Bénh béta thalassémia la gi ?

Oxygen tw ph0| sé duwoc hémoglobin la mot
loai protéin ctia hdng cau mang dén cac bd
phan khac nhau trong co thé. Bénh
thalassemia xay ra khi ngwdi bénh khong
tao ra du lwong hémdbglébin binh thwdng
dé van chuyén oxygen di nudi co thé. Pay
la mét bénh di truyén do dét bién cda gen.

Bénh béta thalassémia dworc
di truyen nhw the nao ?

Ca b6 va me la ngwoi lanh mang gen bénh
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Héméglébin trong héng ciu dwoc clu tao
twr 2 loai protein khac nhau la alpha va béta
glébin. Béta glébin dwoc quy dinh béi 2
gen, mdt nhan tir bé va mét nhan tir me.

Néu moét ngudi c6 mot gen béta binh
thuweng (A) va mot gen béta bat thuwong (B)
sé dwoc goi la ngudi lanh mang gen bénh
(AB).

Néu mét nguwdi mang cad 2 gen béta bat
thwong (BB) sé co biéu hién bénh béta
thalassémia.

Néu hai b6 me déu la ngwdi lanh mang gen
bénh (AB) con cla ho sé c6é 25% kha nang
c6é hémdglébin hoan toan binh thwdng
(AA), 50% la ngwoi lanh mang gen bénh
(AB) va 25% la nguwdi mac bénh béta
thalassémia (B).

Ngweoi lanh mang gen bénh béta
thalassémia sé nhw thé nao ?

Nguwdi chi mang 1 gen béta b4t thwong
(AB) hoan toan khée manh. Nguwoi nay cé
thé c6 hdng cau hoi nhd hon so v&i binh
thwong va co thiéu mau nhe nhwng khéng
can phai diéu tri, tuy nhién déi khi bi nham
véi thiéu mau do thiéu sat. Ngwei lanh
mang gen bénh béta thalassémia cé thé
truyén gen bénh cho con cta minh.

Ngwei mac bénh béta thalassémia
sé cO triéu chieng gi ?

Néu mét em bé nhan hai gen bénh béta
thalassémia (BB) mot tter me va mot tw
bé, co thé cla tré sé khong tao ra dugc
cac hémogldbin binh thuwérng cho héng cau

do d6 héng cau sé& khoéng chuyén dwoc
oxygen cho cac co quan trong co thé. Néu
khéng dwoc truyén mau déu dan tré sé
xanh xao, mét maéi, rat hay bi nhiém trung,
gan va lach to ra, vang da, ngwra, cham Ién,
xwong bi bién dang.

Mac du déu mang cad hai gen bénh, céac
triéu chirng cda bénh thalassemia khéng
giéng nhau & cac tré mac bénh. Mét sé tré
biéu hién cac triéu chirng ctia bénh béta
thalassémia ngay twr khi sinh va khé
nang (thé nang) trong khi d6 mot sé tré
cO biéu hién cham va it ndng né hon
(thé trung gian).

Tai sao ban can kiém tra xem minh cé
phai la ngw®i lanh mang gen bénh béta
thalassémia hay khéng?

Viéc lam xét nghiém dé kiém tra xem minh
c6 phai la ngwoi lanh mang gen bénh béta
thalassémia hay khong trwédc hoac trong
khi mang thai rat quan trong vi nhirng ly do
sau:

© Bénh béta thalassémia rat phd bién &
DPéng Nam A trong d6 cé Viét Nam, ban c6
thé 1a ngwei lanh mang gen bénh va sé
truyén gen bénh cho con ban.

® Néu ban va chéng ban déu 1a ngwei
lanh mang gen bénh béta thalassémia thi
cl trong 4 lan mang thai sé& cé kha nang cé
moét 1An em bé sinh ra mac bénh béta
thalassémia (nghia 1& mdi lan mang thai sé&
c6 25% kha nang thai nhi méac bénh béta
thalassémia), bénh rat nghiém trong doi



héi phai dwoc diéu tri bang truyén mau
va dung thuoc suot doi.

© Mot sbé bac si cd thé nham tinh trang
thiéu mau nhe cia nguwdi lanh mang gen
bénh béta thalassémia véi tinh trang thiéu
mau thiéu sat dan dén viéc diéu tri sai.

® Hiéen nay viéc sang loc va chan doan dé
phat hién nguoi lanh mang gen bénh béta
thalassémia kha dé dang va ré tien.

© Néu thai nhi co nguy co’ cao mac bénh
béta thalassémia, chan doan trwédc sinh ¢
thé dwoc thwe hién dé xac dinh kha nang
mac bénh cuda thai nhi.

Lam thé nao dé biét ban la ngwei lanh
mang gen bénh thalassemia ?

Viéc xét nghiém kha don gian:

DPAu tién ban sé lam xét nghiém céng thirc
mau.

Néu trong két qud c6 MCH (lwong
hémadgldbin trung binh trong mét héng cau)
< 27 pg HOAC MCV (thé tich trung binh
héng ciu) < 80 fL ban sé dwoc dé nghi la
thém xét nghiém ferritin dé& danh gia
lwong séat trong co thé.

Néu lwong ferritin trong gi®i han binh
thwéong: nam 30 - 400 ng/mL va ndve 15 -
150 ng/mL thi ban c6 thé la ngwei lanh
mang gen bénh béta thalassémia.

Xét nghiém céng thirc mau va ferritin c6 thé
lam xong trong mét budi sang, ban nhé

nhin &n sang trwdc khi ldy mau dé xét
nghiém.

Pé chan doan chac chan la nguoi lanh
mang gen bénh béta thalassémia ban sé
phai lam thém xét nghiém dé xac dinh
loai héméglébin bat thwong céd trong
héng cau. Xét nghiém nay mét khoang 1
ngay. Dwa trén két qua xét nghiém
hémaoglébin bac si chuyén khoa sé cho
ban biét minh cé phai 1a ngwei lanh
mang gen hay khong.

Néu ban da dwoc xac dinh la ngwei lanh
mang gen bénh béta thalassémia:

© Chéng cha ban ciing can phai dwoc
xét nghiém twong tw dé& dé xac dinh co
phai la ngwoi lanh mang gen bénh khéng.

B Néu chong ban ban chac chan khong
mang gen bénh. Cérj trao dc“;i thém v&i nha
tw van di truyén de lén ké hoach mang
thai..

®m Néu chdng ban ciing Ia ngwi lanh mang
gen bénh va ban dang mang thai hoac
chuan bj mang thai. Ban can dwoc tw van
tai cac co s& c6 chuyén modn cao.

® Anh chi em cuda ban ciing c6 thé 1a
ngwei lanh mang gen bénh do d6 ho can
dwoc tw van tredc khi két hon hoac trudce
khi c6 con.

BENH VIEN DAl HOC Y KHOA HUE
CO THE THYC HIEN CAC XET NGHIEM VA
TU VAN VE BENH THALASSEMIA.

PAI HOC Y DUQ'C HUE
TRUNG TAM SANG LOC — CHAN DOAN TRU'O'C SINH & SO’ SINH

BAN DA KIEM TRA
KHA NANG DI TRUYEN
BENH BETA
THALASSEMIA CHUA?

Bénh béta thalassémia rat phé bién & Pong
Nam A trong dé cé Viét Nam. DPay la mét
bénh di truyén do gen dét bién gay ra lam
anh hwéng dén hoéng cau, loai té bao c6
nhiém vu mang oxygen tlr phéi dén tat ca
cac bd phan cua co thé. Ngwei binh thwong
mang gen bénh béta thalassémia c6 thé
truyén gen bénh cho con va trong trwéng
hop nang tré sé bi thiéu mau nang va nhieng
biéu hién nghiém trong khac doi héi phai
diéu trj suét doi.



