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Abstract: Introduction: Leber hereditary optic neuropathy (LHON) is a rare genetic condition 

characterized by bilateral irreversible vision loss, predominantly affecting young males. Case 

presentation: We report two clinical cases of two young male patients who were admitted to the 

hospital because of painless vision loss. Their family members either have the LHON condition or 

carry a mutation of that in their gene. Funduscopic examination of the optic nerve currently appeared 

to have temporal pallor. Orbital Magnetic Resonance Imaging (MRI) scan showed hyperintensity of 

the optic nerve. Optical Coherence Tomography (OCT) of the optic nerve head and retinal nerve 

fiber layer showed thinning of the temporal nerve fiber layer. Humphrey visual field revealed 

paracentral scotoma. Genetic testing revealed the patients had a m.11778G > A mutation in MT-

ND4 gene. They were both treated with oral Coenzyme Q10 and Idebenone. Conclusions: Leber's 

hereditary optic neuropathy may mimic optic neuritis in the acute phase, requiring precise, 

systematic clinical evaluation and genetic testing for confirmation. 
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Tóm tắt: Mở đầu: Bệnh thị thần kinh di truyền Leber (LHON) là bệnh lý về gen hiếm gặp, có thể 

gây giảm thị lực không hồi phục ở hai mắt, thường gặp ở nam giới trẻ tuổi. Báo cáo ca lâm sàng: 

Chúng tôi báo cáo hai ca lâm sàng về hai bệnh nhân nam ở độ tuổi thanh niên, vào viện vì nhìn mờ 

không kèm theo đau nhức. Các bệnh nhân có tiền sử gia đình có người mắc LHON hoặc mang đột 

biến gen bệnh LHON. Khám đáy mắt ở thời điểm hiện tại thấy gai thị bạc màu phía thái dương. 

Chụp cộng hưởng từ (MRI – Magnetic Resonance Imaging) hốc mắt có tăng cường độ 

(hyperintensity) thị thần kinh. Chụp cắt lớp quang học (OCT – Optical Coherence Tomography) gai 

thị và lớp sợi thần kinh hai mắt thấy mỏng lớp sợi thần kinh phía thái dương. Đo thị trường 

Humphrey có ám điểm cạnh trung tâm. Xét nghiệm hai bệnh nhân đều có đột biến gen tại vị trí 

nucleotide 11778. Các bệnh nhân được điều trị uống Coenzym Q10 và Idebenone. Kết luận: Bệnh 

thị thần kinh di truyền Leber có thể biểu hiện giống viêm thị thần kinh ở giai đoạn cấp, đòi hỏi đánh 

giá lâm sàng hệ thống, chính xác và xét nghiệm di truyền để khẳng định chẩn đoán. 

Từ khóa: Bệnh thị thần kinh di truyền Leber, đột biến dna ty thể, mất thị lực, LHON. 

1. Mở đầu* 

Bệnh thị thần kinh di truyền Leber (LHON) 

gây ra bởi một đột biến ty thể hiếm gặp, chủ yếu 

xuất hiện ở nam giới trẻ tuổi, khiến thị lực giảm 

dần do thoái hóa lớp tế bào hạch võng mạc 

(RGC) trong võng mạc và thị thần kinh. LHON 

di truyền do đột biển điểm DNA ty thể từ mẹ, tác 

động đến phức hợp tiểu đơn vị gen I, đặc biệt tại 

vị trí nucleotide 11778 (G đến A) ở gen MT-

ND4, nucleotide 3460 (G đến A) ở gen MT-

ND1, và nucleotide 14484 (T đến C) ở gen MT-

ND6 ở trên 90% trường hợp. Tuy nhiên không 

phải tất cả những người mang gen đều biểu hiện 

triệu chứng do sự phân bố không đồng đều của 

________ 
* Tác giả liên hệ. 
   Địa chỉ email: hoangthanhtung@hmu.edu.vn 

   https://doi.org/10.25073/2588-1132/vnumps.4664 

DNA ty thể biến đổi trong các mô khác nhau của 

cơ thể. Ảnh hưởng của di truyền và môi trường, 

gen liên kết nhiễm sắc thể X và yếu tố miễn dịch 

góp phần vào sự khởi phát và tiến triển của bệnh. 

Có tới 50% bệnh nhân không có tiền sử gia đình 

bị suy giảm thị lực. LHON thường khởi phát ở 

một mắt, không đau, tiến triển sang mắt thứ 2 sau 

vài tuần đến vài tháng, diễn biến cấp tính hoặc 

bán cấp, dẫn đến suy giảm thị lực nặng, giảm thị 

lực màu và ám điểm trung tâm. Khám đáy mắt 

giúp hỗ trợ chẩn đoán, tuy nhiên kết quả khám 

bình thường vẫn không loại trừ LHON. Chụp cắt 

lớp quang học có ích cho chẩn đoán và phân giai 

đoạn bệnh. Điều trị bao gồm điều chỉnh lối sống, 

bổ sung vitamin và sử dụng Idebenone trong giai 
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đoạn bán cấp nhằm phục hồi thị lực. Tuy nhiên 

tiên lượng thị lực kém, thị lực thường không thể 

phục hồi, bệnh nhân cần chăm sóc đặc biệt và tư 

vấn di truyền cho các thành viên khác trong gia 

đình [1-3]. Trong nghiên cứu này, chúng tôi trình 

bày 2 trường hợp được chẩn đoán bệnh lý thị 

thần kinh di truyền Leber bằng xét nghiệm gen 

và có biểu hiện lâm sàng dễ bị nhầm lẫn với viêm 

thị thần kinh. 

2. Báo cáo ca lâm sàng 

2.1. Trường hợp thứ nhất 

Bệnh nhân nam, 24 tuổi. Cách vào viện 2 

tuần, bệnh nhân tự nhiên xuất hiện mắt trái (MT) 

nhìn mờ tăng dần, không kèm đau nhức. Sau đó 

bệnh nhân có sử dụng chất kích thích (không rõ 

loại) và xuất hiện mắt phải (MP) nhìn mờ không 

kèm đau nhức. 

Khám lúc vào viện (năm 2019), thị lực MP 

là 1/10 qua kính lỗ là 2/10, thị lực MT là 2/10+2 

qua kính lỗ không tăng. Sắc giác hai mắt (2M) là 

1/16 đĩa Ishihara. Soi đáy mắt 2M thấy gai thị 

cương tụ, giãn tĩnh mạch quanh gai, mờ bờ gai 

(Hình 1). Chụp cộng hưởng từ (MRI – Magnetic 

Resonance Imaging) hốc mắt có hình ảnh tăng 

cường độ thị thần kinh hai bên thì T2. Xét 

nghiệm huyết thanh anti-AQP4, MOG-IgG, 

OCB đều âm tính. Bệnh nhân ban đầu được chẩn 

đoán là 2M: Viêm thị thần kinh, được điều trị 

theo hướng viêm thị thần kinh ở một bệnh viện 

khác, tuy nhiên tình trạng bệnh không cải thiện. 

Bệnh nhân sau đó được làm xét nghiệm tìm đột 

biến di truyền thần kinh thị giác Leber, phát hiện 

có đột biến tại vị trí nucleotide 11778. Mẹ bệnh 

nhân làm xét nghiệm gen cũng tìm thấy đột biết 

tại vị trí 11778. Bệnh nhân được chẩn đoán 2M: 

Bệnh lý thị thần kinh di truyền 11778, hướng 

điều trị bao gồm không dùng chất kích thích, duy 

trì lối sống lành mạnh, kèm sử dụng Coenzym 

Q10 và Idebenone 200 mg/ngày trong 2 năm.

 

Hình 1. Ảnh màu đáy mắt bệnh nhân thứ nhất lúc bắt đầu biểu hiện bệnh (năm 2019). 

Khám lại bệnh nhân tại thời điểm 4 năm sau 

(năm 2023), thị lực không kính MP đạt 9/10, MT 

đạt 6,3/10. Thị lực chỉnh kính tối đa 2M không 

tăng. Nhãn áp 2M là 9 mmHg. Khám sinh hiển 

vi 2M thấy bán phần trước yên, soi đáy mắt gai 

thị bạc màu phía thái dương (Hình 2). 

Chụp cắt lớp quang học (OCT - Optical 

Coherence Tomography) gai thị và lớp sợi thần 

kinh 2M thấy mỏng lớp sợi thần kinh phía thái 

dương. Chụp OCT lớp tế bào hạch quanh vùng 

hoàng điểm 2M thấy tổn hại trầm trọng lớp tế 

bào hạch (Hình 3). 
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Hình 2. Ảnh màu đáy mắt bệnh nhân thứ nhất sau 4 năm (năm 2023). 

 

Hình 3. Hình ảnh OCT gai thị và lớp sợi thần kinh hai mắt của bệnh nhân thứ nhất. 
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Hình 4. Kết quả đo thị trường Humphrey hai mắt của bệnh nhân thứ nhất. 

Đo thị trường Humphrey 2M có ám điểm 

cạnh trung tâm (Hình 4). 

Bệnh nhân được chỉ định tiếp tục duy trì 

Coenzym Q10, kèm lối sống lành mạnh, tránh 

dùng chất kích thích. 

2.2. Trường hợp thứ hai 

Bệnh nhân nam, 16 tuổi là em họ của ca đầu 

tiên. Cách vào viện 1 tuần bệnh nhân xuất hiện 

MT nhìn mờ khi đang tập thể hình. Triệu chứng 

nhìn mờ tăng dần, không kèm đau nhức. Vì có 

anh họ chẩn đoán bệnh lý thị thần kinh di truyền 

nên gia đình đưa bệnh nhân đến khám ngay để 

loại trừ bệnh Leber. 

Khám lúc vào viện (năm 2023), bệnh nhân 

có thị lực không kính MP là 1,5/10, MT là đếm 

ngón tay 0,4 m. Thị lực sau chỉnh kính tối đa MP 

đạt 7/10, MT không tăng. Nhãn áp MP là 11 

mmHg, MT là 12 mmHg. Khám mắt sinh hiển 

vi, bán phần trước 2M yên, soi đáy mắt MP có 

mờ bờ gai phía thái dương, giãn tĩnh mạch võng 

mạc quanh gai, đáy mắt MT có gai thị bạc màu 

phía thái dương (Hình 5). Chụp MRI hốc mắt có 

hình ảnh tăng cường độ của thị thần kinh trái thì 

T2. Chụp OCT gai thị và lớp sợi thần kinh 2M 

thấy mỏng lớp sợi thần kinh phía thái dương. 

Hình ảnh chụp mạch cắt lớp huỳnh quang 

(OCTA - Optical Cohernce Tomography 

Angiography) đầu thị thần kinh 2M thấy vùng 

mất mao mạch và giảm mật độ mao mạch quanh 

gai ở góc phần tư phía thái dương. Đo thị trường 

Humphrey MP thấy có ám điểm cạnh trung tâm. 

Bệnh nhân được làm xét nghiệm tìm đột biến di 

truyền thần kinh thị giác Leber, ghi nhận kết quả 

đột biến tại vị trí nucleotide 11778. Khai thác 

tiền sử gia đình, bệnh nhân có anh họ con bác gái 

ruột bị LHON đột biến gen tại vị trí nucleotide 

11778, bác gái ruột mang đột biến gen tại vị trí 

nucleotide 11778. Sau đó mẹ bệnh nhân đi làm 

xét nghiệm gen cũng tìm thấy đột biến 11778. 

Bệnh nhân được chẩn đoán 2M: Bệnh lý thị 

thần kinh di truyền Leber 11778. Bệnh nhân 

được điều trị hỗ trợ bằng Coenzym Q10 và 

Idebenone 900 mg/ngày trong 2 năm. 
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Hình 5. Ảnh màu đáy mắt bệnh nhân thứ hai ở thời điểm bắt đầu biểu hiện bệnh. 

3. Bàn luận 

Bệnh thị thần kinh di truyền Leber là một 

bệnh lý di truyền ty thể, thường ở nam giới đặc 

trưng bởi tình trạng mất thị lực trung tâm 2 mắt 

diễn biến bán cấp, không đau. Tình trạng suy 

giảm thị lực thường xảy ra trong thập niên thứ 2 

và thứ 3 cuộc đời. Điều này đã được quan sát 

thấy trong nhiều nghiên cứu, về nhiều nhóm dân 

cư khác nhau trên thế giới [4]. Ngoài nguyên 

nhân do ty thể, các yếu tố di truyền khác có thể 

ảnh hưởng đến sự biểu hiện bệnh của LHON, 

chẳng hạn như gen trong nhân tế bào điều hòa sự 

biểu hiện của gen ty thể. Do nam giới chiếm đa 

số trong bệnh LHON, giả thuyết được đưa ra là 

do một gen liên kết với nhiễm sắc thể X mẫn cảm 

với sự giảm thị lực. Các nghiên cứu gần đây đã 

xác định được một kiểu haplotype có nguy cơ 

cao ở Xp21 có liên quan đến tình trạng mất thị 

lực tăng gấp 35 lần ở những bệnh nhân có đột 

biến nucleotide vị trí 11778 và 14484 [5]. Bệnh 

nhân của chúng tôi trong 2 ca lâm sàng kể trên 

khá điển hình cho người mắc bệnh LHON. Cả 

hai đều là nam giới, trong độ tuổi thanh thiếu 

niên. Bệnh đều bắt đầu khởi phát ở một mắt, diễn 

biến từ từ tăng dần trong vòng 1-2 tuần cách vào 

viện, không kèm đau nhức mắt. 

Về yếu tố khởi phát bệnh, bệnh nhân thứ nhất 

tự nhiên xuất hiện MT nhìn mờ, tuy nhiên sau đó 

bệnh nhân có dùng chất kích thích và xuất hiện 

nhìn mờ mắt đối diện, bệnh nhân thứ hai xuất 

hiện MT nhìn mờ sau khi tập thể hình. Ở lớp sợi 

thần kinh trong võng mạc, ty thể thường tập 

trung ở đầu gai thị là nơi các tế bào hạch từ võng 

mạc hậu cực chui vào thị thần kinh. Các sang 

chấn khi luyện tập hoặc dùng thuốc gây chèn ép 

hoặc trực tiếp hay gián tiếp ức chế quá trình 

chuyển hóa của ty thể, kích hoạt quá trình bệnh 

LHON chuyển sang dạng hoạt động [6]. 

LHON là căn bệnh có liên quan đến đột biến 

điểm ty thể, do đó di truyền từ mẹ sang con. Ở 

quá trình thụ tinh, trong khi cả bố và mẹ đều góp 

phần tạo nên phần nhân của hợp tử, thì duy nhất 

chỉ có noãn của mẹ cung cấp các chất trong tế 

bào chất của hợp tử, nơi chứa hàng trăm ty thể. 

Bệnh nhân ở cả hai ca lâm sàng báo cáo đều có 

tiền sử gia đình có người bị bệnh hoặc mang đột 

biến gen gây bệnh khẳng định yếu tố di truyền 

của bệnh. 

Các tế bào hạch vùng hoàng điểm cho các sợi 

trục tạo bó gai-hoàng điểm và đóng vai trò cho 

thị lực trung tâm bị ảnh hưởng đầu tiên, hậu quả 

là gây ra ám điểm trung tâm và giảm thị lực 

không đau ở một bên mắt. Suy giảm thị lực mắt 

bên kia có thể xảy ra đồng thời (25%) hoặc diễn 

ra sau đó (75%) trong khoảng thời gian trung 

bình là 8 tuần [7]. Hầu hết các bệnh nhân có thị 

lực xấu dưới 20/200, thị lực màu bị ảnh hưởng 
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sớm và nặng. Cả hai bệnh nhân được báo cáo đều 

có tổn hại thị lực nặng từ 20/200 trở xuống, bệnh 

nhân thứ nhất có sắc giác 2 mắt chỉ đạt 1/16 đĩa 

Ishihara. Đo thị trường Humphrey ở 2 ca đều 

xuất hiện ám điểm cạnh trung tâm. Tổn thương 

đáy mắt có thể gặp ở bệnh LHON, đặc biệt ở giai 

đoạn cấp, bao gồm sung huyết gai thị, giãn và 

xoắn tĩnh mạch quanh gai, xuất huyết võng mạc 

và gai thị, phù hoàng điểm, mờ bờ gai thị. Bộ ba 

dấu hiệu đặc trưng của LHON là giãn tĩnh mạch 

quanh gai, sưng gai thị (giả phù gai) và không có 

rò quanh gai trên chụp mạch huỳnh quang (phân 

biệt LHON với phù gai thật). Giai đoạn bán cấp 

được định nghĩa là trong vòng 6 tháng kể từ khi 

xuất hiện các triệu chứng lâm sàng. Bệnh nhân 

thường vào viện khi xuất hiện ám điểm trung tâm 

tiến triển và thị lực trung tâm giảm nhanh. Thị 

lực thường ổn định trong vòng 4 đến 6 tháng kể 

từ khi xuất hiện triệu chứng. Sau thời điểm này, 

bệnh chuyển sang giai đoạn mãn tính. Khi bệnh 

tiến triển, không còn thấy giãn mạch quanh gai 

và giả phù gai, thay vào đó là teo gai thị và tổn 

hại bó sợi thần kinh đặc biệt là bó gai-hoàng 

điểm trở nên rõ rệt [8]. Teo gai thị được quan sát 

thấy ở hầu hết các ca sau 6 tháng [7]. Hình ảnh 

đáy mắt ở 2 bệnh nhân được báo cáo đều có 

những tổn thương như đã mô tả. 

Hình ảnh OCT ở các bệnh nhân LHON có 

mỏng lớp sợi thần kinh (RNFL) và tổn hại lớp tế 

bào hạch quanh hoàng điểm, tương ứng với các 

tổn thương đã mô tả. Hình ảnh OCTA cho thấy 

các vùng mất mao mạch và giảm mật độ mao 

mạch quanh gai ở các góc phần tư có RNFL 

mỏng. Theo Balducci và cộng sự, giảm mật độ 

mao mạch quanh gai xuất hiện hầu hết ở góc 

phần tư thái dương trên bệnh nhân ở các giai 

đoạn bệnh [9]. Người ta đã chứng minh rằng độ 

dày RNFL tăng ở giai đoạn cấp tính sớm (trong 

vòng 12 tuần kể từ khi khởi phát triệu chứng) và 

giảm dần ở giai đoạn cấp tính muộn (12 đến 24 

tuần) và giai đoạn mãn tính (24 tuần trở lên) [10]. 

RNFL tăng giai đoạn đầu có thể do suy giảm khả 

năng vận chuyển trong tế bào chất và tăng cường 

sản sinh ty thể bù trừ. Ở giai đoạn sau, RNFL 

mỏng đi, hoạt động trao đổi chất sẽ giảm  

kéo theo sự giảm dần của mật độ mao mạch 

quanh gai. 

Cả 2 ca lâm sàng được báo cáo đều có xét 

nghiệm gen phát hiện đột biến tại vị trí 

nucleotide 11778. Theo y văn, 95% các trường 

hợp bệnh do 3 loại đột biến gen ở ty thể gây ra 

(Bảng 2) [11]. Các đột biến này làm ảnh hưởng 

đến quá trình hô hấp ty thể, dẫn đến rối loạn chức 

năng và tổn hại tế bào hạch võng mạc. Xét 

nghiệm di truyền không chỉ có giá trị chẩn đoán 

mà còn có giá trị tiên lượng phục hồi thị lực. Biến 

thể m.3460G > A trong gen MT-ND1 và 

m.11778G > A trong gen MT-ND4 gây giảm thị 

lực nhiều và khả năng phục hồi thị lực kém, trong 

khi biến thể m.14484T > C ở gen MT-ND6 có 

tiên lượng tốt hơn [12]. 

Bảng 1. Ba biến thể đột biến gen hay gặp trong ty 

thể ở bệnh LHON [11] 

Biến thể Gen Tỷ lệ (%) 

m.11778G > A MT-ND4 69% 

m.14484T > C MT-ND6 14% 

m.3460G > A MT-ND1 13% 

 

Hình ảnh MRI hốc mắt của cả 2 bệnh nhân 

đều có tăng cường độ (hyperintensity) của thị 

thần kinh. Đây là một dấu ấn không đặc hiệu của 

tổn thương thị thần kinh, có thể được tìm thấy ở 

nhiều bệnh lý thị thần kinh khác nhau. Tăng 

cường độ trên T2 của thị thần kinh đơn độc có 

thể bị chẩn đoán nhầm do viêm thị thần kinh 

(ON) [13]. Thực tế bệnh nhân ở ca thứ nhất của 

chúng tôi lúc đầu đã bị chẩn đoán nhầm giữa 2 

bệnh dẫn tới hướng điều trị chưa phù hợp. Bệnh 

nhân này khi khám vào năm 2019 đáy mắt có 

hình ảnh giả sưng gai thị. Ở bệnh ON giai đoạn 

cấp tính trên 1/3 bệnh nhân có thể thấy sưng đĩa 

thị. Tuy nhiên hình ảnh đáy mắt trong giai đoạn 

cấp tính của bệnh LHON cũng có thể thấy đĩa thị 

sung huyết và sưng nhẹ [14]. Về các dấu hiệu có 

thể có trên hình ảnh MRI não của LHON, theo 

nghiên cứu của Matthews và cộng sự, 8/31 số 

bệnh nhân mắc LHON có tổn thương chất trắng 

tăng cường độ trên T2, tuy nhiên trên những 

bệnh nhân này các tổn thương hình bầu dục ít 

hơn đáng kể, không có tổn thương hình ngón tay 

Dawson hay tổn thương lan tỏa không xác định 

rõ ranh giới. Tổn thương T2 ở bệnh nhân LHON 

ít gặp ở thể chai và không gặp ở tiểu não. Trong 
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8 bệnh nhân này, 3/8 các bệnh nhân này có hình 

ảnh giảm cường độ trên T1 [15]. 

Bảng 2. Chẩn đoán phân biệt LHON và ON [16] 

Dấu hiệu gợi ý LHON Dấu hiệu gợi ý ON 

Nam (80%) Nữ (65%) 

Không đau 
Đau quanh ổ mắt khi 

vận động mắt 

Giảm thị lực bán cấp – 

triệu chứng nặng dần 

trong 4-6 tuần mỗi mắt 

Giảm thị lực cấp – triệu 

chứng nặng dần trong 

vòng 2 tuần 

Không tự khỏi 
Có thể tự khỏi trong  

2-3 tuần 

Mất thị lực 2 bên tuần 

tự 
Mất thị lực 1 bên 

Không có tổn hại phản 

xạ đồng tử hướng tâm 

tương đối 

Tổn hại phản xạ đồng tử 

hướng tâm tương đối 

Chụp mạch huỳnh 

quang không có rò đĩa 

thị 

Chụp mạch huỳnh 

quang có rò đĩa thị 

Không/ít dấu hiệu bệnh 

đa xơ cứng 

Có dấu hiệu gợi ý bệnh 

đa xơ cứng 

MRI không điển hình 

của bệnh đa xơ cứng 

(không có tổn thương 

thần kinh trung ương) 

MRI điển hình của bệnh 

đa xơ cứng (tổn thương 

thần kinh trung ương) 

Tiền sử gia đình bị 

LHON hoặc mang gen 

bệnh 

Không có tiền sử gia 

đình LHON 

 

Về điều trị LHON, tất cả các bệnh nhân nên 

ngừng hút thuốc, uống rượu và sử dụng các chất 

kích thích, duy trì lối sống lành mạnh, kèm bổ 

sung vitamin hàng ngày. Sự phục hồi thị lực 

được hy vọng phần nào khi sử dụng Idebenone, 

một loại benzoquinone tổng hợp chuỗi ngắn có 

tác dụng hỗ trợ quá trình tổng hợp ATP ty thể và 

có tính chống oxy hóa. Thuốc này đã được chứng 

minh tính hiệu quả và an toàn trong một số 

nghiên cứu thử nghiệm lâm sàng có nhóm chứng 

[17, 18]. Ngoài ra, điều trị bằng liệu pháp gen 

cũng là một biện pháp đem lại kết quả hứa hẹn. 

Ở bệnh LHON, mục tiêu của phương pháp này 

là đưa gen không bị đột biến vào ty thể của tế 

bào hạch võng mạc của bệnh nhân. Liệu pháp 

gen chú trọng điều trị đột biến gen ND4 do đây 

là đột biến thường gặp nhất ở bệnh LHON. Kết 

quả cải thiện thị lực ở các nghiên cứu là đáng 

khích lệ, tuy nhiên vẫn còn hạn chế và dao động. 

Cần có các nghiên cứu đánh giá kỹ lưỡng hơn 

trước khi biện pháp này được coi là thực sự có 

hiệu quả và áp dụng thường quy trên các bệnh 

nhân mắc LHON [19]. 

4. Kết luận 

Bệnh thị thần kinh di truyền Leber là bệnh lý 

di truyền do đột biến gây rối loạn chức năng ty 

thể có thể dẫn đến mù lòa. Đây là một căn bệnh 

khó chẩn đoán, biểu hiện triệu chứng lâm sàng 

có thể gây nhầm lẫn với nhiều bệnh lý thị thần 

kinh khác, đặc biệt là viêm thị thần kinh ở giai 

đoạn cấp, đòi hỏi đánh giá lâm sàng hệ thống, 

chính xác và xét nghiệm di truyền để khẳng định. 

Việc xác định đột biến gen ty thể là tiêu chuẩn 

vàng để chẩn đoán. Báo cáo ca lâm sàng của 

chúng tôi nhằm mục đích bổ sung thêm tư liệu 

cho những hiểu biết về căn bệnh này. 
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