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cO BAN

e Nhom bénh co nguyén phat di truyén, do rbi loan chirc ndng clia cac protein sQi co' va chat nén ngoai
bao

e Sw phan bd yéu co, cac triéu chirng di kém khac, va tién lwgng bénh phu thudc vao gen bi anh hwdng cu
thé va mlrc dO néng clia dot bién.

MO TA
e Loan dwdng co Duchenne (DMD)
— Loai loan dwéng co cé ty 1& méc cao nhat, di truyén lién két X, khdi phat so'm, tién trién
— Bénh nhan phu thudc xe 18n khi dén 13 tudi.
e Loan dwdng co Becker (BMD)
— Kiéu hinh nhe hon so v&i DMD; cling do dot bién gen DMD gay ra; kh&i phat mudn hon va dién tién
lam sang nhe hon
— Phan biét v&i DMD dura trén 1am sang: b&€nh nhan thwdng phu thubc xe lan khi dén 16 tudi.
e Loan dwdng co truvong lwc (MMD)
— Trwong lwc co (myotonia — co’ cham gidn sau khi co), yéu co xa va co’ mat
— Bénh co di truyén phd bién the hai
e Loan dwdng co mat-vai-canh tay (FSHMD)
— Co mét va co vai bi anh hwdng nhiéu nhat
— Bénh co di truyén phd bién th ba
e Loan dwdng co dai chi (LGMD)
— Yéu va teo co gdc chi, tién lwong thay dbi tiy theo nhiéu ddt bién khac nhau d3 dworc xac dinh
e Loan dwdng co mat-hau (OPMD)
- Tth(‘)’ng kh&i phat & ngwdi I&n, dnh hwéng co’ van nhin ngoai va co hau; biéu hién sup mi va khé
nuot
e Loan dwdng co Emery-Dreifuss (EDMD)

- Bg) ba triéu chirng gdm co rut khdp sém, teo co tién trién cham, va bénh co tim; cé thé biéu hién
bang dét tlr & ngwoi tré twdng chirng khde manh
e Loan dwdng co bam sinh (CMD)
— Nhém bénh co di truyén 18n trén nhiém sac thé thwdng khong ddng nhét, biéu hién & tré nhi nhi,
tién lweng nhin chung kém

DICH TE HOC

Ty 1&é mac méi

Duchenne: 1/3.600 tré trai sinh ra (1)

Loan dwdng co’ trirong Iwe: 1/10.000 tré sinh ra

CMD: 0,99/100.000
Cac loai loan dwéng co’ khac thay ddi nhiéu theo quan thé nhwng nhin chung hiém gép.



NGUYEN NHAN VA SINH LY BENH
Céc'd(f)t bién anh hu’c’)’rlg dén cég pro'Eein két ndi bd khung té lf’JéO v&i mang té bao va chat nén ngoai bao,
khién sQi co' tr& nén dé v& va dé bj ton thuwong; hau qua 13 yéu co va teo co.

e DMD/BMD

— Protein bi khiém khuyét I3 dystrophin, san ph’ém clia gen 1&n nhat & ngwdi, gen DMD; kiéu hinh
Duchgnne la hdu qué} cla cac dC)'E bién gay mat nghiém trong dystrophin, protein tham gia van
chuyén canxi trong té bao co va On dinh sQi co trong ldc co co.

— Kiéu hinh Becker 13 hau q,ué clla cic gcf)t bién nhe hon trong gen DMD; bénh nhan c6 ndng dod
dystrophin chtrc nang thap nhwng van phat hién dwoec.

e MMD: m& rong I&p lai bd ba nucleotide & viing khéng dich m3 clia gen DMPK trén nhiém sic thé 19; m3
hda myotonin-protein kinase

e LGMD: dot bién & cac gen ma hda prqteiq lién quan dén dystrophin: cac protein lién quan dén calpain,
dysferlin, va fukutin bi anh huwdng phd bién nhat.

e EDMD: céc protein bj rdi loan chlrc ndng lién quan dén mang nhan trong soi co’; emerin & thé lién két X,
lamin A/C & cac thé di truyén trén nhiém sic thé thwdng

e OPMD: m& rOng lap lai bd ba gucleotide trong gen PABPN1 d&n dén cac thé vii trong nhan cla té bao co
do cén trd qua trinh van chuyén binh thwo'ng clla mRNA ra khdi nhan.

e FSHMD: mat doan & vung khong dich ma cla nhi‘ém séc thé 4; chlrc ndng cla céc gen bi mé'g doan chua
ro réng,‘méc du quan diém du’qc cljép nhan nhiéu nhat 13 chidng c6 kha nang anh huwdng dén biéu hién
cla nhiéu gen théng qua co ché biéu sinh.

Di truyén hoc

o Lién kétX

— Loan dwdng co Duchenne va Becker

— Gen nam & Xp21

o 30% nam gidi mac bénh cé dot bién mdi phat sinh (me khéng phai ngwdi mang gen).
o 20% ni¥ gi&i mang gen c6 mOt s biéu hién cla dot bién (thwdng 13 yéu co’ nhe hodc bénh co
tim).

o Trdi trén nhiém sac thé thwdng

— Nhin chung kh&i phat mudn hon va it ndng hon so v&i cac bénh di truyén 1&n hodc lién két X

— FSHMD, OPMD, mét s6 thé LGMD va EDMD

— Loan dwdng co truong lwc

o M rdng Iap lai bd ba nucleotide v&i ki€u hinh ndng hon & cac thé hé sau do tich Iy s 1an 13p
lai

e Lan trén nhiém sic thé thwdng

— HAu hét cic thé clla CMD

PHONG NGUA CHUNG

Tw van di truyén cho ngw®i mang gen va chan doan trwdc sinh

CAC BENH LY THUONG DI KEM
e Gidm chi sb 1Q; trung binh thdp hon 1 dd 1éch chudn so v&i mirc trung binh & DMD; cham phat trién
ngodn nglr va I&i noi
e Bénh co tim gidn va rbi loan dan truyén
— €6 thé néng trong EDMD



— €6 thé &nh hwdng dén ngwdi mang gen DMD la ni¥ vdn khéng cé triéu chivng
— Veo cOt sOng tién trién

CHAN POAN

BENH sU’

DMD: dat dworc cac mbe vé‘m dong s&m binh thwdng, sau dé xuat hién dang di bat t‘hu’(‘)’ng va chm phat
trien van dbng tho: vung vé, dang di lach bach, hay té ngs, khé chay, hodc khé leo cau thang

BMD: kho khdn trong di lai tién trién va hay té ngd & giai doan tré I&n hon

MMD: ndi ngong, teo co, khé khan trong di lai; thwéng cé tién st gia dinh

LGMD: dau lwng, wd&n lwng/khong thé ding day tir ghé, khé leo cau thang, va kho gio tay 1én cao
FSHMD: yéu co’ mét, khong thé nham mét hoan toan

EDMD: co rut kh&p khuyu va cb chan, khé khan trong di lai & tudi thiéu nién

OPMD: sup mi va khé nudt; thuwdng cé tién st gia dinh

KHAM LAM SANG

DMD/BMD
— Yéu co gbc chi; ddu hiéu Gower: dung tay chéng day than trén dé& ding day tlr tw thé nam sap
— Déng di Trendelenburg (lach bach hong khéng ddi xtrng)
— Gidm/mat phan xa
— Xwong ba vai nhé (canh) va wdn lwng
— Phi dai gid bap chan (do mé co dworc thay thé bdng md xo-m&)
— Co rut cac kh&p chi dwdi va khuyu tay
MMD
- Pac diém’khuén mat déc trieng: mat hep, miéng hinh tam gidc m®, vom miéng cao, thai dwong 16m,
sup mi mat, héi tran & nam gidi
— Trwong lwc co: khong thé thw gidn co sau khi co co
— Yéu va teo co xa
CMD
— Co rut nhiéu kh&p (arthrogryposis); gidm triong lwc co’ lan tda va teo co' & tré nhi nhi

CHAN DOAN PHAN BIET

Bénh dw tri¥ glycogen va cac bénh co’ chuyén héa khac

Bénh co ty thé: MELAS (B&nh nio ty thé, nhi@m toan lactic, va cac con gidng ddt quy), MERRF (Giat co
kém ddng kinh va si co dé rich)

Bé&nh co viém: viém da co, viém da co, viém co thé vii

Bénh Iy khép ndi than kinh-co: nhwgc co, hdi chirng Lambert-Eaton

Bé&nh té bao than kinh van ddng: xo' clPng cdt bén teo co, teo co tly sdng

Bénh Charcot-Marie-Tooth

Mat diéu hoa Friedreich

XET NGHIEM CHAN DOAN & PHIEN GIAI

Xét nghiém ban dau (xét nghiém, chan doan hinh anh)



Creatine kinase (CK): xét nghiém sang loc ban dau khi nghi ng® loan dwéng co
T&ng trong DMD (g&p 10-100 Ié,n); té’ng ngay tt khi sinh, dat dinh vao th&i diém khdi phat triéu chirng,
va gidm trong giai doan bénh tién trién
T&ng AST/ALT c6 ngudn gbc tlr co
Xét nghiém di truyén/chan dodan phan tlr
— D& chan doan xac dinh & bénh nhan c6 biéu hién 1am sang déc trwng va CK téng
- Phén tich mat doan va 1&p doan (MI:PA hoac CG!—|) sé’xéc dinh dwoc hau hét bénh nhan (70-80%);
tiép theo la gidi trinh tw gen DMD dé tim dot bién diém (20-30% bénh nhan) (2)[A]
— Xét nghiém di truyén hién cé sin trén 1am sang cho hau hét cac loai loan dwéng co’ khac.

Th thuat chan doan/Khac
e Sinh thiét co: hiém khi thuc hién trong DMD (khong cé protein dys:crophin); c6 thé dung dé phan tich
dystrophin néu xét nghiém di truyén khong phat hién dwg'c dot bien
e Dién co va do dan truyén than kinh khong can thiét trir khi dang can nhéc cac chan doén khac.
e Dién tam do (ECG): phat hién bat thwdng & >90% nam gi&i va dén 10% nl¥ gi®i mang gen DMD
Phién gidi xét nghiém
e S0i co khong ddng nhat: teo va phi dai sgi co kém téng sinh md lién két trong co
e Nhudm héa md mién dich tim protein dystrophin
— DMD: khdng phat hién dwoc dystrophin & hau hét sgi co; ddi khi cé cac soi co "ddo ngwoc"
(revertant) v&i dystrophin binh thuwdng
— BMD: bt mau dystrophin rat thay di trong toan bd co

DPIEU TRI

Diéu tri bang glucocorticoid 12 liéu phap duy nhat hién c6 anh huwdng dén tién trién bénh. Cac thubc maoi
anh hwdng dén biéu hién gen hién da cé san nhwng |Qi ich [dm sang chwa rd rang.

BIEN PHAP CHUNG
Kéo dai khad nang di lai bang nep gbi-cd chan-ban chan

BS bot lién tiép dé diéu tri co rat

Chan doan ngwng thd khi ngl bang da ky gidc ngl; diéu tri bang théng khi khdng xam 1an.
Cac thiét bj hd tror dé cai thién chlrc nang

Tranh gang strc qua mirc va van dong manh.

THUOC
Glucocorticoid:
e Prednisone (0,75 mg/kg/ngay) hodc deflazacort (0,9 mg/kg/ngay) — mot corticosteroid tdng hop dang
udng, dwoc ghi nhan gay tang can it hon so v&i prednisone
e Lam cham suy gidm chlrc ndng co, tién trién veo cot sdng va suy gidm chirc nang hd hap; kéo dai thoi
gian di lai dworc; kéo dai tudi tho; cdi thién két cuc tim mach
e Nén bat dau diéu tri khi khong con tién bd vé k§ ndng van ddng nhwng trwde khi bat dau suy gidm.
e Theo doi tac dung phu.



— B sung canxi va vitamin D trong ché dd an. Nén can nhac chup DEXA hang ndm va ding
bisphosphonate; khdm mat hang ndm tim duc thay tinh thé; theo ddi tang huyét 4p; khong dung
NSAID do nguy co’ loét da day ta trang; dung li€u steroid stress trong phau thuat va khi bi bénh

— Bénh nhan can dwoc biét vé tinh trang (rc ché mién dich va thong bao cho nhan vién cap clru.
e Thudc e ché men chuyén (ACE inhibitor)
— Diéu tri bénh co tim; c6 thé dung phdi hop v&i thube chen beta

VAN BE CAN CHUYEN TUYEN/HOI CHAN
e Chuyén dén trung tdm bénh than kinh-co’ dé chan doan xac dinh va chdm séc da chuyén khoa phdi hop.
e Tim mach dé quan ly bénh co tim

H6 hap dé theo di chirc ndng phdi va phac dd 1am sach dwdng thd
Y hoc phuc hdi chtrc ndng dé quan Iy cac thiét bj ho tro

[ ]

[ ]

e Dinh duwdng/nudt: dé tang can binh thwdng, cht y dén khé nudt

o Tam Iy x3 hdi: danh gid hoc tap/hanh vi va khd ndng thich (rng, phat trién x3 hoi
[ ]

Chinh hinh: d& phau thuat chinh stra veo cOt sdng

CAC LIEU PHAP BO SUNG
Cac steroid phan ly nhw vamorolone c6 thé cé |gi ich. Golodirsen d3 dwoc FDA phé duyét ndm 2019 dé téng
san xuat dystrophin.
PHAU THUAT/THU THUAT KHAC
e Phau thuat cot sdng diéu tri veo cOt sdng gidp gidm tc do tién trién cla bién dang.
e CH dinh xwong ba vai dé didu tri xwong ba vai nhd cé thé cd |oi ich; tuy nhién, cling con thiéu cac thr
nghiém lam sang
e Can nhac diéu tri phau thuat co rut khd'p cb chan/gbi.
Y HOC BO SUNG & THAY THE

Bai tap rung toan than

CHAM SOC LIEN TUC

KHUYEN CAO THEO DOI

Theo ddi bénh nhan
e Dién tam do (ECG), siéu am tim, va hdi chan v&i bac sT tim mach tai thoi diém chan doan va hang ndm
sau 10 tudi
— N0 gi®i mang gen dot bién DMD nén dwoc theo d&i mdi 5 ndm.
Chup X-quang cdt séng hang ndm dé tim veo cot sdng
Chup do mat dd xwong DEXA va xét nghiém diu an huyét thanh dé tim lodng xwong
Do chtc nang hd hap hai lan mdi ndm néu khong con kha nang di lai

Tam ly x3 hoi: khd ndng thich (ng, diéu chinh cAm xdc, trAm cam

CHE PO AN

Ché d6 &n c6 thé bi han ché do khoé nubt; danh gia chirc ndng nudt cé thé gidp xac dinh thirc &n phi hop; cé
thé cdn m& da day ra da



GIAO DUC BENH NHAN

e Hiép hbi Loan dwdng co’ (Muscular Dystrophy Association): http://www.mda.org
e Parent Project Muscular Dystrophy: http://www.parentprojectmd.org
e Cure Duchenne: https://www.cureduchenne.org/

TIEN LUONG
DMD/BMD
e Yéu co tién trién, co rut khdp, mat kha nang di lai
® Gu veo cOt sdng va suy gidm tién trién dung tich sdng ho hap kém nhiém trung phoi tai dién

e Tudi tho gidm dang ké& (DMD: 16 + 4 tudi; BMD: 42 + 16 tudi). Suy ho hAp |a nguyén nhan t& vong & 90%
trwdng hop; sO con lai do bénh co tim (suy tim va roi loan nhip)

BIEN CHIPNG

R&i loan nhip tim, bénh co tim

Khé nudt, bénh trao ngwoc da day-thwe quan (GERD), téo bon
Veo ¢t sdng, co rut khép

Ngwng th® khi ngll do tac nghén

Phan (rng gidng sOt cao &c tinh khi gdy mé

Suy hd hap va tlr vong sém
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MA ICD

ICD10
e G71.0 Loan dwé&ng co
e G71.11 Loan dwdng co trwong lwc
e G71.2 Bé&nh co bam sinh

DIEM LAM SANG CAN GHI NHO'

e Bic sTchdm séc ban dAu nén cé ngwdng chi dinh xét nghi@m CK huyét thanh thap khi tAm soat tinh trang
ché&m phat trién van dong thd/yéu co, dac biét & tré trai.

e Nén bat diu diéu tri steroid & bénh nhan DMD khi chlrc ndng van ddng thd ngirng tién bo.

e Cham séc chat lwong cao cho bénh nhan doi hdi cd mot co sd v té theo ddi 1au dai; mot ddi ngli da
chuyén khoa gdm bdc si, cac nha tri liéu, va cac nhan vién y té khac; cung v&i sw ho tro toan dién tw
bénh nhan va gia dinh.
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