PHUONG PHAP CHUA TRI TREN GIEN KHIEN NAO HOAT DONG DU
Bl MU BAM SINH

Céc nghién ctu gia thudc trudng Dai hoc Pennslnvania da chirng minh phuong phép chiva bénh
trén gien thuong st dyng dé phyc hdi véng mac cho mét & ngudi mu, ciing phuc hdi duoc chie
ndng cho trung t&m thi gidc cba ndo, mét thanh phén then chét cia thi gidc.

Cudc nghién clu gay nhiéu tiéng t&m do Geoffrey K. Aguirre, phé gido su khoa than kinh hoc
thudc truong Y khoa Penn chi dao, cho thdy phuong phép chiva tri trén gien c6 thé cdi tién duoc
vong mac cho mdt, cho céc mach nhé thudc thi gidc, va cho sy kich ¢ng cda vé ngodii thi gidc &
cdc lodi vét bi mu bam sinh. va diéu nay c6 the thyc hién & nguai.

“Véng mac cba mat dén nhén dnh sdng, nhung ndo la noi thi lyc duvoc cdm nhén,” Aguirre néi.
“Quan niém truyén thdng cho rdng viéc mu bam sinh lam thay déi cdu tric va chic néing cda néo,
lam cho ndo khéng thé x& ly duoc théng tin thi gidc, trir khi thi lyc duoc phyc héi lai. Gio day
ching t6i dang nghi ng& quan diém nay.”

Két qud tr nhiing phuong phdp chiva tri véng mac nham phyc héi thi lyc cho ngudi ¢é bénh vé
vdng mac di truyén nay da khich 18 mét phuong phép diéu tri déy tiém nang vi loi ich cia con

nguoi.

(Anh: Europal)

Cdc nha nghién ctu da st dung phuvong phdp MRI dé do hoat déng cla néio & nhitng con ché bi
mU b&m sinh bang mét loai gien doét bién RPE65, mét phan 1 thiét y&u trong chu trinh thi gidc
thudc véng mac. Sy dét bién tvong ty gy nén chirng mu mét & ngudi duoc goi la ching thanh
manh bam sinh Leber, hodc goi 4t la LCA (Leber Congenital Amaurosis). D6 la chiéng réi loan
véng mac mét ddu tiégn & ngudi duoc dé e bang phuong phép chiva fri trén gien.

Nhém nghién ctu da phét hién phuvong phép chiva tri trén gien déi véi mét lam gia téng rd rét
viéc 1i€p nhan anh sang trong pham vi vé ngodi thi gidc & ndo ché. Sy phyc héi chic ndng néo
cla thi gidc xdy ra & ché bi mu trong 4 ném déu doi cia né, va ngudi ta thdy sy phuc héi dé van
tiép tyc ton tai & mdt con ché khdc trong it nhét 2 ndm rudi sau khi dugc chiva tri, diéu nay néi lén
méc dé lau bén cla phuong phdp diéu tri.

K& dén, céc nha khoa hoc da nghién ctu cdu tric va chie ndng cda ndo thi gidc & céc bénh nhéan
bi chtng mb mét cung dang. Nhitng nguai l6n tré tudi bi mu do dét bién RPE65 cé nhitng mach
méu nhd cda ndo thi gidc con nguyén ven cing véi cdu tric gan nhu binh thudng. Nhém nghién

c@u truong dai hoc Penn cling nhan thdy raing, trong khi mang thi gide cda nhirng bénh nhan nay



c6 LCA khéng cdm nhén duoc énh séng me, thi phdn ¢ng cia ndo déi véi énh séng séng hon ¢6
thé so sénh duoc véi nhitng ngui ¢6 thi lyc binh thuong.

Aguirre néi: “Dudng nhu nhitng bénh nhan ndy cé nhitng mach méu néio cén thiét sén sang hoat
déng néu déi mdt cia ho bét dédu hoat déng tré lai.”

Céc két qud cla cudc nghién ctu do gido su khoa mét Samuel G. Jacobson, tai Vién mét Scheie
truong Dai hoc Penn, va Artur V. Cideciyan, phé gido su nghién cdu thudc khoa mét chi dao, rat
quan trong déi véi nhiing thu nghiém lam sang & ngudi.

Cideciyan néi: “Sy t6n tai cda tiém néng thiét thyc & cd hai - mét va ndo la nhirng diéu tién quyét
dé di dén thanh cong cho phuong phdp chia tri trén gien duéi moi hinh thie cia ching LCA. Déi
véi can bénh thude dang RPES5, gior déy ching ta da cé bdng chirng cho ¢ hai, va céch diéu tri &
cép dé nhu vong mac ¢6 hy vong phyc héi thi lyc hivu ich cho bénh nhén.”

Danh Phuong



