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Quy cha me va ngu¢i cham séc than mén,

C6 nhiéu khd nang quy vi nhan dugc huéng dan nay vi quy vi da biét bé con cia
minh mac bénh teo co tuy (spinal muscular atrophy), hay SMA. bay 1a bénh trang
di truyén hiém gap ma moi nguoi thuong khong biét nhiéu cho dén khi mot thanh
vién trong gia dinh hodc ban bé cé con dwgc chan doan méc bénh.

Muc dich caa hwéng dan nay la dé cung cap cho quy vi théng tin co ban vé SMA.
Sau day la nhirng diéu quan trong nhat can biét:

e Hién da cé cach diéu tri.
* Quy vican hanh dong nhanh chéng.

Dlrng cho dén khi cé cac dau hiéu mac SMA. Thoi diém tot nhat dé diéu trila trudce
khi quy vi thay cdc triéu chitng. Néu cho dén khi phat hién dau hiéu dic trung cta
SMA la yéu co thi con cda quy vi dd mat chitc ndng nao dé ma c6 thé khong bao gio
hoi phuc lai duogc.

Quy vi can lién hé ngay véi bac si cda minh hodc nha cung cap dich vu cham sdc stc
khoe khéc, tim hiéu céc tuy chon ctia quy vi va quyét dinh liéu con quy vi can bat
dau dung thudc ngay hay c6 thé dugc theo déi méot thoi gian.

Chuing t6i hiéu rang quy vi cé thé kho hanh dong nhanh chéng, c6 1€ 1a trudce khi quy
vi hiéu dugc day du vé bénh ctia con minh. Nhung quy vi cé thé lam dugc. Sttc khoe
cua tré phu thudc vao diéu dé.

Va chung téi co thé trg giup quy vi. Ching t6i 1la mdt nhém van déng ing ho phi loi
nhudn tap trung vao SMA. Lién hé vdi chung toi dé biét thong tin, dwgc hwdng dan
va ho trg.

SMA
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BAY GIO QUY VI CAN LAM GI

Néu con quy vi dugc chidn doan thong qua xét nghiém sang loc so sinh, hdy lién hé véi bac
si nhi khoa hodc nha cung cap dich vu cham séc sitc khée khac va bao cho ho biét két qua
xét nghiém néu quy vi chwa bao. Cho ho biét bé can c6 cudc hen tham kham khan cap.

Quy Vi c6 thé di xac nhan con minh mac SMA hodc dang cho xét nghiém mau dé xac nhan
chan doan. Néu dang cho xét nghiém mau, quy vi ¢ thé phai cho mot dén hai tuan dé
nhan duogc két qua. Trong khi cho doi, hady tié€p tuc cham séc cho bé nhu trudce khi quy vi
biét bé c6 khd nang mac SMA. Quy vi khong nén thyc hién bat ky thay d6i nao dé cham séc
con trong su6t khodng thoi gian nay, trir khi bé thé hién bat ky dau hiéu bat thuong hay
triéu ching nao.

Yéu cau nha cung cdp dich vu cham séc sttc khée cia quy vi cap gidy gidi thiéu dé tham
kham véi bac si chuyén khoa. Théng thuong (nhwng khong phai moi luc), quy vi sé dugc
gidi thiéu dén tham khdm vdi bac si chuyén khoa nhi than kinh, 1a bac si chuyén khoa vé
cac bénh ctia hé than kinh & tré nho.

m

. Lay thém thong tin cho quy vi va cdc nha cung cap dich vy cham séc sttc khde cta con
' quy vi. Cure SMA sé cung cap mot phan thong tin kem theo tap sach nay cho cac chuyén
\ gia y t€. D€ nhin ban sao hodc dit bat ky cAu héi nao khéc, hay goi cho Cure SMA theo s6
— 800.886.1762 hoac giri email tdi dia chi info@curesma.org.



SMA anh huédng dén cac té bao trong tdy
séng c6 chlrc nang guri tin hiéu dén cac
co dé hoat déng. Khi nhirng té bao dac biét

dugc goi la no-ron van déng nay khéng hoat

dong binh thudng, cac co sé trd nén rat yéu. Nguoi
mac SMA c¢6 thé kho di lai, an udng va tham chi hit thg

do yéu co.

Mac du tré mac SMA c6 chirc nang co thé han ché nhung khéng bj thi€u nang

tri tué. Tré mac SMA cé thé suy nghi, hoc tap va phat trién cac méi quan hé véi nguoi khac.

CAC LOAI SMA

Quy vi c6 thé nghe thady moi ngwoi nhac dén “cac loai” SMA. Trudc khi cé dich vu kham sang loc SMA cho tré
so sinh, bénh nhan thudng chi dugc chian dodn sau khi xudt hién triéu chitng va khi do, dwgc phan loai thanh
bon loai chinh tuy theo do tudi khi céc triéu chitng xuét hién 1an dau va cac moc phat trién thé chit cao nhat
da dat dugc. Gio day, tré so sinh cé thé dwgc chan doan trudc khi cé triéu chitng nén khong phai lic nao cac
loai néu trén cling c6 thé dugc st dung trong chidn doan SMA. Tuy nhién, quy vi vAn nén biét cac loai nay.

LOAI 1 LOAI 3

Hinh thic nghiém trong va thuwong gip nhéat cla Chan doan sau 18 thang tudi nhung thuwdng khi tré con nho.
SMA, trong do céc triéu ching (vi du nhw “co thé mém Tré mac SMA loai 3 c6 thé tw di bd nhung cé thé mit kha
nhin” hoac c6 trwong lyc co thap) xuat hién trong nang do.

vong sdu thang sau khi sinh. Cac bé méc Loai 1 khéng
thé thuc hién céc dong tdac nhu 1ay hodc ty ngbi va
néu khoéng dugc diéu tri thi thuwong qua doi trudc khi
tron 2 tudi.

LOAI 2 LOAI 4

Khdi phét triéu chtng (vi du nhu chdm phat trién k§ Dang SMA & nguoi 1én va la loai hiém gdp nhat. Cac triéu
nang van dong va yéu co) trong khodng thoi gian tr 6 ching (vi du nhv yéu co, run hodc co giat) twong doi nhe.
dén 18 thang tudi. Tré mic SMA loai 2 thudng c6 thé Nguoi méc SMA loai 4 thwong c6 cudc sdng tron ven vai

tw ngdi nhuwng khong thé dieng va phai ngbi xe 1lan. mot vai su ho tro.



SMA |a bénh di truyén, truyén tur cha me
sang con. Nguyén nhan gay bénh la do mét
gen bi thi€u hodc bi 16i, d6 13 gen no-ron van
dong sinh ton 1 (survival motor neuron), hay
SMN1. & ngucoi khée manh, gen SMN1 tao ra mot
loai protein dugc goi la protein SMN, ¢é vai tro quan
trong doi v&i cac no-ron van dong (cac té bao than kinh dac

biét giao ti€p vé&i co). Néu khdng cé protein nay, cadc no-ron van

dong khong hoat déng binh thudng va cuéi cling chét di, khién co yéu dan va

chét di.
' ' . Gen SMN1 binh thuong
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NGUYEN NHAN GAY RA

SMA BUQC DI TRUYEN
NHU THE NAO

SMA anh hudng dén khoang 1/11,000 tré.
Cw 50 ngwoi My thi c6 mot ngudi mang
gen bénh, nghia 1a ho c6 thé truyén
bénh lai cho con, ngay ca khi ban than
ho khong bi bénh. SMA c6 thé &nh hudng
dén bat ky ching toc hodc gidi tinh nao.

Tré nhé thuwong dwgc di truyén hai ban
sao gen SMN1, mdt ban tir cha va mot ban
tlr me. Tré mac SMA 1a tré dugc di truyén
céc ban sao gen SMN1 bi thi€u hodc bi 16i
tir cd cha va me.

Cha me cua hau hét tré miac SMA déu
khong mac bénh nhung mang gen bénh.
Nhirng cha me nay c6 mot gen SMN1 hoat
dong binh thwong nhuwng ban sao gen thw
hai cda ho bi thiéu hodc truc trac.

Viéc sinh mot con méc SMA sé& khong lam
gidm xdac sudt con khéc cling mac bénh.
Cha me déu mang gen bénh sé cé xac suat
sinh con méc SMA trong mdi 1an mang
thai la 1/4. Hinh minh hoa cho thay cac
té6 hop gen cé thé xay ra ma cha me déu
mang gen bénh c6 thé di truyén cho con
trong moi 1an sinh.




I\? V4
| IA N 'DOAN Mot s6 tiéu bang da bat dau xét nghiém

tré so sinh dé phat hién SMA tir nam 2018

bang cach xét nghiém mot lwgng mau nhé

khi sinh xem c6 gen SMN1 xuat hién hay khong.
Né&u tré bj thi€u hai gen SMN1, cha me tré sé nhéan
dugc théng bao cho biét con clia ho cé nhiéu kha nang
mac SMA. Sau khi nhan dién SMA trong xét nghiém sang loc
sa sinh, bac si c6 thé chi dinh tién hanh xét nghiém mau dé xac
nhan chan doan. Thai gian ch& két qua cda xét nghiém nay cé thé kéo dai

mot dén hai tuan.

TAM QUAN TRONG CUA VIEC PIEU TRISOM "= "ol

»

~

Liliana Grace la tré so sinh mac SMA. Bé bat dau dugc diéu tri bang SPINRAZA thong qua
mot nghién cttu thuéc khi maéi 12 ngay tudi. Gio diy, khilén 2 tudi, bé da dat dugc moi moc
phat trién quan trong theo du kién cho tré ¢ do tudi cia minh. “Dtrng chan chit trong viéc
diéu tri. T6i phdi dac biét nhan manh van dé nay.”

—Denise, me cia Liliana Grace

Viéc thém SMA vao danh sach xét nghiém sang loc so sinh da Ngoai cdc xét nghiém sang loc so sinh va xét nghiém xdc nhan
cai thién déang ké kha ning chin doan sém cho tré mac bénh dé xac dinh la tré mac SMA, cac xét nghiém khac cling c6 thé
nay. C4c xét nghiém sang loc cho phép cha me trao d6i véinha  dugc tién hanh dé danh gia do ning ciia SMA ma tré mac phai
cung cap dich vu cham séc stc khoe cia ho vé viéc diéu tri va dé xdc dinh phéc d6 diéu tri pht hgp nhat.

SMA trudc khi tré co triéu chirng. Day 1a cach t6t nhit dé ngan

ngra cac van dé nghiém trong va tham chi de doa tinh mang.

Mot s6 triéu chitng cia SMA nhu chdm phét trién thé chét cling
twong ty nhu triéu ching ctia cac bénh trang khac. Néu khong
xét nghiém sang loc so sinh, cac bac si va nha cung cap dich vu
cham séc sttc khde khac o thé can tién hanh nhiéu xét nghiém
dé loai trtr cdc nguyén nhan kha thi khac gy ra nhirng triéu
chiing d6 trude khi xdc dinh dugc nguyén nhan gay ra triéu
chitng 1a SMA. Do cdc nguyén nhan giy cham phét trién thé
chdt phé bién hon thuwong dugce cadn nhac trude nén khong phai
lic nao SMA cfing dwgc chan dodn nhanh chdéng khi xuét hién

triéu chung.



C6 mot vai yéu té tac dong dén dd nang
clia SMA. Mot yéu to cé thé xét nghiém
dugc la sy xuat hién cia gen no-ron van
dong sinh ton th hai, gen SMN2. Gen nay
tuong tu nhu SMN1 va cé vai tro du phong mot
phan cho SMN1. SMN2 khong tao ra lugng protein

giong nhu SMN1. Lugng protein do gen SMN2 tao ra khéng

dd dé duy tri cac no-ron van dong khde manh. Vi vay, ngay ca khi

DU DOAN

pO NANG CUA SMA

c6 gen SMN2 tao ra mét lugng protein SMN thi cac no-ron van déng

van c6 thé chét di va co c6 thé bi yéu.

- ———

1S6 ban sao cia gen dy phong SMN2 sé& khac nhau & méi nguoi.
O nhitng nguoi mac SMA, s6 ban sao ctia SMN2 tuong Gng véi
d6 nang ctia bénh. Néi chung, cang cé nhiéu ban sao SMN2
cang tot, vi cang c6 nhiéu protein SMN thi cac no-ron van dong
s& nhin dugc cang nhiéu nguyén liéu can thiét dé gii tin hiéu
dén céc co. Mot s6 phuong phédp diéu tri hién c6 danh cho SMA

tap trung vao viéc gitip SMN2 tao ra nhiéu protein hon.

S0 ban sao SMN2 ma tré c6 sé gop phan xac dinh liéu béc si sé
khuyén nghi diéu tri ngay lap tic hay theo ddi mot thoi gian.
Néu tré c¢6 hon bén ban sao SMN2, bac si c6 thé khuyén nghi
theo doi sat sao bénh trang cta tré trwdc khi bat dau diéu tri.
Tuy nhién, nhitng trudng hop nay rat hiém gap. Bac si thuong
s& khuyén nghi bt dau diéu tri cang sém cang t6t ngay sau
khi sinh.



PIEU TRI SMA

C6 hai cach diéu tri SMA ma cac nha
nghién ciru dang xem xét. Mot cach dé diéu
tri SMA la gidi quyét nguyén nhan co sé gay
bénh bang cdch nham muc tiéu dén gen va gia
tang lugng protein SMN trong co thé. Cach ti€p can
nay dugc goi la cach tiép can “dua trén SMN” hay “tang

cudng SMN".

Cac phuong phap khac dé diéu tri SMA dang dugc kiém tra trong cac thir nghiém
I&m sang. Théng tin vé cac phuong phap diéu tri san c6 va cac thir nghiém Iam
sang dang dién ra sé thuong xuyén thay déi, vi vay, quy vi nén kiém tra trang web

cua Cure SMA tai dia chi:

https:/www.curesma.org/clinical-trials/

Hodc trao d6i véi nha cung cap dich vu cham séc sirc khée ctia quy vi vé cac tuy
chon hién tai trudc khi dua ra quyét dinh cudi cung vé viéc diéu tri.

Hién tai, ba phuwong phép diéu tri SMA théng qua tang cwong
SMN déu da dugc Cuc Quan ly Thue phdm va Dugc pham (Food
and Drug Administration, FDA) Hoa Ky phé duyét. Evrysdi
(risdiplam) 1a mdt loai thudc trong lwgng phéan ti nhé duoc
cho dung hang ngay qua duong uong hodc qua 6ng thong da
day, c6 tac dung thuc diy gen SMN2 tao ra nhiéu protein SMN
hoan chinh hon. Spinraza (nusinersen) la thudc tiém, nham
dén muc tiéu 1a gen SMN2, c6 tac dung thuc ddy gen nay tao

ra nhiéu protein hoan chinh hon. Zolgensma (Onasemnogene
abeparvovec-xioi) 1a liéu phép gen, thay thé chitc ning ctia gen
SMN1 bi thiéu hodc dot bién.

Céc loai liéu phép khéac dwoc thuc hién trong céc thit nghiém
lam sang hoac tham chi & cac giai doan nghién cttu sém hon va
cac loai liéu phap nay cé thé dugc cung cap trong twong lai. MOt
vai trong s6 nhitng cach tiép cdn nay nham muc tiéu dén cac
cach ti€p can “phi SMN”, tp trung vao cac hé théng, duong dan
va quy trinh khéc trong co thé chiu &nh hwdng tlt protein SMN.
Vi du vé cach tiép can nay la cac loai thudc tang cuong sic khde
co hodc chic ndng cda no-ron van dong.

Cang sém cang tot
biéu tri sdm gidp tré c6 kha nang duy tri khée manh cao nhat.

Néu khong c6 du protein tir gen SMN1 bi thiu hodc bi 16i hoic
gen SMN2 dy phong, no-ron van dong sé chét di nhanh chéng.
Néu khong dwgc diéu tri, tré trong cdc ca mac SMA ning nhat
bi mét 90% no-ron van dong vao thoi diém 6 thang tuodi.

No-ron vin dong khong thé thay thé sau khi da mat di. Co thé
khong tao ra no-ron van dong mdi va khong c6 phwong phép
diéu tri nao dang dugc cung cap hodc dugc nghién cttu sé tao
ra no-ron van dong maoi.

biéu nay c6 nghia 1a cach diéu tri tot nhat c6 thé 1a trudc
khi tré thé hién cac ddu hiéu bénh. Muc tidu la dé giit s6
no-ron van dong cao nhéit cd thé dé cac co cla tré phat trién
binh thuong.



Nh& sang loc sa sinh, chdn doan sém va
diéu tri s&m, nhiéu tré mac SMA c6 thé

song khde manh hon. Tuy nhién, déi khi tré
c6 thé can dugc trg gitp véi cac nhu ciu thé

chat va hoat dong hang ngay.

Thuc pham va dinh dudng
Viéc hép thu dinh duéng phit hop c6 thé 1a diéu kho khin
d6i voi mot s6 tré mac SMA do tré kho nhai, nudt va tiéu hoa thic

an do yéu co.

Nha cung cép dich vu cham séc sttc khée cd thé gidi thiéu quy vi dén gap chuyén gia dinh dudng dé ho cé thé khuyén nghi
nhitng thay déi déi vai ché dg &n ctia con quy vi, tuy thudc vao nhu cau cda tirng tré. Nhirng thay doi nay c6 thé bao gom do an
meém dé nuét hodc do dn it béo khéng 1am tram trong hon tinh trang trao ngugc da day do yéu co quanh da day hodc thyc quan

gayra.

Thiét bi thich nghi
C6 sén mot loat céc thiét bi ho trg va trg gitup dé gitp gidm bt khé khan hang ngay do yéu co giy ra. Hay hdi bac si ctia quy vi

hodc xem trang web ctia Cure SMA dé biét cac tuy chon.

HIT THO VA HO

Nhitng ngudi mac SMA c6 thé kho hit thé hét hoi hodc ho di manh dé 1am sach duong ho hip. Nguyén nhan 1a vi céc co &
gitta cac xwong suon rat yéu. Cac co nay duogc goi 1la co lién suwon. Pay cé thé 1a van de, dac biét 1a khi tré nhiém vi-rat anh

huéng dén phoi hodc dwong ho hap trén, bao gom miii va hong.
Cac khuyén nghi phé bién bao gom:

e Gidithiéu dén tham kham v§i bac si chuyén khoa phéi (bac si chuyén khoa diéu tri cac vdn dé vé phai), bac si nay
6 thé giam sat kha nang hit thd cta con quy vi.

 Thiét bi trg ho dé giup tré lam sach mang nhay, dom va cac chat bai tiét khac tir duong ho hap.

+ Thiét bi hé trg hit thd, c thé 1a vao ban dém hodc khi tré bi 6m. Thiét bi thong khi v6i hai nguéng ap lywc duong
(Bi-level positive airway pressure), hay BiPAP 1a mgt cach @€ ho tro khong xAm nhap thong qua mét na.




SO PANG KY
SANG LOC
SO SINH

la m6t S6 dang ky trurc tuyén, dugc thiét 1ap dé gitp

cdng dong SMA clia ching ta (bao gom ca cac ca nhan,
gia dinh, phong kham va nha nghién ctru bi anh hudng) tim
hiéu thém vé SMA, kiém soat triéu chirng hiéu qua hon theo

théi gian va phat trién nhirng phuong phap diéu tri méi.

Chung t6i han hanh maoi quy vi

tham gia bang cach truy cap trang web

cua NBSR tai dia chi www.curesma.org/nbsr va lam theo
huéng dan dé cung cap cho Cure SMA théng tin vé con quy vi.

NBSR la mét chuang trinh cia Cure SMA. Cure SMA la ngudi gidm hé duy nhat ctia NBSR va tu liéu cia NBSR. Théng tin trong
NBSR cé thé dugc sir dung d€ cai thién dich vu cham s6c |1am sang va ho trg phat trién liéu phap mdi. S6 dang ky vé cac bénh

khac cling cé lich st thanh céng 1au dai trong muc tiéu phat trién nghién clru va cham s6c lam sang.
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Du¢i day la khoang
trong dé quy vi ghi
lai cac cau hai, cling nhuw
cac lru y ttr cuéoc hen tham
kham cua quy vi
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SMA

twitter.com/cureSMA

facebook.com/cureSMA

[l __ o]
g @curesmaorg

youtube.com/user/FamiliesofSMA1

www.linkedin.com/company/families-of-sma

Cdp nhat gan nhdt vao thdng 6 nam 2021

925 Busse Road, Elk Grove Village, IL 60007
800.886.1762 - Fax 847.367.7623 - info@cureSMA.org e cureSMA.org



