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TOM TAT

Bénh nhugc cola hau qua ctia sy khiém khuyét
vé cdu tric cang nhu chitc nang dan truyén tin hiéu
than kinh cua tiép hop than kinh co, tir 46, biéu
hién lam sang véi nhiéu thé khic nhau. Thé bénh
nhugc co phd bién la nhugc co do can nguyén tu
mién, téc do phan ng mién dich bat thuong tin
cong vao céc thu thé, anh hudng kha ning nhin
dién chdt dan truyén than kinh ctia mang sqi co,
mo ta nhiéu nhdt 1a ty khing thé khang thu thé
acetylcholine.

Bénh nhugc co bam sinh khac v6i bénh nhuoc
co ty mién vi dan truyén than kinh bi gidn doan
khong phai do cac khang thé, ma la do cic khiém
khuyét ctia bd mdy di truyén. Pugc mo ta ti nim
1937, dén nay ngay cang c6 nhiéu thé bénh nhugc
co bam sinh dugc ghi nhan va chia lam cic nhém
lién quan dén cac chiic ning - cdu tric bi khiém
khuyét, gébm c6 4 loai: tién synap, synap, hau synap
va sy duong hoa. Nhin chung, cic khiém khuyét

nay déu dan dén tinh trang lam sang la yéu thodng
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qua hodc c¢6 dinh cic nhém co ving mit, mit, hau
hong va chi, mtc d¢ ti yéu nhe khong anh huéng
sinh hoat cho dén khuyét tit vinh vién hoac suy ho
hdp va tt vong. Triéu chiing thuong khai phat 6 lta
tudi so sinh - nhd nhi, tuy nhién, mét s6 it trudng
hop c6 thé gip & d6 tudi trudng thanh.

Chan dodn bénh nhugc co bam sinh dya trén
su két hop lam sang, chdn doan dién va xét nghiém
gien xdc dinh dot bién gay bénh. Diéu tri chu yéu la
diéu tri triéu ching, c6 théla don doc hodc két hgp
thudc khiang men acetylcholin esterase, 3-4 DAP
va albuterol, ephedrine, fluoxetin, quinidine. Liéu
phap gien ciing nhu cic liéu phidp nhim tring dich
khac van dang dugc nghién ctu. Tién lugng phu
thudc vao loai dot bién gy bénh, cic co lién quan
va tudi khdéi phat céc triéu chiing. Néu tré gip kho
khan trong viéc thg, cho dn hodc nuét, tré thudng
dé bi viém phdi, suy ho hdp va c6 tién lugng séng
thdp. Trong nhiéu trudng hop khdc, tinh trang yéu
co 6n dinh va khong x4u di theo thoi gian tham chi
1a ci thién dan theo thoi gian.
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