NGUOI PHU N MANG BENH KHONG BIET SO

Tung bi chia sing vao déu, di dao vao ngui, d8i mét véi rén doc... nhung ngudi phy nir 47 tudi
chdng hé so hai gi, bdi chi médc mét céin bénh di truyén hiém gap.

Hdu hét ching ta déu s& run khi d&i mét véi mét con nhén déc hay vach dé chénh vénh nguy hiém,
nhung chi SM khéng ¢6 cdm gidc d6. Ngudi phy nr My nay, duoc cdc béc st goi la SM, ting
duoc dat vao nhiéu tinh hudng de doa t6i mang séng nhung vén khéng mét chdt nao ning. Chi
khéng hé hodng loan khi bi chia dao, sing vdio nguai va cing chdng goi cénh sat sau khi d&i mat
véi nhiing cudc tn cong ndy.

Chi trng bi nguoi chéng ddu tién danh gén nhu dén chét nhung chdng cdm thdy so hai. Khi géip
rén déc, chi chi td mo chi khéng hé so va phai kiém ché 1dm méi khéng dung vao ching.

Trong khi céc bdc s ¢8 gdng nghién céu truong hop cia chi SM hon mét thép ky qua, chua to
béo ndo tiép cén va phdng van duoc chi. Ly do la nhém cac nha khoa hoc vé théan kinh, Bai hoc
lowa (My) - nhitng nguai thyc hién nghién ctu, cho biét, néu déc diém nay cta bénh nhéan duoc
céng khai, moi ngudi cé thé dé dang loi dung chi.

Vivdy, tién st Daniel Tranel, Dai hoc lowa, da ty thyc hién cuéc phdng vén va chuyén bai cho céc
nha bdo tai dai phét thanh NPR d€ phét trong chuong trinh Invisibilia.
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Tién si Tranel bét dau bang viéc dé nghi chi SM, 44 tu8i, me cba ba da tré, miéu t& nhiing gi chi
s0. "0, d6 lar didu 16i dang c8 géing d& 6", ngudi phu nir dép. Chi nha, khi con nhd ting so mét
con cd tré bé bét vé vikhéng mudn bi né cén. D6 la lan duy nhét chi cé thé nhé vé cdm xdc nay.
Viéc khéng biét so la gi da khién chi SM nhiéu lén roi vao nhitng tinh huéng ron téc gdy. Khi céc
con trai cdn nhd, ¢é lan chi di bd dén cva hang mua dé thi mét ngudi dan éng dang ngédi trén ghé
cong vién goi chi lai. "Anh ta kéo do 16i va gi chiéc dao vaio hong 16i, bdo rdng s& dam t6i. Téi néi
véi anh ta la "tién 1én va dam di", nguai phu ni k& lai. Nguoi dan éng kia da tha chi ra va chi vé
nha, khéng goi cho cdnh sét sau sy viéc nay vi khong thdy cé gi nguy hiém.

SM mdc chirng bénh hiém gép goi la Urbach-Wiethe - khign cac phén ndo cia chi cing hon va
mon dan.

Héi chirng khéng biét so (Urbach-Wiethe) la gi2

Urbach-Wiethe I mét réi loan di truyén hiém gép. Cac nha khoa hoc x4c dinh dugc khodng 400
ngudi trén the gigi méc bénh nay. Cdc triéu chiing cda bénh rét khéc biét & méi truong hop. D6
c6 thé bao gém giong khan, ¢ nhiing u nhd quanh mét, da dé bj tan phd véi nhirng vét thuong
khé lanh. Céc trigu ching khdc c6 thé da khé, nhén nheo, nhin chung da va mang day khé day.
Mét s8 truomg hop con ¢é ldng cén canxi trong néio. Sy l&ng céin nay khién cdc phén cda néo bi
véi héa va cing 1én, ¢ thé dan t6i bénh dong kinh va céc bét thuong khdc nhy khéng biét so,
trong truang hop cla SM. Bénh thuang khéng de doa tinh mang va bénh nhén khéng thé hién Ia
bi gidm tudi tho.

O trudng hop cba chi SM, céc cu tric gidng nhu hat hanh nhan goi la hach hanh nhén dvoc tim
thdy & sdu trong ndo da bi véi héa va mon di. Hach ndy ndm & tam néo, la noi x& ly cdc yéu 16
gy cdm x0c & con ngudi, trong dé c6 phdn &ng so héi va chi SM khéng ¢6 khé nang biét so.
Théng thuong, trong nhirng tinh hudng cé thé gay nguy hiém, hach hanh nhéan s& gui tin hiéu téi
co thé dé gidm cdc tridu ching so hdi nhu tim dap nhanh va long ban tay d8 mé hsi. Nhung véi
SM, vi mét phdn ndy cla ndo khéng t6n tai, chi khéng trdi qua nhitng déc diém nay trong tinh



hudng ma nhitng nguoi khdc cdm thdy so hai. Chi ciing khéng thé nhén ra biéu cdm so trén
guong mat ngudi khdc.

Céc bdc st luu y day la mét khiém khuyét don 18: Chi c6 tri théng minh binh thuong va cdm thay
céc cdm x0c khéc nhu vui, buén, gién ciing gidng nhu moi ngudi. Cac nha khoa hoc lowa da tao
ra duoc cdm gide so héi cho chi SM vaio ndm 2013 khi ho cho chi hit carbon dioxide. Thdm chi &
ndng db thdp, néu hach hanh nhan phdt hién cé carbon dioxide trong co thé, théng thuong s& gay
cdm gidc so hdi va hodng loan vi dé la déu hiéu c6 thé bi nghet thé. Cac nha khoa hoc dy dodn
chi SM khéng hodng loan sau khi hit khi nay, song thyc t&€ chi da so.

Gido su Antonio Damasio, mét nha than kinh hoc tai Dai hoc lowa da danh nhiéu théi gian nghién
ciu trudng hop SM. Ong cho réing diéu déng chd y & bénh nhén nay, khi khéng biét so la gi c6
nghia chi khéng hé cé cac ky e dau budn.

Véi cée sy viée xdy ra trong doi, chi SM khéng coi diéu gi la t6i t& hay nguy hiém. Thém chi, ngay
c& viéc suyt bi chéng dénh dén chét, tri nhé cda chi ciing khong coi ld mét néi dau va d€ lai vét
hdn cdm xdc c6 thé gay véin dé tam ly nhu véi nguai khéc.

"Néu ban khéng biét so, s& c6 khd néng cé nhiéu diéu 15i t& hon xdy ra véi ban nhung ban khéng
coi d6 la t&. Néu ban hay so héi, ban s& g&p it diéu x&u x4y ra nhung ty ban than lai cho la cudc
doi minh déy néi dau. Vay thi, biét so hay khéng biét so s& 16t hon2", gido su Damasio néi.

Cdc nha khoa hoc dang nghién ctu xem ligu truong hop chi SM cé thé gitp gi cho nhirng nguoi
c6 nhiing ky ¢c dau budn nhu ngudi linh méc héi ching réi logn stress sau chdn thuong khéng.
Ho tin rdng, tim ra cach diéu tri lam gidm hoat déng cba hach hanh nhén cé thé gidp nhiing bénh
nhén bi héi ching nay.



