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Chan doan va diéu tri bénh teo co tuy song
tai Bénh vién Nhi Pong 2

Nguyén Lé Trung Hiéu
B6 mon Than kinh - Pai hoc Y Duoc TP. H6 Chi Minh

Khoa Than kinh - Bénh vién Nhi Bong 2, TP. H6 Chi Minh

TOM TAT

Co s6: Bénh teo co tiy song (spinal muscular
atrophy - SMA) la bénh ly & Ifa tudi nhé, di truyén
theo dot bién lin véi tan sudt khoang 1:10,000
tré sinh song, trong d6 c6 khoang 45-60% la type
L. Theo y van, 95% trudng hgp mic bénh SMA la
do sy mdt doan déng hop ti trong gen SMNT1 trén
nhiém sic thé 5q13; 5% con lai lién quan dén mot
s6 dot bién khic. Bénh dién tién véi thodi trién van
dong dan, mitc d6 nang tuy thudc vao thé bénh, va
hau hét bénh nhén sé tan phé vin dong, ti vong.

Chén doédn: Bénh teo co tay séng & tré em
dugc chidn doan dya vao biéu hién lam sang thudng
la cham, dung va thodi trién vé van dong két hop
v6i do dién co goi y. Tré sé dugc lam xét nghiém
di truyén tim mét doan déng hop tir gene SMN1,
néu khong phét hién thi khao sat thém cac dot bién
khac gay bénh than kinh co.

Diéu tri thay thé gene: Tu nim 2020,
khoa Théan kinh bénh vién Nhi Péng 2 tham
gia chuong trinh nhén hé tr¢ thudc AVXS -
101 (Onasemnogene Abeparvovec) con goi
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la Zolgensma dé déu tri bénh teo co tay séng
cho tré duéi 2 tudi chua tiing va khong bi suy
ho hdp tai thoi diém dung thudc. Thudc la moét
san phdm sinh hoc tdi t6 hop gém vo capsid
AVV9 (Adeno-associated viruses 9) chiia cDNA
(complementary deoxyribonucleic acid) ctia gene
SMN (Survival motor neuron) & ngudi, khong c6
kha ning nhéin d6i, khong c6 kha nang tich hop.
Trong hai nam 2020 - 2022, ¢6 30 truong hop du
diéu kién dua vao chuong trinh hé trg thudc. Cé
11 tré da dugc diéu tri bang Zolgensma tai bénh
vién Nhi Dong 2, trong d6 c6 05 tré truyén thude
trong ndm 2020, 0S tré trong nam 2021 va 01 tré
truyén thudc trong nam 2022. T4t ca tré dung nap
tot. Tac dung phu chu yéu la ting men gan, ké dén
la gidm tiéu cau, ca hai c6 thé kiém soat dugc bing
Prednison. Tit cé tré, it hay nhiéu, déu c6 cai thién
chtic nang van dong, r6 ¢ nhém co viing dau c6
va chi trén.

Két ludn: Bénh teo co tiy s6ng & tré nho can
dugc sang loc, chdn dodn s6m dé ho trg can thiép
va tim kiém co hdi diéu trj thay thé gene.

Website: hoithankinhhocvietnam.com.vn



