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编辑推荐：

　　研究人员开发并验证了一种基于人工智能的方法来评估Stargardt

患者，Stargardt是一种可能导致儿童视力丧失的眼病。该方法量化了

光感视网膜细胞与疾病相关的损失，为监测患者、了解疾病的遗传原

因以及开发治疗方法提供信息。

现货小鼠周周秒，野生鼠、KO、CKO、免疫缺陷、人源化小鼠，48小时内发货！

Stargardt病的视力丧失和视网膜改变

【字体：大中小】 时间：2022年01月26日 来源：NIH/National Eye Institute
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“这些结果提供了一个评估Stargardt疾病进展的框架，这将有助于控制患者之间的显著差异，

并促进治疗试验， ”Michael  F.  Chiang医学博士说，NEI是美国国立卫生研究院的一部分。

大约每9000人中就有1人会患上最常见的Stargardt或ABCA4相关视网膜病变，这是一种常染

色体隐性疾病，由ABCA4基因变异引起，该基因包含感光细胞中跨膜蛋白的遗传信息。当人们

继承了两个ABCA4的突变副本时，就会患上Stargardt。只有一个ABCA4突变副本的人是基因

携带者，但不会患上这种疾病。更罕见的Stargardt与其他基因的变异有关。

然而，即使所有的患者都有ABCA4基因变异，在发病年龄和疾病进展方面也有很大的差异。一

名患者可能很早就失去了整个视网膜的感光感受器，而另一名患者可能是青少年，只受到视网

膜中央凹的影响，而中央凹是视网膜提供最清晰的中央视觉的区域，人们需要阅读和看到其他

细节。然而，另一个病人可能到了中年却没有视力下降。

“ABCA4基因的不同变体可能导致了不同的疾病特征或表型。然而，传统的分析视网膜结构变

化的方法不允许我们将基因变异与表型联系起来， ”该研究的共同领导者，Brian P. Brooks博

士说，医学博士，NEI眼科遗传学和视觉功能分支主任。布鲁克斯博士与Brett  G. Jef f rey博士

共同领导了这项研究，Brett  G. Jef f rey博士是NEI眼科遗传学和视觉功能部门人类视觉功能核

心的负责人。
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索取原文为了促进科学的传播，生物通采集了这篇文章，如需索取英文原文，请点击！

领 取下载《人源化小鼠模型的构建和应用》手册
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研究人员使用一种称为光谱域光学相干断层扫描 (SD-OCT)的视网膜成像技术，对66名

Stargardt患者 (132只眼睛 )进行了5年的跟踪研究。3D SD-OCT视网膜横断面图像通过深度学

习进行分割和分析，深度学习是一种人工智能，可以将大量的图像数据输入算法，然后学习检

测模式，从而对图像进行分类。

利用深度学习的方法，研究人员能够根据患者的表型和ABCA4变异，量化和比较感光器和视网

膜各层的损失。

具体来说，研究人员将注意力集中在一个被称为椭球带的感光器的健康状况上——这是感光器

内外段边界的一个特征，由于疾病而减弱或消失。研究人员还检查了紧邻椭球区周围区域的外

层核层。

他们发现，椭球区 (一种严重的感光细胞退化的测量方法 )的缺失，以及这些区域之外的外层核

层的变薄 (一种微妙的感光细胞退化的测量方法 )，遵循着一种可预测的时间和空间模式。在这

种可预测性的基础上，他们可以产生一种方法来对31种不同ABCA4变异的严重性进行分类。

重要的是，他们还发现，光感受器退化并不局限于椭球区丧失的区域。相反，逐渐变薄的光感

受器层——对医生的眼睛来说很微妙，但可以定量测量——在远离椭球区消失边界的区域明显

可见。这代表了该疾病的实际前沿，表明这将是一个密切监测的领域，以确定一种新疗法是否

有效果。

高纯高滴度、高感染力的AAV包装是实验成功的重要因素！派真生物 (PackGene Biotech)

专注腺相关病毒AAV包装服务，AAV基因治疗CDMO、慢病毒包装及载体克隆服务，经济

高效合规、快速交付——

广告
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引领行业 | 聚焦麦特绘谱代

谢组学整体解决方案>>

从基因编辑模型、手术疾病

模型、繁育服务到表型分析

等大鼠模型综合解决方案。

>>

对同一细胞中的转录组和表

观基因组进行同时分析>>

世界著名Thermo Fisher赛

默飞世尔科技招聘Field 

Application Scientist、

Marketing Develop等职

听说过吗？超过14天实验窗

口的肝脏细胞！>>

Jeffrey说 : “我们现在对Stargardt疾病有敏感的结构性结果指标，适用于广泛的患者，这对推进

治疗性试验至关重要。 ”

这项研究由NEI校内研究项目资助。这项研究由美国国立卫生研究院临床中心进行，

ClinicalTr ia ls.gov标识 :NCT01736293。
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赛默飞超低温系列新品上市填写问卷下手册100%领取科研人专属盲盒！

对同一细胞中的转录组和表观基因组进行同时分析

10x Genomics与您一起利用单细胞和空间多组学技术解决癌症问题！

安捷伦细胞培养和成像微孔板免费索取
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位，详情请查看生物通人才

市场栏目！>>
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