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Ké tlr Bao cao Di truyén cltia IMI nam 2019, linh virc nghién ctru vé di truyén hoc can thj da phat trién nhanh chéng.
Hang nghin bién thé di truyén da dwoc xac dinh cd lién quan dén tat khic xa, cung cdp nhirng hi€u biét méi vé qua
trinh phat trién nhan cau va ly do tai sao mét s6 nguwdi tién tri€n can thi nang trong khi sé khac thi khéng.

Céc nghién ctru gan day khéng dinh réing can thi cé yéu td di truyén manh, nhwng cac gen hoat dong phéi hop véi cac
yéu td moi trvrng va l6i séng. Trinh d6 hoc van cao, nhin gan trong thi gian dai va gidm thi gian sinh hoat ngoai tr&i
c6 thé lam gia tang mirc dé bi€u hién ctia cac yéu t6 di truyén. Cac “diém nguy co da gen” (polygenic risk scores) cé
tiém nang xac dinh nhém tré cé nguy co cao nhat khi phan tich dong thi vai cac yéu té méi truérng, nheng hién van
chwa di diéu kién dé (rng dung vao thuc hanh lam sang.

Cac nghién ctru quéc té quy moé Ién da phat hién nhirng gen tham gia vao qua trinh dinh hinh céu trdc nhan cau bao
gdm cac gen didu hoa kich thwdc nhan cau, dan truyén tin hiéu véng mac, phat trién than kinh va tai cu tric chat nén
ngoai bao. Nghién ctru vé cac bién thé di truyén hiém cling da phat hién cac dot bién gen co lién quan déng thoi dén
nhirng rdi loan ctia véng mac va mo lién két, nhan manh vai tro clia xét nghiém di truyén trong viéc nhan dién cac
treong hop can thi lién quan dén hdi chirng di truyén hodc can thi nguy co cao.

Nhtrng nghién ctru m@i ndi trong Iinh vire ngoai di truyén (epigenetics — cach maéi trieong anh hwdng dén biéu hién
gen) dang lam sang té cach ma cac yéu t6 nhu ti€p xdc véi anh séng, nhip sinh hoc va tinh trang viém cé thé “bat”
ho&c “tat” mdt s6 gen nhét dinh anh hwdng dén sw phat trién cdia nhan cau.

Tom lai, linh vire nay dang chuyén dich tir viéc phat hién gen sang tim hiéu vé cach chiing hoat dong va twong tac voi
mai trrong. Nhipng ki€n thire nay trong twong lai sé ho trg phong ngira va diéu tri can thi theo huwéng ca thé héa. Cac
bac sT 1am sang can nhan thic rang du cac coéng cu di truyén chra dwoc dwa vao thiee hanh thwdng quy, nhung
chiing dang dinh hinh hwéng phat trién twong lai ctia viéc nhan dién nguy co sém va can thiép cé muc tiéu.

Nhirng diém chinh danh cho cac bac silam sang

e Gen va mdi triwdng cling tac dong: Nguy co di truyén duoc khuéch dai béi cac yéu té mdi trvdng
va l6i séng nhw nhin gan, cwong do hoc tap cao va giam thoi gian hoat ddng ngoai troi.

* Piém nguy co’ da gen (polygenic risk scores) cho thdy tiém nang trong viéc nhan dién sém nhirng
tré c6 nguy co cao, nhung hién van chwa san sang cho (rng dung lam sang.

e Xét nghiém céac bién thé hiém c6 thé hd trg nhan dién cac truéng hop can thi mang tinh hoi chirng
hoac can thi nang lién quan dén bénh ly véng mac hoac mo lién két.

e Cac nghién ctru vé ngoai di truyén va di truyén hoc phan tir dang lam sang té cach ma céac yéu
t0 nhu ti€p xic anh sang, gidc ngud va tinh trang viém co6 thé anh hudng dén suw phat trién nhan cau
thdng qua diéu hoa gen.

e ng dung lam sang dang dan hinh thanh: Hiéu biét vé co ché di truyén sé cho phép phat trién cac
chién lvgc phong ngira va diéu tri can thi theo hwdng ca thé hda trong twong lai.

LOI CAM ON

Danh sach chi tiét cac thanh vién ctia nhdm cong tac IMI va toan bo céc ban bao cao IMI c6 thé tra ctru tai myopiainstitute.org. Chi
phi xuat ban va dich thuat ctia ban tém tét |am sang nay dworc tai tro bdi cac don vi: BHVI, ZEISS, EssilorLuxottica, CooperVision,
Alcon, HOYA, Théa va Oculus.
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