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L&i gii thiéu

Tan mau bam sinh (Thalassemia) la bénh thiéu mau
do tan mau, thudéc nhém bénh di truyén bam sinh,
bénh biéu hién sudt dai. Bénh cé & ca hai gidi vai ty
lé ngang nhau. Bénh c6 cac biéu hién noi bat do la
thiéu mau, chdm phat trién...

O nudc ta, udc tinh c6 khoang trén 10 triéu ngudi
mang gen bénh, c6 han 20.000 bénh nhan can diéu
tri. M6i nam cé khoang hon 2.000 tré mdi sinh bi
bénh thalassemia.

Cudn sach bo tui nay cung cap nhiing théng tin,
kién thuic co ban vé bénh, bao gom dich té, co ché
sinh bénh, cadch nhan biét bénh, sang loc sém
nguci mang gen bénh va phong bénh. Lan xuat
ban nay khong tranh khéi nhiing so suat, chua
hoan thién.

Tap thé tac gia kinh mong nhan dugc y kién gop y
cla déng dao ban doc dé nhirng lan xuat ban sau
sé hoan thién to6t hon.

T/M nhém tac gia

TS Bach Qudc Khanh
Vién trudng Vién Huyét hoc -
Truyén mauTW




Mau c6 cac loai té bao nao?
Trong mau c6 ba loai té bao
la hdng cau bach cau va tiéu cau .
Moi té bao mau déu c6 doi séng
nhat dinh va thuong xuyén dugc thay thé.
Hong cau la té bao mau do, trong hong cau cé chua
huyét sac t6; co chiic nang van chuyén oxy tir phoi dén
cac co quan trong co thé va thai khi carbonic tir cac té
bao ra ngoai.
Bach cau la nhiing té bao mau cé tac dung bao vé co
thé chong lai cac tac nhan gay bénh.
Tiéu cau la té€ bao mau cé chiic ndang cam mau bang
cach lam mau voén cuc va déng lai khi mach mau bi
thuong.
Hong cau cé doi song khoang 120 ngay. Trung binh
moi ngay c¢6 khoang 1% lugng hong cau clia cg thé
chét di (goi la tan mau sinh li) va c6 mot lugng tuong
iing hong cau méi dugc sinh ra tu tly xuong.
2.  Thi€u mau la gi?
Thiéu mau la tinh trang gidm huyét sac t6 dudi muc
binh thuong, do gidam vé sé lugng hodc/va vé chat
lugng hong cau.
Thiéu mau do nhiéu nguyén nhan nhu do dinh duéng,
do mat mau (chdy mau, rong kinh...), do tan mau...

Phan I:
Bénh tan mau bam sinh




3. Thénaolatan mau?

Tan mau la bénh li cdia hong cau.
Tan mau la tinh trang héng cau vé
qua nhanh, qua nhiéu so véi mtuc
sinh li binh thuong.

Khi tan mau nhiéu hodc kéo dai, tdy xuang khong san
xuat kip hong cau méi dé bu dap, co thé sé bi thiéu
mau.

4. Thalassemia la gi?

Bénh thalassemia (con goi la bénh tan mau bam sinh)
la nhdm bénh mau di truyén - bam sinh c6 dac diém la
gay tan mau nhiéu va thuong xuyén dan dén thiéu
mau man tinh. Bénh gap & ca nam va nd.

Cac khdi niém co ban
vé bénh thalassemia

5. Cé may nhom/thé bénh thalassemia?

Tuy ton thuong gen ma bénh thalassemia dugc chia
lam hai nhém chinh la alpha thalassemia va beta thal-
assemia. Bénh alpha thalassemia do gen alpha bi ton
thuong, bénh beta thalassemia khi gen beta bi ton
thuong.




6. Bénh thalassemia c6 pho
bién khong?
Thalassemia la mét trong nhiing
bat thuong di truyén pho bién
nhat trén thé gidi.
Hién c6 khoang 7% ngudi dan trén toan thé gidi
mang gen bénh huyét sac t6; 1,1% cac cdp vg chong
c6 nguy cd sinh con bi bénh hoac mang gen bénh.
Bénh phan bo khap toan cau, ty Ié cao & Dia Trung
Hai, Trung Dong, Chau A - Théi Binh Duong; Viét Nam
la mét trong nhiing nudc co ty 1é ngusi mac bénh va
mang gen bénh cao.
O nudc ta hién nay chua cé nghién ctiu dich té gen
bénh trén toan quoc, trong moét sé nghién cliu cho
thay ty 1é mang gen bénh & dan toc Stiéng (63,9%),
dan tdc Edé (32,2%), dan toc Khmer (28,2%), dan todc
Muong (22%), dan toc Tay (12,8%)...
7. Hau qua cta bénh thalassemia la gi?
Bénh nhan thalassemia phai chiu rat nhiéu thiét thoi
doi véi ban than va gia dinh:
- Do bi thiéu mau man tinh nén anh huéng dén su
phat trién thé chat, ngoai hinh...
- Ngudi bénh bi giam, tham chi khéng c6 kha
nang lao dong;

hai diéu tri suot dai nén gay ton kém,

Cac khai niém co ban
vé bénh thalassemia




anh hudng tdi kinh té gia dinh;

- Chat luong giong noi cla gia
dinh, dong ho va dan t6c bi anh
hudng.

8. Bénh thalassemia di truyén nhu thé nao?

- Ngudi bi bénh hay mang gen bénh khi két hon,
sinh con thi cac con ¢6 nqguy ca bi bénh hoac mang
gen bénh; nguy ca d6 khac nhau gita tung truéng hop
va trong mai lan cé thai déu cé nguy co nhu nhau.

Cac khai niém co ban
vé bénh thalassemia

Nhanté bao  Nhiém sic thé

Moi ngudi binh thuong
c6 23 cap nhiém sac thé




Thalassemia  khéng
phai la bénh lay nhiém nhu
cac bénh lao, viém gan...,
ma la bénh di truyén do
ngudi bénh nhan mét gen
bénh clia bé va mét gen
bénh clia me.

Ky hiéu: ]
Khong mang Mang gen bénh Bi bénh
gen bénh

Truong hop 1

B6 hodac me B8 hoac me
mang khong mang
gen bénh
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50% con khéng mang gen bénh 50% con mang gen bénh

KHI NGUOI MANG GEN LAY NGU'O1 KHONG MANG GEN




Truong hop 2

con khéng mang 50% con mang gen bénh con bi bénh
gen bénh

KHI HAI NGUGI MANG GEN LAY NHAU

Truong hop 3

Me khéng mang

bi benh gen bénh
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100% con mang gen bénh

KHI NGU'OI BI BENH LAY NGUGI KHONG MANG GEN BENH




Truong hop 4
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50% con mang gen benh 50% con bi bénh

KHI NGU'OI BI BENH LAY NGUOI MANG GEN BENH

Truong hop 5

Me
bi bénh
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100% con bl bénh

KHI 2 NGU 1 BI BENH LAY NHAU




Cac triéu chung thudng gap:
- Mét mai

- Hoa mat, chong mat

- Da xanh, nhgt nhat han binh
thudng

- Da, cling mac mat vang

- Nudc tiéu sam mau

- Cham [6n (tré nho)

- Khé thé khi gang suic

- Nhip tim nhanh...

VGi thé nang, tré c6 biéu hién triéu ching ti khi mdéi
dugc vai thang tudi. Biéu hién ctia bénh thudng ro
rang hon khi cé cac bénh khac kém theo nhu réi loan
tiéu hoa, tiéu chay, sot...

Néu khong dugc diéu tri kip thoi, ngudi bénh c6 thé
bi tlir vong sém hodc cé thém cac bién chiing nang né
khac nhu:

- Bién dang xucong mat: tran d6, mai tet..

- Gan to, lach to

- Dé bi gay xuong (xuang cang chan, cang tay)

- Nhiém trung nang

- Ton thuong cac co quan khac nhu tuyén noi tiét,
tim, gan, ...

Phan II: Cac biéu hién
cla bénh thalassemia




Hinh anh dac trung ctia bénh nhan
thalassemia: thé trang thap nho,
cham phat trién, tran do, mii tet,
rang vau...

Hinh anh bénh nhan dién hinh:

Cac biéu hién
cla bénh thalassemia

Da xanh, nhot




9. Bénh thalassemia cé may muc Cac muc d6
do? cla bénh thalassemia
Bénh c6 cadc muc d6 biéu hién khac

nhau: muic d6 rat nang, nang, trung

binh, nhe va an.

Tuy theo muic @6 ma cé it hay nhiéu cac triéu ching trén.
- Murc dé rat nang: phu thai, thuong & 3 thang cuéi
thai ky hoac tir vong ngay sau khi sinh.

- Muc dd nang: bénh nhan c6 cac biéu hién dién hinh
nhu da mo ta, thi€u mau nang né, c6 biéu hién sém tu
ngay khi con nhé. Néu khong dugc diéu tri dung va kip
thai, tudi tho bénh nhan rat thap (dudi 20 tudi).

- Muc dé trung binh: bénh nhan c6 thé 6 cac biéu
hién dién hinh nhu trén khi tré dugc 4-6 tudi.

- Muc dd nhe: c6 thé chi bi thi€u mau nhe, nén dé bi
nham véi cac bénh ly thiéu mau khac nhu thiéu mau thiéu
sat...va dé bi bd qua, diéu tri sai.

- Thé&an (ngudi mang gen bénh): la ngudi khée manh
binh thudng, tham chi van c6 thé hién mau duoc.

10. Diéu tri bénh thalassemia nhu thé nao?

Nguyén tic diéu tri co ban bénh thalassemia la TRUYEN
MAU va THAI SAT (khi cé thira sat). Diéu tri dinh ky tai bénh
vién.

Nguai bénh can phai tuan thu theo chi dinh clia bac sy




11. Bénh thalassemia c6 thé
phong tranh dugc khéng?
Thalassemia la bénh c6 thé
phong tranh dugc. Phong bénh
thalassemia la phong khéng sinh ra tré bi bénh.

Cac phuong phap phong bénh:

- Tuvan trudc két hon: dé han ché viéc hai nguoi
cung mang gen bénh két hén véi nhau.

- Chan doan trudc sinh (d6i vai cac cap vg chong
cung mang gen bénh thalasasemia).

Bao gom: Chan doan thai nhi khi thai dugc 16 - 20
tuan hoac chan doan trudc chuyén phéi.

Phan llI
Phong bénh thalassemia

Rau thai

Thai

Tir cung
(da con)

- Co tlr cung




Ngudi mang gen bénh khéng c6
biéu hién 1dam sang, nhung c6 nguy
co di truyén cho thé hé sau. Vi thé,
viéc chan doan ngudi mang gen
bénh la rat quan trong.

12. Chan doan ngudi mang gen bénh bang cach nao?
Phuong phap chan doan ngudi mang gen bénh la xét
nghiém mau.

13. Chan doan mang gen bénh thalassemia tai thai
diém nao la tot nhat?

- Ol tudi tién hén nhan (tu 16 tudi)

- Trudc khi c6 thai

- Cédthai trong 3 thang dau cua thai ky.

Phan IV: Phat hién sém
nguci mang gen bénh

Ngoai ra, c6 thé chan doan mang gen bénh tai bat ky
lfa tubi nao.

-~
Hinh minh hoa
Tu van tién hon nhan




14. Ngugi mang gen bénh can
lam gi?

Nguoi mang gen bénh can dugc
tu van dé khong sinh ra con bi
bénh thalassemia:

- Tu van va xét nghiém ban dagi trudce khi két hon.

- Néu két hon véi ngusi mang gen bénh thi can phai
dugc tu van chan doan truéc méi lan sinh con.

15. Gia dinh c6 ngudi bi bénh hoac mang gen bénh
can lam gi?

- Nang cao hiéu biét ctia cac thanh vién trong gia dinh
vé can bénh nay.

- Xét nghiém sang loc bénh thalassemia cho tat ca cac
thanh vién trong gia dinh.

- Nén dugc tu van trudc két hon, tu van trudce sinh cho
nhirng nguai da xac dinh la c6 mang gen bénh thalas-
semia.

Phat hién sém
ngudi mang gen bénh

Mot trudng hop gia dinh bénh nhan c6 3 chau cung bi bénh*f




A Cac xét nghiém dé chan doan
Phat hién sém . o
ngudi mang gen bénh ngugl mang gen va bi bénh thalas-
semia:

- Téng phan tich té bao mau ngoai vi: néu lugng
huyét sac té giam/ binh thudng, sé luong héng cau co
thé tang, hong cau nho nhugc sac, hdong cau cé hinh
thai va kich thuéc da dang... Véi két qua nay, bac sy co
thé so bd chan doan ban c6 kha nang bi bénh thalas-
semia hay khéng.

- Xac dinh thanh phan huyét sac to: la phuong
phap dé chan doan thé bénh thalassemia.

- Xét nghiém ADN c6 thé xac dinh chinh xac dac

diém ton thuong gen bénh thalassemia. Ky thuat xét
nghiém cao cap nay hién nay da thuc hién dugc tai
moét sO co sG y té chuyén khoa nhu Vién Huyét hoc-
Truyén mau TW, Bénh vién Nhi TW, Bénh vién dai hocY
Ha Noi, BV Truyén mau - Huyét hoc TP H6 Chi Minh,
Bénh vién Tu Da...

TRUNG TAM THALASSEMIA (TAN MAU B/§M SINH)
Pién thoai: 024 3 782 4263
hodac 024 3 782 1895 so may 1é 598
Email : Vita@nihbt.org.vn
Thai gian dién thoai tu van:
8h00 dén 17h00 t thit 2 dén thi 6

Trir ngay L&, Tét, cudi tuan. A @




‘ MOT SO LUU Y DOI VOI
NGUOI MANG GEN BENH TAN MAU BAM SINH (THALASSEMIA)

- Gen bénh thalassemia khong gay anh hudng dén stc khoe,

- Gen bénh nay khong lay, khong thé phat trién thanh bénh, khong gay ra
bénh khac va khong dnh hudng dén tudi tho cia ngudi mang gen,

- Ngudi mang gen bénh thalassemia khong can uéng thudc diéu tri.

1 - Nguoi mang gen bénh thalassemia chua két hon:

- Can xét nghiém sang loc bénh thalassemia cho chong/vd tudng lai triidc khi ket hon
va sinh con.

- Giai thich cho céc thanh vién trong gia dinh ve bénh va khuyen khich ho di xét nghiém
sang loc bénh cang sdm cang tot.

2 - Nguo6i mang gen bénh thalassemia da két hon va chua co con:

- Cho vg/chong minh di xét nghiém sang loc thalassemia trudc khi cé con
- Cac thanh vién trong gia dinh nén di sang loc thalassemia cang sdm cang tot.

3 - Ngu6i mang gen bénh thalassemia dang mang thai:
- Thai dudi 20 tuan, de nghi chong di xét nghiém sang loc thalassemia ngay
- Chong khdng mang gen thalassemia - sinh xong cho con di xét nghiém sau.
- Chong co gen thalassemia - can nhac chan doan trudc sinh
- Thai trén 20 tuan, ban nén xin tu van thém tii bac si san khoa, bac si thalassemia

Hay xét nghiém sang loc bénh thalassemia
vi tuong lai cda chinh ban va con chau cta ban !
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DIEU BENH NHAN THALASSEMIA

CAN GHI NHO

Gitp bénh nhan cai thién suc khée
va dat hiéu qua diéu tri t6t hon

Tuan thu lich hen ctia bac si

U6ng nhiéu tra dé han ché hap thu sat

Gi gin vé sinh than thé sach sé

Hay dén ngay co sé'y t€ gan nhat néu by s6t cao
hodc dau nhiéu khong ré nguyén nhan

Khong dugc tu'y dung thudc khong cé trong
don thudc cda bac st
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