PHAT HIEN BIEN THE GIEN GAY MAT THINH GIAC

Cdc nha khoa hoc Bi vira tim ra mét bién thé gien gy mét thinh gidc. Ho hy vong khém phd nay
s& mé& ra nhiing phuong thic trj liéu méi, thay vi phédi phéu thuét nhu hién nay.

Mat thinh gidc la hdu qud cba chiing xo ciéng tai (otosclerosis), phdt sinh tir sy phdt trién bat
thuong cla xwong & tai gitra, khién cho séng dm thanh bj chén lai, khéng thé truyén veo tai trong
duoc.

Trong nghién cGu nay, cdc chuyén gia da su dung ky thuét SNP, tic ki thuat phén tich céc da hinh
nucleotide don (single nucleotide polymorphism) dé tim nhiing bién thé trong cdu tric gien cda
hang ngan ngudi, bao gém bénh nhén va nhém déi ching, tir céc nuée Ha Lan, Phép va Bi.

Bénh xo cing tai thuong bét ddu & do tusi 20 hodc 30. Khd néng thinh gidc cla nguoi bénh bi
mét dén dén qua thai gian. (Anh: Ear-crop)

Két qué cho thdy nhitng ngudi bi xo cing tai cé6 mét bign thé déic thu cda gien TGBF1, mét loai
gien can thiét cho sy phét trién cia tai ngay khi bao thai con trong byng me va cé &nh hudng dén
sy phdt frién béat thuong cla xuong tai.

Theo nhém nghién clu, xo cing tai hinh thanh t sy tvong téc gitra 2 yéu t6 gien va méi trudng.
Bénh nay dang dnh hudng dén hang trigu nguai trén the gidi va ciing la nguyén nhén phé bign
nhét cia bénh mét thinh giéc & ngusi lén da trdng. O Anh, 1 18 ngudi méc bénh la 1/250.

Ching xo cing tai thuong bét ddu & dé tusi 20 hodic 30. Khé néing nghe cla ngudi bénh bi mdt
dén dan qua thai gian. Nhiéu nguoi loc déu nhan thdly ho khéng thé nghe duoc nhitng é@m thanh
nhd, trdm; hodic ho khéng thé nghe duoc tiéng huyt sdo. Nhing trigu ching khéc bao gém: chéng
mdt, mdt thdng bdng hodic U tai.

Nghién cu nay vira duoc cong bé tai hdi nghj thudng nién cda Héi Di truyén hoc con ngudi chéu
Au, duoc 18 chire & Nice, Phép.

Tai hdi nghi, trudng nhém nghién cu, bac st Melissa Thys, thuéc Dai hoc Antwerp, Bi, phét bigu:
“Cé thé két luan rdng ching 16i la nhiing nguoi ddu tién tim ra mét gien gdy ra nguy co xo cing
tai. Phat hién nay la buéc dau tién dan dén nhitng phuong thic diéu trj t8t hon trong tuong lai, vi
hién nay, gidi phdp hang déu trong diéu tri van la phéu thuat”.



Mt thinh gidc: Hau qud sy phdt trién bt thuong cla xuong & tai gitra, khién séng am thanh bi
chan lai... (Anh: photoshopwidows)

Hién nay, bac st Thys va cdc cdng sy dang tap trung nghién ctu gien ndy va nhitng chire néing cba
né dé phét trién nhiing liéu phdp méi cho viéc ngdn nglra va diéu tri ching xo cing tai.

Nhén xét vé khédm pha méi nay, tién st Catriona Crombie, thuéc Hoi Khiém thinh Hoang gia Anh,
néi: “Viéc tim ra bién thé gien gay ra chimg mdt kha ndng nghe la mét thanh cong rét l6n dai véi
nhirng nha nghién ctu dang tim céch cdi thién cudce sdng cba ngudi bi diéc hodc léing tai”.

Ba Vivienne Michael, Giam ddc t6 chic tir thién Deafness Research UK, cling cho rdng nghién cdu
ndy da mang lai mét két qud rdt c6 y nghia. Ba néi: “Hién nay, phuong thic diéu tri phd bién nhét
la phdu thuat, nhung phét hién nay gitp ching ta xdy dyng nhiing ligu phép thay thé dé phong
ngra hodic lam cham lai sy phét trién bét thuong cda xwong trong tai, nhdm han ché tinh trang
suy yéu thinh giéc do xo cing tai”.

Theo ba, “cé mét yéu 18 tham gia vao viéc mat thinh gidc ma phdu thudt khong thé can thiép duoc,
dé la yéu 18 tdc dong cla gien dén sy phdt trién ca xuong tai. Ban thén ching xo cing tai la do
sy phdt trién bdt thuong cla xwong & tai gitra, do dé, viéc phdt hién ra bién thé gien TGBF1 dang
md& ra trién vong vé mét ligu phdp méi dé chiva bénh mét thinh gidc”.
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