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That Diéu Friedreich

Thét diéu Friedreich 1a can bénh di truyén gay ton thwong mang tinh tién trién cho hé than
kinh, dan dén tinh trang yéu co, khd ndi va bénh tim.

Cau Héi: That diéu Friedreich la gi?

Théat diéu Friedreich la mét can bénh thoai hda do khiém khuyét & gen dwoc goi la FXN dan dén
tinh trang thiéu hut protein frataxin. Sy thiéu hut nay lam ton thwong cac soi than kinh trong day
than kinh ngoai bién va tly song.
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Nhirng ca nhan thwdng phat trién can bénh nay sau khi thira hwéng mét ban sao gen khiém khuyét
tr cha va me. (Ca nhan nao thira hwédng mét ban sao gen khuyén khuyét duoc la ngudi mang
bénh va cé thé truyén sy dét bién cho con cai cia ho). Théat diéu Friedreich anh hwéng khoang 1
trén 50.000 ngw i tai Hoa Ky.

Cau Héi: Cac triéu chirng cua that diéu Friedreich l1a gi?

Mirc d6 nghiém trong clia triéu chirng va toc dé tién trién sé khac nhau nhung c6 thé bao gébm
chwng veo cot song (cot sbng bi cong), tinh trang co cirng, mét cdm giac, méat phan xa (dac biét
la & dau gbi va méat ca chan), di lai kho khan, mét maéi, suy gidm kha ndng phdi hop va thang
bang, suy giam thinh giac va mét thi luc cling nhw gép khé khan trong viéc néi va nubt. That diéu
Friedreich cling c6 thé gay ra bénh tiéu dwdng va bénh tim.

Céac triéu chirng thuong bat dau khi bénh nhan tir 5 dén 15 tudi nhung ciing co thé xuat hién vao
giai doan sau nay. Khi cac triéu chirng phat trién sau 26 tudi, can bénh nay thwdng tién trien
cham hon.

Cau Héi: That diéu Friedreich dwoc chan doan nhw thé nao?

Bac sT s& kham thé chat dé danh gia tinh trang mat cam giac khap, khong co phan xa, véan dé gite
thang bang va van de ve than kinh. C6 thé cling can phai xét nghiém mau, chup cdng hudng tir
(MRI) va kham tim. Cac xét nghiém di truyén sé xac nhan két qua chan doan.

Cau Héi: Phwong phap diéu tri that diéu Friedreich la gi?

Méc dii khdng c6 cach chiva tri that diéu Friedreich, Cuc Quan Ly Thirc Pham va Duoc Phdm Hoa
Ky (FDA) gan day da phé duyét phwong phap diéu trj dau tién cho can bénh nay: Skyclarys, thubc
dang uong dung mot lan méi ngay, c6 tac dung cai thién triéu chirng vé hé than kinh va lam cham
tdc do tién trién chia can bénh.

Noi chung, cac triéu chirng nay cé thé dwoc kiém soat rieng. Bénh tiéu dwdng va mot sd cac van
dé vé tim lién quan co thé dwoc diéu tri bang thude. Khuyén nghi phau thuat va ding nep nang d&
cho tinh trang veo cdt sbng va di tat ban chan. Vat ly tri liéu c6 the giup duy tri chirc nang va tinh
doc lap cia co. Tri liéu am nglr cd thé theo dbi va diéu tri cac van dé vé nubt va néi. Cé thé st
dung may tro’ thinh néu bi suy giam thinh Iyc.

Cau Héi: C6 thir nghiém lam sang danh cho that diéu Friedreich khéng?

C6. Dé tim cac thir nghiém cap nhat vé that diéu Friedreich, hay truy cap ClinicalTrials.gov
(https://clinicaltrials.gov), mét trang web c6é thé tim kiém dwoc vé cac nghién ctru 1am sang do
nha nwéc va tw nhan hé tro Thu Vién Y Khoa Québc Gia tai Vién Y Té Quéc Gia duy tri
(https://www.nih.gov).

Nguén: Vién Réi Loan Théan Kinh va Bét Quy Quéc Gia, Johns Hopkins Medicine, MedlinePlus.
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Ban can lién hé?
Cac Chuyén Gia Théng Tin cla ching téi lubn san sang tra |&i cac ciu hdi cia ban.
Goi s6 dién thoai mién phi 1-800-539-7309, Thir Hai-Thir Sau, 7 giér sang-8 gidr téi Gier Chudn Mién
Déng (EST).
Hodc lén lich goi dién hodc dat ciu hai truee tuyén tai
https://connect.paralysis.org/vi/send-us-your-guesti on

Thing tin cd trong bai viét nay dwoc trinh bay wai muc dich gido duc va thing bao cho ban vé bénh té liét va cac tac dong
cha bénh nay. Khdng cd ndi dung nao trong bai viét nay ducc hiéu hodc cd ¥ dinh stf dung dé chan dodn hodc digu triy t&.
Khing nén sir dung thay cho léi khuyén cda bac s7 hodc nha cung cap dich vu cham sdc sirc khoe di digu kigén khac. Néu ban
cd bat ki cdu hoi nao lién quan dén chim sdc sirc khde, vui lang goi dién ho3c gdp bac =T hodc nha cung c3p dich vu chim
soc sifc khoe di digu kién khac ngay 13p tc. Ludn tham khao v kién bac 5T hodc nha cung c3p dich vu ch3m soc sic khoe dd
digu kign khac trudc khi bat d5u mét phuong phap digu tri, ché d8 3n hodc cheongtrinh thé duc mdi. Ban tuyét ddi khdng
duwoc bo qua & khuyén v € hodc tri hodn viéc tim ki€m 1§ khuyén y t€ vi nhi*ng ndi dung ban d3 doc trong bai viét nay

£n phiam nay duroc hé tro bdi Co Quan Quan Ly Béi Séng Cong Bing (ACL), BS ¥ T& va Dich Vu Nhan Sinh Hoa Ky (HHS) nhw
mot phin cia khoan ho tro tai chinh tri gia tdng cong %10.000.000 vdi 100 phian tram tai tro' coa ACL/HHS. Noi dung |3 cia
(cac) tac gia va khong nhat thi€t dai dién cho quan diém chinh thic hodc sw chirng thue cia ACL/HHS, hodc Chinh Phd Hoa
K.
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