TIM RA GENE LAN GAY BENH MU BAM SINH

Theo Tan Hoa X&, mét nhém céc nha nghién ctu, dan déu la céc nha khoa hoc Trung Quéc vira
phdt hién ra mét gene c6 thé géy bénh mu bam sinh.

Theo céc nha khoa hoc, mu bdm sinh la bénh duoc gdy ra bdi cdc NST l&én théng qua viée lam
thodi héa véng mac va chi c6 khodng 70% céc nguyén nhén géy bénh duoc tim thay, trong khi
30% céc nguyén nhén con lai vén chua duoc phét hién.

Sau khi nghién ctu nguyén nhén gay bénh & mét s6 truong hop bi tat vé mét, cdc nha nghién civ,
dan déu la gido sv Qi Minh thuéc Dai hoc Chiét Giang két luan rdng, mot gene c6 tén la
"NMNAT1" l& nguyén nhén chinh gy ra bénh nay.

“NMNAT1” ¢6 thé gitp che chd céc t& bao tiép nhdn dénh séng trong véng mac va ¢ vai trd quan
trong ddi véi céc t& bdo than kinh, mé tim, than va gan trong co thé.

Tuy nhién, cdc dot bién cia “NMNAT1” c6 thé géy ra mu bdm sinh Leber (LCA), dong thai céc dot
bién cla né cling cé thé gay hai cho hé than kinh cda bénh nhan va mét s8 co quan khdc.
Yangshun Gu, mét chuyén gia cia mét Bénh vién chi nhanh thudc Bai hoc Chiét Giang cho biét, cé
hon 600 logi bénh mét di truyén rét khé chdn dodn va thd nghiém di truyén la mét bién phdp
quan trong dé chudn dodn cdn bénh nay.

Nhém nghién cdu bao gém cac nha khoa hoc thuédc céc quéc gia nhu: Trung Quéc, Hoa Ky,
Brazil, Canada v Uc.

Bé&n canh nhém cia Qi Ming, ba nhém khéc dén déu bédi nha khoa hoc Chen Rui tir Dai hoc Y
Baylor & Houston, Josseline Kaplan, Jean-Michel Rozet tir Phép, va Eric Pierce tir bénh vién Tai va
Mé&t Massachusetts & Boston cling d@ phat hién ra cac két qué tuong ty. Va bai béo cdo cda ho da
dugc cong bé trén tap chi Nature Genetics vao 29 thang 7.

Cdc chuyén gia cho bigt, viéc xac dinh duoc cdc gene nay dé gidp tim ra cach dé diéu tri cdc bénh
vé mét, k& tir khi cdng nghé sinh hoc phan t& phét trién gitp ngén ngira va diéu tri céc bénh di
truyén, théng qua chudn dodn va diéu tri céic gene di truyén.

Gido sv Qi Ming cho rding, hién tai mét s8 nha khoa hoc & My va Chéu Au da lam chd duoc céng
nghé xdc dinh vi tri cla céc gene gdy bénh & mét va cé thé cdy céc gene 8t d& thic ddy qud trinh
phdt trién lanh manh cda cdc co quan.



