Cac bénh than kinh hiém gap

heo tai liéu méi day cta Lién doan Thin

kinh hoc Thé gi6i, hién c6 trén 50% bénh
nhén thuong mic mot s6 bénh hiém gip lién quan
dén Than kinh hoc. Céc chiing bénh d6 c¢6 thé anh
hudng t6i stic khoe cua bénh nhén, lam gidm chic
nang hoat dong hang ngay va thuong giam ca thai
gian sinh ton cua ho.

O tré em, c6 thé gip bénh Huntington, Liét co
cing hai chan di truyén, rdi loan diéu phéi, bénh
than kinh - co, bénh thé ty lap, bénh mach méu nho
mot gien & nao, loan dudng chat tring, bénh tich tu
lysosom, bénh acid amin ...

O ngudi truéng thanh, c6 thé gip bénh
Huntington, réi loan diéu phdi, sa sat tri tué gia
dinh, liét co ciing hai chan di truyén, bénh than
kinh - cg, bénh thé ty lap, bénh mach mau nho mét
gien & nao, loan dudng chit tring, bénh tich tu
lysosom, cdc bénh acid amin, cic bénh réiloan vin
dong hiém gap khac.

Do d¢6, hién nay trén thé gisi cung véi thaim
kham lam sang thudng lam mot s6 xét nghiém dé
chidn dodn s6m nhu: xét nghiém méu va nudc tiéu
thuong quy, mot s6 xét nghiém sinh héa khac dé
chdn doan cac bénh lysosom, tich tu lipid, cic bénh

acid amin. Ngoai ra con st dung hinh anh chup
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cit 16p vi tinh, chup céng hudng tu, chup cit 16p
phat dién ti duong, siéu am nao, dién nao d¢, dién
co do, dién thé khéu goi than kinh sinh Iy, cic xét
nghiém phan t gien, sinh thiét co, sinh thiét da,
sinh thiét nao, vwv.

Vé diéu tri, quan trong nhdt la liéu phép gien
va dic biét 1a liéu phép thay thé enzym. Trén thé
gidi, hién da c6 mot s6 thudc dung diéu tri rdi loan
chuyén hoa acid amin, bénh Gaucher, hoi chiing
Lennox - Gastaut, dong kinh rung giat co, bénh
Fabry, teo co tuy s6ng, bénh Pompe, loan dudng
Duchenne, héi ching Lambert - Eaton, bénh
Niemann - Pich, vw...

O nuéc ta hién nay van c6 kha ning khim chan
doan mots6 bénh noi trén, phanlén taimot sé bénh
vién c6 chuyén khoa Nhi va Théan kinh. Tuy nhién
s6 thay thuéc chuyén khoa quan tim nghién ctu
diéu trj cac bénh nay khong nhiéu va nhiéu truong
hop bénh nhén chi dugc gia dinh dua di kham diéu
tri theo y hoc ¢6 truyén. Do d6 thiét nghi can b6
sung tai liéu gidng day va phd bién y hoc vé cac noi
dung trén tai cic co s ¢ chuyén khoa Nhi va Than
kinh hoc. Nhu vdy méi c6 thé ning cao chit lugng
phuc vu bénh nhan gép phan nng cao vi thé ctiay

hoc Viét Nam trén truong quoc té.
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