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TOM TAT

Bénh than kinh co & tré em do nhiéu nguyén
nhén khéc nhau, trong d6 nguyén nhan do dét bién
trén cdu trac di truyén sé dan dén chiic nang cta
protein ting, gidm, khong c6, hodc gdp khuc sai,
tir d6, géy ra cdc triéu ching lam sang va khién tré
thodi trién dan vé van dong. Hién nay, viéc chim
soc cho hau hét bénh than kinh co di truyén cha
yéu la sang loc, quan ly lién nganh vé than kinh va
cac bénh di kém toan than khac dé t6i da hoda chic
nang vin dong, giam thiéu cic bién chiing, kéo dai
tudi tho cho tré.

Cung vé6i nhiing tién b trong hiéu biét vé cic
thay déi chitc nang protein khi c6 bat thuong cau
trac di truyén, vé tuong quan kiéu gene - kiéu hinh,
thi cic liéu phdp diéu tri dich da va dang duoc
nghién ctiu, 4p dung nham can thiép t6i vy, mang
lai sy séng con cho tré. Cécliéu phap gene phan1én
c6 thé dugc chia thanh 3 loai chtic ning: (1) ting
biéu hién gene; (2) giam biéu hién gene; va (3)
chinh stia gene. Bén canh céc diéu tri thay thé gene
cho nhiing bénh than kinh c6 mét doan gene thi hé
thong CRISPR/Cas9 la mot trong nhiing hé théng
chinh stia gene dang dugc quan tdm va nghién ctiu.
T4t ca cac liéu phép di truyén cé san trén thi trudng
tai thoi diém nay chi tic dong 1én ngusi bénh va
khong di truyén cho thé hé sau.

Trén thé gidi, mét s6 bénh than kinh co & tré

em da c6 thé diéu tri dich. Bénh teo co tay séng
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dugc diéu tri thong qua viéc ting biéu hién gen
SMN?2, thay thé gen SMN1 va céc thudc da dugc
FDA chdp thuinla Nusinersen (2017), Zolgensma
(2019) va Risdiplam (2020). Bénh loan dudng co
Duchenne ciing dugc nghién cttu diéu tri bang cac
antisense oligonucleotide nhu Eteplirsen (exon
51), Golodirsen (exon 53), Viltolarsen (exon 53).
Céc bénh than kinh co khdc bao gom bénh than
kinh vin dong cam gidc di truyén, bénh tiép hop
than kinh co bdm sinh va bénh loan duéng co khac
cang da va dang c6 nhiing tiép cén thir nghiém diéu
tri dich, it nhiéu cho thdy trién vong 16n trong viéc
cai thién van dong.

Tai Viét Nam, céc giai phap diéu tri nhim dich
trén bénh than kinh co tré em con rat han ché do
nhiéu yéu t6 trong d6 quan trong nhét Ia tinh sin
c6 ctia thudc, chi phi cao, khong c6 co hdi tiép can
céc thu nghiém lam sang. Mic du vdy, cang da c6
nhiéu tré mic bénh teo co tiry song, loan dudng co
Duchenne tai Bénh vién Nhi Dong 2, Trung tim
Than kinh - Vién Nhi Trung uong va cic co s§ y t&
khac dugc tiép can diéu tri qua cc thii nghiém lam
sang qudc té hodc nguon thudc vién trg.

Tém lai, diéu tri dich bénh than kinh co do di
truyén & tré em van dang la thach thic 16n va cac
liéu phdp can thiép trén cdu truc di truyén da gop
phan dio ngugc mot sé bénh va mé ra mot ky
nguyén mdi cho nhiing tré kém may man mic phai
nhom bénh nay.
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