
BỆNH CHARCOT- MARIE-
TOOTH 

(CASE REPORT)

BS ĐOÀN MINH TÙNG

BS VÕ THỊ HIỀN HẠNH

PHÒNG EMG – MEDIC HCM



CASE LÂM SÀNG: 

• BỆNH NHÂN NỮ  61 TUỔI. Q.8, TPHCM

• BỆNH KHỞI PHÁT CÁCH NAY KHOẢNG 20 NĂM, ĐÃ ĐI KHÁM VÀ CHỮA 

TRỊ RẤT NHIỀU NƠI, CÓ MANG DỤNG CỤ HỖ TRỢ 2 CHÂN. GẦN ĐÂY 

THẤY TÌNH TRẠNG ĐI ĐỨNG NGÀY CÀNG YẾU, TAY RẤT VỤNG VỀ 

KHÓ CẦM NẮM. TEO CƠ NHIỀU Ở BÀN TAY , BÀN CHÂN. BN KHÔNG 

THAN PHIỀN VỀ CẢM GIÁC

• KHÁM: MẤT CẢM GIÁC NÔNG, MẤT PHẢN XẠ GÂN XƯƠNG, SỨC CƠ 

1/5 Ở 4 CHI

















TỔNG QUAN

BỆNH CMT ( CHARCOT- MARIE- TOOTH ) : BỆNH THẦN KINH NGOẠI BIÊN LIÊN 
QUAN DI TRUYỀN:

LẦN ĐẦU ĐƯỢC MÔ TẢ BỞI JEAN MARTIN CHARCOT CÙNG PIERE MARIE ( 
PARIS) VÀ HOWARD TOOTH ( LONDON) VÀO NĂM 1886

SAU  ĐÓ DYCK, GILLIATT VÀ THOMAS DỰA TRÊN CHẨN ĐOÁN ĐIỆN CHIA 2 LOẠI: 

CMT1: CHẬM DẪN TRUYỀN DO MẤT MYELIN

CMT2: TỐC ĐỘ DẪN TRUYỀN TK BÌNH THƯỜNG DO TỔN THƯƠNG SỢI TRỤC

NGÀY NAY PHÁT HIỆN HƠN 100 ĐỘT BIẾN GEN VÀ RẤT NHIỀU BN MẮC CMT LÀ 
ĐỘT BIẾN MỚI  KHÔNG TÌM THẤY TIỀN SỬ GIA ĐÌNH LIÊN QUAN

 DỊCH TỄ: TỶ LỆ BỆNH TKNB DO DI TRUYỀN CÓ CÁC CON SỐ THỐNG KÊ RẤT 
KHÁC NHAU



PHÂN LOẠI:

PHÂN LOẠI KHÔNG THỐNG NHẤT VÀ THAY ĐỔI LIÊN TỤC DO:

1 GEN ĐỘT BIẾN  NHIỀU KIỂU HÌNH

1 KIỂU HÌNH  DO ĐỘT BIẾN CỦA NHIỀU GEN GÂY RA 

 CMT CÓ TYP 1  TYP 7 + TYP X-LINKED



• CMT1: DO BẤT THƯỜNG BAO MYELN, DI TRUYỀN TRỘI NST THƯỜNG. 
CLS CHẬM DẪN TRUYỀN Ở TẤT CẢ DÂY TK. CÓ RẤT NHIỀU BỆNH : 
CMT1A, CMT1B…

• CMT2: TT SỢI TRỤC CHIẾM ƯU THẾ, DI TRUYỀN TRỘI NST THƯỜNG. 
CLS CHẬM DẪN TRUYỀN Ở MỨC RANH GIỚI. CŨNG CÓ RẤT NHIỀU 
BỆNH: CMT2A, CMT2B…

• CMT3 # DEJERINE SOTTAS: HỦY MYELIN RẤT NẶNG NGAY TỪ SƠ 
SINH

• CMT 4: BỆNH DI TRUYỀN LẶN NST THƯỜNG: BỆNH NẶNG, KHỞI PHÁT 
SỚM. BỆNH CÓ THỂ LÀ HỦY MYELIN HOẶC BỆNH TT SỢI TRỤC HOẶC 
TRUNG GIAN

• CMT X-LINKED: DO ĐỘT BIẾN GEN GJB1 LIÊN KẾT VỚI GIỚI TÍNH

• CMT5,6,7 NGÀY NAY ÍT ĐƯỢC DÙNG DO ĐƯỢC ĐẶT TÊN THEO TÊN 
GEN ĐỘT BIẾN











LÂM SÀNG:

• YẾU CƠ VÀ TEO CƠ TIẾN TRIỂN CHẬM CHẠP / NGỌN CHI. ĐA 

SỐ BN KHÔNG BỊ ĐAU VÀ KHÔNG CÓ TRIỆU CHỨNG CẢM GIÁC. 

 THAN PHIỀN CỦA BN KHI ĐI KHÁM : YẾU CƠ ẢNH HƯỞNG ĐẾN 

SINH HOẠT HẰNG NGÀY. ĐẶC BIỆT HỌ KHÔNG XÁC ĐỊNH CHÍNH 

XÁC THỜI ĐIỂM PHÁT HIỆN BỆNH



DẤU HIỆU LS MINH CHỨNG CHO QUÁ TRÌNH 
TIẾN TRIỂN MẠN TÍNH:

• BIẾN DẠNG BÀN CHÂN- CỔ CHÂN: 

• NGÓN CHÂN HÌNH BÚA

• BÀN CHÂN LÕM THÀNH VÒM HOẶC BÀN CHÂN BẸT, BÀN CHÂN 

VẸO TRONG

• TEO CƠ CẲNG CHÂN  CHÂN CÓ HÌNH CHAI CHAMPAGNE LỘN 

NGƯỢC

• TEO CƠ BÀN TAY



CÓ 3 KIỂU KHỞI PHÁT VÀ DIỄN TIẾN LS

KIỂU THỨ NHẤT- KIỂU KINH ĐIỂN

KHỞI PHÁT TRƯỚC 10 TUỔI  30 TUỔI

YẾU NGỌN CHI CÂN ĐỐI 2 BÊN , TĂNG TIẾN CHẬM

BỆNH TĂNG TIẾN ĐẾN LÚC BÀN CHÂN RŨ, YẾU RÕ BÀN TAY

KHÁM: YẾU RÕ, MẤT CẢM GIÁC- GIẢM HOẶC MẤT PXGX



KIỂU THỨ 2: 

KHỞI PHÁT SỚM: CHẬM BIẾT ĐI, ĐI KIỂNG CHÂN, TAY VỤNG VỀ 

ĐÀN DẦN ĐI NẠNG  ĐI XE LĂN

KIỂU THỨ 3: 

KHỞI PHÁT Ở NGƯỜI LỚN # 40 TUỔI



CHẨN ĐOÁN ĐIỆN:
NCS:

KHÔNG ĐƯỢC CÓ : 

- HIỆN TƯỢNG PHONG BẾ TK

- PHÁT TÁN THEO THỜI GIAN

VÌ ĐÂY  LÀ BIỂU HIỆN CỦA BỆNH HỦY MYELIN MẮC PHẢI

TRỪ CMT-X DO ĐỘT BIẾN GEN GJB1

CHẬM DẪN TRUYỀN VẬN ĐỘNG CỦA CMT LÀ CHẬM ĐỒNG ĐỀU Ở TẤT CẢ DÂY 
TK

MỐC CHUẨN TỐC ĐỘ DẪN TRUYỀN VẬN ĐỘNG CỦA DÂY TK TRỤ/ CẲNG TAY: 
38M/GIÂY ( BÌNH THƯỜNG > 45M/GIÂY)

< 38M/GIÂY  CMT1: THỂ HỦY MYELN

> 38M/GIÂY  CMT2: THỂ TT SỢI TRỤC

GIẢM BIÊN ĐỘ ĐIỆN THẾ CẢM GIÁC SNAP

GIẢM BIÊN ĐỘ ĐIỆN THẾ VẬN ĐỘNG CMAP

TRƯỜNG HỢP KHÓ ĐO TỐC ĐỘ DẪN TRUYỀN DÂY TK TRỤ THÌ THỰC HIỆN PHẢN 
XẠ NHẮM MẮT: R1 KÉO DÀI > 13M/GIÂY  GỢI Ý HỦY MYELIN



ĐIỆN CƠ KIM:

• ĐIỆN THẾ VẬN ĐỘNG MUAP CAO, RỘNG, ĐA PHASE 

• LƯU Ý: CMT1 SAU THỜI GIAN DÀI DIỄN TIẾN BỆNH SẼ BỊ TỔN 

THƯƠNG SỢI TRỤC THỨ PHÁT  CÓ HÌNH ẢNH ĐIỆN CƠ KIM # 

CMT2



XÉT NGHIỆM GEN:

VÌ CÓ QUÁ NHIỀU GEN CÓ THỂ ĐỘT BIẾN  RẤT KHÓ KHĂN 

TRONG VIỆC XÁC ĐỊNH GEN ĐỘT BIẾN

 DỰA VÀO LÂM SÀNG + ĐIỆN CƠ ĐỂ CÓ ĐỊNH HƯỚNG XÉT 

NGHIỆM GEN  ĐỠ TỐN KÉM VÀ KHÔNG MẤT QUÁ NHIỀU THỜI 

GIAN



ĐIỀU TRỊ:

NGÀY NAY CHƯA THỂ ĐIỀU TRỊ KHỎI CMT NHƯNG GIÚP ĐIỀU TRỊ TRIỆU CHỨNG 
VÀ CHỨC NĂNG

CẦN KẾT HỢP ĐỘ NGŨ LIÊN CHUYÊN KHOA: NỘI THẦN KINH, SINH LÝ THẦN 
KINH, VẬT LÝ TRỊ LIỆU, CHẤN THƯƠNG CHỈNH HÌNH, PHỤC HỒI CHỨC NĂNG

TẬP LUYỆN VÀ CHỈNH HÌNH: 

VẸO CỘT SỐNG

LOẠN SẢN KHỚP HÁNG

BIẾN DẠNG BÀN CHÂN- CỔ CHÂN 

DÙNG THUỐC: ĐANG TRONG QUÁ TRÌNH NGHIÊN CỨU



TƯ VẤN DI TRUYỀN:
TƯ VẤN TRƯỚC THỤ THAI ( TIỀN HÔN NHÂN) :

ĐA SỐ CMT DI TRUYỀN TRỘI / NST THƯỜNG  CON CÓ KHẢ NĂNG 50% MẮC 

BỆNH

CMT-X GEN TRỘI: 

MẸ MANG GEN BỆNH  50% CHO CÁC CON

CHA MANG GEN BỆNH  100% CHO CON GÁI

1 SỐ ÍT CMT DI TRUYỀN LẶN / NST THƯỜNG: 

CẢ CHA VÀ MẸ MANG GEN BỆNH  25% CON MẮC BỆNH 

CHỈ CHA HOẶC MẸ MANG GEN BỆNH  KHÔNG CÓ NGƯỜI CON NÀO MẮC 

BỆNH

TƯ VẤN XN GEN TRƯỚC SINH: 

• SINH THIẾT GAI NHAU THAI LÚC THAI 12W, CHỌC ỐI LÚC THAI 16W  NGUY 

CƠ SẢY THAI CAO



THANKS FOR YOUR 
ATTENTION


