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SUMMARY
We would like to report a case diagnosed with HSP at Hanoi Medical University Hospital. A 28-year-old female patient was 

admitted to the hospital because of progressive weakness in the extremities, predominance of the lower extremities; Clinical examination 
revealed that the patient had symptoms of spastic quadriplegia symmetrically, accompanied by circular muscle dysfunction and 
cerebellar syndrome. On conventional MRI, there is a characteristic image of corpus callosum atrophy on the sagital sequences and the 
“ears of the lynx sign” on the axial FLAIR sequences. As a result, the patient was oriented to the genome sequencing test, resulting in 
a mutation in the SPG11 gene which is the most common mutation of the Hereditary spastic paraplegia.
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I. GIỚI THIỆU

Liệt	cứng	di	truyền	(Hereditary	spastic	paraplegia	–	
HSP)	 là	thuật	ngữ	chỉ	một	nhóm	lớn	các	bệnh	di	 truyền	
được	đặc	 trưng	bởi	 sự	 thoái	hóa	 tiến	 triển	các	sợi	 trục	
của	các	dải	vận	động	dài	[1],	[2].	Sự	không	đồng	nhất	về	
kiểu	gen	và	kiểu	hình	là	một	dấu	hiệu	đặc	trưng	của	nhóm	
bệnh	này,	dễ	dẫn	đến	chẩn	đoán	nhầm	với	các	bệnh	 lý	
khác	có	triệu	chứng	tương	tự,	khiến	cho	việc	chẩn	đoán	
và	quản	lý	bệnh	gặp	nhiều	thách	thức.	Do	đó	cộng	hưởng	
từ	(CHT)	đóng	vai	trò	quan	trọng	trong	hỗ	trợ	chẩn	đoán	
và	chẩn	đoán	phân	biệt.	Đồng	thời	các	dấu	hiệu	đặc	trưng	
trên	hình	ảnh	CHT	rất	hữu	ích	trong	định	hướng	các	xét	
nghiệm	di	truyền	cho	các	dưới	nhóm	của	HSP	[1].

II. BÁO CÁO CA BỆNH

Bệnh	nhân	nữ	28	tuổi,	vào	viện	do	yếu	hai	chi	dưới.	
Bệnh	diễn	biến	nặng	dần	từ	nhiều	năm	nay,	Các	bước	
chân	chậm	và	đơ	cứng	dẫn	tới	di	chuyển	khó	khăn.	Sau	
đó	các	động	tác	chủ	động	ở	tay	cũng	gặp	khó	khăn	hai	
bên.	Các	triệu	chứng	rối	loạn	cơ	tròn	nặng	dần	gồm	tiểu	
gấp,	giảm	khả	năng	nhịn	tiểu.	Tại	 thời	điểm	nhập	viện,	
bệnh	nhân	có	thể	tự	di	chuyển	với	tốc	độ	chậm.

Tại	 thời	 điểm	 thăm	 khám,	 BN	 tỉnh	 (Glasgow15	
điểm),	liệt	tứ	chi	dạng	liệt	cứng	với	cơ	lực	4/5	ở	các	cơ	
ngọn	chi	dưới,	4+	/	5	ở	các	cơ	ngọn	chi	trên.	Tăng	trương	
lực	cơ	kiểu	tháp	ưu	thế	ở	chi	dưới,	đối	xứng	hai	bên,	có	
mặt	 dấu	 hiệu	Babinski	ở	 hai	 bên,	 phản	 xạ	 gân	 xương	
tăng	ở	mức	4+	với	dấu	hiệu	rung	giật	bàn	chân	(Clonus).	
Bệnh	 nhân	 cũng	 suy	 giảm	 cảm	giác	 sâu	ưu	 thế	ở	 chi	
dưới	(âm	thoa	khoảng	3/8	ở	mắt	cá).

hình ảnh CHT rất hữu ích trong định hướng các xét nghiệm di truyền cho các 
dưới nhóm của HSP1. 

 

 

BÁO CÁO CA BỆNH 

Bệnh nhân nữ 28 tuổi, vào viện do yếu hai chi dưới. Bệnh diễn biến nặng 
dần từ nhiều năm nay, Các bước chân chậm và đơ cứng dẫn tới di chuyển khó 
khăn. Sau đó các động tác chủ động ở tay cũng gặp khó khăn hai bên. Các triệu 
chứng rối loạn cơ tròn nặng dần gồm tiểu gấp, giảm khả năng nhịn tiểu. Tại thời 
điểm nhập viện, bệnh nhân có thể tự di chuyển với tốc độ chậm. 

Tại thời điểm thăm khám, BN tỉnh (Glasgow15 điểm), liệt tứ chi dạng liệt 
cứng với cơ lực 4/5 ở các cơ ngọn chi dưới, 4+ / 5 ở các cơ ngọn chi trên. Tăng 
trương lực cơ kiểu tháp ưu thế ở chi dưới, đối xứng hai bên, có mặt dấu hiệu 
Babinski ở hai bên, phản xạ gân xương tăng ở mức 4+ với dấu hiệu rung giật bàn 
chân (Clonus). Bệnh nhân cũng suy giảm cảm giác sâu ưu thế ở chi dưới (âm thoa 
khoảng 3/8 ở mắt cá) 

Quan sát thấy bàn chân BN hình vòm, với dáng đi co cứng tháp ở chi dưới: 
hạn chế gấp gối, tiếp đất bằng mũi chân hai bên (hình 1). Ngoài ra BN còn có hội 
chứng tiểu não: giọng nói tiểu não kín đáo, nghiệm pháp lật úp bàn tay liên tục 
(+). Không thấy khiếm khuyết các dây thần kinh sọ não. 

 

Hình 1: Dáng đi co cứng tháp ở 
chi dưới hai bên, với biểu hiện 
hạn chế gấp gối, tiếp đất bằng 
mũi chân. 

Hình 1. Dáng đi co cứng tháp ở chi dưới hai bên, với 
biểu hiện hạn chế gấp gối, tiếp đất bằng mũi chân
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Quan	sát	thấy	bàn	chân	BN	hình	vòm,	với	dáng	đi	
co	cứng	tháp	ở	chi	dưới:	hạn	chế	gấp	gối,	tiếp	đất	bằng	
mũi	chân	hai	bên	(hình 1). Ngoài	ra	BN	còn	có	hội	chứng	
tiểu	não:	giọng	nói	tiểu	não	kín	đáo,	nghiệm	pháp	lật	úp	
bàn	 tay	 liên	 tục	 (+).	Không	 thấy	khiếm	khuyết	 các	dây	
thần	kinh	sọ	não.

Về	mặt	định	khu,	đây	là	bệnh	lý	tủy	sống	mạn	tính	
có	ảnh	hưởng	tới	bó	tháp,	các	bó	tủy	tiểu	não,	bó	thon	và	
chêm.	Tăng	trương	lực	cơ	kiểu	phụ	thuộc	độ	dài	ưu	thế	
ở	chi	dưới	nhiều	hơn	chi	trên.	Các	đoán	ban	đầu	được	
đưa	ra	bao	gồm	thất	điều	tủy	tiểu	não	(Spinal	cerebellar	
Ataxia),	Bệnh	xơ	cứng	rải	rác	thể	tiến	triển	liên	tục	tiên	
phát	 (Multiple	 Sclerosis)	 hoặc	 liệt	 cứng	 hai	 chân	miền	
nhiệt	đới	do	HTLV	1.

Các	 xét	 nghiệm	 tổng	 phân	 tích	 tế	 bào	máu,	 điện	

giải	đồ	 (Na,	K,	Cl),	ure,	creatinin,	AST,	ALT	và	glucose	
trong	giới	hạn	bình	thường	;	xét	nghiệm	kháng	thể	kháng	
Aquaporin	4	 IgG	âm	 tính;	các	xét	nghiệm	dịch	não	 tủy	
trong	giới	hạn	bình	thường.

BN	được	chỉ	định	chụp	CHT	sọ	não	có	tiêm	thuốc	
đối	quang	từ,	CHT	cột	sống	ngực	và	CHT	cột	sống	thắt	
lưng	 để	 xác	 định	 tổn	 thương.	 Trên	 phim	 CHT	 sọ	 não	
có	hình	ảnh	thể	chai	teo	mỏng	toàn	bộ	trên	chuỗi	xung	
FLAIR	sagital	(hình 2a),	ưu	thế	vùng	mỏ	và	gối	thể	chai,	
không	 kèm	 theo	 bất	 thường	 tín	 hiệu;	 trên	 chuỗi	 xung	
FLAIR	axial	 có	 hình	 ảnh	 tăng	 tín	 hiệu	 chất	 trắng	 cạnh	
sừng	 trán	 não	 thất	 bên	 hai	 bên	 (hình 2b)	 dạng	 “chóp”	
tương	tự	hình	ảnh	chùm	lông	trên	tai	của	linh	miêu	(ears	
of	the	lynx	sign)	(hình 2c).	Không	thấy	bất	thường	về	cấu	
trúc	và	tín	hiệu	của	nhu	mô	tiểu	não	(hình 3a,b).	

Với	các	hình	ảnh	đặc	trưng	kể	trên,	BN	được	chẩn	
đoán	theo	dõi	bệnh	lý	Liệt	cứng	di	truyền	(HSP).	Từ	định	
hướng	này,	BN	được	chỉ	định	xét	nghiệm	giải	trình	tự	hệ	

gen,	kết	quả	phát	hiện	01	biến	thể	đồng	hợp	tử	lặn	trên	
gen	SPG11	(hình 4), đây	là	đột	biến	gây	ra	kiểu	hình	liệt	
cứng	trên	lâm	sàng.

Về mặt định khu, đây là bệnh lý tủy sống mạn tính có ảnh hưởng tới bó 
tháp, các bó tủy tiểu não, bó thon và chêm. Tăng trương lực cơ kiểu phụ thuộc độ 
dài ưu thế ở chi dưới nhiều hơn chi trên. Các đoán ban đầu được đưa ra bao gồm 
thất điều tủy tiểu não (Spinal cerebellar Ataxia), Bệnh xơ cứng rải rác thể tiến 
triển liên tục tiên phát (Multiple Sclerosis) hoặc liệt cứng hai chân miền nhiệt đới 
do HTLV 1. 

Các xét nghiệm tổng phân tích tế bào máu, điện giải đồ (Na, K, Cl), ure, 
creatinin, AST, ALT và glucose trong giới hạn bình thường ; xét nghiệm kháng 
thể kháng Aquaporin 4 IgG âm tính; các xét nghiệm dịch não tủy trong giới hạn 
bình thường. 

BN được chỉ định chụp CHT sọ não có tiêm thuốc đối quang từ, CHT cột 
sống ngực và CHT cột sống thắt lưng để xác định tổn thương. Trên phim CHT sọ 
não có hình ảnh thể chai teo mỏng toàn bộ trên chuỗi xung FLAIR sagital (hình 
2a), ưu thế vùng mỏ và gối thể chai, không kèm theo bất thường tín hiệu; trên 
chuỗi xung FLAIR axial có hình ảnh tăng tín hiệu chất trắng cạnh sừng trán não 
thất bên hai bên (hình 2b) dạng “chóp” tương tự hình ảnh chùm lông trên tai của 
linh miêu (ears of the lynx sign) (hình 2c). Không thấy bất thường về cấu trúc và 
tín hiệu của nhu mô tiểu não (hình 3a,b).  

 
Hình 2: CHT sọ não thường quy. Xung FLAIR sagital (a) thể chai teo toàn bộ (mũi tên) 
nhưng không kèm bất thường tín hiệu; không thấy bất thường kích thước và tín hiệu của 
thân não. Trên xung FLAIR axial (b), hình ảnh tăng tín hiệu chất trắng cạnh sừng trán 
não thất bên hai bên (mũi tên), gọi là dấu hiệu “tai linh miêu” (c). 

Trên CHT cột sống ngực và cột sống thắt lưng (hình 3c,d) không quan sát 
thấy bất thường tủy, không có hình ảnh chèn ép tủy hay khối trong ống sống.  

 

   

 
Hình 3: CHT sọ não, xung FLAIR axial (a) và T2W coronal (b), không quan sát thất 
bất thường nhu mô tiểu não hai bên. Tương tự trên MRI cột sống ngực (c) và cột sống 
thắt lưng (d) không thấy tổn thương khu trú, không thấy bất thường tủy hay thành phần 
choán chỗ trong ống sống.  

Với các hình ảnh đặc trưng kể trên, BN được chẩn đoán theo dõi bệnh lý 
Liệt cứng di truyền (HSP). Từ định hướng này, BN được chỉ định xét nghiệm giải 
trình tự hệ gen, kết quả phát hiện 01 biến thể đồng hợp tử lặn trên gen SPG11 
(hình 4), đây là đột biến gây ra kiểu hình liệt cứng trên lâm sàng. 

 
 Hình 4: Kết quả giải trình tự hệ gen với hơn 4500 gen mã hóa phát hiện đột biến gen 
đồng hợp tử lặn SPG11 trên NST số 15. 

Kết hợp các đặc điểm lâm sàng cùng hình ảnh đặc trưng trên CHT và kết quả giải 
trình tự hệ gen, chúng tôi đi đến chẩn đoán cuối cùng của ca bệnh là Liệt cứng di 
truyền (Hereditary spastic paraplegia). 

BÀN LUẬN 

Hình 2. CHT sọ não thường 
quy. Xung FLAIR sagital (a) thể 
chai teo toàn bộ (mũi tên) nhưng 
không kèm bất thường tín hiệu; 
không thấy bất thường kích thước 
và tín hiệu của thân não. Trên xung 
FLAIR axial (b), hình ảnh tăng tín 
hiệu chất trắng cạnh sừng trán não 
thất bên hai bên (mũi tên), gọi là 
dấu hiệu “tai linh miêu” (c).

Hình 3. CHT sọ não, xung FLAIR 
axial (a) và T2W coronal (b), 
không quan sát thất bất thường 
nhu mô tiểu não hai bên. Tương 
tự trên MRI cột sống ngực (c) và 
cột sống thắt lưng (d) không thấy 
tổn thương khu trú, không thấy 
bất thường tủy hay thành phần 
choán chỗ trong ống sống. 

Trên	CHT	cột	sống	ngực	và	cột	sống	thắt	lưng	(hình 3c,d)	không	quan	sát	thấy	bất	thường	tủy,	không	có	hình	ảnh	
chèn	ép	tủy	hay	khối	trong	ống	sống.	
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Hình 4. Kết quả giải trình tự hệ gen với hơn 4500 gen mã hóa phát hiện đột biến gen 
đồng hợp tử lặn SPG11 trên NST số 15

Kết	hợp	các	đặc	điểm	lâm	sàng	cùng	hình	ảnh	đặc	
trưng	trên	CHT	và	kết	quả	giải	trình	tự	hệ	gen,	chúng	tôi	
đi	đến	chẩn	đoán	cuối	cùng	của	ca	bệnh	là	Liệt	cứng	di	
truyền	(Hereditary	spastic	paraplegia).

III. BÀN LUẬN

Liệt	cứng	di	truyền	(Hereditary	spastic	paraplegia	–	
HSP)	là	thuật	ngữ	chỉ	một	nhóm	lớn	các	bệnh	di	truyền	
được	đặc	 trưng	bởi	sự	thoái	hóa	tiến	 triển	của	các	dải	
dài	của	tủy	sống	(long	tract)	[1],	[2],	nguyên	nhân	do	đột	
biến	gen	và	có	tính	di	truyền.	Các	dưới	nhóm	của	HSP	
có	thể	do	đột	biến	gen	liên	kết	với	nhiễm	sắc	thể	(NST)	
X,	đột	biến	gen	lặn	hoặc	gen	trội	trên	NST	thường	[1],	[3],	
do	vậy	khảo	sát	tiền	sử	gia	đình	giúp	ích	trong	việc	phân	
loại	các	nhóm	bệnh.	BN	của	chúng	tôi	có	đột	biến	gen	
SPG11	là	một	đột	biến	gen	lặn	trên	NST	số	11,	trong	gia	
đình	BN	không	có	ai	mắc	bệnh,	vậy	khả	năng	đột	biến	
phát	sinh	trong	quá	trình	hình	thành	hợp	tử	hoặc	là	sự	kết	
hợp	của	hai	thể	dị	hợp	từ	bố	mẹ.	Do	vậy	việc	không	có	
tiền	sử	gia	đình	không	loại	trừ	được	bệnh	lý	HSP.	Bệnh	
nhân	của	chúng	tôi	khai	thác	tiền	sử	gia	đình	không	có	ai	
mắc	bệnh	lý	tương	tự.	

Về	mặt	 lâm	sàng,	 rối	 loạn	dáng	đi	 là	 triệu	 chứng	
chủ	đạo	của	HSP,	có	thể	bắt	đầu	xuất	hiện	ở	bất	kỳ	lứa	
tuổi	nào	[2].	Một	số	nghiên	cứu	chỉ	ra	rằng	rối	loạn	dáng	
đi	xuất	hiện	càng	sớm	(trước	6	tuổi)	thì	triệu	chứng	gần	
như	không	thay	đổi	theo	thời	gian	[1],	[3]	[2];	ngược	lại	

những	 trường	hợp	xuất	hiện	muộn	 thì	 rối	 loạn	dáng	đi	
cho	xu	hướng	xấu	đi	âm	thầm	trong	nhiều	năm	và	có	thể	
tăng	lên	khi	lạnh	hoặc	gắng	sức	[2].	Các	BN	HSP	thường	
có	biểu	hiện	giảm	chiều	dài	sải	chân	do	khó	nâng	chân	
và	gập	bàn	chân,	có	xu	hướng	kéo	lê	các	ngón	chân	(do	
giảm	khả	năng	gấp	và	duỗi	bàn	chân).	Khả	năng	đi	trên	
gót	chân	kém,	BN	có	 thể	đi	bằng	cạnh	bàn	chân	hoặc	
bằng	ngón	chân.	Tuy	nhiên	dáng	đi	của	BN	HSP	có	thể	
bị	nhầm	lẫn	với	dáng	đi	trong	bệnh	Bại	não	liệt	cứng	hai	
bên	[4].	Tiểu	gấp	cũng	là	triệu	chứng	phổ	biến	của	HSP	
và	đôi	khi	 là	 triệu	chứng	sớm.	Suy	giảm	nhận	 thức	có	
thể	là	một	đặc	điểm	của	dưới	nhóm	SPG11	(loại	HSP	di	
truyền	lặn	phổ	biến	nhất)	và	một	số	dạng	HSP	phức	tạp	
khác	[5].	BN	của	chúng	tôi	có	biểu	hiện	rối	loạn	dáng	đi	
tiến	triển	tăng	dần	và	rõ	rệt,	kèm	theo	tiểu	gấp,	phù	hợp	
với	triệu	chứng	của	bệnh.	Ngoài	ra,	rối	loạn	nhận	thức	và	
sa	sút	trí	tuệ	khởi	phát	muộn	đã	được	báo	cáo	ở	một	số	
bệnh	nhân	mắc	SPG4	HSP,	đây	 là	dạng	phổ	biến	nhất	
của	HSP	di	truyền	trội	[6],	[7].

Tuy	nhiên	các	triệu	chứng	rối	loạn	dáng	đi,	tiểu	gấp	
hay	sa	sút	 trí	 tuệ	có	 thể	gặp	 trong	nhiều	bệnh	bệnh	 lý	
khác,	dẫn	đến	nhiều	chẩn	đoán	phân	biệt	được	đặt	 ra	
trên	lâm	sàng	như:	(1)	các	rối	 loạn	cấu	trúc	não	và	tủy	
sống	(ví	dụ	chứng	mất	điều	hòa	tiểu	não	(SCA),	chèn	ép	
tủy	trong	thoái	hóa	hoặc	u…),	(2)	rối	loạn	chất	trắng	như	
thiếu	vitamin	B,	bệnh	đa	xơ	cứng	(MS)	[8],	[9]…,	(3)	các	
bệnh	truyền	nhiễm	như	liệt	cứng	hai	chi	dưới	do	nhiễm	

   

 
Hình 3: CHT sọ não, xung FLAIR axial (a) và T2W coronal (b), không quan sát thất 
bất thường nhu mô tiểu não hai bên. Tương tự trên MRI cột sống ngực (c) và cột sống 
thắt lưng (d) không thấy tổn thương khu trú, không thấy bất thường tủy hay thành phần 
choán chỗ trong ống sống.  

Với các hình ảnh đặc trưng kể trên, BN được chẩn đoán theo dõi bệnh lý 
Liệt cứng di truyền (HSP). Từ định hướng này, BN được chỉ định xét nghiệm giải 
trình tự hệ gen, kết quả phát hiện 01 biến thể đồng hợp tử lặn trên gen SPG11 
(hình 4), đây là đột biến gây ra kiểu hình liệt cứng trên lâm sàng. 

 
 Hình 4: Kết quả giải trình tự hệ gen với hơn 4500 gen mã hóa phát hiện đột biến gen 
đồng hợp tử lặn SPG11 trên NST số 15. 

Kết hợp các đặc điểm lâm sàng cùng hình ảnh đặc trưng trên CHT và kết quả giải 
trình tự hệ gen, chúng tôi đi đến chẩn đoán cuối cùng của ca bệnh là Liệt cứng di 
truyền (Hereditary spastic paraplegia). 

BÀN LUẬN 
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HTLV1,	viêm	não	màng	não…,	(4)	các	rối	loạn	thần	kinh	
thoái	 hóa	 khác	 như	 bệnh	 mất	 điều	 hòa	 Friedreich,	 dị	
dạng	mạch	tủy,	xơ	cứng	cột	bên	(PLS)	hay	xơ	cứng	cột	
bên	teo	cơ	(ALS)	[10]…	Bệnh	nhân	của	chúng	tôi	sau	khi	
thăm	khám	lâm	sàng	đã	đặt	ra	các	hướng	chẩn	đoán	ban	
đầu	là	SCA,	MS	hoặc	liệt	cứng	hai	chân	miền	nhiệt	đới	
do	HTLV	1.

Với	 đặc	 điểm	 lâm	 sàng	 không	 đặc	 hiệu	 và	 chẩn	
đoán	phân	biệt	đa	dạng,	chẩn	đoán	hình	ảnh	đặc	biệt	là	
cộng	hưởng	từ	hiện	diện	như	một	phương	tiện	đắc	lực	để	
thu	hẹp	vùng	chẩn	đoán,	đồng	thời	định	hướng	tới	chẩn	
đoán	cụ	thể	các	dưới	nhóm	của	HSP.	Các	dấu	hiệu	hình	
ảnh	thường	gặp	được	trình	bày	trong	bảng	1	[1].

Bảng 1. các đặc điểm hình ảnh thần kinh trong các dưới nhóm HSP

Đặc điểm trên MRI Dưới nhóm HSP
Thể	chai	teo	mỏng	(TCC) SPG4,	SPG7,	SPG11,	SPG15,	SPG18,	SPG21,	SPG35,	

SPG46,	SPG	47,	SPG49,	SPG50,	SPG54
Teo	tủy	sống	nổi	trội SPG4,	SPG6,	SPG8
Dấu	hiệu	“tai	linh	miêu” SPG11,	SPG15
Giãn	não	thất SPG1,	SPG4	(hiếm)
Tăng	tín	hiệu	chất	trắng	trên	T2W SPG2,	SPG11,	SPG5,	SPG35
Giảm	tín	hiệu	nhân	cầu	nhạt	trên	T2W SPG28,	SPG35,	SPG43
Giãn	ống	trung	tâm	đoạn	tủy	ngực SPG56

Cụ	thể,	teo	tủy	cổ	và	ngực	quan	sát	rõ	ở	những	BN	
SPG6	và	SPG8	tuy	nhiên	không	có	mối	tương	quan	trực	
tiếp	giữa	mức	độ	teo	và	khiếm	khuyết	lâm	sàng	[11].	Đối	
với	CHT	sọ	não,	sự	có	mặt	của	hình	ảnh	thể	chai	teo	mỏng	
(thin	corpus	callosum	–	TCC)	đã	được	sử	dụng	để	mô	tả	
đặc	điểm	cho	một	nhóm	bệnh	HSP	nhất	định,	viết	 tắt	 là	
HSP-TCC	 [12],	 thường	gặp	nhất	ở	SPG11,	 tiếp	đến	 lần	
lượt	 là	SPG15,	SPG35	và	SPG48	 [13].	Một	nghiên	 cứu	
khác	của	B.	Pascual	năm	2019	trên	34	BN	có	đối	chứng	đã	

chỉ	ra	dấu	hiệu	“tai	linh	miêu”	(ears	of	the	lynx)	trên	chuỗi	
xung	FLAIR	axial	có	 tính	đặc	hiệu	cao	đối	với	các	phân	
nhóm	HSP-TCC,	khi	có	dấu	hiệu	này,	khả	năng	cao	là	do	
đột	biến	gen	liên	quan	đến	SPG11	(hình 5B)	hoặc	SPG15,	
với	độ	nhạy	và	độ	đặc	hiệu	 tương	ứng	 là	94%	và	97%,	
ngay	cả	khi	không	có	tiền	sử	gia	đình	[14].	BN	của	chúng	
tôi	có	cả	hai	đặc	điểm	đặc	trưng	gồm	thể	chai	teo	mỏng	
và	dấu	hiệu	“tai	linh	miêu”,	nhờ	đó	trong	giải	trình	hệ	gen	
chúng	tôi	định	hướng	đến	tìm	đột	biến	SPG11	và	SPG15.

 
Hình 5: Các dấu hiệu trên CHT ở các dưới nhóm HSP khác nhau1. (A) Não úng thủy 
do hẹp cống trung não ở BN đột biến SPG4, mặc dù dấu hiệu này thường gặp hơn ở đột 
biến SPG1. (B) Thể chai teo mỏng, teo tủy cổ và dấu hiệu “tai linh miêu” ở BN đột biến 
SPG 11. (C) Thể chai mỏng, dấu hiệu “tai linh miêu” không rõ ràng ở BN đột biến SPG 
15. (D) Teo tiểu não ở BN đột biến SPG 7. (E) hình ảnh tăng tín hiệu chất trắng và giảm 
tín hiệu nhân cầu nhạt (mũi tên) trên T2W ở BN đột biến SPG 35. 

SPG1 còn gọi là hội chứng MASA, do di truyền liên kết NST X, có hình ảnh đặc 
trưng là giãn não thất do hẹp cống trung não, dấu hiệu này cũng có thể xuất hiện 
ở SPG4 nhưng hiếm gặp hơn (hình 5A) 15, 16. Hình ảnh tăng tín hiệu chất trắng 
nhu mô não có thể gặp trong HSP SPG2 (đột biến gen liên kết NST X), cũng được 
báo cáo trong một số dưới nhóm khác như SPG 5, 21, 11, 22, 2617, 18… Tuy nhiên 
bệnh não chất trắng tương tự có thể gặp trong một số bệnh lý khác như bệnh 
Pelizaeus Merzbacher (PMD)19 hay bệnh MS17, do đó đây không được coi là dấu 
hiệu đặc trưng về hình ảnh để chẩn đoán HSP. Một số phân nhóm HSP khác như 
SPG28, SPG35 và SPG43 có sự lắng đọng sắt ở nhân nền biểu hiện dưới hình 
ảnh giảm tín hiệu trên chuỗi xung T2W và T2* hoặc các chuỗi xung nhạy từ20, 21, 

22 (hình 5E), tuy nhiên hình ảnh giảm tín hiệu ở nhân nền cũng có thể gặp trong 
bệnh Parkinson đáp ứng với dopa1, 5. Cuối cùng, với SPG7, ngoài bất thường tín 
hiệu trong nhân nền còn có biểu hiện teo tiểu não rõ rệt và lan tỏa23 (hình 5D), 
tuy nhiên cũng cần lưu ý teo tiểu não kèm teo thùy nhộng và tủy cổ cao cũng có 
thể gặp ở BN mắc ARSACS24. 

Điều trị HSP hiện nay chỉ giới hạn trong việc giảm triệu chứng co cứng cơ và 
giảm tiểu gấp bằng thuốc25,26, cải thiện sức mạnh cơ và dáng đi thông qua vật lý 
trị liệu và phục hồi chức năng. Phân tích cẩn thận dáng đi của từng bệnh nhân rất 
hữu ích để đưa ra các khuyến nghị dùng thuốc giảm co cứng và các bài tập cụ thể. 

Hình 5. Các dấu hiệu trên CHT ở 
các dưới nhóm HSP khác nhau [1]. 
(A) Não úng thủy do hẹp cống trung 
não ở BN đột biến SPG4, mặc dù dấu 
hiệu này thường gặp hơn ở đột biến 
SPG1. (B) Thể chai teo mỏng, teo tủy 
cổ và dấu hiệu “tai linh miêu” ở BN 
đột biến SPG 11. (C) Thể chai mỏng, 
dấu hiệu “tai linh miêu” không rõ ràng 
ở BN đột biến SPG 15. (D) Teo tiểu 
não ở BN đột biến SPG 7. (E) hình 
ảnh tăng tín hiệu chất trắng và giảm 
tín hiệu nhân cầu nhạt (mũi tên) trên 
T2W ở BN đột biến SPG 35.
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SPG1	còn	gọi	là	hội	chứng	MASA,	do	di	truyền	liên	
kết	NST	X,	 có	hình	ảnh	đặc	 trưng	 là	 giãn	não	 thất	 do	
hẹp	cống	trung	não,	dấu	hiệu	này	cũng	có	thể	xuất	hiện	
ở	SPG4	nhưng	hiếm	gặp	hơn	(hình 5A)	[15],	[16].	Hình	
ảnh	tăng	tín	hiệu	chất	trắng	nhu	mô	não	có	thể	gặp	trong	
HSP	SPG2	 (đột	 biến	 gen	 liên	 kết	 NST	X),	 cũng	 được	
báo	cáo	trong	một	số	dưới	nhóm	khác	như	SPG	5,	21,	
11,	 22,	 26	 [17],	 [18]...	 Tuy	 nhiên	 bệnh	 não	 chất	 trắng	
tương	tự	có	thể	gặp	trong	một	số	bệnh	lý	khác	như	bệnh	
Pelizaeus	Merzbacher	(PMD)	[19]	hay	bệnh	MS	[17],	do	
đó	đây	không	được	coi	là	dấu	hiệu	đặc	trưng	về	hình	ảnh	
để	chẩn	đoán	HSP.	Một	số	phân	nhóm	HSP	khác	như	
SPG28,	SPG35	và	SPG43	có	sự	lắng	đọng	sắt	ở	nhân	
nền	 biểu	 hiện	 dưới	 hình	 ảnh	 giảm	 tín	 hiệu	 trên	 chuỗi	
xung	T2W	và	T2*	hoặc	các	chuỗi	xung	nhạy	từ	[20],	[21],	
[22]	(hình 5E), tuy	nhiên	hình	ảnh	giảm	tín	hiệu	ở	nhân	
nền	cũng	có	thể	gặp	trong	bệnh	Parkinson	đáp	ứng	với	
dopa	[1],	[5].	Cuối	cùng,	với	SPG7,	ngoài	bất	thường	tín	
hiệu	trong	nhân	nền	còn	có	biểu	hiện	teo	tiểu	não	rõ	rệt	
và	lan	tỏa	[23]	(hình 5D), tuy	nhiên	cũng	cần	lưu	ý	teo	tiểu	
não	kèm	teo	thùy	nhộng	và	tủy	cổ	cao	cũng	có	thể	gặp	ở	
BN	mắc	ARSACS	[24].

Điều	trị	HSP	hiện	nay	chỉ	giới	hạn	trong	việc	giảm	triệu	
chứng	co	cứng	cơ	và	giảm	tiểu	gấp	bằng	thuốc	[25],	[26],	cải	
thiện	sức	mạnh	cơ	và	dáng	đi	thông	qua	vật	lý	trị	liệu	và	phục	
hồi	chức	năng.	Phân	tích	cẩn	thận	dáng	đi	của	từng	bệnh	
nhân	 rất	hữu	 ích	để	đưa	 ra	các	khuyến	nghị	dùng	 thuốc	
giảm	co	cứng	và	các	bài	tập	cụ	thể.	Xét	nghiệm	di	truyền	
trước	sinh	ở	HSP	nên	được	tiến	hành	do	đây	là	bệnh	lý	đột	
biến	di	truyền.	Tiên	lượng	bệnh	phụ	thuộc	vào	tuổi	khởi	phát,	
mức	độ	phức	tạp	của	các	triệu	chứng	và	khả	năng	đáp	ứng	
thuốc	cũng	như	vật	lý	trị	liệu	của	BN.

IV. KẾT LUẬN

Liệt	cứng	di	truyền	là	nhóm	bệnh	lý	thoái	hóa	thần	
kinh	 tiến	 triển,	có	 tính	di	 truyền	và	gặp	ở	mọi	 lứa	 tuổi;	
với	 các	 triệu	 chứng	 lâm	 sàng	 không	 điển	 hình	 và	 tiến	
triển	chậm	theo	thời	gian,	CHT	trở	thành	công	cụ	hỗ	trợ	
mạnh	mẽ	trong	chẩn	đoán	phân	biệt	và	định	hướng	các	
xét	nghiệm	di	truyền.	Cho	đến	nay	vẫn	còn	rất	ít	nghiên	
cứu	đa	trung	tâm	về	các	bất	thường	hình	ảnh	thần	kinh	
ở	HSP,	nhưng	trong	tương	lai,	với	những	tiến	bộ	về	công	
nghệ	và	kỹ	thuật	chẩn	đoán	hình	ảnh,	các	bất	thường	cụ	
thể	của	từng	dưới	nhóm	HSP	sẽ	trở	thành	lĩnh	vực	tiềm	
năng	cho	nghiên	cứu,	theo	dõi	và	điều	trị.	
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TÓM TẮT

Chúng tôi xin báo cáo một trường hợp được chẩn đoán HSP tại bệnh viện Đại học Y Hà Nội. Bệnh nhân (BN) nữ 28 tuổi vào 
viện vì yếu tứ chi tăng dần, ưu thế chi dưới; thăm khám lâm sàng cho thấy BN có các triệu chứng của liệt cứng tứ chi đối xứng, kèm 
theo rối loạn cơ tròn và hội chứng tiểu não. Trên phim chụp CHT thường quy có hình ảnh đặc trưng gồm teo mỏng thể chai trên xung 
sagital và dấu hiệu “tai linh miêu” (ears of the lynx sign) trên xung FLAIR axial. Nhờ đó BN được định hướng xét nghiệm giải trình 
tự hệ gen, cho kết quả đột biến gen SPG11 là đột biến lặn thường gặp nhất trong nhóm bệnh lý Liệt cứng di truyền. 
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