Cau héi & tra l&i: Bénh xo cirng cot bén teo co’

(Amyotrophic lateral sclerosis, ALS)

Téng quan
1. Bénh xo cirng cét bén teo co (ALS) la gi?

Bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) la bénh thoai hoa phd bién nhat clia hé than kinh
van doéng. Mac du ALS khong thé chivra khdi va gay t&r vong, vai thoi gian song thém
trung binh la 3 nam, viéc diéu tri c6 thé kéo dai thdi gian va chat lwong cudc séng cé y
nghia cho bénh nhan

Bénh xo cng cot bén teo co dwoc dat tén theo sinh ly bénh co ban cda no, voi "teo
co" (amyotrophy) dé cap dén sw teo clia cac soi co, bi mat phan bé than kinh khi cac té
bao sirng trwdec twong rng bi thoai hoa. “Xo clrng cot bén” (Lateral sclerosis ) dé cap
dén nhirng thay déi & cot bén cla tdy sbéng, khi cac soi truc ctia no-ron van dong trén
(UMN) & nhirng khu vwe nay bi thoai héa va duoc thay thé bang tang sinh than kinh
dém (gliosis).

2. Cac triéu chirng ban dau & chi dwéi cia ALS 1a gi?

75-80% bénh nhan, cac triéu chirng bat dau lién quan dén chi. Nhirng than phién dau
tién kh&i phat & chi duwdi nhu:

- Bivap, nga hoac lung tung khi chay
- Ban chan rat, bénh nhan cé dang di " rat nhanh"(slapping gait)

3. Cac triéu chirng ban dau & chi trén bénh nhan ALS la gi?
Nhirng than phién ban d4u khé&i phat chi trén bao gém:
- Giadm dd khéo Iéo clia ngon tay, chuét rut, cirng khdp va yéu hoéc teo co
ban tay ]
- Cob tay bi roi anh hwéng dén thwe hién cong viéc
4. Céc triéu chirng hanh tdy ban diu cia bénh ALS 14 gi?
Kh&i dau & hanh tiy chiém 20-25%, céac triéu chirng ban du:
- NGi liu lu®i, néi 14p (slurred speech), khan giong hodc gidam am luwong 1o

Nnoi
- Hit hoac nghet th& (Aspiration or choking) trong bira an



5. Cac triéu chirng cam xuc va nhan thrc ctia bénh xo ctrng cdt bén teo co (ALS) la gi?

Nhirng khé khan vé& cam xuUc va nhan thrc dac biét & mot sé bénh nhan ALS nhw sau:

Cuw&i hoac khéc khéng ty chu

Trdm cam

Suy gidm chirc nang diéu hanh

Khéng thich nghi tét hanh vi x& hdi (Maladaptive social behavior)

6. Cac triéu chirng clia bénh xo clrng cét bén teo co (ALS) tang Ién la gi?
Cac dac diém cla bénh ning hon nhu sau:
- Teo co tré nén rd rang hon )
- Sw co cirng co anh hwdng den dang di va sy khéo I€o cua tay chan
- Chubt rut co bap la pho bién )
- Co ctrng khép gay dau dén do bat déng, it khi xay ra
7. Céc triéu chirng tién trién bénh xo clrng cot bén teo co bén (ALS) hanh tay la gi?
Su tién trién cha bénh ALS hanh tiy dan dén nhirng triéu chirng sau:
- Thay ddi giong néi: tang giong mdi va phat trién chat giong cang thang, bi
bop nghet, sau cung Ib’i‘néi co thé bi mat
- Khé nuét, thwong bat dau véi chat léng

- Chay nwdc miéng

8. Tén thwong gidi phau nao lién quan dén bénh ALS ?
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B6n ving hodc mure do (levels) cua co thé:

- Hanh tdy: co méat, miéng va cé hong;

- Cé: co sau dau va cd, vai va lung trén, va céc chi trén;

- Nguec: co cla nguc va bung va phéan giira cua co tiy séng;
- Théc lung cung: co lung dudi, hang va chi dudi.

9. Bénh xo crng cdt bén teo co (ALS) dwoc chan doan nhu thé nao?

Chén doan ALS chi yéu dwa trén |1am sang. Test dién chan doan gép phan vao do
chinh xac clia chan doan. Viéc chan doan 1a quan trong dbi véi bénh nhan va gia dinh,
cho phép dirng viéc tim kiém cac nguyén nhan khac gay ra khuyét tat va tap trung vao
viéc diéu tri.

Chén‘ doan xac dinh co6 thé khén’g thuc hi(f?n dLJiQ’C vOi ALS sém. Vi(:ac xac nhan bénh cé
thé can mét thoi gian theo ddi dé ghi lai tién trien va loai trir cac chan doan phan biét.

10. Thuat toan chan doan bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) ctia Lién doan Than kinh
Thé gio¢i (World Federation of Neurology, WFN) la gi?

Lién doan Than kinh hoc Thé gi¢i (WFN) da phat trién mét thuat toan chan doan két
hop gitra |am sang va trong mét sé trwong hop trén dién sinh ly. Mirc 6 chac chan cua
chan doan dwoc tang 1&n béi sb lwong cac doan co thé cé dau hiéu no-ron van dong
trén (UMN) va no-ron van déng duéi (LMN). Cac dau hiéu ctia UMN Ia yéu nhe, co
cng va phan xa tang bat thwong; Dau hiéu LMN la yéu co dan, teo co, mét phan xa va
trwong lwc co.

- ALS xac dinh vé mét 1am sang(Clinically definite): D4u hiéu UMN va LMN
& it nhat 3 doan co thé

- ALS co thé xay ra nhat vé& mat 1am sang(Clinically probable): DAu hiéu
UMN va LMN & it nhat 2 doan co thé véi mot s6 dau hiéu UMN & doan
phia trén diu hiéu LMN

- ALS c6 thé xay nhat ra vé mét 1am sang, labo cung cép (Clinically
probable, laboratory-supported), Ddu hiéu UMN va LMN & 1 doan hoac
dAu hidu UMN & 1 viing cling véi d4u hidu LMN bang dién co (EMG) & it
nhat 2 chi

- ALS c6 thé trén 1am sang (Clinically possible): D4u hiéu UMN va LMN & 1
doan co thé, dau hieu UMN don ddc & it nhat 2 doan, hodc dau hiéu LMN
& cac doan trén dau hiéu UMN

- ALS nghi ngd vé mét 1am sang(Clinically suspected): Hoi chirng LMN don
thuan v&i cac nguyén nhan khac ctia bénh LMN da dwoc loai trir day du

Clinically definite ALS: UMN and LMN signs in at least 3 body segments

Clinically probable ALS: UMN and LMN signs in at least 2 body segments with some
UMN signs in a segment above the LMN signs



Clinically probable, laboratory-supported ALS: UMN and LMN signs in 1 segment or
UMN signs in 1 region coupled with LMN signs by electromyography (EMG) in at least 2
limbs

Clinically possible ALS: UMN and LMN signs in 1 body segment, UMN signs alone in at
least 2 segments, or LMN signs in segments above UMN signs

Clinically suspected ALS: Pure LMN syndrome with other causes of LMN disease
adequately exclude

11. Bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) dwoc chan doan dién nhw thé nao?

Céc phat hién diu hiéu trong chan doan dién cla ALS |a khao sat dan truyén than kinh
cam giac binh thwdng va dan truyén than kinh van dong bat thwdng, voi giam dién thé
hoat ddng phirc hep co van dong(motor compound muscle action potentials, CMAP).
Kiém tra dién co kim cho thay nhirng thay déi ddc trwng clia viéc gidm lién tuc phan bd
va tai phan bb than kinh (denervation and reinnervation) cta co.

12. Vai trd clia xét nghiém di truyén trong chan doan bénh xo cwrng cOt bén teo co
(ALS) la gi?

O nhitng bénh nhan méc ALS c6 tinh chat gia dinh, xét nghiém di truyén co thé dwoc
yéu cau sau khi tw van. K&t qua xét nghiém di truyén cé thé anh hwéng khéng chi dén
bénh nhan, ma con &nh hwdng dén cac thanh vién trong gia dinh. Cac tests déi v&i cac
gen SOD1, TARDBP (méa hda cho TDP-43), FUS, ANG, C9orf72, va FIG4 va gen gay
ra bénh Kennedy. Bé&nh nhan méc cac dang ALS gia dinh khac cé thé gidi thiéu dén
céac trung tdm nghién ciru vé ALS gia dinh.

13. Hoc vién Than kinh hoc Hoa Ky (American Academy of Neurology) khuyén nghij gi
vé viéc dieu tri bénh xo cirng cbt bén teo co (ALS)?

Cac khuyéq nghi ctia Hoc vién Than kinh Hoa Ky vé diéu tri bénh nhan ALS c6 thé
dwoc tom tat nhw sau:

- Riluzole nén dwoc cung cAp cho tat ca bénh nhan ALS dé lam cham sw
tién trién cda bénh

- Dinh dwdng bang dwdng tiéu hda qua ndi soi mé da day qua da
(percutaneous endoscopic gastrostomy, PEG) nén duwoc xem xét dé én
dinh trong lwong co thé & nhirtng bénh nhan bi suy gidam dwéong udng. Dat
PEG c06 thé kéo dai thoi gian séng thém & mét mirc do nao do. Pat PEG
khi dung tich séng gang strc (forced vital capacity, FVC) con trén 50%.

- Théng khi khédng xam lan (Noninvasive ventilation, NIV) dwoc cung céap
diéu tri suy hd hap kéo dai thém thdi gian sdng va lam cham sy suy gidm
FVC. NIV ¢6 thé dwoc xem xét khi c6 d4u hiéu sém nhét ctia gidm théng
khi vé d&m hoac suy hd hap.



- Hit vao/ thé ra co hoc c6 thé lam sach dich tiét & nhirtng bénh nhan gidm
lwu lwong ho nhiéu nhét, dac biét 1a trong dot nhiém trung dwdng hé hap
dwéi cp tinh.

- Khéng nén dung vitamin E liéu cao

14. Khi nao ho tre’ thong khi xam l&n dwoc chi dinh trong diéu tri bénh xo cung cot
bén teo co (ALS)?

C6 thé xem xét hd tro thong khi xam Ian, cdn mé& khi quén trong cac trudng hop
sau:

- Bénh nhan cé biéu hién suy hé hap va phan I&n than kinh khéng &nh
hwéng (respiratory failure and who are otherwise largely neurologically
intact)

- Nhirng bénh nhan mubn dwoc sbng bang cach s dung hd tro théng khi
xam lan lau dai khi bénh tién trién

- Nhirng bénh nhan khong thé diéu tri dwoc dich tiét va do d6 khong ich loi
tir hd tro théng khi khéng xam 1an (diéu nay rat hiém khi xay ra)

- Thubdc gidn co dé gidm co cirng

- Suw két hop gitra dextromethorphan va quinidine (Nuedexta) dé gidm cam
xuc khéng 6n dinh (anh hwéng hdi chirng gid hanh)

- Thubc khang cholinergic va thubc cwéng giao cdm cho chay nwéc miéng
(sialorrhea)

- Thubc tiéu chat nhay (Mucolytics) trong tiét dich d&c

- Lorazepam diéu trj lo l&ng

- Thubc trc ché tai hap thu serotonin cé chon loc (SSRI) dé diéu tri trAm
cam

- Thubc chéng viém khéng steroid (NSAID), tramadol (Ultram), ketorolac
(Toradol), morphin (giai phéng tirc thi hoac kéo dai) hoac fentanyl qua da
dé gidm dau

15. Tién Iwgng cda bénh xo ctrng cdt bén teo co (ALS) la gi?

ALS la mot can bénh géxttv vong, voi thoi gian séng sot trung binh la 3 nam ké tw khi
bat dau yéu co. Viém phoi do hit va cac bien chirng ndi khoa do bat déng gop phan vao
bénh tat cda bénh nhan.

16. Bénh xo cting cdt bén teo co (ALS) dwoc md ta 1an dau tién khi nao?

ALS lan dau tién dwoc mod ta vao nam 1869 bdi nha than kinh hoc nguwei Phap Jean-
Martin Charcot va do d6 con dwoc goi la bénh Charcot; tuy nhién dwgc céng nhan réng
réi va tén goi ndi tiéng nhat ctia né sau khi cau thi béng chay Lou Gehrig & Hoa Ky
thédng bao chan doan cia minh véi can bénh nay vao nam 1939. ALS con dwoc goi la
bénh no-ron van déng (MND)



17. Nguyén nhan clia bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?

Nguyén nhan ctia ALS van chwa dwoc biét ré, mac du tién st gia dinh méac bénh
khoang 5% bénh nhan, va cac nghién cru song sinh cho thdy c6 sy déng gop vé mat di
truyén véi kha ndng di truyén khoang 61%. Trong moét sb trwéng hop, ALS trung 1ap vé
mat |am sang, bénh ly va sinh hoc v&i sa sut tri tué tran thai dwong (frontotemporal
dementia) va cé chung co ché sinh hoc véi bénh Alzheimer, bénh Parkinson va cac
bénh thoai hda than kinh khac.

18. Bénh xo cirng c6t bén teo co (ALS) anh hwéng dén cac no-ron van dong dudi
(LMNSs) va trén (UMNSs) nhuw thé nao?

O dang cb dién, ALS anh hwdng dén cac té bao than kinh van ddng & 2 hodc nhiéu
murc clia mang lwdi t& bao than kinh van déng cung cip cho nhiéu viing cla co thé. N6
anh hudng dén cac té bao than kinh van déng thap (LMN) nam trong strng truéc clia
tdy sdng va trong than néo, té bao van déng cao (UMN) vé tly sbng nam trong cuén
nao trwdc trung tam (precentral gyrus), va thwong la cac no-ron van déng trede tran
(prefrontal motor neurons) cé lién quan dén viéc 1ap ké hoach hoac diéu phbi cdng viéc
cla cac noron van doéng trén va duwoi.

Mat LMNs dan dén yéu co tién trién, teo va rung giat bé co (fasciculations), mat phan
xa va trvong lyc co. Mat UMNSs vo tay song thudng dan den yeu nhe hon két hop voi
clrng (co clrng), co thé nang va phan xa tang bat thwong.

M4t no-ron truéc tran co thé dan dén suy gidam nhan thirc ddc biét, phd bién nhét 1a réi
loan chirc nang diéu hanh nhwng ciing cé thé bao gébm nhan thirc bj thay dbi béi cac
tac dong clia xa hoi va hau qua 1a hanh vi xa hoi khéng thich nghi. & dang biéu hién
day dua, rdi loan chirc nang truwdc tran dap ng cac tiéu chi sa sut tri tué tran thai
dwong. Dai khi mat kha nang tich hop chirc nang van déng (apraxia), chirc nang tién
van dong. Dang chu y hon la & cac chi khéng qua yéu.

19. Bénh xo clrng cot bén teo co ¢cb dién (classic ALS) la gi?

Thuat nglr ALS cb dién dwoc danh riéng cho dang bénh lién quan dén cac té bao than
kinh van déng trén va dwoi. Dang cd dién cha ALS 18 té (sporadic ALS ) thuwérng bat dau
nhw réi loan chirc ndng hodc yéu co & mét bo phan clia co thé va lan dan trong bo
phan dé rbi dén phan con lai cia co thé. Suy hé hap dan dén t&r vong trung binh 3 nam
sau khi bat dau yéu co khu trd. Tuy nhién, ty 18 tién trién cha bénh rat khac nhau, voi
mot sb bénh nhan t&r vong vai thang sau triéu chirng dau tién va nhirng nguwdi khac van
c6 thé di bd 10 ndm sau do.

20. Teo co tién trién (progressive muscular atrophy, PMA) va héi chirng teo co’ canh tay
2 chi (Flail arm syndrome (FAS), also called man-in-barrel syndrome, or brachial amyotrophic
diplegia) trong bénh xo crng cbt bén teo co (ALS) la gi?



Bénh co thé dwoc gi¢i han & cac LMN. Khi mé hinh tham gia cia LMN khéng doi xwng,
rbi loan nay dwoc goi 1a teo co tién trién (PMA), va dién bién thuwéng khéng thé phan
biét dwoc véi ALS cb dién. Nhivng bénh nhan cé mé hinh dbi xirng, dwoc goi la FAS,
dién tién bénh co thé 1au hon. (FAS la biéu hién khéng dién hinh cta bénh xo cing cot
bén teo co bén, duoc dic trung béi sw yéu dén dan, chd yéu la phan gan (gbc chi), yéu
chi trén, khéng cé suw tham gia cua chi duwdi, co hanh tdy hodc co hé hép).

21. Xo clrng cOt bén nguyén phat (primary lateral sclerosis, PLS) trong bénh xo ctrng
cOt bén teo co (ALS) la gi?

Khi chi ¢6 ton thwong UMN, bénh duoc goi la xo cirng cot bén nguyén phat. Dién tién
PLS khac v&i ALS va thuwdng dwoc kéo dai nhieu thap ky.

22. Liét hanh tay tién trién (progressive bulbar palsy, PBP) trong bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS) la gi?

Hiém khi bénh chi gi¢i han & cac co hanh tdy, trong trwdng hop néy,phén I&n bénh
nhan cé bieu hién ban dau co hanh tdy, bénh tién trién thanh ALS co dién.

23. Bénh xo clrng cot bén teo co cé tinh chat gia dinh (ALS) la gi?

Trén toan thé gidi, tién st gia dinh méc ALS chiém khoang 5% trudng hop. Hau hét
ALS gia dinh dwoc di truyén theo kiéu troi (autosomal dominant), nhwng cac kiéu khac,
chéng han nhw di truyén lién két X hodc di truyén I&n (X-linked or autosomal recessive
inheritance) cling dwoc tim thay.

24. Vai trd cda di truyén trong can nguyén cla bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) la
gi?

Thuc té 14 & hau hét cac bénh nhan ALS 1& té khong loai trir phan dong gop cla di
truyén. ALS néi chung duoc coi la mot can bénh cé biéu hién di truyén phirc tap
(complex inheritance).

25. Cac bién chirng clia bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?
Céc bién chirng ctia ALS c6 thé bao gom:

- Bénh tién trién khong cé kha nang thwc hién cac hoat ddng sinh hoat
hang ngay (ADL), bao gdbm ca viéc x& ly dé dung dé tw &n

- Suy giam kha nang di lai

- Viém phéi do hit

- Suy hé hép

- Céc bién chirng do ngdi xe lan hodc nam liét giwéng, bao gobm loét va
nhiém trung da (trong khi hiém gap & bénh nhan ALS, nhitng bién chirng
nay co6 thé xuat hién néu khéng st dung dém thich hop)

- Huyét khéi tinh mach sau va thuyén téc phéi (hiém gap & bénh nhan ALS)



26. Muc tiéu cla diéu tri bénh xo cwng cbt bén teo co (ALS) la gi?

Mac du ALS khong thé chira kh0| nhwng c6 nhirng phwong phap diéu tri co thé kéo dai
thdi gian va chat lwong cude séng cé y nghia cho bénh nhan

27. Cac lwa chon diéu tri cho bénh xo cng c6t bén teo co (ALS) la gi?

Cac phwong phap dleu tri ngan chan sy lan rng cua bénh co thé hiéu qua hon nhung
phwong phap co gang ctu van cac té bao than kinh van déng bj anh hwéng. Tat ca
nhirng diéu nay van chwa dwoc thyc hién. Hién tai, phwong phap diéu tri chinh cta
ALS Ia hwéng vao cac biéu hién Iam sang cta bénh.

28. Nhirng co’ ché nao da dwoc goi y la can nguyén trong bénh xo clrng cot bén teo co
(ALS)?

Trwdc day, nghién ciru vé co ché dan dén ALS & té va gia dinh da xem xét mot sb kha
nang. Vi dy, kich thich doc hai (excitotoxicity) dwoc cho la xay ra th&r phat sau viéc kich
hoat qua murc cac thu thé glutamate.

29. Vai trd cla stress oxy hoa trong sinh ly bénh ctia bénh xo clrng c6t bén teo co
(ALS) la gi?

Stress oxy hoa lién quan dén sw hinh thanh gbc tw do cling dwoc kham pha nhw 1a mot
nguyén nhan cla ALS, do viéc phat hién cac dét bién trong enzym thu don gbc tw do
superoxide dismutase 1 (SOD1). Tén thwong ty thé ciing dwoc coi 1a mdt co ché co thé
xay ra, cling nhw co ché tw mién dbi v&i cac kénh ion calcium.

30. Co ché bénh sinh ctia bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?

Mac du ¢6 nhiéu nghién ctru, khdng c6 co ché truc tiép cho ALS da dwoc xac dinh.
Hau hét cac nha nghién ctru va bac si lam sang dong y rang nhiéu yéu to6 khac nhau, c6
thé la sw két hop ciia mét s6 hoac tat ca dan dén sw phat trién ctia bénh.

Néu ALS duoc coi la can bénh thoai hoa hé thong té bao than kinh, thi sw tan cong
chuyén biét trén hé théng‘vén dong cé,thé QU’QC quy cho mét qua trinh bénh ly phat
sinh bén trong va lan truyén qua hé thong té bao than kinh van déng.

31. Vai trd cla cac protein bi gap khuc (misfolded proteins) trong sinh ly bénh clia bénh
xo cing c6t bén teo co (ALS) la gi?

Sw nhan I1&n gidéng nhw Prion ctia cac protein bi gap khuc, cu thé [a SOD1 va TDP-43,
da dwoc dé xuat nhw mot co ché lan truyén céc triéu chirng ALS theo khu vire. Sw tich
tu clia cac protein bi gap lai c6 tac dung twong tw véi cac bénh thoai héa than kinh
khac, bao gdm bénh Alzheimer, Parkinson va bénh Huntington.



32. Soi truc van dong bi thoai héa nhw thé nao trong co ché bénh sinh clia bénh xo
crng cbt bén teo co (ALS)?

Cac soi truc van dong chét do thoai hda Wallerian trong ALS, va cac té bao than kinh
van dong Ién bi énh,hu’c’rng & mirc do Ion hon céac té bao than kinh nhoé hon. Qua trinh
nay xay ra do than té bao strng trudc bi chét, dan dén thoai héa sgi truc van dong lién
guan.

Khi soi truc bi pha vé&, cac té bao Schwann xung quanh bi thoai héa bao myelin va lam
v& ra thanh trng manh. Tao thanh cac ngan hinh trieng nhé chra cac manh vun soi
truc va myelin. Sau d6 bi thuc bao béi cac dai thwe bao dwoc tuyén vao don dep cac
manh vun.

Loai thodi hoa s¢i truc nay cé thé dwoc nhin thay trong ndo trén sinh thiét dwdi dang
teo va soi truc van dong co 1&p myelin nhot trong bé vé séng. Trong trwdng hop bénh
da hoat ddng trong thdi gian dai, cé thé thay teo ving van ddng nguyén phat va vé ndo
ving tién van déng. Trén sinh thiét tly sdng, cé thé quan sat thay sw thoai héa cla cac
soi truc van dong coé myelin va&i teo lién quan ré van dong trwde cla tly sdng.

33. Vai trd cta thoai héa Wallerian trong co' ché bénh sinh ctia bénh xo clrng cét bén
teo co (ALS) la gi?

Thoai héa Wallerian ciing xay ra & ngoai vi, va c6 thé thay cac nhanh phu cla cac soi
truc con sbéng sét & xung quanh khu vwc dang cd géng tai phan b than kinh cac soi co
Trén sinh thiét co, cac giai doan teo khac nhau dwoc ghi nhan ti mé hinh mét phan bb
va tai phan bé than kinh soi co sau dé.

34. Té bao than kinh van dong nao dugc bo qua ban dau trong sinh Iy bénh xo ciing
cOt bén teo co co dién (ALS)?

Trong bé&nh ALS cb dién, mét sb té bao than kinh van déng bj bé qua cho dén rat muén
trong qua trinh bénh. Trong than n&o, bao gdm day van nhan chung, rong roc va giang
ngoai (I1l, IV ,VI). Trong tay séng, cac cot sau, bé tiy sbéng tiéu ndo, nhan Onuf (kiém
soat chirc nang cta ruét va bang quang), va cét Clarke néi chung la khéng bi anh
hwéng, mac du cot Clarke cé thé bj anh hwéng & dang bénh gia dinh.

35. Yéu td ndo c6 thé lam trung gian cho qua trinh chét té bao trong bénh xo clrng cot
bén teo co (ALS)?

Céc con dwdng co thé 1a trung gian dan dén chét té bao trong ALS:

- Tén thwong do oxy hoa

- Réi loan chirc ndng ty thé

- Chét té bao qua trung gian Caspase (apoptosis)
- Khiém khuyét trong van chuyén soi truc

- Biéu hién yéu tb tang trwdng bat thuong



- Bénh ly té bao than kinh dém
- Kich thich doc hai voi glutamate
- Sy két tap cac protein bat thuwdng

36. Vai tro ctia gen dong / kém superoxide dismutase 1 (SOD1) trong sinh ly bénh cta
bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) la gi?

Cac dot bién trong gen superoxide dismutase 1 (SOD1) déng / kém, ma hda mot
protein chdng oxy héa quan trong, thdy & 20% bénh nhan ALS gia dinh. Ngoai ra, muc
do gay ton thwong do oxy héa dbi véi protein da dwoc tim thay trong cac mau huyét
thanh, nwéc tiéu va dich ndo tly ctia bénh nhan, cling nhw trong cac mau kham nghiém
tr thi cla nhirng b&nh nhan méc ca ALS 1& té va SOD1-ALS gia dinh.

37. Vai tro kich thich déc hai cliia glutamate trong sinh ly bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS)?

Viéc tham khao tir cac mé hinh déng vat, bao gém cac mé hinh chuyén gen cla bénh
gia dinh, sang bénh |é té & ngwoi la it. Tuy nhién, viéc thira nhan vai tro cua kich thich
doc tb glutamate dbi v&i bénh 1& té va trén cac mé hinh ddng vat da mé duéng cho viéc
thtr nghiém va phé duyét riluzole, phwong phap diéu trj duy nhat da dwoc chirng minh
la cai thién qua trinh ALS & té, kéo dai cudc séng clia bénh nhan thém 2-3 thang.

38. Vai trd clia sw xao trdn chuyén hoa axit ribonucleic (RNA) trong sinh Iy bénh ctia
bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?

Nhirng phat hién gan day da cho s xao tron cua qua trinh chuyén hoa RNA c6 lién
quan dén sinh ly bénh cua hau hét cac loai ALS.

39. Pau la sy phan biét gira co ché bénh sinh(pathogenesis) va sinh ly bénh
(pathophysiology) clia bénh xo ctrng c6t bén teo co (ALS)?

Viéc phan biét co ché bénh sinh va sinh ly bénh ctia ALS rat quan trong vi co’ ché cla
méi giai doan nay cé thé khac nhau. Piéu nay cé nghia |a viéc can thiép vao cac co ché
nay co thé doi hdi cach tiép can khac nhau. Cac bién phap can thiép dé ngan chan sy
khé&i phat ctia bénh c6 18 khéng gidng nhw nhirng bién phap can thiét dé lam cham
hodc ngan chan su tién trién ctia bénh sau khi khéi phat. Phong ngtra ALS doi hdi phai
stra d6i hodc loai bd cac yéu tb 1a mot phan ctia co ché sinh bénh. Diéu kién tién quyét
la xac dinh céac yéu td nguy co cé thé xay ra déi véi ALS.

Tuy nhién, trai ngwoc véi nhirng tién bo trong viéc hiéu sinh ly bénh ctia ALS, cac co
ché dan dén kh&i phat bénh (tirc 1a co' ché bénh sinh) van chwa dwoc biét rd. C6 thé
gid dinh rang gen hodc san phadm gen b4t thuwérng dong vai trd kich hoat khéi phat bénh
trong ALS gia dinh va cé thé cé vai trd trong viéc lan truyén bénh, nhung c6 mét gen
bat thuweng la khoéng can thiét va ciing khdng da dé phat trién ALS. Hiém khi, nhirng



nguw®i mang gen gia dinh bat budc khéng phat trién bénh. C6 sw tham nhap khong
hoan toan, hodc sw xam nhap phu thudc vao doé tudi, ciia cac gen trdi trén nhiém sac
thé thuo’ng

Cac yéu t6 bd sung phai dwoc cdng nhan dé can thiép gitra luc sinh va luc khéi phat
bénh, ngay ca & nhitng bénh nhan phat trién ALS gia dinh, b&i vi bénh duwéng nhw
khong kh&i phat khi sinh va trong mét gia dinh nhat dinh c6 sw thay dbi Ién vé tudi khdi
phat. Cé cac ban sao binh thwéng clia nhirng gen nay khédng ngén can sw phat trién
cla ALS Ié té.

40. Sw tién trién cla bénh xo cirng codt bén teo co (ALS) la gi?

Mat cau nbi cac té bao than kinh van déng va biéu hién l1am sang cla né. Khi tién trién
nang, két qua cho hinh anh dac trwng dwoc nhin thay & mat cat ngang clia tiy séng
trong ALS. O’ mtrc d6 co, mat LMNs r&i rac lam mét phan bd than kinh cac don vj van
doéng riéng lé.

41. Pac diém cua giai doan dau cia bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) 1a gi?

Trong giai doan d4u ca bénh, cac soi than kinh séng sét thiét Iap cac két néi va tai
phan bd than kinh cac don vi van déng da mat két nbi véi cac soi truc da chét; két qua
la, cac don vi van dong Ién hon dwoc hinh thanh. Cac don vi van déng I&n nay biéu
hién md hoc nhw nhém dang soi (fiber-type grouping). Ching ciing c6 nhivng déc diém
dac biét vé test dién co. Giai doan sau cta bénh, khi cac té bao than kinh van déng
cung cap cho cac don vi van ddng I1&n chét di, sy teo nhé clia nhoém xay ra sau dé.

Muscle in Nerve Disease
Early: Type Grouping Late: Group Atrophy

The type (| or ll) of 2 skeletal
muscle cell is determined by the
motor neuron which supplies it

ket

‘When few axons remain, each must Q
supply a large group of muscle fibers.

(Muscle in nerve disease. Image courtesy of Dr. Friedlander, Associate Professor and Chair
of Pathology at Kansas City University of Medicine and Biosciences)

Kéo dai tai phan bd than kinh gitr dworc viéc méat phan bd, khéng phat hién dwoc yéu co
lam sang, mac du co thé xay ra tinh trang mat khéo 1éo. Tuy nhién, khi cac don vi van

dong phat trién Ién hon va sé lwong cha ching gidm di, hau qua sém nhét 1a co bi anh
hwéng cé thé méi nhanh hon co ¢é cac don vi van ddng binh thuwdng; do d6, mét trong
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nhirng triéu chirng dau tién cla ALS co thé 1a suy gidm chirc nang & vang khéi phat (vi
du, “I1&i néi sé bi bdp nghet vao cudi cau”).

Khi sb lwong cac don vi van déng phan bd than kinh bén trong co gidm hon nira, viéc
tai phan b tré lai khéng con theo kip v&i mat phan bé, tinh trang yéu vinh vién va tién
trién, cac co bi anh hudng dan dan bj teo. N6i chung, méat té bao than kinh vé no cling
dan dén yéu co, nhung tinh trang co ctrng 1a mét triéu chirng UMN nbi bat va gay tan
phé hon.

42. Yéu t6 nao lam khéi phat bénh xo cirng cot bén teo co(ALS)?

Thay ddi axit nucleic mac phai cé thé kich hoat kh&i phat trong ALS 1& t&. Mwdi ndm
qua da c6 s gia tdng cac bang chirng Ging ho gia thuyét nay. Gia thuyét nay dwa trén
quan sat hut thudc Ia yéu té nguy co duy nhat dworc thiét 1ap cho ALS 1é té va dua ra co
ché hat thudc cé thé gay ra bénh, cu thé 1a do thac day thay déi axit nucleic.

43. Vai trd cla 130 héa dbi véi co ché bénh sinh ctia bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS)?

Su gia tang ty I& mac ALS 1 té theo tudi, cang I&n tudi co nhiéu co hdi dé nhirng thay
ddi tich tu trong axit nucleic dan dén sw phat trién ctia ALS. Quan sét cho thay ty 1& méc
ALS tang theo tudi, day la mot qua trinh gdm nhiéu bwéc, twong tw nhw qua trinh sinh
ung thw, véi 6 budc can thiét dwoc kich hoat cho ALS.

44. Protein bj gap lai dong vai trd gi trong co' ché bénh sinh cla bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS)?

Mot yéu td kich hoat khac cho sw khéi phat bénh cé thé 1a sy xuat hién ctia mét protein
ndi bao bi gép lai thuc day cac protein khac gap lai trong mang van déng. Sw khac biét
so v&i bénh prion cé dién la khéng cé kha néng lay truyén bang cach cay vao cac sinh
vat khac. Nhirng thay dbi vé axit nucleic do di truyén hodc mac phai cé thé lam ting kha
nang san pham gen dé bi gap khuc, do d6 lam khéi phat bénh

45. Nguyén nhan phd bién nhat ciia bénh xo clirng cot bén teo co (ALS) la gi?

Hau hét cac trwdng hop ALS la 1 t& va nguyén nhan cu thé ctia ALS 18 té 1a khong ré.
Nhiéu gen bat thworng da dwoc xac dinh trong cac trwdng hop gia dinh va dwoc coi la
¢6 nguyén nhan, mac du phan I&n co ché chinh xac ma chang gay ra ALS van chua
dworc biét dén.

Tt ca cac gen dot bién duoc tim thay lam phat sinh ALS gia dinh ciing dwoc tim thay &
nhirng bénh nhan mac ALS & té. DAy la binh thwéng, vi sy phan biét gitra bénh gia
dinh va bénh 1& t& dwa trén tién st gia dinh, phu thudc vao sy tham nhap gen, kich c&
gia dinh, tudi ciia cac thanh vién trong gia dinh va mirc d6 hiéu biét ciia ngudi dwoc
phdéng van.



Ngoai ra, nhirng ngu&i than c,ép mét (first-degree relatives) cta nhirng bénh nhan mac
bénh rd rang tang nguy co mac bénh ALS. Tuy nhién, nguy co’ ALS trong su6t cudc doi
& nhirng ngudi ho hang nay la thap (khoang 1 trén 50).

46. Nguyén nhan nao gay ra bénh xo ctrng cft bén teo co gia dinh (ALS)?

Trong khi hau hét cac trwong hop ALS gia dinh khong thé phan biét duoc véi bénh 1é
té, nhirng trvdng hop khac coé kiéu hinh riéng biét, di truyén autosomal dominant.

Cac dang ALS & tudi vi thanh nién thwéng mang tinh gia dinh hon. Tubi khéi phat trung
binh & nhitng bénh nhan méac ALS gia dinh tré hon 10-20 tudi so v&i nhirng bénh nhan
mac bénh 18 t& rd rang, va su khac biét vé tudi khéi phat gitra cac gia dinh I1&n hon sw
thay ddi trong cac gia dinh. Tudi kh&i phat ciing c6 thé bj thay dbi b&i cac yéu té di
truyén doc 1ap v&i nguyén nhan cta ALS.

Khoang 10-20% trworng hop ALS gia dinh la két quéa ctia dot bién copper/zinc
superoxide dismutase 1 (SOD1) gene, con dugc goi la ALS1. N6i chung, SOD1 ALS la
mét dang LMN cutia bénh. Cac gen khac thuwéng lién quan dén ALS gia dinh 1a C9orf72,
FUS (ALS6) va TARDBP (ALS10).

ALS thé gia dinh

Gene Locus Protein Inheritance
SOD1

21922.11 Superoxide dismutase 1 (SOD1) AD*
(ALS1)
ALS2 2033 Alsin (ALS2) Juvenile/AR**
ALS3 18921 Unknown AD
ALS4 9934 SETX Juvenile/AD
ALSS 15915 SPG11 Juvenile/AR
FUS (ALS6) 16pll.2 FUS AD
ALS7 20ptel-p13 Unknown AD
ALS8 20g13.3 VABP AD
ALS9 14911.2 Angiogenin (ANG) AD
TARDBP (ALS10) 1p36.2 TAR DNA-binding protein (TARDBP) AD
ALS11 60921 FIG4 AD
ALS12 10p13 OPTN AD; AR
ALS13 12924 ATXN2 AD
ALSX Xpll UBQLN2 X-linked
C9orf72 (ALS-FTD) 9921-22 C90RF72 AD
ALS-FTD 9p13.3 SIGMAR1 AD; Juvenile/AR
PFL1 17p13.2  Profilin 1 AD

*AD—-autosomal dominant; *AR—autosomal recessive



47. Dot bién SOD1 nao gay ra bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) 1a phd bién nhat &
Hoa Ky?

Dot bién SOD1 phd bién nhét & Hoa Ky la dét bién A4V, chlem 50% cac trwong hop
SOD1 ALS. N6 gay ra bénh than kinh van dong dudi tién trién ‘nhanh vé&i thoi gian sbng
s6t trung binh & 1 ndm. D6t bién SOD1 A4V & Bac My c6 ngudn gbc tir 2 nha sang lap
(nguoi My va nguoi chau Au) cach day 400-500 nam.

48. Nguyén nhan di truyén it phd bién hon ctia bénh xo clrng cot bén teo co’ gia dinh
(familial ALS) la gi?

Dot bién & gen ubiquilin 2 (UBQLN2) dugc xac dinh la nguyén nhan gay ra bénh ALS
gia dinh tréi lién ket X va ALS vgﬁ’i sa sut tri tué tran thai dwong. Phat hién r]éy dwoc
quan tam vi no lién quan tryc tiep dén con dwdng proteasome trong co’ ché bénh sinh
ALS.

Dot bién gen profilin 1 (PFN1) da dwoc xac dinh trong cac ALS gia dinh. Protein duoc
ma hda b&i PFN1 déng moét vai trd quan trong trong viéc chuyén déi tvr monomeric (G)-
actin dén filamentous (F)-actin. Do dé, viéc xac dinh dét bién nay cung cip thém vai tro
ctia bd khung té bao (cytoskeleton) va van chuyén soi truc trong bénh sinh ALS.

49. Nguyén nhan nao gay ra bénh xo clrng cot bén teo co 1é té (sporadic ALS)?

Gia thuyét dwoc chip nhan rong rai nhat lién quan dén nguyén nhan cta ALS [& té thira
nhan sw twong tac gitra cac yéu td nguy co di truyén, moéi trwdng va phu thudc vao tudi
kh&i phat bénh. ALS cho thay sw ké thira phirc tap, c6 nghia la nguoi ta thiy cac kiéu
ké thira theo kiéu Mendel, khong phai Mendel va rd rang 1a r&i rac. Hat thube 1a yéu té
nguy co’ mai trwdng duy nhat dugc xac dinh cho dén nay cé thé dwec coi la “da duoc
thiét 1ap”.

Gia thuyét twong tac cho bénh xo cirng cot bén teo co gébm di truyén / méi trweng / tudi
va phu thudc thoi gian. Cac yéu td nguy co hoat ddng nguwoc dong (upstream) dan dén
mot bién dbi sinh hda gia dinh (c6 thé axit nucleic mac phai hodc thay ddi protein), gay
ra sy xuat hién cta protein hodc axit nucleic thay déi hoac sé lwong bat thwong. Nhivng
tac nhan nay lan truyén trong hé théng van déng va gay ra sw phan hudy hé théng van
dong xubi dong (downstream) va nhirng hau qua sinh héa, md hoc va lam sang cua
ALS.



“Upstream”™ “Downstream”™

Pathogenesis <4 - Pathophysiology

Risk Factors / AgentofSpread Consequences
{Time and Age Dependent) / in Mbtor Neuron System (Time Dependent)
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{(Mutations, Penetrance) ‘ | Cytoplasmic Aggregates

Environmental Factors | Loss of Motor Neurons

Genetic/Environmental

Interactions ' 4
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(Adapted from Armon C. What is ALS? In: Amyotrophic Lateral Sclerosis: A Patient Care Guide for
Clinicians. Bedlack RS, Mitsumoto H, Eds. Demos Medical Publishing, New York, 2012:1-23)

50. Bang chirng nao Gng ho gia thuyét yéu td nguy co di truyén hién dién trong bénh xo
clrng cbt bén teo co Ié té (sporadic ALS)?

M6t sé bang chirng Ging ho gia thuyét rang cac yéu t6 nguy co di truyén cé thé anh
hwéng dén viéc khdi phat bénh trong ALS dwérng nhuw 1& té, ngoai viéc tim thay cac dot
bién gen & nhitng bé&nh nhan khéng cé tién st gia dinh. Cac nghién clru song sinh cho
thay sy déng goép vé mat di truyén dbi véi bénh ALS 18 té rd rang, véi hé sb di truyén 1a
0,61. Tang nguy co mac ALS va nhém bénh thoai hoa than kinh khdng phai ALS duoc
tim thdy & nhirng ngu®i than ctia bénh nhan mac ALS 1& té ré rang.

51. Vai trd cda hat thube trong can nguyén cla bénh xo clrng cot bén teo co (ALS)?

Hut thudc 14 I1a yéu td ngoai sinh duy nhat cé thé dwoc coi la yéu tb nguy co ctia ALS
(mic bang chirng A, dwa trén 3 nghién cteu loai Il va 1 nghién ctu loai I11). Ngoai ra,
mot nghién clru dwa trén dan sé tlr Ha Lan da chirng minh nhirng nguei hat thube hién
tai c6 nguy co mac ALS cao hon, véi ty 1& chénh 1&ch 1a 1,38 va thoi gian sbng sét
ngan hon.

M6t sb khia canh cltia phat hién trong cac nghién clru nay cho thay hut thubc cé thé lién
quan truc tiép dén viéc gay ra bénh. Nhin chung, cac nghién ctru da chi ra rang nhirng
ngudi hut thube tich cwe cd nguy co phat trién ALS gép déi so v&i nhivng nguwdi khéng
bao gi® hat thube. Nhixng nguoi hat thude trwdc day cé mét nguy co trung gian.

52. Y nghia cla viéc hat thudc nhw mét yéu té nguy co' gay ra bénh xo cirng codt bén
teo co (ALS)?

Viéc xac dinh hat thubc 1a mét yéu té nguy co dbi véi ALS cd nhivng y nghia chinh sau
day:
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- Céc phat hién cung cip médi lién hé gitra mdi tredng va sw xuét hién cla
ALS 1& t&; trvdc do khodng co lién két ndo dwoc xac dinh véi mire d chéc
chan.

- Vi hat thude khéng cé tinh nang bu trir nén viéc tranh hat thudc cé thé 1am
gidm sw xuat hién cta ALS trong twong lai.

- Cac nghién clru tong lai vé cac yéu to nguy co trong ALS can duoc thiét
ké de dinh lgng chinh xac viéc hat thudc la chi dong va thu dong, dam
bao rang cac yéu t6 nguy co gia dinh khac doc lap voi hat thude.

- Vi moét s6 co ché ma hat thube gay ra cac bénh khac & ngudi da duoc
hiéu kha rd, viéc nhan biét vai trd ciia hat thudc trong sy xuét hién cta
ALS c6 thé gitp xac dinh chinh xac cac qua trinh sinh hoc khéi phat bénh.

53. Tap trung vao cac qua trinh khoi dau bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) cung cép
nhirng huwdng di mgi trong dieu tri nhw thé nao?

Tap trung vao cac dién tién khi bat dau ALS 1é té va véi sy lan truyén sém trong hé
thdng van déng, cé thé cung cap nhitng hwdng di méi trong diéu trj ngan chan s tién
trién cGa bénh. Céach tiép can hién tai tap trung vao cac qua trinh xay ra twong dbi
mudn clGa bénh va gay ra cai chét clia cac té bao than kinh van déng.

54. Nhirng yéu t6 nao khéng cé kha ndng lam tdng nguy co méac bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS)?

Khong c6 yéu t6 nguy co' nao khac dat dwec mirc do chac chan nhw hut thude co lién
quan dén ALS. Chan thwong, hoat dong thé chat, sébng & vung néng thén va udng reou
cé Ié khéng pha| la cac yéu td nguy co cltia ALS. Trong nghlen ctru dwa trén dan sb &
Ha Lan, viéc ubng rwou hién tai cé lién quan dén viéc giam nguy co mac bénh ALS

55. Yéu to nguy co ndo goi y cho bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) 1a khdng chac
chan?

Céc yéu td nguy co gia dinh (Putative risk factors ) bao gém viéc phuc vu trong quan doi
Hoa Ky trong Chién tranh Thé gi¢i thir hai, Chién tranh Triéu Tién va Viét Nam, cling
nhw viéc trién khai dén Vinh Ba Tw trong Chién tranh Vinh Ba Tw ndm 1991. Tuy nhién,
viéc giam sat chat ché da gay nghi ngo vé chét lwgng cua bang chivng hé tro vai trd
cta nhirng yéu td nay trong viéc kich hoat ALS. Gan day hon, mét nghién ctru theo dbi
kéo dai 13 nam cho thay khéng c6 qua nhiéu ALS & cac cwu chién binh Chién tranh
vung Vinh.

Céc yéu t6 nguy co ngoai sinh gia dinh khac bao gom tiép xtc voi thude trir sau, st
dung hormone sau man kinh, va tap thé duc.

56. Nguy co mac bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) & cac cau thi bong da 1a gi?

Nguy co ALS gia tang xay ra & cac cau thi bong da chuyén nghiép Y duoc bao cao
vao nam 2005. Ban dau, c6 vé nhw sy gia tdng nguy co rd rang co thé 1a do danh gia



thap sb lwong cac trudng hop ALS du kién. Thoi gian theo déi kéo dai thém 5 nam cla
nhém thuan tap nay cho thay cé sw vuot trdi rd rang vé cac trudng hop méc ALS; 8
trwdng hop (trong d6 ¢ 3 treerng hop maéi) da duwgc bao cao, méc du sé trudng hop
dv kién 1a 1,24.

Tuy nhién, ALS trong cac cau tht bédng da chuyén nghiép biéu hién khéng dién hinh;
tire 13, 5 trong s6 8 trwdrng hop cd khdi phat hanh tay, va 5 trwéng hop dwoc chan
doan trong khoang thdi gian tlr nam 2000 dén ndm 2006. Cac tac gia két luan rang xu
hwéng cac ciu thi bong da phat trién ALS bat nguon tir sy tac ddng phirc tap gitra anh
hwéng di truyén dbi véi chiu dwng vé thé chéat va cac yéu té bén ngoai nhw ma tdy hodc
thudc diét cd.

M6t bao cao sau d6 cho rdng méot dang bénh than kinh van dong cé thé phat trién & cac
ca nhan, chang han nhw vé si quyén Anh, nhirtng ngwdi bi chan thwong néo I&p di l&p
lai va phat trién bénh ndo chan thwong man tinh (CTE). Tuy nhién, tuyén bd rang day
la mét dang mé&i ciia bénh than kinh van ddng chuwa chép nhan, thay vao doé, hgp ly hon
kha ndng nhirng tredng hop nay la xuét hién ngau nhién cta ALS.

57. Méi lién quan gitra chan thwong diu va bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?

Mot s6 bao cao dét ra cau hai liéu chan thwong & dau cé thé 1a mot yéu té nguy co' cua
ALS hay khong. Mot danh gia dwa trén bang chirng trong y van da ket luan rang doi voi
cac trwong hop chan thwong dau don thuan thi khéng.

M6t nghién clru bénh chirng dwa trén dan s quéc gia duwgc cong bd & Thuy Dién
khéng tim thay méi lién quan ctia ALS vé&i chan thwong dau nghiém trong xay ra hon 3
nam trwdc khi chan doan ALS, ciing nhw ALS khéng lién quan dén cac loai chan
thwong diu hodc chan thwong lap di 18p lai xay ra hon 3 ndm trwdc khi chan doan .
Viéc loai trir cac chan thuwong xay ra trong vong 3 nam ké tir khi chan doan la can thiét
dé dam bao chan thwong xay ra trwdc khi khéi phat sinh hoc ctia bénh, cé thé trwdce khi
kh&i phat lam sang vai nam.

M6t nghién clru duwra trén dan sb tir Rochester, Minnesota, cho thay khéng cé nguy co
gia tdng cac bénh thoai héa than kinh trong s 438 ciu thi choi bdng da & trwéong trung
hoc tr nam 1946 dén ndm 1956, mac du thiét bi bao hd kém hon va it bi chan dong
hon so v&i ngay nay.

Céc bang chirng két luan chan thwong dau néi chung, bao gdm ca chan thwong dau
lap di lap lai, khéng phai la mot yéu té nguy co clia ALS. Hoan canh dac biét cla cac
cau thi bong da Y la khéng chac chan, vi hinh thirc ALS cla ho la bat thwdng, véi hdu
hét cac trwong hop khéi phat & hanh tay.

58. Cac yéu t6 nguy co khong lién quan dén thé thao doi voi bénh xo cirng ¢t bén teo
co (ALS) & cac cau thu béong da My la gi?



Hoan canh dac biét ctia cac cau thi NFL(National Football League ) ciing khong chac
chén, vi di¥ liéu thwa thdt va khong ré rang. Cac yeu t& nguy co khac ngoai ban than
mon the thao c6 thé lién quan, bao gébm cac yéu tb nguy co méi tredng tai chd hoac
viéc udng testosterone, steroid hoac cac loai thubc khac.

59. Nguyén nhan nao gay ra bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) & Guam?

Hau hét cac _nghién ctru vé ALS Tay Thai Binh Dwong déu tap trung vao Guam. Do &n
cac thwe phdm c6 ngudn gbc nham cay co sagu (false sago palm), Cycas micronesica
(gan day dworc tach ra tir Cycas Circinalis), dwoc dé xuat bdi nha nhan chiing hoc dinh
dwdng Marjorie Whiting, nguyén nhan gay dang ALS nay. Mac du hat cycad (cycad
nut) da trai qua moét qua trinh dé loai b doc té truwdc khi dwoc st dung, mét sb yéu td
doc hai van con.

Ngoai ra, hat cycad dwoc an b&i cao bay (mbt loai doi), trng la mot phén trong ché do
&n udng clia ngwdi Chamorro trén ddo Guam. Doc tb tir hat cycad c6 thé da duoc co
dac (khuéch dai sinh hoc) trong con doi va chuyén dén ngudi dung. Mirc tiéu thu cla
céo bay vao giira thé ky 20 cao hon bay gio. Hau hét cao bay dwoc tiéu thu & Guam
hién dwoc nhap khau.

Mot nghién ctru dich té hoc & Guam da cung cap bang chirng phii hop voi gia thuyét
trén, tuy nhién két luan van con chwa ro,

Ban ch4t thanh phan doc hai gia dinh clia cycad cé thé gay ra bénh thoai hda than kinh
kh&i phat cham (delayed-onset neurodegenerative) ciing 1a mét van dé tranh luan gay
gat. Mot gia thuyét dwoc dat ra 1a cycad chira cac axit amin kich thich doc hai khéng
phat huy tac dung cho dén nhiéu ndm sau khi chiing dwoc &n ubng vao co thé.

Mot gia thuyét khac la cac thanh phan alkyl héa gay ra nhirng thay dbi trong axit
nucleic, thém vao, thay doi acit nucleic phu thuéc vao tudi kich hoat khéi phat
Guamanian ALS/Parkinson-dementia complex (ALS/PDC).

60. Ty |& mac bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) hang ndm & My |a bao nhiéu?
Khoang 5600 nguoi & Hoa Ky dwgc chan doan mac bénh ALS méi nam. Ty 1é mac
hang nam la 2-3 trén 100.000 dan so; ty 1& nay twong dwong voi bénh xo cleng rai rac
va cao hon gap 5 lan so v&i bénh Huntington. Nguwoi ta woce tinh rang cé téi 18.000
ngudi My cod thé mac ALS tai bat ky thdi diém nao.

61. Nguy co subt doi dbi véi bénh xo cliring cot bén teo co (ALS) la gi?

Nguy co’ phat trién ALS subt doi & nhitng nguoi 18 tudi dwgc wéc tinh 1a 1 trén 350 doi
v&i nam va 1 trén 420 doi voi nir. Nhirng wée tinh nay gan véi nhivng wéc tinh dwoc

bao céo tr 4 co quan dang ky chau Au, sir dung cac phwong phap khac nhau.

62. Ty & méc bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) trén toan cau |a bao nhiéu?



Dir liéu vé ty 1é mac bénh & chau Au dwoc diéu chinh theo tudi twong tw nhw dan sb
Hoa Ky gbc chau Au. Hau hét sw khac biét gitra cac quéc gia la do thanh phan tubdi
khac nhau hoac sw khac biét trong phat hién trwong hep. Tuy nhién, nhiéu di liéu gén
day cho thay rang suw khac biét vé ty 18 mac bénh gitra cac dan toc cé thé khéng dwoc
gidi thich hoan toan bdi sy khac biét trong phat hién trwdng hop, véi ty 1&é méc bénh
th4p hon & nguoi khéng da trdng hodc ca nhan thudc cac séc tdc hdn hop. Mac du kha
nang nay khéng duoc hd tro béi tt ca nghién ctru, nhwng dang dwoc kiém tra thém.

Phan Lan c6 mét trong nhikng ty 1€ ALS cao nhét trén thé gidi, bénh nay xay ra & dan
s6 Phan Lan gan gap déi so v&i cac nhém dan cw khac cé té tién la nguoi chau Au,
hau hét cac trwdng hop ALS & Phan Lan da dwoc xac nhan 1a do yéu té di truyen

63. Cac dy doan chiing tdc dbi v&i bénh xo cirng codt bén teo co (ALS) la gi?

Tai Hoa Ky, ALS anh huéng dén ngudi da trang thwdng xuyén hon ngwdi khdng da
trdng; ty 1& da trdng va khong da trédng la 1,6: 1. Tuy nhién, sy khéng chéc chan xung
quanh phat hién nay. Bang chirng thuyét phuc hon vé su khac biét chiing toc dén o
mét nghién clru dich té hoc & Cuba.

Cac cum dan cw nhé (Small population clusters ) da dwgc xac dinh coé ty 1é ALS cao
hon. Ngwédi Chamorro & dao Guam va Marianas, cw dan ban dao Kii trén dao Honshu
ctia Nhat Ban, ngwdi Auyu va Jakai & tdy nam New Guinea c6 ty I& méc bénh ALS cao
hon so v&i cac quan thé & noi khac trén thé gi¢i. Dan s Chamorro & Guam vao gitra
thé ky 20 c6 ty 1& mac bénh ALS hang ndm (thwong lién quan dén bénh parkinson va
sa sut tri tué) 1&n t&i 70 trwong hop trén 100.000 ngudi. Ty 1& méac bénh ké tlr do da
gidm xudbng con 7 trwdng hop trén 100.000.

64. Ty |& mac bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) thay dbi theo gidi tinh nhw thé nao?

Trong phan 1&n thoi gian clha cudc doi, ty 1& mac ALS & nam gidi cao hon & ni gidi,
Vi ty 18 chung git)a nam va niv 1a 1,5-2: 1. Cang vé sau, ty 1é méc bénh cang cé xu
hwéng can bang; diéu nay xay ra & tudi 40-50 & mot sb quan thé va sau 65-70 tudi &
nhirng ngudi khac

65. Ty |& mac bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) thay dbi nhw thé nao theo do tudi?

Khai phat ALS c6 thé xay ra tir tudi thiéu nién dén cudi nhirng nam 80; ty 1& méc bénh
tang dan theo tudi tac cho dén khoang 75-80 tudi. Tudi trung binh khdi phat ALS 1é té la
65 tudi; tudi khéi phat ALS gia dinh trung binh dao dong tir 46-55 tudi.

66. Su tién trién ctia bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) khac nhau nhw thé nao?

Céc dang bénh than kinh van déng han ché theo khu vwc (tirc |4 liét hai bén canh tay,
liét hai bén thac lwng cung va liét hanh ty tién trién (PBP) (ie, brachial biplegia,
lumbosacral biplegia, and progressive bulbar palsy [PBP] ) van con han ché, tién trién cham
hon so v&i ALS cb dién. Teo co tién trién (PMA), khac biét véi ALS cb dién vi thiéu phat



hién té bao than kinh van dong trén (UMN), tién trién véi tbc do twong tw nhw ALS cb
dién. ALS do UMN chiém wu thé tién trién vé&i téc dd6 cham hon, ty 1& sbéng sét trong cac
trwong hop xo clrng cdt bén nguyén phat (PLS) dworc tinh bang thap ky. Nhirng quan
sat nay cho thay rang chinh viéc mat LMNs sé& quyét dinh tién lwong.

Réi loan chirc ndng diéu hanh vung tran thai dwong cé thé xay ra trwéc hodc theo sau
s kh&i phat ctia ALS, nhung hau hét bénh nhan mac ALS khéng bi sa sut tri tué ré
rang va suy gidm nhan thirc thwong la tinh té. Khodng 15% bénh nhan ALS dap (ng
cac tiéu chi vé sa sut tri tué tran thai dwong (FTD). Bénh nhan ALS lién quan dén FTD
c6 thoi gian sdng ngan hon so v&i nhirtng bénh nhan ALS don thuan.

67. Sw tién trién ctia bénh xo clrng cot bén teo co' (ALS) dwoc do lwdng nhw thé nao?

Yéu t6 dw bao kha néng sbng sét hiéu qua nhét la ty 1& tién trién ctia bénh duwoc quan
sat, dwoc wéc tinh théng qua thoi gian tir khi khéi phat triéu chirng dén khi dwoc chan
doan hodc dwoc danh gia bang cach st dung cac bién phap nhw Thang danh gia chire
nang ALS (ALS Functional Rating Scale, ALSFRS). Cac wéc tinh dwoc suy ra dwéi
dang ty & trong do t& s6 la phép do mét chtrc nang — thu duoc bang cach sl dung
ALSFRS-Stra dbi (ALSFRS-R), dung tich séng gang strc (forced vital capacity, FVC)
theo phan tram dy doan, strc co hoac s don vi van dong woc tinh (MUNEs) —va mau
sb la thoi gian tréi qua tir khi bénh khéi phat dén thei diém do lweng, c6 thé cung cap
nhiéu théng tin tién lwgng ca nhan hon

68. Céc giai doan quan trong va thoi gian xuét hién twong &ng trong bénh xo' cirng cot
bén teo co (ALS) la gi?

Roche va cong sw da dé xuat mot hé thong cac giai doan, thoi gian clia chung duoc
tiéu chuan hoa theo ty 1é thi gian da tréi qua trong dién bién ALS. Cac moc va thoi
gian xuat hién dién hinh nhw sau:

- Giai doan 1: Khéi phat triéu chirng (lién quan dén vang dau tién)
- Giai doan 2A: Chan doan (35% trong sudt dién bién bénh)

- Giai doan 2B: Sy tham gia cla khu vic thr hai (38%)

- Giai doan 3: Sy tham gia cta khu virc thir ba (61%)

- Giai doan 4A: Can m& da day nudi an (77%)

- Giai doan 4B: Can théng khi khédng xam 1an (80%)

69. Hau hét bénh nhan dwoc chan doan mac bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) & giai
doan bénh nao ?

C6 thé thay rang hau hét bénh nhan duoc chan doan tai thdi diém ALS da lan rong lién
quan dén it nhat 2 vung va nhu cau vé mé da day (PEG) va théng khi khéng xam I4n
(NIV) thuweng dwoc cdng nhan gan nhw ciing mét lic. Céc sb liéu thoi gian trung binh
tw khi kh&i phat dén khi dwoc chan doan la 12 thang va thi gian trung binh clia bénh
tr khi kh&i phat dén khi tir vong la 3 nam.tim thay



70. Teo co tién trién (progressive muscular atrophy, PMA) dugc phan biét nhw thé nao
v&i bénh xo cirng cét bén teo co co dién (classic A LS)?

Hau hét bénh nhan PMA c6 moét dién bién khdng thé phan biét dwoc véi nhivtng bénh
nhan mac ALS cb dién (ngoai triv trwérng hop khong tim thady UMN). Tuy nhién, mot s
bénh nhan c6 thé cé dién tién dai hon, d&c biét la nhivng bénh nhan bj hdi chirng teo co
canh tay hoac chan(flail arm or flail leg syndrome)

Kim va cdng sw két luan PMA nén dwoc coi 1a mét dang ALS. Téng quan y van 91
bénh nhan PMA va 871 bénh nhan ALS cho théy bénh nhan PMA cé nhiéu kha nang la
nam gi&i, I&n tudi hon va sdng lau hon nhirtng nguei mac ALS, nhwng nguy co tér vong
tang I&n theo tudi. kh&i phat & c& hai nhém bénh nhan va cac dau hiéu UMN phat trién
& 22% bénh nhan PMA trong vong 61 thang sau khi chan doan.

Trong nghién ctru, nhan khau hoc va cac bién s6 1am sang khac khong khac biét khi
chan doan gitra ‘nhirng bénh nhan c6 hoac khong cac dau hiéu UMN. Trong PMA, cling
nhw ALS, cac yéu tb hién dién khi chan doan tién lwong thoi gian song s6t ngén hon la
sb lwgng ving co thé bj anh huwéng nhiéu hon, FVC thap hon va diém ALSFRS-R thap
hon.

Ho6i chirng teo co canh tay (flail arm syndrome, FAS), biéu, hién khong dién hinh clia
bénh xo clrng teo co’ bén (ALS), dwoc déc treng bdi sy yeu dan, tién trién, cha yeu la
phan gan, yéu chi trén, khdng cé sw tham gia chi dwéi, co’ hanh tdy hoac co hé hap.

71. Khi nao thao luan vé&i bénh nhan théng tin tién lwong vé bénh xo cirng cot bén teo
co (ALS) duoc?

Nhirng bénh nhan khao sat cho thay sw mau thuan tw twéng vé viéc dwoc cung cap
thdng tin c& nhan s&m trong qua trinh clia bénh (khi né co6 thé quan trong nhat). Thay
thuéc khéng cung cép théng tin tién lwong riéng cho bénh nhan trong lan kham dau
tién. Khi b&énh nhan yéu cau, xem xét cé thé goi y cau tra |&i ma ho cé thé nhan duoc
va hai lai & 1an kham tiép theo. Ciing hiru ich khi thao luan vé anh huéng téc do tién
trién bénh, dwa trén nhitng quan sat chung clia bénh nhan va bac sf.

Lam sang

72. Bénh xo clrng cdt bén teo co (ALS) dwoc chan doan nhw thé nao?

Chén doan bénh xo cing teo co bén (ALS) cha yeu dwa trén lam sang. Khi bénh da
tién trién xa va lién quan dén nhiéu vang cda co the hinh dang cua bénh nhan va
nhirng phat hién khi kham than kinh c6 jthe cung cap day du bang chtrng cho chan
doan. Tuy nhién, khi mét bé&nh nhan xuat hién cac triéu chirng dau tién, viéc chan doan
khéong don gian.

72. Khi nao thi nghi ngd bénh xo cirng cét bén teo co (ALS)?



ALS co thé bi nghi ng bat c» khi nao mét ca nhan phat trién mét chirc nang &m i hoac
dan dan, tién trien cham, yéu co khong dau & mot hoac nhiéu vung cla co thé, khéng
c6 thay doi vé cam giac va khdong cé nguyén nhan nao khac ro rang ngay lap tirc.

73. Cac triéu chirng than kinh van dong cua bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) la gi?

Khi cé sw tham gia ctia no-ron van dong dwéi (LMN), co giat bé co (fasciculations) c6
thé xuat hién sém trong bénh, dac biét la & Iwdi va cac chi. Bénh nhan c6 lién quan dén
té bao than kinh van déng trén (UMN) néi chung la tang phan xa va co cirng. Cac phan
xa co thé bj gidm do sw tham gia ctia LMN. Céac triéu chitng UMN c6 thé bao gém co
that va clr déng dudi thang doét ngot, khéng kiém soat dwoc clia cac chi duwdi

74. Céc triéu chirng ban dau ctia bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) 1a gi?

& 75-80% bénh nhan, cac triéu chirng bét’déu V@i cac chi lién quan, trong khi 20-25%
bénh nhan co6 cac triéu chiing hanh tay. DOi voi nhibng ngudi co triéu chirng chi, tan
suat cua chi trén so véi chi dwdi la xap xi bang nhau.

75. Sw khac biét lam sang gitra khéi phat triéu chirng té bao than kinh van déng chi
trén va chi dudi trong bénh xo clrng cbt bén teo co (ALS) la gi?

Bénh nhan khi phat chi trén c6 nguy co kh&i phat & tay thuan cao gap déi so véi tay
khéng thuan. Kha n&ng biéu hién & hai chi dwdi la nhw nhau. Phu ni¥ 6 tan suat khdi
phat & hanh tay (réi loan chirc ndng |&i n6i) nhiéu hon nam gidi. Nhirng quan sat nay
cho thdy kha nang pha hdy 1&n hon bt dau & noi c6 mang lwdi vé ndo phat trién tét
hon, hoac phtrc tap hon.

Nhing bénh nhan khai phat chi dwéi ban dau co thé phan nan vé viéc vap nga, truot
chan, hoac lung tung khi chay. Tinh trang chan rét (Foot drop) la pho bién va bénh
nhan co thé bao cao vé dang di nhw "bwéc di rat nhanh” (slapping).

Nhirng ngwoi khéi phat chi trén co thé bi gidm dd khéo léo cla ngon tay, chudt rut,
clng va yéu hoac teo cac co bén trong ban tay. Diéu nay co thé dan dén kho thuc hién
céac thao tac nhw cai clic quan 4o, nhat d vat nhd hodc xoay chia khéa. Nhirng bénh
nhan nay c6 thé bi roi cb tay (wrist drop).

76. Nhirng biéu hién 1am sang tién trién cla bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) 14 gi?

Khi ALS tién trién, tinh trang teo co tré nén rd rang hon va tinh trang co cirng c6 thé
anh hudng dén dang di va sw khéo |éo bang tay. B4t dong, néu két hop co cirng, c6
thé dan dén sy phat trién clia cac con co clrng khép gay dau dén. Chudt rat co phd
bién. & mot sb bénh nhan, sw cirng chic dai ddng hodc chudt rut cac co co thé gay
cang cac khop lién quan va lwng. Diéu nay thwong co thé duwoc cai thién bang thube va
cac bai tap vat ly dé thw gidn cac co va duy tri chuyén déng cla khép.

77. Cac triéu chirng hanh tly cta bénh xo clrng teo co bén (ALS) la gi?



Két hop thanh phan co cirng va mém nhiin c6 thé dac trung cho 131 néi, bénh nhan noi
kho (khé phat am) voi sy phat am r6 rang bi pha v& nang né va cham chap. dan dén
giong mui nhiéu (Hypernasality) do yéu co vom miéng va bénh nhan cé thé phat trién
chét giong cang thang, khéng tw nhién(strained), phat am bj bép nghet (strangled vocal
quality). Theo thdi gian, giong néi cé thé bi mat va bénh nhan cé thé phu thudc vao cac
hinh thire giao tiép khac, chang han nhw viét, bang giao tiép hoac thiét bj tao I&i noi.

Bénh nhan co lién quan dén hanh tly cé thé bj khé nubt (dysphagia). Nubt chat 16ng doi
hdi sw kiém soat co hdu hong nhiéu nhat; do dé, bénh nhan thuwéng cho biét khé khan
hon v&i chat 1dng hon la chéat ran. Co thé xay ra hit hoac ngat thé (Aspiration or
choking) trong bira an.

Chay nuwéc mleng (Drooling) anh hwédng dén mot sé bénh nhan va Ia két qua cla sw
két hop cla tiét nhiéu nwéc miéng, nudt kém va klem soat moi kem. Van dé thudng co
thé dwoc cai thién mot cach hiéu qua bang thubc uong hodc miéng dan scopolamine,
nhung cac phuwong phap khac, chang han nhu chiéu xa tuyén nwéc bot hodc tiém doc
t6 botulinum, déi khi dwoc yéu cau.

78. Cac triéu chirng gia hanh cua bénh xo clirng cét bén teo co (ALS) la gi?

Cac phan (rng cadm xtc khong tw chi tdng qua mrc. Phan (rng c6 thé 1a mét kiéu (cuoi
ho&c khdc) hoac it phd bién hon, 14 nhivng thay déi trong biéu hién cam xuc. Nhirng dot
cwdi dir doi cé thé ngay sau d6 la nhirng giot nwéc méat. Phan (rng clia bénh nhan
thuwerng khdng twong rng véi mét kich thich xa hoi ré rang hoac tinh hudng tam Iy xa
hoi hién tai; thay vao dé né cé thé 1a mot phan rng phéng dai déi véi mét kich hoat nhé.
Nguoi bénh nhan thirc dwoc s thiéu kiém soat. Cac triéu chirng thwong cai thién bang
thudc.

79. Chlrc nang van dong nao duwgc bao toan trong bénh xo crng cot bén teo co (ALS)?

Mot s té bao than kinh van dong thwong khéng bi dnh hwéng trong ALS. Hau hét bénh
nhan van gitr dwoc clr ddng méat ngoai nhan cau (extraocular movements ) va kiém
soat rudt va bang quang. V&i bénh dang tién trién, bénh nhan cé thé gap van dé vé tiéu
tién khoéng tw chi va tdo bén do yéu co bung, nhwng viéc kiém soat co vong néi chung
khoéng bi anh huéng.

Vi can bénh nay chi yéu lién quan dén cac té bao than kinh van déng, nén chirc nang
cam giac thuo’ng dwoc bao tén, mac du mét sé it bénh nhan phan nan vé mot s6 cam
giac té va di cdm. Cac bat thuwéng da dwoc bao cdo trén cac nghién cliru vé dan truyén
than kinh cam giac & mot sé it bénh nhan méc ALS, nhwng nhirng phat hién nay
thwérng phan anh sw hién dién cia mot bénh khong lién quan, cuing tén tai.

Tinh toan ven cua da (Skin integrity) trong ALS thwo’ng dwoc duy tri, chd yéu do su két
hop chirc nang cam giac dwgc bao ton va lién tuc kiém soat chirc nang rudt va bang
quang. Mét sb nghién clru vé bénh nhan mac ALS da phat hién ra nhirng thay dbi vé



hinh thai (morphologic) trén da rat phirc tap va chuwa dwoc hiéu ré nhung diéu d6 co thé
gop phan bao ton tinh toan ven cia da.

80. Trong tam cua tién st gia dinh nghi ng® bénh xo cirng codt bén teo co (ALS) la gi?

Hoi dwoc mot tién st gia dinh day du trong viéc tham kham tat ca cac bénh nhan. Bénh
nhan co tién sir gia dinh Mendelian ALS co thé duoc coi la mac bénh ALS xac dinh
ngay khi co bat ky bang chirng nao vé bénh than kinh van déng ma khong thé giai thich
bang mot mo ta thay thé, bat ké mirc do lién quan. Tuy nhién, mét sé chuyén gia yéu
cau phai chirng minh bt thwong gen & bénh nhan. Test di truyén thworng khuyén céo
khi cong nhan di truyén, hau hét Ia trdi trén nhiém sac thé thwdng (autosomal
dominant), nhwng gen van chwa dwgc xac dinh trong gia dinh.

Tién st gia dinh mac ALS & nguoi than cap do hai hodc d6 ba hoac bat ky tién s gia
dinh nao vé bénh sa sut tri tué vung tran thai dwong cling nén dworc coi la bang chirng
ho trg chan doan ALS gia dinh.

81. Nhirng d4u hiéu va triéu chirng ciia bénh xo cing cot bén teo co (ALS) la gi?

Céc triéu chirng ma moét s6 bénh nhan mac ALS c6 thé gap phai va cac dau hiéu duoc
tim thay khi kham than kinh cta ho dwoc tom tat dudi day. Knhong phai tat ca bénh
nhan déeu gap phai tat ca cac triéu chirng hoac c6 tat ca cac dau hiéu.

82. Nhirng phat hién thdm kham nao la d&c trwng cda réi loan chirc ndng té bao than
kinh van déng trén hoac duw¢i (UMN hoac LMN) trong bénh xo cirng cét bén teo co
(ALS)?

Nhirng phat hién phan anh réi loan chirc nang than kinh van déng trén hoac dudi bao
gobm:

- Yéu co (tuy nhién, yéu co ALS cb dién thuweng do réi loan chirc ndng
hodc méat LMN)

- Kho khan khi néi va nubt

- Khéng bn dinh

83. Nhirng phat hién thdm kham nao phan anh réi loan chirc ndng than kinh van dong
trén (UMN) trong bénh xo crng teo co bén (ALS)?

Nhirng phat hién phan anh réi loan chirc nang UMN bao gom:

- Cwrng co (Stiffness, spasticity)

- Phan xa gan co tang hoac lan rong bat thuong

- Xuét hién cac phan xa b4t thwdng (vi du, d4u hiéu Babinski, Chaddock
hoac Hoffman)

- MAét sy khéo léo khi strc co binh thuwong

- Co thét co (Muscle spasms)



84. Nhirng phat hién tham kham nao phan anh rbi loan chirc nang than kinh van déng
thap (LMN) trong bénh xo cirng cét bén teo co (ALS)?

Nhirng phat hién phan anh réi loan chirc ndng LMN bao gbém:

- Cogiat co (rung giat bo co) (Twitching muscles (fasciculations))
- Chubt rut co

- Giadm khéi lvong co (teo)

- Chan rét (foot drop)

- Phan xa gan co giam

- Kho the

85. Dac diém quan trong tim thay trong tham kham bénh xo' cirng cot bén teo co' (ALS)
la gi?

Phat hién quan trong lién quan & chi la sy két hop rdi loan chirc nang than kinh van
dong trén va dwéi, nhw yeu, teo co, rung giat bé co, tang trwong Iwc va tang phan xa.

86. Céc triéu chirng vé cdm xuc va nhan thirc clia bénh xo clrng cét bén teo co (ALS)
la gi?

Trong khi cac triéu chirng rdi loan chirc nang van déng trong ALS dwoc nhan biét rd
nhat, anh hwdng dén tat ca bénh nhan mac bénh, mét ty 1& kha Ion bénh nhan ciing
gap kho khan vé cdm xuc va nhan thirc dac biét. Cac biéu hién cam xuc cua ALS bao
gdm cudi hodc khdc khéng tw chii va / hodc trdm cdm. Khoé khan vé nhan thiee lién
quan dén suy gidm chirc ndng diéu hanh va / hoac thay déi hanh vi.

Réi loan chirc ndng diéu hanh vung tran thai dwong(FTD) c6 thé xay ra trwdc hodc theo
sau suw kh&i phat ciia ALS, nhung hau hét b&nh nhan mac ALS khéng bi sa sut tri tué ro
rang, va suy giam nhan thirc thudng la tinh té. Khodng 15% bénh nhan ALS dap (rng
céc tiéu chuan ctia bénh sa sut tri tué tran thai dwong (FTD). Thém 30-40% c6 thé bi
suy gidm nhan thirc phat hién bang test chuyén biét. FTD can tr& viéc bénh nhan chép
nhan cac khuyén céo diéu tri hd tro va khé quan ly hon. Trung binh, nhitng bénh nhan
ALS c6 FTD sbng it hon 12 thang so v&i nhivng bénh nhan twong tw khdng ¢ FTD

87. Nhirng phat hién dac trwng hanh tiy & bénh xo clrng coét bén teo co (ALS) la gi?

Céc triéu chirng hanh tdy biéu hién nhw néi khé hodc nubt kho Ia phd bién nhat bén
canh cac chi, anh hudng dén 20-25% bénh nhan. Hiém khi, bénh nhan ALS biéu hién
yéu co ho hap, yéu co toan than hodc khé kiém soat dau. Nhirng ngwdi bi yéu co hd
hép c6 thé bi rdi loan gidc ngti vé dém va cé biéu hién budn ngl qua muirc vao ban
ngay.

88. Yéu céac co than truc (axial truncal) dac trwng nhw thé nao trong bénh xo cirng cét
bén teo co (ALS)?



Bénh nhan bi yéu co than truc khé duy tri tw thé thdng ding (erect posture) dé hé tro
dat dwoc tu thé dirng, ho co thé hd tro than minh bang cach "di" hai tay dé 1&n dui. Mot
s6 bénh nhan cdm thay an tdm hon khi ddy mét vat nang trén banh xe, chang han nhw
xe day hang tap hoa.

89. Y nghia clia chan doan nghi ngé xo cirng cot bén teo co (suspected ALS) 1a gi?

Thuat ngl¥ “nghi ngd» ALS” cé y nghia d&c biét trong hé thdng phan loai WFN vi né
dwoc ap dung cho nhirtng bénh nhan cé biéu hién UMN don thuan, dic biét néu chwa
chan doan 1a méc teo co cot bén nguyén phat (PLA) va dbi véi nhivng bénh nhan co
biéu hién LMN don thuan (d&c biét la & giai doan dau biéu hién) truwéc khi da thdi gian
dé chéc chan rang tinh trang clia ho sé& van bj han ché dbi véi LMN va do dé cé thé
dwoc mbd ta chinh xac hon la teo co tién trién (PMA). Diéu nay cé y nghia thuc té, bdi vi
bénh nhan bi teo co cdt bén nguyén phat co dién tién dwoc tinh bang thap ky (khoang
20 nam). Mot s6 bénh nhan méc ALS dang UMN chii yéu c6 thé cd mot dot diéu tri dai
hon nhitng b&nh nhan mac ALS cb dién.

90. Tiéu chuan chan doan cta El Escorial World Federation of Neurology cho bénh xo
cwng cét bén teo co (ALS) la gi?

Theo tiéu chi cua El Escorial World Federation of Neurology, chan doan ALS yéu cau
sw hién dién cua nhirng diém sau:

1. Céc dau hiéu clia sy thodi hoa té bao than kinh van dong dwai (LMN) bang cach
kham Iam sang, dién sinh ly hoac bénh hoc than kinh,

2. DAu hiéu thoai héa noron van dong trén (UMN) khi kham 1am sang, va

3. Su tién trién lan réng cta cac dau hiéu trong mét khu viec hodc téi khu ve khéac,
cung v&i sy vang mat cla:

- Bang ching dién sinh ly vé c&c qua trinh bénh khac c6 thé giai thich cac
dau hiéu cta thoai héa LMN va / hoac UMN; va

- Bang ching hinh &nh than kinh vé cac qué trinh bénh khac co thé giai
thich bang quan séat 1am sang va cac d4u hiéu dién sinh ly.

91. Tiéu chuan chan doan Awaiji cho bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) 1a gi?

Ké tir khi gi&i thiéu céac tiéu chi El Escorial stra dbi, cho phép chan doan ALS sém hon.
Cac phuong phap tiép can bd sung da dwoc dé xuat dé phan tich div liéu 1am sang va
dién sinh ly nham tao diéu kién chan doan sém hon dbi véi ALS rat co thé xay ra.

Cac tiéu chi Awaji xem xét nhw nhau bang chirng 1am sang va sinh ly than kinh vé st
tham gia cia LMN. Cac dau hiéu suy giam phan bo than kinh cap tinh va mén tinh ciing
coi la twong dwong, chi véi mét loai thay dbi can thiét d& am chi sy tham gia cda chi.



Cubi cung, nhirng bénh nhan c6 dic diém Iam sang nghi ng& ALS, do khdng phat hién
té bao than kinh van déng trén, con dwoc goi la PMA (teo co tién trién), c6 cac dién
bién 1am sang thwong khong thé phan biét dwgc voi bénh nhéan ALS. Cac trwdng hop
ngoai l& la nhivng bénh nhan mac cac hdi chirng déc biét (vi du, liét hai chi canh tay, liét
hai chi théc lwng cung) (brachial biplegia, lumbosacral biplegia) c6 xu hwéng dién bién
cham hon va dac biét mot vai bénh nhan thé LMN cham hodc nhanh.

Ngoai ra, nhitng nd lwc da dwoc thye hién dé gidi thiéu cac dau an sinh hoc va X -
quang hé tro chan doan ALS. Tuy nhién, hau hét danh gia cac dau hiéu nay da duoc
thwe hién & nhirng bé&nh nhan ma chan doan khéng dwoc dé cap. Khéng thé nai liéu
nhirng d4u hiéu nay cé giip chan doan ALS & nhirtng ngudi khéng dap (ng cac tiéu chi
l&m sang va dién sinh ly cia bénh hay khéng.

Tém lai, ngay nay c6 thé chan doan sém hon ALS, so véi nhiéu ndm trudc. Cac yéu
cau dé loai trir cac chan doan thay thé va quan sat sw tién trién nghiém ngat hon &
bénh kh&i phat rat sém. Tuy nhién, trong di¥ liéu tbng hop dwoc bao cao clia bénh
nhan phong kham ALS va bénh nhan dang ky thtr nghiém lam sang, th&i gian trung
binh tlr khi bat ddu bénh Iam sang dén khi chan doan van khoéng thay dbi va tiép tuc
dao déng trong khoang 12 thang.

92. Tiéu chuan chan doan ctia Lién doan Than kinh hoc Thé gi¢i (WFN) dbi véi bénh
xo cirng cft bén teo co (ALS) la gi?

Lién doan Than kinh hoc Thé gi¢i (WFN) da phat trién mot thuat toan két hop gitra 1am
sang va trong mot sé trwong hop, phat hién dién sinh ly & bénh nhan ALS. Tiéu chuén
duwoc str dung dé md t& mirc do lién quan ctia bénh tai thoi diém kiém tra & mbi bénh
nhan (tiéu chi El Escorial stra dbi).

WFN sir dung s phu thuéc ma trong cach néi théng thuwérng phan anh mire do chac
chan. Tuy nhién, khi nhirng phu thudc nay dwoc ap dung trong bdi canh chan doan
bénh nhan mac ALS, can dwoc hiéu Ia phdn anh mirc d6 lién quan dén |am sang hon la
murc d& chac chan trong chan doan, d&c biét néu khong tim thay chan doan thay thé va
can bénh da tién trién vwot ra ngoai mot chi duy nhat. Sy phan biét nay cé thé gay
nham 1an cho ngu i bénh.

93. Cac viing trén co thé dwoc xac dinh nhw thé nao trong tiéu chi cia Lién doan Than
kinh Thé gioi (WFN) vé bénh xo ctrng cft bén teo co (ALS)?

Tiéu chi WFN céng nhan 4 ving hodc mirc d6 clia co thé:

- Hanh tdy: Co mat, miéng va cb hong

- Cb: Co & sau dau va cb, vai, lwng trén va chi trén

- Nguwc: Co nguc va bung va phan gitra ctia co tiy séng

- Théc lwng cung (Lumbosacral): Co cua lwng dwdi, hang va chi dwdi



M&c du tén clia cac ving nay cé vé nhu d& mé ta cac phan doan than kinh, nhung cac
thuat nglr nay thwe sw dé cap dén cac ving chirc nang cla co thé. Vi du, cac co nhd
cla ban tay dwgc phan b than kinh b&i cac té bao than kinh van déng léng nguwc
nhwng duoc tinh & ving cb

The 4 regions or levels of the body. Bulbar (muscles of the face, mouth, and throat); cervical
(muscles of the back of the head and the neck, the shoulders and upper back, and the upper
extremities); thoracic (muscles of the chest and abdomen and the middle portion of the spinal
muscles); lumbosacral (muscles of the lower back, groin, and lower extremities).

94. Céac phan loai cta Lién doan Than kinh hoc Thé gi¢i (WFN) dé& chan doan bénh xo
crng cot bén teo co (ALS) la gi?

Céc phan loai WFN nhw sau:

- ALS xac dinh vé mat 1am sang: D4u hiéu UMN va LMN & it nhat 3 doan
co thé

- ALS c6 thé xay ra nhat vé mat 1am sang: D4u hiéu UMN va LMN & it nhat
2 doan co thé v&i mot sd dau hiéu UMN & doan phia trén dau hiéu LMN

- ALS c6 thé xay ra nhat vé& mat 1am sang, phong thi nghiém hé tro: Dau
hiéu UMN va LMN & 1 doan hodc dau hiéu UMN & 1 viing cung véi dau
hiéu LMN bang dién co (EMG) & it nhéat 2 chi
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- ALS c6 thé trén Iam sang: D4u hiéu UMN va LMN & 1 doan co thé, dau
hiéu UMN don ddc & it nhat 2 doan, hodc dau hiéu LMN & doan trén dau
hiéu UMN

- ALS nghi ngd vé mat 1am sang (chuyén tiép tir tiéu chuén El Escorial ban
dau): Hoi chisng LMN don thuan véi cac nguyén nhan khac cia bénh
LMN d3a duorc loai trir day du

(The World Federation of Neurology (WFN) categories for the diagnosis of amyotrophic lateral
sclerosis:

e Clinically definite ALS: UMN and LMN signs in at least 3 body segments

o Clinically probable ALS: UMN and LMN signs in at least 2 body segments with some
UMN signs in a segment above the LMN signs

e Clinically probable, laboratory-supported ALS: UMN and LMN signs in 1 segment or
UMN signs in 1 region coupled with LMN signs by electromyography (EMG) in at least 2
limbs

o Clinically possible ALS: UMN and LMN signs in 1 body segment, UMN signs alone in at
least 2 segments, or LMN signs in segments above UMN signs

o Clinically suspected ALS (carried forward from the original EI Escorial criteria): Pure
LMN syndrome with other causes of LMN disease adequately excluded )

95. Nhirng stra dbi ndo da dwoc dé xuét cho tiéu chuan chan doan WFN cho bénh xo
cng cbt bén teo co (ALS)?

M6t nhém cac chuyén gia da dé xuét cac tiéu chi WFN can duoc stra dbi thém, chi yéu
dwa ra cac bang chirng 1am sang va dién sinh ly vé s mat phan bd than kinh. Tuy
nhién, ngay ca khi khéng cé sw khéng chac chan, hé théng nay van st dung thuat ngir
“ALS c6 thé xay ra nhat”, cho thay sw khong chéc chan. Cé nhirng khac biét khac gitra
hé thdng nay va hé théng truéc d6, nhung viéc tlr bd WFN hién tai sé la qua sém

96. Mtrc d6 chac chan dé chan doan bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) téang 1én nhuw
thé nao?

Ban dau, ngudi ta cho rang mirc dd chac chan cla chan doan dwoc tang 1én béi sb
lwong cac doan co thé chirng té cac dau hiéu UMN va LMN; do dé, sw lwa chon &
thudc da tiéu chuan. Cac tiéu chi duoc thiét ké dé co thé sir dung dwoc ngay ca khi
khéng co test bb tro ndo.

97. Tai sao ¢6 ngudi du cac tiéu chudn ma khéng cé y nghia chan doan bénh xo cirng
cOt bén teo co (ALS)?

Tuy nhién, nguwdi du tiéu chuan thwe sw mat y nghia vé mat chan doan, do két qua cla
nhirng diém sau:

- Kha nang hién tai dé’loai trir cac nguyén nhan thay thé gay ra tinh trang
yeéu van déng tien trien.



- Chrng minh bénh nhan ALS c6 thé xay ra va khong cé giai thich thay thé
cho tinh trang ctia ho cé bénh tién trién

- Chrng minh bénh nhan cé cac triéu chirng LMN thuan tay ctia bénh teo
co tién trién (PMA) c6 dién bién khéng khac gi so véi bénh ALS cb dién

98. Nhirng ngudi co du tiéu chun duwoc stir dung trong chan doan xo cirng cot bén teo
co (ALS) nhw thé nao?

Nhirng ngudi du tiéu chuan tiép tuc phan anh murc d6 lién quan tai thoi diém chan
doan hoac danh gia sau do. Viéc chi dinh cac th&r nghiém l1am sang trwéc day chi gidi
han & nhirng bénh nhan méc ALS xac dinh ho&c cé thé xay ra nhat (bao gdm probable,
laboratory-supported ALS), nhwng cac thtr nghiém |am sang gan day hon da bao gdm
nhirng bénh nhan mac ALS “cé thé xay ra” (possible ALS). Sv tién trién da dwoc khang
dinh mdt cach rd rang.

C6 thé phan loai bénh nhan bi liét hanh ty tién trién (PBP), trong khi bénh chi gi¢i han
& vung hanh tdy, I1a “nghi ng®& ALS” (suspected ALS ) néu chi c6 bat thuwong vé UMN
hodc LMN, va 14 “cé thé co ALS” (possible ALS ) néu c6 lién quan dén UMN va LMN. .
Khi rd rang sw lan tran vé sinh ly than kinh hodc Iam sang vwot qua mirc hanh tdy, tinh
trang bénh sé& dwoc phan loai lai la co thé xay ra nhat; phong thi nghiém hé tro,, c6 thé
xay ra nhat; hodc ALS xac dinh (probable; laboratory-supported, probable; or definite
ALS).

Trong thwe hanh hang ngay, cac bac silam sang chac chan sé s dung thuat ngi nghi
ngd ALS bat ct khi ndo ho tin rang kha néng xay ra ALS, bat k& mirc do tham gia lam
sang vao thoi diém dé, va cé thé hodc cé thé khong st dung cac tiéu chudn WFN khi
ho két luan rang bénh nhan méc ALS. Diéu nay dan dén thuat ngiy rd rang hon trong
thwe té; bénh nhan bi nghi ngd méac ALS hodc dwoc xac nhan |a méc bénh, hodc mot
chan doan khac dwoc duwa ra.

Chan doan phan biét

99. O giai doan nao cta bénh, sy biéu hién ctia cac bénh than kinh khac trung 13p voi
bénh xo clrng cot bén teo co (ALS)?

Doi khi, biéu hién s&m clia mot sd bénh ly than kinh khéac co thé trung lap voi bénh xo
clrng cot bén teo co bén (ALS). Panh gia thich hop cé thé loai trir chin doan phan biét
va xac nhan ALS. ALS dwoc biéu hién day da thwong khéng thé bi nham 1an véi bat ky
rdi loan nao khac.

100. C4c chan doan phan biét cho bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) trong giai doan
s&m cua no la gi?

Boi véi nhirng bénh nhan cé biéu hién tiéu diém méi, cac chan doan phan biét theo khu
vire bao gom:



- DAu hiéu cta té bao than kinh van dong trén (UMN) hanh tay: Tén thuwong
than ndo bao gdm cac dang réng (syrinx), khdi u, ddt quy, va cac dang
hdy myelin cia cac bénh thoai héa khac.

- DAu hiéu than kinh van déng dwéi (LMN) hanh tay: liét cac day so

- DAu hiéu UMN chi: Bénh ly tdy cd, u tay sbng, liét 2 chi dwdi co cirng di
truyén (hereditary spastic paraparesis), bénh ly tiy cat ngang, bénh ly tay
lién quan dén HIV, réng éng tay (syrinx)

- DA4u hiéu LMN chi: Bénh ly r&, bénh ly dam rdi, bénh day than kinh.

101. Cac chan doan phan biét cho bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) tién trién 1a gi?

Cac chén doan phan biét cho nhirng bénh nhan mac bénh giai doan nang hon thwéng
bao gom nhirng diéu sau:

- DAu hiéu UMN - Bénh tdy chén ép, syrinx (réng 6ng tay)

- DA&u hiéu LMN - Bénh viém da day than kinh do méat myelin man tinh
(CIDP); bénh van déng da 6, bénh than kinh nhiém déc hoac chuyén hoa
hodc bénh co nhw viém co thé vii hodc viém da co (inclusion body
myositis or polymyositis)

102. Cac chan doan phan biét cho sw kh&i phat nhanh chéng ctia bénh xo cirng cot
bén teo co (ALS) la gi?

Néu khai phat nhanh (trong vai gio, vai ngay hodc vai tuan), hay xem xét cac roi loan
nhw nhuwgc co, hdi chirng Guillain-Barré, bénh than kinh sgi truc van dong cap tinh, vi
rat West Nile va ngd doc thit (botulism)

103. Nhirng diéu kién nao cé thé dwoc xem xét trong cac chan doan phan biét cla
bénh xo cirng cbt bén teo co (ALS)?

Céc van dé khac can xem xét, néu thich hop, bao gém:

e Acute viral infections involving motor neurons: Coxsackie, West Nile, and herpes
zoster viruses; polio

Brainstem syndromes

Cervical disk syndromes

Paraneoplastic neuropathy

Tay-Sachs/GM:2 gangliosidosis disease (late onset)
Central nervous system tumors

Lead intoxication

Mercury poisoning

Copper deficiency myelopathy

Motor neuropathies

Multifocal acquired demyelinating neuropathy
Monomelic amyotrophy

Myopathies



Spinal cord arteriovenous malformation
Monoclonal gammopathies

Lymphoma

Vasculitis

Can lam sang
104. Diéu gi la can thiét d& chan doan xac dinh bénh xo' clrng cot bén teo co' (ALS)?

Bénh xo clrng teo co bén (ALS) cé thé khéng cho phép chan doan xac dinh nhanh
choéng ngay ttr khi méi xuét hién. Théng thwdng, cac nha than kinh hoc can nhiéu thang
dé loai trr tAt ca cac chan doan khac cé thé xay ra & mot bénh nhan cé dau hiéu than
kinh van déng trén va duwai.

105. Chan doan xac dinh bénh xo crng cot bén teo co (ALS) nhw thé nao?

Cac nghién ctru vé dan truyén than kinh va dién co kim (needle EMG) rat hivu ich dé
xac nhan chan doan ALS va loai trir cac bénh ly ngoai vi giong v&i ALS.

106. Vai trd clia cac xét nghiém Labo trong chan doan bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) la gi?

Céc xét nghiém trong phong thi nghiém dwoc thue hién cha yéu dé loai trir cac qua
trinh bénh khac; két qua néi chung la binh thwdng trong ALS.

107. Vai trd ctia cac diu hiéu sinh héa (Biochemical markers ) trong chan doan bénh xo
cirng c6t bén teo co (ALS) la gi?

Cac d4u hiéu sinh hda trong mau dwoc st dung gan nhw thwérng xuyén dé xac dinh
cac bénh c6 thé bat chwdc ALS. Kiém tra dich ndo tly khéng can thiét trir khi bénh
nhan c6 biéu hién than kinh van déng trén don thuan (UMN) hoac than kinh van déng
dudi (LMN) don thuan, trong tredng hop nay cé thé hivu ich trong viéc loai trir cac tinh
trang viém nhiém, tham nhiém khdi u hodc nhiém trung.

108. Vai trd ctia xét nghiém di truyén trong chan doan bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) la gi?

O nhitng bénh nhan mac ALS co tinh chét gia dinh, xét nghiém di truyén co thé duoc
yéu cau sau khi dwoc tw van thich hop. Két qua xét nghiém di truyén co thé anh hudng
khong chi dén bénh nhan, ma con anh hudng dén cac thanh vién trong gia dinh.

Céc xét nghiém dbi véi gen SOD1, TARDBP (ma hoa cho TDP-43), FUS, ANG,
C9orf72 va FIG4, cling nhuw gen gay bénh Kennedy, déu cé san trén thij trwong, & VN?.



Bénh nhan méc cac dang ALS gia dinh khac c6 thé dwoc gidi thiéu dé nhan thém théng
tin tr cac trung tdm nghién ctru vé ALS gia dinh.

109. Vai trd ctia nghién ciru hinh anh trong chan doan bénh xo cirng cét bén teo co
(ALS) la gi?

Cac nghién ctru hinh anh can dap (ng nhu cau biéu hién Iam sang ctia bénh nhan.
Hinh anh than kinh c6 thé bao gom chup cat 16p vi tinh (CT) hodc chup cong hudng tir
(MRI) ndo va tay song.

110. Khi ndo sinh thiét co hodc than kinh dwoc chi dinh trong chan doan bénh xo clirng
cOt bén teo co (ALS)?

Sinh thiét co' hiém khi can thiét nhung co thé dwoc xem xét néu biéu hién cia ALS
khéng dién hi,nh.‘Céc két qua sé xég nbén sw hién di@n cla cac dau ,hiéu mat phan bo
va tai phan bo than kinh hoac co6 thé dan dén moét chan doan thay thé.

Sy hién dién cua cac sgi nho, gay (small, angular fibers ) phu hgp v&i chirng méat phan
bo than kinh (denervation). Phan soi kieu nhom (Fiber-type grouping) phu hgp voi viéc
tai phan bo than kinh.

111. Céc nghién ctru vé dién co kim va dan truyén than kinh dwoc thwe hién nhw thé
nao trong chan doan bénh xo cing cét bén teo co (ALS)?

Kiém tra it nhat 3 mirc d0: co cb / co ngwc / co canh séng that lwng va co hanh tiy nhw
sau:

- Hau hét lién hé chi dau tién: Hai hodc nhiéu co yéu véi phan bd than kinh
khac nhau

- Co phéan xa, ngon (Distal muscles) ctia cac chi khac cé thé bat thwong

- Néu cac mirc d khac khong bat thwdng, thi hay kiém tra co hanh tay

112. Vai tro dién co (EMG) trong chan doan bénh xo cirng codt bén teo co (ALS) la gi?

EMG cho thay dién thé rung soi va bo co (fibrillation and fasciculation potentials). Cac
don vi van dong co thé da pha va co6 bién dd cao va thoi gian dai (motor units may be
polyphasic and have high amplitude and long duration).

113. Tim thay phuc hdi don vi van déng (motor units recruitment ) nao trong bénh xo
clng cOt bén teo co (ALS)?

M6 hinh phuc hdi don vi van déng c6 thé khéng binh thwdrng do mét té bao sing trwde
va gidm sb lwong soi truc van dong con sbng dé kich hoat cac co lién quan. Sy mét
mat nay lam tang tan sé khai héa cta cac don vi van dong sbng sot, vi it té bao sirng
trwdc hon (sgi truc van dong) cé sdn dé duoc kich hoat khi lwong gang stre tang lén.



114. Nhirng phat hién nao vé mat phan bé than kinh trong xo clrng cot bén teo co
(ALS)?

C6 thé quan sat thy cac d4u hiéu ctia sw mét phan bé than kinh hoat ddng va man
tinh. Dién thé rung giat soi co va séng nhon dwong thé hién sy mat phan bé hoat
ddng. Mat phan bd man tinh dwoc chirng minh bang chirng vé dién thé don vi van dong
|&n véi thoi gian va bién do tang, cling nhw dién thé da pha, gidm héi phuc, gidam dang
nhiéu vai tbc d6 khai hda (firing rates) cao hon 10 Hz va dién thé don vi van déng
khéng 6n dinh (Fibrillation potentials and positive sharp waves represent active denervation.
Chronic denervation is demonstrated by evidence of large motor unit potentials with increased
duration and amplitude, as well as polyphasic potentials, reduced recruitment, a reduced
interference pattern with firing rates higher than 10 Hz, and unstable motor unit potentials)

115. Nhirng phat hién EMG khéng dac hiéu nao thwdng gap & bénh xo clrng cét bén
teo co (ALS)?

Phoéng dién phure tap, 18p di lap lai xay ra thoi gian dai trong ALS, gidng nhw cac tinh
trang teo than kinh méan tinh (chronic neurogenic atrophic ) khac. Thuwéng xuyén phéng
dién thé da gai (discharging multispike potentials that are time-locked). Ngoai phat hién
EMG lién quan dén tinh trang teo than kinh man tinh, phat hién nay khéng cé y nghia
quan trong nao khac.

Dién thé giat bé co (Fasciculation potentials) thay thuwéng xuyén nhwng khéng phai luc
né’o cling xay ra trong ALS. Sv hién dién cga chung khéng dac hiéu cho ALS; chung co
thé xay ra trong cac tinh trang khac, mét s6 hoan toan lanh tinh.

116. Vai trd ctia cac nghién clru dan truyén than kinh van déng va cdm giac trong chan
doan bénh xo cirng cbt bén teo co (ALS) la gi?

Cac nghién ctru vé dan truyén than kinh van déng va cam giac dwoc thue hién chi yéu
dé loai trir cac rdi loan khac. O’ nhivng bénh nhan c6 LMN, sy hién dién cla block dan
truyén chan doan cac bénh cé thé diéu tri dwoc nhw bénh than kinh van déng da 6 hoac
viém da day than kinh van ddng man tinh do mat myelin (multifocal motor neuropathy or
motor chronic inflammatory demyelinating polyneuropathy, CIDP).

Cac nghién ctru vé dan truyén than kinh cdm giac thwong binh thwong. it hon 10%
bénh nhan ALS cé bat thwdng vé dan truyén than kinh cdm giac bap chan (abnormal
sural sensory nerve conduction studies). Bénh nhan trén 60 tudi thworng bi méat dién thé
hoat ddng than kinh cdm giac bap chan, nhwng diéu nay 1a do qua trinh l&0 héa binh
thwdng. (Patients over age 60 years commonly lose the sural sensory nerve action
potential (SNAP), but this is attributable to normal aging).

Trong céac giai doan cudi cta ALS, sy tham gia ctia LMN c6 thé réng; trong nhirng
treong hop nhw vay, dién thé hoat déng ctia phirc hop co (CMAP) co thé bi g[ém. Cac
phat hién dau hiéu trong chan doan dién cua ALS la nghién clru dan truyen than kinh



cam giac binh thwéng va nghién ctiu dan truyén than kinh van dong bat thudng, voi
giam CMAP van déng.

117. Nhirng phat hién dién sinh ly d&c trwng ctia UMN lién quan dén bénh xo clrng cot
bén teo co (ALS) la gi?

Céc dac diém dién sinh ly twong thich véi sw tham gia ciia UMN bao gém téng dén
30% thoi gian dan truyén van dong trung tam dwoc xac dinh bang kich thich to trudng
vo nao (cortical magnetic stimulation). Tuy nhién, cac nghién ctru dién sinh ly trung tam
hién khéng phai la mét phan cda viéc danh gia thwerng quy bénh nhan ALS, béi vi liéu
c6 sw xuat hién clia cac bat thuwong trwdc dau hiéu 1am sang ciia UMN hay khéng van
chwa duoc xac dinh.

118. Khi ndo nhirng phat hién vé dién thé hoat déng ctia don vi van ddng tw chi
(voluntary motor unit action potentials) goi y bénh xo cirng cot bén teo co (ALS)?

Tbc d6 khai hda thap hodc khdng déu dién thé hoat ddng ctia mét sd don vi van dong
tw chi khi géng strc t6i da cd thé dwoc nhin thay trong qua trinh thdm kham dién co
kim thwdng quy UMN (Low or irregular firing rates of a few voluntary motor unit action
potentials on maximal effort may be seen during routine needle examination of UMNS). Tuy
nhién, tinh ndng nay khéng dac hiéu. N6 c6 thé dwoc nhin thy & cac trwdng hop khac
néu bénh nhan gdp kho khan trong viéc kich hoat cac co dac biét do bénh UMN, rc
ché do dau hodc kém hop tac.

119. Vai tro cla woce tinh sb lwong don vi van ddng (motor unit number estimate ,
MUNE) trong chan doan bénh xo ctng cot teo co (ALS) la gi?

Uéc tinh sb lwong don vi van déng (MUNE) 1a mét ki thuat nghién ciru dan truyén than
kinh cé thé xac dinh sé lwong don vi van déng bén trong mét co riéng 1&. N6 co thé
dwoc str dung dé tro giip qua trinh chan doan trong mét sé trwdng hop hiém hoi trong
d6 1am sang hodc dién chan doan lién hé LMN khong thay. Vi du, MUNE hién thj cac
con sb dwdi gidi han dwdi ctia mre binh thwdng & cac co phan xa cla chi trén va chi
dudi thiét 1ap chan doan la ALS.

MUNE c6 thé dwoc str dung dé tach bénh nhan thanh cac nhém tién trién ALS nhanh
hon va cham hon. Tuy nhién, cac thwéc do khac vé s tién trién ctia bénh dé Iy hon,
chéng han nhu cac thuéc do c6 duwoc tir Thang danh gia chirc nang ALS da dwoc slra
ddi (ALSFRS-R), c6 thé phuc vu muc dich nay.

MUNE hép dan nhw c6 thé xac dinh s6 lvong, mét thuec do sinh ly vé su tién trién cla
bénh, khéng phu thubc vao gang strc cia bénh nhan va la thwdc do sy tham gia thuan
tay cta LMN. Tuy nhién, sai s6 vdn co6 trong qua trinh wéc tinh da ngan can viéc s
dung n6 nhuw la thwée do chinh hiéu qua gia dinh, co ché can thiép dac biét lam cham
sw tién trién cta bénh.



120. Nhirng phéat hien EMG nao goi y bénh ly day than kinh van déng da & (Multifocal
motor mononeuropathy) trong bénh xo cirng cét bén teo co (ALS)?

Céc qua trinh bénh khac co thé dugc dé nghi bdi cac dac diém dién sinh Iy ctia chung.
Bénh ly day than kinh van déng da 6 dwoc dé nghi béi nhirng diém sau day:

- Block dan truyén van ddng & nhiéu day than kinh

- Van tbc dan truyén van dong nhé hon 70% gi¢i han dwéi cia gia tri binh
thwdng va do tré (latencies ) ctia van dong & phan xa I&n hon 30% gidi
han trén ctda gia tri binh thuwdng

121. Nhirng phéat hién EMG nao dé nghi CIDP (chronic inflammatory demyelinating
polyradiculoneuropathy) trong bénh xo cirng cét bén teo co (ALS)?

Diéu kién nay c6 thé dwoc dé xuéat bdi cac hinh anh duoc liét ké & trén, cing voi
nhirng diém sau:

- Bién d6 dién thé hoat ddng clia day than kinh cam giac thap véi sy dan
truyén cham néu khong phai la do hdi chirng chén ép (entrapment
syndromes ) hodc bénh ly ddng th&i da biét, chang han nhw bénh tiéu
dwong.

- Do tré (latencie) song F hodc séng H 1&n hon 30% so vai gi tri binh
thwérng da thiét lap

122. Nhirng phat hién EMG nao goi y bénh ly than kinh ngoai bién soi truc cdm giac
van dong trong bénh xo crng cot bén teo co (ALS)?

C6 thé dé& nghi bénh ly than kinh ngoai bién soi truc cdm giac van déng néu soi van
ddng va soi cdm giac bj anh hwdng nhw nhau khdng qua cham hoéac néu soi cdm giac
bi &nh hwdng nhiéu hon soi van déng. Tuy nhién, can phai thira nhan rang déi khi cé
thé phat hién cac bat thuwérng nhe vé cdm giac & nhirng bénh nhan ALS khéng cé cac
triéu chirng cam giac.

123. Phat hién EMG nao dé nghi viém co' thé vui (Inclusion body myositis) trong bénh
xo' crng cOt bén teo co (ALS)?

Viém co thé vui cé thé dwoc dé nghi b&di md hinh phan bd dic trwng cla cac co bi anh
hwdng va mé hinh hén hop cla dién thé don vi van dong Ién va nhé khi kham dién co
kim. Cac bénh ly co khac ciing c6 thé dwoc dé nghi néu tim thay cac dién thé cta don
vi van déng nhd, khai héa nhanh(rapidly firing).

124. Nhirng phat hién EMG nao dé nghi xo' cirng cot bén nguyén phat (Primary lateral
sclerosis, PLS) hoac Monomelic amyotrophy (teo co mét chi) trong bénh xo clrng cot
bén teo co (ALS)?



Xo' clirng cot bén nguyén phat c6 thé dwoc dé nghi néu sw tham gia ctia LMN la it hoac
khéng co, d&c biét néu trudng hop d6 van xay ra sau 3 ndm (hoéc than trong hon, 5
nam) sau khi bénh kh&i phat Iam sang. Monomelic amyotrophy cé thé dwoc dé nghi
néu khéng tim thay bang chirng ctia bénh ngoai 1 chi vai ndm sau khi khéi phat.

(Monomelic amyotrophy (MMA) duoc dac tring béi sw thodi hda va mét dan céc té bao
than kinh van déng, cac té bao than kinh trong néo va tdy séng chju trach nhiém kiém
soat t chi. cac co Dac diém 13 yéu va teo co mot chi, thuong la cénh tay va ban tay
hon la chan va ban chan)

125. Vai trd ctia cac nghién ctru trong Labo chan doan bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) la gi?

Cac xét nghiém trong Labo dbi khi dwoc chi dinh dé danh gia mét bénh nhan co6 thé
mac ALS bao gém khang thé khang ganglioside M1 (chéng GM1), vi chuing cé thé thay
& nhirng bénh nhan bj bénh than kinh van dong da 6 cé block dan truyén. Viéc xac dinh
ndng dd vitamin B12 va folate, tinh trang HIV, huyét thanh Lyme va creatine
phosphokinase (CPK) cé thé dwoc thwe hién khi cé chi dinh. Mrc CPK cé thé tang
trong ALS, nhwng day khéng phai 1a mét phat hién chan doan.

126. Nhirng xét nghiém nao cé thé hiru ich trong viéc chan doan bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS)?

CA4c tests sau day cé thé duwoc xem xét:

- Dién di protein huyét thanh va dién di mién dich

- Xét nghiém bénh giang mai

- Kiém tra chirc nang tuyén giap

- Xét nghiém hormone tuyén can giap

- Xét nghiém vitamin B1

- Kiém tra di truyén (d3c biét la trong cac trwerng hop gia dinh)

127. Vai trd ctia MRI trong chan doan bénh xo cirng codt bén teo co (ALS) la gi?

MRI n&o hoéac cot sbng cé thé duwoc thue hién dé loai trir cac tén thwong cau trac va

tinh trang than kinh ddi khi 1a nguyén nhan dan dén cac déc diém lam sang sém & bénh
nhan nghi ngd mac ALS (vi du: xo clrng rai rac, dét quy than néo, khdi u, bénh ly ré tay
sbng). Két qua clia nhirng nghién ctru nay néi chung la binh thuwéng & bénh nhan ALS.

128. Vai trd ctia chup CT trong chan doan bénh xo cirng cot bén teo co' (ALS) 14 gi?
C6 thé CT scanning v&i myelography & nhirng bénh nhan khéng thé thyc hién MRI mét

céach an toan (vi du: do sw hién dién cla may tao nhip tim, may khir rung tim cay ghép
hoac cac manh kim loai).



129. Vai trd ctia PET scanning va chup cdng hwéng tir chivc ndng (fMRI) trong chan
doan bénh xo cirng cét bén teo co (ALS) la gi?

Gia tri ctia chup cét I1&p phat xa positron (positron emission tomography, PET) va MRI
chtrc nang trong ALS dang dwoc nghién ctru. Cac nghién ctru hinh anh coé thé khéng
can thiet & nhirng bénh nhan cé biéu hién cltia bénh tién trién

130. Bénh xo ctrng cot bén teo co (ALS) tién trién nhw thé nao?

ALS thwdng tién trién trong khu vie bi anh hwéng dau tién va sau dé dén cac khu vuc
lién k&, giap nhau. Khi tién trién, chirc ndng va tinh dodc lap ctia bénh nhan gidm dan.
Khi co hé hép bi anh hwédng, bénh nhan dwoc hé tro béng cac bién phap khéng xam
l&n hodc xam l4n. Da sb bénh nhan t&r vong vi suy hd hap, hau hét khéng chon thé may
xam nhap lau dai. it hon 5% bé&nh nhan chét vi cac nguyén nhan khac, chang han nhw
dau tim (heart attack), nhiém triung ndng hodc cuc mau déng di chuyén dén phbi.

131. Nhip db tién trién ctia bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) thay déi nhw thé nao?

Nhip d6 tién trién ctia bénh khac nhau & mdi bénh nhan, va cac triéu chirng phu thudc
vao cac co bi’énh hwdng. Theo doi thwdng xuyén dién bién ctia bénh nhan ho tro viéc
diéu tri truec tiép.

132. Thang danh gia chtrc nang ALS (ALS Functional Rating Scale) a gi va n6é dugc
st dung nhw thé nao dé danh gia bénh xo clrng coét bén teo co (ALS)?

Tiéu chuan hoa danh gia bénh nhan ALS du’o’q dé déng b&i s phat trién thang danh .
gia chirc nang ALS, mot bang cau hdi tiéu chuan hoéa gom 10 muc, va dé dugc stra doi
véi si tham gia ctia hé hap tré thanh ALSFRS-R 12 muc, dwoc st dung rong rai.

Trong ALSFRS-R, cac chirc ndng qua trung gian co' ¢, than minh, co théc lwng cuing
va co hd hap dwoc danh gia bang 3 muc. Méi muc dwoc cho diém tr 0-4, véi 4 phan
anh khéng co sy tham gia ctia bénh va 0 phan anh mirc dé tham gia téi da. Diém sb
muc dwoc thém vao dé dua ra tbng sb.

133. biém thang danh gia chirc ndng ALS (ALSFRS) dworc gidi thich nhw thé ndo trong
viéc danh gia bénh xo cirng cbét bén teo co (ALS)?

Tdng diém phan anh tac déng ctia ALS, nhw sau:
- > 40 (t6i thiéu dén nhe)
- 39-30 (nhe den trung binh)
- <30 (trung binh dén nang)
- <20 (bénh nguy kich)

DPbi v&i mot bénh nhan, chi mat 8-10 diém trén ALSFRS-R c6 thé ham y nghiém trong.



134. Cé4c tests chirc nang phdi dwoc sir dung nhw thé nao dé theo dbi sw tién trién cla
bénh xo clrng cot bén teo co (ALS)?

Hau hét cac bac s chdm séc bénh nhan ALS s dung test do hd hip dé theo di dién
bién bénh. Trong sb cac tests vé chirc nang phdi, dung tich séng (vital capacity) dwoc
st dung pho bién nhat. Cac bién phap b sung, chang han nhw ap lwc thd vao va the
ra tdi da, do khi mau déng mach va do oxy qua dém (overnight oximetry), cé thé cung
cap bang chirng som hon vé rbi loan chirc nang. So sanh dung tich song & tw thé
thang dirng va ndm nglra ciing cé thé cung cap diu hiéu sém hon vé suy yéu.co hod
hap.

Diéu trij
135. Trong tam cua diéu tri bénh xo clrng cét bén teo co (ALS) la gi?
Diéu tri xo clrng cot bén teo co (ALS) ¢co thé dwoc chia thanh nhiéu cach sau:

- Gi?o duc bénh nhé,n .
- Di(‘“au tri theo co’ ché cu th?
- Diéu tri thich nghi hoac ho tr¢

136. Cham séc ngoai trt bénh xo clrng cot bén teo co (ALS) bao gébm gi?

Hau hét viéc cham soc bénh nhan ALS c6 thé dwoc thyc hién & co s& ngoai tri. Thong
thwdong, o6 thé dugce hudng dan bdi bac si than kinh, bac sT vat ly hodc bac st cham
s6c giam nhe c6 quan tam dac biét dén bénh.

Mac du cac phong kham da nganh (multidisciplinary cllnlcs) co hiéu qua cao trong viéc
cham soc bénh nhan ALS, nhwng khong ap dung duoc & tat ca cac qubc gia, vi lwong
bé&nh nhan khong dd. Mot s6 bénh nhan thay viéc danh gia ca ngay la mét méi; dbi voi
ho, cac lwot truy cap thwdng xuyén hon, nhwng ngan hon, dwoc chap nhan hon.

Trong cac md hinh chdm séc khac, nhém da nganh lam viéc trong cong dbng va tham
kham bénh nhan tai nha hoac dich vu cham s6c dwgc cung cép théng qua nhém tai dia
phuong Cac nha cung cap dich vu cham so6c chinh ¢6 vai tré quan trong va trong mét
sb co s& cé thé diéu phdi tit ca cac dich vu chdm séc cho bénh nhan mac ALS.

137. Cham séc ndi tri bénh xo cirng cot bén teo co (ALS) bao gém gi ?

Cham séc ndi tru tam thdi cho nhirng bénh nhan ALS‘mét bu trong moéi trdng ngoai
tra (V’I' du: vi viém phéi). Viéc nhap vién cling cché can thiét doi voi nhﬁing bénh nhan
ho hap nguy kich ma khéng cé phwong phap ho tro thg’r thich hgp tai chd hoac khong
c6 quyeét dinh cudi doi (end-of-life decisions) tr choi ho tro thé.

138. Vai trd cua riluzole trong viéc diéu tri b&nh xo cirng cot bén teo co' (ALS) 1a gi?



Riluzole (Rilutek) thudc dbi khang véi con duweng glutamate, 13 loai thuéc duy nhéat cho
thay hiéu qua trong viéc kéo dai sy sbng bénh nhan ALS. So v&i gid duorc, riluzole c6
thé kéo dai thdi gian sbng trung binh ma khéng can mé khi quan 2-3 thang & nhirng
bénh nhan dwéi 75 tudi mac ALS xac dinh hodc cé thé xay ra nhat, nhirng ngudi da
mac bénh dwdi 5 ndm va nhirng ngudi cé dung tich séng géng stre (FVC) 1&6n hon 60%

139. Hiéu qua cla riluzole trong diéu tri bénh xo' clrng cot bén teo co (ALS) 1a gi?

Két luan nay dwa trén 2 th&r nghiém l1am sang mu ddi, ngiu nhién, cé dbi chirng véi gia
duwgc. Thir nghiém lam sang th& ba, trén nhirng bénh nhan khéng du diéu kién tham
gia thir nghiém 1am sang quan trong th hai, khéng cho thay hiéu qua, c6 thé d6 manh
kém. Mot thir nghiém lam sang thr tw, dwoc tién hanh & Nhat Ban, khéng cho thay
hiéu qua; chi tiét vé két qua ctia nghién ctru chwa dwoc xuat ban tai liéu tiéng Anh.

M6t danh gia ctia Cochrane tdng hop di liéu tir 3 thir nghiém 1am sang dau tién, viéc
bd sung di¥ liéu tir thir nghiém thr ba, bao gdm nhirng bénh nhan I&n tudi va bj anh
hwéng nghiém trong hon, 1am gidm hiéu qua diéu trj tbng thé trong 2 thir nghiém dau
tién. Tuy nhién, bang ching vé loi ich cla riluzole van cé y nghia thdng ké.

Céc béao céo tiép theo da tuyén bd hiéu qua cla riluzole trong thuc hanh lam sang cao
hon so v&i nghién ctru. Tuy nhién, mirc d6 phu hop nhirng tuyén bo nay chuwa xac dinh.

140. Piéu trj tgéng riluzole anh hwéng dén tién lwong cla bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) nhw thé nao?

Bénh nhan ALS bj trdm cam, sa sut tri tué tran thai dwong (FTD), ho&c tén thwong tran
nhe hon, hién nay it khuyén céo diéu tri va co tién lwong xau hon. Tuy nhién, mac du
viéc khéng chap nhan diéu tri bang riluzole 1a mét yéu té nguy co’ dan dén kha nang
sbng kém, nhwng né khéng phai 1a nguyén nhan. Hon niva, cac dang ky da dwoc thuc
hién ké tr trwde khi riluzole dwoc gidi thiéu cho thiy khdng co6 sy kéo dai thdi gian
sbng sot clia bénh nhan ALS.

141. Nhirng tac dung phu cua riluzole trong diéu tri b&nh xo' cirng cot bén teo co' (ALS)
la gi?

Céc tac dung phu mét sb6 bénh nhan st dung riluzole co6 thé gap phai la réi loan da day
va suy nhuoc (thiéu nang lvong). Nhivng van dé nay sé gidi quyét néu ngung dung
thube.

Céc trworng hop bénh phdi ké (interstitial lung disease), mét sb trwdng hop ndng, da
duwoc bao cdo & nhirng bénh nhan dwoc diéu tri bang riluzole, nhiéu trwéng hop duwoc
chirng minh Ia viém phdi qua man (hypersensitivity pneumonitis) . Néu xuat hién cac
triéu chirng hé hp nhw ho khan va / hodc kho thé, nén tién hanh chup X quang phdi va
néu phat hién cho thay bénh phdi k& hodc viém phdi qua man (vi du, m& duc lan tda
hai bén), nén ngirng dung riluzole ngay lap ttrc. Trong hau hét cac truéng hop duoc
béo céo, céac triéu chirng hé hap hét sau khi ngirng thudce va diéu tri triéu ching.



142. Can theo d&i nhirng gi dbi véi bénh nhan xo clng teo co mét bén (ALS) ding
riluzole?

M6t s& bénh nhan dung riluzole cé két qua xét nghiém chirc nang gan bat thwdng hodc
gidm bach cau trung tinh. Néng do aminotransferase huyét thanh, bao gém alanin
aminotransferase (ALT), nén dwoc do truéc va trong khi diéu tri bang riluzole, véi mire
ALT dwoc danh gia hang thang trong 3 thang dau diéu tri, 3 thang mét Ian trong thoi
gian con lai cia ndm d4u tién va dinh ky sau d6 .

Nong do ALT huyét thanh nén dwoc danh gia thuong xuyén hon & nhivng bénh nhéan
tang cao. Nén ngirng diéu tri neu mirc ALT dat 5 lan gioi han trén cta mire binh thudng
hoac cao hon hoac néu xuat hién vang da lam sang.

143. Vai trd ctia edaravone (Radicava) trong diéu tri bénh xo cirng teo co' mét bén
(ALS) la gi?

Vao thang 5 ndm 2017, chéat thu gom gbc tw do pyrazolone, edaravone (Radicava), da
dwoc phé duyét dé lam cham sw suy gidm chirc ndng & bénh nhan ALS. Mac du co
ché chinh xac ma edaravone hoat dong trong ALS van chwa biét, nhuwng né cé thé lam
gidm tac dong stress oxy hoa, duwgc cho la mot yéu td cé thé xay ra trong sw khéi phat
va tién trién cia ALS.

Sw chép thuan ctia FDA dbi véi edaravone dwa trén nghién ciru quan trong & giai doan
3 (MCI186-19), danh gia 137 bénh nhan ALS. D liéu cho thay nhirng bénh nhan dwoc
dung edaravone trong 6 thang suy giam chirc nang thé chat (physical function) it hon
dang ké (gidm 33% hoac 2,49 diém ALSFRS-R; p = 0,001)

144. T6 chirc nao da xuét ban hwdng dan diéu tri Iam sang cho bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS)?

Vao thang 10 nam 2009, Hoc vién Than kinh Hoa Ky (American Academy of Neurology,
AAN) da xuét ban “cap nhat Théng sé Thuc hanh” dwa trén bang chirng gdm 2 phan vé
viéc cham séc bénh nhan ALS. Cac 4n phdm nay da cap nhat cac théng sé thwc hanh
dwa trén bang chirng nam 1999.

145. Cac hwéng dan cia AAN dé kéo dai tudi tho hodc 1am cham su tién trién cta bénh
xo' cirng c6t bén teo co (ALS) la gi?

Két qua chinh cta théng sb thwc hanh la dé& kéo dai tudi tho hodc lam cham s tién
trién ctia bénh, bang chirng tét nhét 1a siv dung théng khi khdng xam 1an (noninvasive
ventilation, NIV), cat da day néi soi qua da (percutaneous endoscopic gastrostomy,
PEG) va riluzole. Céc tac gid nhan xét rang nhirng phwong phap diéu tri nay khoéng
duwoc str dung thwdng quy va khuyén cao nén dwoc cung cap cho bénh nhan trong
trwdng hop riluzole, hodc dwoc bac si can nhéc trong truéng hop NIV va PEG.



Thei gian kéo dai tudi tho trung binh cla riluzole trong cac nghién ciru cé dbi chirng véi
gid dwoc la 2-3 thang. Thoi gian kéo dai tudi tho trung binh cla NIV hodc PEG khoang
6 thang, mién la cac phwong phap diéu tri dwoc ap dung s&m va tuan thu. Hiéu qua
cta NIV dwoc hd tro bdi mét thir nghiém ngau nhién, cé dbi chirng.

146. Loi ich cla viéc chuyén tuyén dén mot phong kham da chuyén khoa dé diéu tri
bénh xo cirng teo co mét bén (ALS) la gi?

Cac tac gia ciing khuyen cdo rang nén xem xét viéc chuyén tuyén den mot phong kham
da chuyén khoa dé quan ly bénh nhan ALS, t6i wu hda viéc cung cap dich vu cham so6c
strc khde, kéo dai thoi gian sdng sét va nang cao chat lwong cudc séng.

147. Cac hwdng dan ctia AAN vé viéc sir dung doc td botulinum trong bénh xo cirng
c6t bén teo co (ALS) la gi?

O bénh nhan chay nwéc miéng nhiéu (sialorrhea) khong thé diéu tri bang thubc, nén
xem xét tiém botulinum toxin B vao tuyen nwédc miéng. Ngoai ra, liéu phap chiéu xa liéu
thap (low-dose radiation therapy) cé thé duwgc xem xét.

Poc tb botulinum dbi véi bénh ALS, canh bao clia nha san xuét vé kha nang lan truyén
doc tb dén cac co hd hap (dan den tinh trang suy ho hép trAm trong hon) hoac co hanh
tdy (Iam tang thém tinh trang yéu co). Diéu tri an toan hon dbi véi chiéu xa.

148. Hwéng dan diéu tri cia AAN ddi véi hdi chirng gid hanh & bénh xo cirng cot bén
teo co (ALS) la gi?

Hwéng dan khgyén cao dextromethorphan va quinidine dwoc xem xét trong hoi chirng
gia hanh. Sy két hop cla 2 tac nhan nay (Nuedexta) dwoc FDA chap thuan.

149. Céc lwa chon diéu tri co cirng chi (limb stiffness) trong bénh xo cirng cot bén teo
co (ALS) la gi?

Ctrng chi diéu tri bang thuéc chdng co cirng baclofen (Lioresal) va tizanidine (Zanaflex).
Baclofen c6 thé dwoc bat dau véi liéu 10 mg / ngay va dwoc ting l1én dén 10 mg, 3 1an
méi ngay. Néu khéng dat dwoc hiéu qua thich hop & liéu thap, cé thé diéu chinh
baclofen dé tang gap doi lidu dé, néu dung nap duwoc. Tizanidine c6 thé dwoc bat dau
véi liéu 1 mg x 3 1an / ngay va tang dan, néu dung nap, lén dén 8 mg x 3 1an / ngay.

Tac dung phu gay budn ngi & mot s6 bénh nhan va viéc giam co clrng co thé dan dén
mat trwong Iwc co va nga khong the doan trwdc. Bat dau vai lieu thap cho phép xac
dinh kha nang dung nap thuoc, truedc khi dieu chinh dén lieu hiéu qua.

Baclofen néi thy (Intrathecal baclofen) cé thé dwoc xem xét & nhivng bénh nhan tién
trién cham, méc ALS wu thé than kinh van dong trén (UMN) hodc & nhirng bénh nhan
bi xo' ctrng cdt bén nguyén phat (PLS), nhitng ngwdi khdng dap trng day da voi cac
phwong phap diéu tri bang dwérng ubng



150. C4c lwa chon diéu tri chéng tiét nwé'c miéng (Antisialorrhea) trong bénh xo' cirng
teo co bén (ALS) la gi?

Céc phuwong phap diéu tri Antisialorrhea bao gém:

- Thubc khang cholinergic

- Thudc giéng giao cam (Sympathomimetics)
- Doc t6 botulinum loai B (co thé nguy hiém)
- Chiéu xa tuyén nwéc miéng

Thubc khang cholinergic nhw amitriptyline (25-50 mg trwéc khi di ngu), trihexyphenidyl
(Artane; 0,5-2 mg khi can thiét) cé thé dwoc dung nap. Miéng dan scopolamine co thé
c6 tac dung & nhirng bénh nhan chwa thuyén gidm day dua khi dung thubc khang
cholinergic. Thudc giao cdm nhuw pseudoephedrine c6 thé dung néu dung nap dwoc;
liéu dung 30-60 mg khi can thiét hodc c6 thé sir dung 120-240 mg / ngay dbi v&i cac
ché pham giai phong kéo dai.

151. Hiéu qua cla déc td botulinum loai B diéu tri chdng tiét nwédc miéng nhiéu & bénh
X0 crng cOt bén teo co (ALS) la gi?

Hiéu qua cla viéc tiém botulinum toxin loai B (2500 U) vao tuyén nwéc miéng da dwoc
bao céo trong mot thtr nghiém nhd, mu déi, cd dbéi chirng véi gid dwoc, nhung c6 mot
méi lo ngai rang chéat ddc cé thé lan dén co hanh tdy hay hé hap. va canh béo cta nha
san xuéat vé tac dung dé. Chiéu xa tuyén nwéc bot (7,5 Gy) dwoc phat hién cé hiéu qua
trong mot loat ca bénh véi tiéu chuan héa do két cuc va khéng mang nguy co twong tw
nhw doc t6 botulinum.

152. Céc lwa chon dé diéu tri chat tiét dac (thickened secretions) trong bénh xo' cirng
c6t bén teo co (ALS) la gi?

Thudc tiéu chat nhay (Mucolytics) nhw guaifenesin dugc sir dung dé lam loang chat tiét
dac. ’Méc du loai bod chat tiét co thé qén dén dung cu hut co Ijoc, cung cap du nwéc va
lam am khong khi trong phong cé thé hiru ich va dwg'c khuyén cao.

153. Piéu tri trAm cam trong bénh xo clrng cdt bén teo co (ALS) nhw thé nao?
Dé diéu tri trAm cam, thubc e ché tai hap thu serotonin ¢ chon loc (SSRI), chang han
nhw citalopram 10-40 mg / ngay, cé tac dung tét nhat. Néu loi ich mong mudn khéng

dat dwoc véi mot thube trong nhdm nay, thi cé thé thir mdt nhém khéac.

154. Lo au (anxiety) duwoc diéu tri nhw thé nao trong bénh xo clrng cot bén teo co
(ALS)?

Déi véi lo au, lorazepam thuéng duoc sty dung (0,5-1 mg prn). Can than liéu lvong vi
cac benzodiazepin cé kha nang gay trc ché hd hép.



155. Nguyén nhan gay dau trong bénh xo' clrng teo co bén (ALS) va lam thé nao dé
ngan chan con dau?

Pau c6 thé xay ra & bénh nhan ALS do hau qué th&r phat ciia bat déng, mat kha nang
b&o vé co ctia khép, méat co va 16p chat béo dém chd 16i 1én clia xwong va cac co hoat
ddng qua mirc. Nén theo dubi cac bién phap khéng dung thubc dé bao vé ché 16i cia
xwong (ném va dém 16t thich hop) va hd tro cac co hoat ddng qua mirc (nang d& ¢,
nang d& than). Thwc hién bai tap vat Iy tri liéu d& ngan ngtra cirng khop..

156. Diéu tri dau trong bénh xo clrng c6t bén teo co' (ALS) nhw thé nao?

Néu con dau phat trién, can dwgc danh gia nguyén nhan va bat dau diéu tri thich hop.
Théng thudng, thudc chong viém khéng steroid (NSAID) la da. Néu can, chiang nén
duwoc ké theo mot lich trinh thwdng xuyén.

Néu can dung thuéc giam dau manh hon, c6 thé can nhac str dung tramadol (Ultram),
ketorolac (Toradol), morphin (giai phong ttee thi hodc kéo dai) hodc miéng dan fentanyl.
(trc ché ho hap co thé xay ra v&i opiates). Can than, bat dau véi lieu thap, la can thiét.

157. Céc lwa chon diéu tri chuét rut trong bénh xo' cleng teo co bén (ALS) Ia gi?

Chuét rut (Cramps) rat kho diéu tri. Quinine sulfate da dwoc st dung trong quéa khi;
li&u khuyén cao cho chuét rut vé dém Ia 200-300 hodc 324 mg trwéde khi di ngd. Tuy
nhién, quinine khéng dwoc FDA chép thuan cho chi dinh nay, hiéu qua cta né so voi
gid dwoc chwa dwoc chirng minh ré rang, va c6 mdt mdi lo ngai vé tac dung phu tiém
an trén tim cGa né. Chéng chi dinh dung quinin sulfat & nhirng bénh nhan c6 doan QT
kéo dai, va c6 nhiéu twong tac véi cac thudc khac. Do thanh thai clia né bj gidm & bénh
nhan suy than.

Cac thudc khac cé thé diéu tri chudt rut 1a benzodiazepines, thuéc chéng co cirng
(antispasticity agents) va thuéc chdéng ddng kinh (vi du: gabapentin, carbamazepine,
phenytoin). Cac thuéc nay chwa dworc test trong cac nghién ctru cé kiém soat hoac
duwoc phé duyét va hiéu qua khéng chac chén.

158. Diéu trj tiéu khong kiém soat trong bénh xo' cirng teo co bén (ALS) nhw thé nao?

Tiéu gap (Urlnary urgency) c6 thé duwoc diéu tri bang Tolterodine (Detrol). Tuy nhién,
hiéu qua cta thudc bi han ché khi tinh trang tiéu khéng kiém soat 1a do yéu céac co cla
san chau (pelvic floor).

159. Céc lwa chon diéu tri cho chirng kho ngli trong bénh xo' cirng cot bén teo co
(ALS) la gi?

Khi bénh nhan phan nan vé tinh trang khé ngu, bwéc dau tién |1a xac dinh xem day co
phai la do suy ho hap hay khéng, thwc hién polysomnography qua dém. Trong mot sb
trwdng hop, gidc ngt dwoc phuc héi chi bang cach str dung phwong phap hé tro théng



khi khéng xam lan, thuwéng bao gébm bilevel positive airway pressure (often with a
backup rate). Cac thubc hé tro c6 thé dwoc xem xét, nhwng bac st lam sang phai luvu y
rang mot sb loai thudc co thé &re ché duwéng hd hap (do dé trwdce tién can phai bat dau
hd tro théng khi khéng xam 14n).

160. Nguyén nhan nao gay ra chirng chan an trong bénh xo cirng cét bén teo co
(ALS)?

Cam giac thém an c6 xu hwéng gidm dan khi ALS tién trién. Nhirng ly do sau day da
dwoc dua ra:

- Sw pha v& co bap giai phong cac axit amin tao ra cdm giac no gia

- Gidm hoat ddng can it nang lwong hon

- Cam giac thém &n co xu hwéng mét di khi lwong tiéu thu gidm, tao ra mét
vong luan quan

161. Lam thé nao dé diéu trj chan &n trong bénh xo cirng cot bén teo co (ALS)?

Tw van dinh dwdng, thwong xuyén &n nhiéu bira nhd, thirc &n giau chéat béo va protein,
va dbi khi can cho &n qua ndi soi m& da day. Khi bat dau cho &n bd sung bénh nhan
khéng dwoc nudi duwdng day dud, can chi y dén théng khi hé tro, vi bénh nhan cé thé
qua yéu dé thai hét CO2 hoac tha khi ddy bung.

162. Nhirng loi ich ctia hd tro théng khi khéng xam lan trong diéu tri bénh xo cirng cot
bén teo co (ALS) la gi?

Hé tro thdng khi khdng xam 14n da dwoc chirng minh Ia cai thién chét lwong cudc séng
ctia bénh nhan va kéo dai thoi gian sdng khi bénh nhan bét dau tréi qua nhirng tac
ddng cuia suy hé hap, bao gém gian doan gic ngu. Hb tro théng khi khéng xam lan cé
|& hiéu qua hon tat ca cac phwong phap diéu tri khac dé kéo dai sw sbng & bénh nhan
ALS.

163. Vai trd ctia polysomnography qua dém trong viéc diéu tri bénh xo' cirng cot bén teo
co (ALS) la gi?

Polysomnography qua dém cé thé xac dinh sw gian doan cla gidc ngli, mot trong
nhi*rng hau qua ban dau cta suy thdng khi co6 thé bao trwdc apneas, hypopneas hoac
mat b&ao hoa oxy vé dém.

164. Vai trd cta hd tro thong khi xam Ian (invasive ventilatory) trong diéu tri bénh xo
crng cot bén teo co (ALS) la gi?

C6 thé xem xét hé tro théng khi xam 1an, mé khi quan trong cac trwéng hop sau:

- Nhirng bénh nhan cé biéu hién suy hé hap va than kinh phan I&n khdng bi
anh huwédng



- Nhirng bénh nhan muén dwoc glu’ song bang cach s dung hé tro théng
khi xam lan dai han khi bénh cla ho tién trién

- Nhirng bénh nhan khong thé diéu tri dich tiét va do dé khong co loi tir viéc
hd tro théng khi khéng xam lan (diéu nay rat hiém khi xay ra)

165. Nhirng thay déi ché d an udng nao 1a can thiét cho bénh nhan mac bénh xo cirng
c6t bén teo co (ALS)?

Sw thém &n clia bénh nhan cé xu hwéng gidm khi bénh tién trién va suy gidm chirc
nang nubt. C6 thé tham van chuyén gia dinh dwdng hoac chuyén gia dinh dwdng va tri
liéu ngdn ngtr dé giup bénh nhan bu dap nhirng tén that nay. Cac chat bd sung ché do
an uong dam bao Ivgng calo day dd. Phau thuat mé da day cho an c6 thé duoc xem
xét & nhirng b&nh nhan khéng thé duy tri lwong calo day da do khé nubt va nhirng
ngwdi cd FVC In hon 50% dw doan. Phau thuat mé da day co thé dwoc thuc hién
ngay ca & nhirng bénh nhan c6 FVC thap hon 50% dy doan, nhwng can dwoc cham
séc thém - thuwong 1a sw hién dién cha thuéc gay mé. Coé thé yéu cau tw van véi bac si
chuyén khoa tiéu hda hoéac bac si phau thuat néu xem xét dat PEG.

166. Vai tro tap thé duc trong viéc diéu trj xo clrng cot bén teo co (ALS) 14 gi?

Ban dau, khong can han ché hoat dong. That vay, trong giai doan dau ctia bénh ALS,
hay khuyen khich bénh nhan tiép tuc cac hoat dong thuwong ngay. Tuy nhién, nguoi
bénh khéng nén gang strc qua strc den mirc mét mai, dau nhirc.

Nguwdi bénh nén duy tri ché dé luyén tap déu dan néu muirc dé yéu co cho phép. Tuy
nhién, kha nang dw trir co bap sé giam di trwédc khi tinh trang yéu co rd rét xuat hién,
nén tranh cac bai tap qua strc (Iap di lap lai). Nhirng bénh nhan tién trién cham sé chiu
dwoc van dong va huéng loi nhiéu hon nhirng bénh nhan tién trién nhanh.

167. Muc tiéu chinh cta tap thé duc trong bénh xo cirng teo co bén (ALS) la gi?
Cac muc tiéu chinh cliia hoat dong nhu sau:

- Duy tri tdm chuyén dong cla tat ca cac khop

- Ngan ngwa dau do co cirng

- Duy tri trwong lyc va strc co cac co chwa hoac bi anh hwéng it b&i bénh

- Duy tri hoac cai thién strc khée tim mach, tdm trang va m&c nang lwgng
(c6 thé thwe hién véi bai tap va cham thap (low-impact exercise)).

168. Thay ddi han ché hoat dong nhuw thé nao khi bénh xo clrng cot bén teo co (ALS)
tién trién?

Khi bénh tlen trién, bénh nhan co thé di dirng khodng virng va cé nguy co té nga, can
duwoc tw van st dung cac dung cu hé tro hoac khéng duoc chuyen vién néu khéng co
sw ho tro thich hop. Néu dén mot diém ma ho khéng thé diéu khién phwong tién mot



cach an toan, ké ca trong trworng hop khan cép, ho can duoc tw van dirng lai xe hodc
c6 nhirng stra doi doi v&i chiec xe dé co theé lai xe an toan.

Tai Hoa Ky, mét sé tiéu bang yéu ciu cac hoc vién phai bao cao bat budc cho
Department of Motor Vehicle Affairs va mot s6 yéu cau bénh nhan khuyét tat phai vwot
qua bai danh gia lai xe néu ho c6 nhirng sira dbi ddi vdi 6 té clia minh (vi du: diéu khién
bang tay). Tai Vwong qudc Anh, bat ky tinh trang strc khde nao co6 kha nang kéo dai
hon 3 thang déu yéu cau bénh nhan phai bao cdo vé&i Co quan cip phép lai xe va
phwong tién (Driver and Vehicle Licensing Agency)

169. Vai tro diéu tri thay thé (alternative therapies) trong bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) la gi?

Nhiéu bénh nhan mac ALS chon diéu tri thay thé, néu khong phai 1a khong an toan
hoac cé gia qua cao, nhirng phu0’ng phap diéu tri nay c6 thé |a mét cach tiép can hop
ly @& mang lai cho b&nh nhan cam giac kiém soat dwoc mot it, cé thé mang lai cdm giac
an toan va do dé co thé co loi, vé mat cha quan. Vi hiu hét, cac diéu trj thay thé chwa
dwoc thir nghiém véi cac dbi chirng gid dwoc, cac bac si khong thé dwa ra cac khuyén
céo chung nhung cé thé hé tro cac lwa chon cu thé ctia bénh nhan, néu hoan canh cho
phép.

Nén tranh céc diéu tri thay thé tao ra ganh nang I&n cho bénh nhan, vé chi phi hodc
cam két thoi gian. K& tr ndm 2009, nhém diéu tra vién ALS Untangled, la thanh vién
ctia Nhém nghién ctru ALS & Bac My hodc Nhém nghién ctru ALS cla Lién doan Than
kinh hoc Thé gi¢i (WFN), da danh gia mot sé tuyén bd vé hiéu qua cha cac diéu tri thay
thé cu thé (dé lam cham qua trinh ALS ) va cho thay thiéu nén tang day du.

170. Lam thé nao dé phong ngtra bénh xo' cirng cot bén teo co (ALS)?

Hut thudc 1a yéu tb nguy co' méi treong duy nhat dwoc thiét 1ap cho ALS. Tranh hit
thubc cé thé lam giam ty & mac bénh theo do tudi cu thé. Nhirng ca nhan c6 gen ALS
gia dinh tw van di truyén néu mudn gidm thiéu nguy co truyén gen cho thé hé tiép theo

171. Hoc vién Than kinh hoc Hoa Ky (AAN) khuyén céo nhirng gi thdng tin cho bénh
nhan vé chan doan bénh xo cirng cot bén teo co (ALS)?

Théng sb Thwe hanh ndm 1999 cua Hoc vién Théan kinh Hoa Ky (AAN) da dwa ra
nhirng goi y sau day dé thong tin vé chan doan ALS cho bénh nhan:

- Puwa ra chan doan cho bé&nh nhan va thao luan vé cac tac déng cta no,
tén trong nén tdng van hoéa va xa hoi cla bénh nhan trong qua trinh giao
tiép bang cach hai xem bénh nhan mudn nhan théng tin hay muén théng
tin dwoc truyén dat cho nguwdi nha.

- Luén dwa ra chan doan tryc tiép, khdng bao gi®& qua dién thoai

- Cung cép tai liéu in 4n vé can bénh nay,



- Tranh tir ch6i chan doan, cung cép khong day du thong tin, cung cap
théng tin moét cach nhan tam, lay di hoac khéng cung cap hy vong cho
bénh nhan.

172. Bénh nhan va gia dinh nén duwoc huwéng dan & dau dé biét thong tin vé bénh xo
crng cbt bén teo co (ALS)?

Trong th&i dai théng tin cé sén trén Internet, viéc cung cip chan doan sé tao ra nhirng
hoat déng ddc lap tr phia bénh nhan, gia dinh va ban bé tw tim hiéu vé& can bénh nay.
Do d0, sé rat hivru ich néu bac si lam sang chi cho bénh nhan va gia dinh nhirng nguén
kién thirc ma ho cam thay sé phuc vu muc dich nay tét nhéat, (Gido duc bénh nhan).

173. Protocol SPIKES dé cung cAp tin tirc vé chan doan bénh xo cirng cot bén teo co
(ALS) Ia gi?

Ban cap nhat AAN nam 2009 cho tham s6 thwc hanh nam 1999 dé cap dén mot ,
protocol 6 bwéc, dwoc mod ta bang twr viét tat SPIKES, duwgc thiét ké dé cung cap tin xau
(delivering bad news ) cho bénh nhan ung thw

- Sy sap xép - Thiét 1ap sw sap xép thich hop (setting)

- Nhan thtre - Xac dinh nhu ciu va nhan thire clia bénh nhan (perception)

- L&i moi - Yéu cau loi mdi dé dwa tin tire (invitation)

- Kién thirc - Cung cép kién thirc (théng tin) cho bénh nhan (knowledge)

- Kham pha / Béng cdm - Kham pha cam xuc ctia bénh nhan bang cac
phan &ng déng cdm (explore/empathic)

- Tém tat/ Chién lwoc - Tém tat va hinh thanh mot chién lwoc véi bénh
nhan dé tiép tuc. (summarize/strategy)

174. Wu diém cuta protocol SPIKES dé cung cép tin tirc vé chan doan bénh xo cirng cot
bén teo co (ALS) la gi?

Protocol SPIKES c6 mét sb wu diém va co thé dwoc cai thién hon niva bang 3 bién
phap sau. Bau tién, dieu quan trong la cac thanh vién co lién quan gia dinh phai c6 mat
khi bénh nhéan duwgc théng bao vé chan doan.

Th hai, viéc I&n lich tai kham s&m 1a rat hivu ich dé gidi dap cac thac mac sé phat sinh
va théng bao / cap nhat cho cac thanh vién gia dinh khéng cé mat khi chan doan dwoc
dwa ra. Nhiéu bénh nhan va gia dinh s& khéng nhé hau hét nhirng gi ho dugc noi khi
ho nghe chan doan lan dau tién, vi ho sé bi sbéc. Cu sbc cé thé bét di néu ho da lwdng
trwdc dwoc tin xau, nhwng khéng thé tranh khdi hoan toan. Cu sbc dwoc nhan thirc
cang I&n thi cang phai tap trung vao viéc hé tro va thdo luan vé cac buéc tiép theo, bao
gdm ca viéc tai kham.

Thtr ba, s& hiru ich néu c6 mét to roi tom tat thong tin dwoc trinh bay trong phong
kham. Tai liéu phat tay phai cung cap cac lién két dén cac trang Web thich hop, vi



nhiéu bénh nhan s& mudn ddng vai tro tich cwe trong viéc gido duc ban than bang céach
st dung cac tai nguyén nay.

175. Vai trd ctia nhém hé tro trong viéc diéu tri xo' cirng cot bén teo co' (ALS) 1a gi?

CAc nhom hé tro cho béph nhan cé thé dwoc kéu go[ trong céng déng. S‘l_J’ kiét strc cla
ngwdi cham soc chinh can dwoc dy doan va tranh bang cach dam bao rang nguoi
cham séc chinh khéng phai la ngwdi cham séc duy nhat.

176. Vai trd cua off-label pharmaceuticals trong diéu tri bénh xo cung teo co mot bén
(ALS) la gi?

Bénh nhan thuwong yéu cau ké don off-label pharmaceuticals véi hy vong lam cham s
tién trién cha bénh. K& tir khi cac nghién clru dbi chirng véi gid dwoc, mu déi cho dén
nay tat ca cac loai dwo'c phdm nhw vay hodc lam cho bénh nhan tré nén téi t& hon hodc
khéng co lgi ich gi, nén tranh thyc hanh nay.

177. Chinh phii Hoa Ky cé nhitng phuc lgi nao danh cho bé&nh nhan mac bénh xo cirng
cOt bén teo co (ALS)?

Tai Hoa Ky, bénh nhan du diéu kién nhan cac quyén loi An sinh Xa h6i va Medicare
(Social Security and Medicare ) khi dwoc chan doan méc bénh ALS, ma khéng can thoi
gian ch® doi nhw nhirtng bé&nh nhan méc bénh man tinh khac. Nén khuyén bénh nhan
ndp hoé so som.

Ké tir thang 9 nam 2008, ALS da dwoc coi 1a mot diéu kién lién két-céng tac cho cac
cwu chién binh Hoa Ky (a service-connected condition for US veterans), va du diéu kién
dé dwoc chadm séc va tro cdp. Nhirng bénh nhan du diéu kién dwoc khuyén dang ky
sém. Cac tinh nguyén vién tr cac chi nhanh dia phwong cta cac td chirc cwu chién
binh cé thé hé tro chuan bj va chuyén don nhanh chéng trong qua trinh xét duyét.

178. Khi ndo can giai quyét nhirng can nhéc vé cubi doi (end-of-life) trong bénh xo
crng c6t bén teo co (ALS)?

Van dé cudi doi cé thé dwoc thao ludn va 1am r6 sém. Tuy nhién, diéu nay co thé khong
hiéu qua doi voi mét so bénh nhan. Bac si nén biét ve luat phap cua tirng bang hoac
ttrng qudc gia quy dinh nhirng van dé nay.

179. Nhirng loi ich cta tw van phap ly cho bénh nhan mac bénh xo clrng cét bén teo co
(ALS) la gi?

Bénh nhan sé giam kha nang ky cac van ban hoac ty van déng dé giai quyét cac cong
viéc ca nhan. Mét sb cé thé duoc huwéng loi tr I khuyén phap ly. Ho lam nhw vay



cang som cang tot, nhwng trdc tién ho nén dwoc phép phuc hdi sau cli séc ban dau
khi chan doan.

180. Lam thé nao dé gidm nguy co té nga trong bénh xo clrng cot bén teo co (ALS)?

Tat ca bénh nhan sé& c6 nguy co té nga khi ALS tién trién; nén dwoc thong bao vé diéu
nay va than trong mét cach nhe nhang. Hau hét bénh nhan cé xu hwéng duy tri mét vai
lan nga trwde khi ho tir bd cac hoat dong doc lap.

181. Khi nao bénh nhén xo cirng cét bén teo co (ALS) nén ngung lai xe?

T4t c& bénh nhan sé khong thé lai xe khi bénh tién trién. Hiu hét déu hai long vé viéc
ngwng trude khi viéc 1ai xe cia ho bj anh hwéng. M6t sé tiéu bang yéu cau cac hoc vién
phai bao céo bat budc cho B Giao théng. Tai Vwong quéc Anh, bé&nh nhan cé nghia vu
théng bao cho Co quan cap gidy phép lai xe va phwong tién.

182. Tw van chuyén khoa nao c6 thé hiru ich trong viéc kiém soat bénh xo cirng cot
bén teo co ALS)?

Céc nha tw van tét nhat 1a trong mé hinh da nganh(multidisciplinary model) dwa trén tly
chon clia bénh nhan va dich vu cung cap trong chdm séc sirc khde ban dau va bac si
than kinh, bac s chdm séc gidm nhe hoac bac si tam than co thé cung cép truc tiép.
Cac tham van sau day co thé hivu ich:

- Chuyén vién vat ly tri liéu va nghe nghiép giup bénh nhan thich nghi voi
tinh trang méat chirc ndng, cung cap cac bai tap dé toi da hoa chirc nang
hién c6 va cai thién tinh trang co clrng, xac dinh cac mdi quan tdm vé an
toan va tw van cach giai quyét, dong thoi giup bénh nhan lwa chon va hoc
cach str dung cac thiét bj tro' giup,

- Chuyeén vién tri liéu ngdén ngir cé thé tw van vé cach thich (rng v&i nhirng
khé khan khi nuét va khi noi kho, vé viéc st dung cac thiét bj giao tiép

- Bac sitri liéu ho hap co thé hé tro hoc cach sir dung phwong phap hé tro
thong khi khdng xam 14n va néu can, tw van vé diéu tri dich tiét, thiét bj hat
va lia chon thiét bi hé tro’ ho(cough assistive device)

- Chuyén vién dinh dwdng (A dietician or nutritionist) danh gia lwong calo
an vao; tw van cach tbi wu hoa, dac biét néu lvong tiéu thu dang giam; va
c6 thé cung cAp hwéng dan vé viéc bd sung dinh duéng

- Béc si chuyén khoa phdi, néu can, sé& danh gia viéc mé khi quan va x@ tri
may th&, m& khi quan va cac bién chirng (chang han nhw nhiém tring)
néu phuong phap diéu tri nay dwoc lwa chon

- Béc si tiéu hda hodc bac si phau thuat tbng quat tw van va thwc hién dat
PEG va tw van vé cach chdm séc va bao duéng nd

- Céc y ta thdm kham danh gia nhu ciu tai nha ctia bénh nhan va giup xac
dinh nhu cau va th&i gian gidi thiéu cac tro ly chdm séc (home healthcare
aides) va diéu tri tai nha



- Dich vy Hospice cung cap khudn khd cho dich vu cham séc cubi doi tai
nha (in-home end-of-life care) hodc tro giup cac sap xép thay thé
(alternative arrangements).

- Céc dich vu tam linh (t6n gido), néu dwoc bénh nhan chon, thuwong két ndi
VoI nguén e ma ho lwa chon.

183. Yéu t6 nao c6 thé lam tang kha nang duoc tw van véi bac si tam than
(psychiatrist), nha tam ly hoc (psychologist) hoac co van (counselor) cho bénh nhan
mac chirng xo cirng c6t bén teo co (ALS)?

Méc du nhiéu bénh nhan va gia dinh c6 thé dwoc hudng loi tir viéc gidi thiéu dén bac
si tam than nha tam Iy hoc hoac cb van, nhung bénh nhan cé nhiéu kha nang sr dung
cac ngudn nay neu ho da lam nhw vay trudc khi bénh khéi phat hodc néu cac Iwa chon
nay dwoc cung cap trong mé hinh cham séc da nganh (multidisciplinary).

184. Nhirng loi thé cha viéc chdm séc tai mot trung tdm chi dinh ALS la gi?

Bénh nhan dwoc cham soc tét nhét tai mét trung tam chi dinh ALS. Nhiéu tro gilp co
hoc c6 thé giup ho vwot qua khuyét tat. Thoi gian séng sét va chét lwong cude song
ctia bénh nhan dwoc nang cao nhd hé tre thé vao ban dém trong giai doan dau cua
bénh va bang cach ap dung tich cwc cac lwa chon cho an thay thé d& ddm bao dinh
dudng tbt khi viéc nudt tré nén kho khan

185. AAN khuyén nghj gi dé t6i wu hoa viéc cham séc va chét lwong cudc sdng cla
bénh nhan xo cirng cét bén teo co (ALS)?

Hwéng dan tham sé thwe hanh AAN nam 2009 da xem xét cac bang chirng san c dé
gidp toi wu hoa viéc cham soc va chat lwgng cudc song cia bénh nhan ALS. Cac
khuyén céo co thé dugc tém tat nhw sau:

- Riluzole nén dwoc cung cAp cho tat ca bénh nhan ALS dé |am cham sw
tién trién cda bénh

- Dinh dwdng qua dwéng tiéu héa, PEG nén duwoc xem xét dé 6n dinh trong
lwong co thé & nhivng bénh nhan bi nuét khé.

- D&t PEG khi FVC van I6n hon 50% duw doan sé gidm thiéu rai ro

- DPat PEG c6 thé kéo dai thoi gian sdng sét @ modt mirc dd nao do

- NIV nén dwoc cung cap dé diéu tri suy hd hap dé kéo dai thoi gian séng
s6t va lam cham sy suy giam FVC

- NIV duwoc xem xét khi c6 ddu hiéu s&m nhét cla gidm théng khi vé dém
hodc suy hé hap

- Hit vao / thé ra co hoc (Mechanical insufflation/exsufflation) lam sach dich
tiét & nhirng b&nh nhan gidm lwu lwong ho nhiéu nhét, dic biét 1a trong
dot nhiém trung dwdng hé hap dwéi cap tinh

- Khéng nén dung vitamin E liéu cao

Medications (thuéc)



186. ,NhU’ng loai thubc nao dwoc sty dung dé lam cham qua trinh suy giam va kéo dai
sw song & bénh nhan xo cirng c6t bén teo co (ALS)?

Riluzole déi khang véi con duéng glutamate 1a loai thudc duy nhat da cho thay hiéu qua
trong viéc kéo dai sy séng & bénh xo cirng cdt bén teo co (ALS). Hwéng dan clia Hoc
vién Than kinh Hoa Ky (AAN) khuyén cdo rang nén dung riluzole cho bénh nhan ALS.
Chét thu gdm gbc tw do(free radical scavenger) pyrazolone, edaravone (Radicava), d3
duwoc phé duyét d& lam cham sy suy gidm chirc nang & bénh nhan ALS

187. Nhirng loai thubc nao dwoc sir dung dé gidm triéu chirng trong bénh xo ctirng cot
bén teo co (ALS)?

Nhiéu loai thubc khac cé thé [am gidm céc triéu ching lién quan dén ALS. Bao gém:

- Thubc giadn co dé& gidm co cing

- Sw két hop gitra dextromethorphan va quinidine dé lam gidm tinh nhay
cam cua hoéi chirng gia hanh.

- Thubc khang cholinergic va thubc cwdng giao cdm cho chay nwéc miéng
nhiéu (sialorrhea)

- Thubc phan gidi chat nhay cho tiét dich dac

- Lorazepam cho lo au

- Thubc trc ché tai hdp thu serotonin cé chon loc (SSRI) diéu tri trAm cam

- Thubc chbng viém khéng steroid (NSAID), tramadol (Ultram), ketorolac
(Toradol), morphin (giai phéng tire thi hoac kéo dai) hoac fentanyl qua da,
dé gidm dau

188. Nhirng thudc nao trong nhom thude déi khang NMDA duoc siv dung trong viéc
dieu tri bénh xo clrng cot bén teo co ?

NMDA Antagonists

Suw két hop gitra dextromethorphan va quinidine dwo'c chirng minh 1a lam gidm réi loan
cam xuc (emotional lability) trong PBA.

Dextromethorphan va quinidine (Nuedexta)

Dextromethorphan 1a chat ddng van thu thé sigma-1 va la chat déi van thu thé NMDA
khdng canh tranh (sigma-1 receptor agonist and an uncompetitive NMDA receptor
antagonist). Quinidine 1am tang néng dé dextromethorphan trong huyét twong bang
cach (rc ché canh tranh cytochrome P4502D6. Co' ché ma dextromethorphan phat huy
tac dung diéu tri & bénh nhan PBA van chwa dwoc biét rd.

Su két hop nay dwoc chi dinh cho PBA va céc triéu chirng lién quan dén ALS va bénh
X0 crng rai rac (MS). Bénh nhan c6 cac triéu chirng cuwdi va / hoac khoc khdng tw chu,
dot ngdt va thwdng xuyén. Thube dang vién nang chiva dextromethorphan 20 mg va
quinidine 10 mg.



189. Nhirng thuéc nao trong nhom thube gidn co dwoe dung trong viéc diéu tri bénh xo
cirng cbt bén teo co bén?

Skeletal Muscle Relaxants (gian co van)

Cac tac nhan nay lam gidm tinh trang co cirng va co that co’ (spasticity and muscle
spasms) & nhirng bénh nhan co6 triéu chirng co ctrng chi(limb stiffness).

- Baclofen (Lioresal, Gablofen)

Baclofen duwoc chuyén hoa & gan va thai trir chi yéu qua nwoc tiéu. Tac nhan nay
khéng phai la chat dwgc kiem soat theo Co quan Quan ly Thye thi Dwgc pham (Drug
Enforcement Administration, DEA).

190. Nhirng thu6c nao trong nhom Thudc Than kinh, cac nhom khac dwec ding trong
viéc diéu tri bénh xo cirng cét bén teo co?

Neurologics, Other

FDA da phé duyét 2 loai thudc cho ALS tinh dén thang 5 nam 2017
- Riluzole (Rilutek)

Riluzole dwoc cho 1a chéng lai cac con duwéng excitatory amino acid (glutaminergic),
ngan chan mét cach khéng chuyén biét cac phan &ng qua trung gian N-methyl-D-
aspartate (NMDA), va b4t hoat cac kénh natri phu thudc vao dién thé (noncompetitively
block N-methyl-D-aspartate (NMDA)—mediated responses, and inactivate voltage-
dependent sodium channels). Co' ché hoat ddng chinh xac cltia né trong ALS van chua
duwoc biét. Liéu khuyén céo cho riluzole 1a 50 mg x 2 lan / ngay. Riluzole dwoc sir dung
dé kéo dai thoi gian t&r vong hodc mé khi quan.

- Edaravone (Radicava)

Edaravone 1a mét chat thu gém gbc tw do pyrazolone, co ché ma thudc phat huy tac
dung diéu tri trong ALS chwa dwoc biét rd. Theo ly thuyét, nd cé thé 1am gidm tac dong
cla stress oxy héa, mot yéu té cé thé gay ra sw khi phat va tién trién cia ALS. Viéc
diéu tri bang truyén qua dwdng tinh mach, yéu ciu né phai dwoc cung cap béi mot
chuyén gia cham séc strc khde va theo ddi cac phan ing lién quan dén truyén dich.
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