ tai nay thugc vé Chuong Trinh Nghién Citu Bénh
Thén Kinh Di Truyén ciia Bénh Vién Pai Hoc Y
Dugc Tp H6 Chi Minh.



