Chuyén dé: Thalassemia - bénh di truyén gen lan can luu y

Thalassemias la mot nhom cac bénh thiéu mau di truyén, dac trung boi
sw khiém khuyét trong tong hop huyét sac t6 Hemoglobin (Hb) - mét
thanh phan quan trong dé van chuyén oxy & hong cau nguwoi. Tai Viét
Nam, Thalassemia la bénh di truyén gen lian phé bién nhat. Nghién citu
cua Vién Di truyén Y hoc - Gene Solutions trén 26.000 nguoi Viét Nam
(chu yéu tir thai phu va chong) cho thay c 13 nguoi Viét Nam co 1 nguoi
mang gen bénh Thalassemia. Pay la mot bénh 1y nguy hiém, anh huéng
rat 1on dén chat luong cudc sdong cua tre ngay tir khi chao doi, dac biét ¢
nhitng tré c6 bénh mirc d6 nang. Piéu dang luu y la hon 80% tré mac
bénh di truyén gen lan dwoc sinh ra boi nhitng cha me binh thwong va
khong cé tién sw bénh.

Thalassemia la bénh gay ra do sy thay doi & gen chiu trach nhiém tao ra Hemoglobin. C6 4
murc d bi€u hién bénh, tuy theo sé lwong gen bi tén thuwong:

Muc d6 rat nang co bi€u hién phu thai tir khi con trong bung me, truong hop nay thuong
c6 két cuc mat thai trudc khi tré c6 kha nang sinh séng. Hoac tré cé thé tir vong ngay sau
sinh do thiéu mé&u ndng, suy tim thai.

Muc d6 nang c6 bi€u hién thiéu mdu nang rat sém, khi tré chwa dén 2 tudi. Néu khong
duwoc phét hién va diéu tri sém, tré sé bi thi€u méu tram trong, vang da, gan lach to, bién
dang xwong. Tré mac bénh c6 vé mat dac biét la xwong tran, xwong cham do ra, xwong ham
trén nho, mii tet. Ngoai ra tré dé bi chAm phét trién thé chat, van dong va tam than. Nguoi
c6 bénh thé nang sé can phai diéu tri bang truyén méau sudt doi, tudi tho thap va thuong cé
nhiéu bién chimg vé sau.

Miurc do trung binh thuong cé biéu hién thi€u mau ro rang khi tré 16n hon 6 tudi. Triéu
chimg lam sang c6 thé 1a thi€u méu nhe hodc trung binh. Déi khi can truyén mau.

Mirc do nhe hay con goi la “nguwoi mang gen bénh”. Pay la nhitng nguoi chi mang 1 gen
bénh. Nhimg trwong hop nay, mac du cé mang 1 gen bénh, nhung thuong khong cé biéu
hién bat thuong trén lam sang. Thiéu mau thuong nhe va chi duwgc phat hién dua vao xét
nghiém mdau khi kham kiém tra sitc khoe hoac khi cé kém theo bénh ly khac nhw nhiém
trung, phau thuét, co thai ...

Gen bénh duoc di truyén tir cha me sang con. Néu b va me déu la nguoi mang gen bénh,
ban sé c6 25% kha nang sinh con bi bénh mitc d6 nang hoac trung binh tuy theo s6 luong
gen bénh ma ching nhan dugc. 50% kha nang dira tré nhan mot gen bénh tir mot nguoi bo
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hoac me, ching ciing sé tré thanh “nguodi mang gen bénh” va c6 thé di truyén lai cho doi
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Hinh minh hoa - nguon internet

Da s6 nguoi mang 1 gen bénh chi thi€éu mau nhe va khong cé biéu hién trén 14m sang, do dé
viéc tam soat nguoi mang gen bénh duoc thuc hién bang cac xét nghiém méu. Xét nghiém
dau tién la dém té bdo mdu dé xac dinh tinh trang thiéu méau héng cau nhdé. Néu c6 thiéu
mdu hong cau nho, ban sé duoc lam tiép xét nghiém goi la dién di Hemoglobin dé x4c dinh
liéu ban cé bénh ly Hemoglobin hay khéng. Néu c6, ban cé thé can nhac thuc hién tiép céc
xét nghiém chuyén sau hon dé xac dinh ki€u dot bién gen gay bénh.

Néu ban la nguoi mang gen bénh, hdy xét nghiém cho vg hodac chong ctia minh nham muc
dich tién lwong kha nang sinh con bi bénh va cé bién phép du phong phu hop. Xét nghiém
tam soat gen bénh cho vo va chong tét nhat nén dwoc thuc hién truwdc khi mang thai. Ban
cling c6 thé thuc hién nd trong thai ky. Tuy nhién néu thuc hién truéc khi mang thai, ban sé
c6 nhiéu co hoi hon trong viéc lwa chon mang thai bang phuong phép nao va c6 nhiéu thoi
gian hon dé dwa ra lya chon.
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Phong bénh Thalassemia bang cach nao?

D& du phong bénh Thalassemia cho doi con, diéu can quan tam la tranh khong sinh ra
nhiing dira tré bi bénh mic d6 nang do mang hon 2 gen bénh nhéan tlr ca b6 va me.

Tam soat va phong bénh tir truéc khi mang thai:

Véi cac bién phap xét nghiém tam soat nguoi mang gen bénh hién nay, cac cap vo chong
chuén bi c6 thai hodc dang mang thai nén duoc tw van va chén dodn tién hon nhén, dac biét
la nhitng gia dinh da c6 nguoi mang gen bénh Thalassemia.

Tw van di truyén trudc hon nhan véi muc tiéu kiém soét sinh con gitta hai nguoi cing mang
gen bénh. Vi vay, vo chong trudce khi két hon can xét nghiém xem liéu minh c6 mang gen
bénh hay khong va t6t nhat la tranh két hon gitta hai nguoi cuing mang gen bénh. Hién nay,
nho thong tin tir cac phuong tién truyén thong, bénh Thalassemia da dwoc nhiéu nguoi quan
tdm va biét dén nén da cé nhiéu cap vo chong dén cac trung tam y té dé duoc tw van va xac
dinh nguy co trude khi mang thai.

Néu ca hai vo chong déu 1a nguoi mang gen bénh, ban c6 thé lva chon céc bién phép sau:

- Thu thai tw nhién sau d6 thuc hién xét nghiém di truyén trudc sinh (choc 6i, sinh thiét gai
nhau hoac NIPS) dé xac dinh liéu thai nhi c6 mang gen bénh Thalassemia hay khong. Cham
duat thai ky sém néu thai nhi bi bénh ly Hemoglobin nédng.

- Lua chon thu tinh trong 6ng nghiém (IVF) v6i xét nghiém chén dodn tién lam t6 trudc khi
chyén phoéi. Chi nhitng phéi khéng mang gen bénh duwoc giir lai va ti€p tuc chuyén phdi sau
do.

- Ban c6 thé lya chon mang thai nho hé tro sinh sdn bang phuong phép IUI (bom tinh trung
vao buodng tt cung) véi tinh trung dwgc hién tir nguoi khong mang gen bénh.

- Ban c6 thé lya chon khong mang thai va xin con nuoi.
Sang loc phat hién bénh sé6m cho thai nhi:

C6 thé xéc dinh thai nhi mac bénh Thalassemia bang céc xét nghiém tam soat va chan doén
Gen dot bién trong thoi ky mang thai. Néu ca vo va chong déu mang gen bénh thi thai nhi cé
25% nguy co bi mac bénh & thé nang, trwong hop nay can duoc thuc hién chdn doédn trudc
sinh bang phuwong phép choc 6i hoac sinh thiét gai nhau va tim dot bién gen.
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Chén doén trude sinh duoc tién hanh gom céc budc:
- Xét nghiém gen cua cha me dé€ xac dinh kiéu dot bién gen ctia moi nguoi.
- Choc hut nudc 6i hoac sinh thiét gai nhau khi nguoi me mang thai.
- Xét nghiém gen cua té bao thai nhi va tim dét bién gen gay bénh.
- Tw van dinh chi thai ky néu bao thai bi bénh mitc d6 nang.
Luu y doi voi nhitng ba me Thalassemia mic do trung binh va nang:
- Néu ban c6 bénh ly Thalassemia thé trung binh hodc ndng, ban can phai khdm tién hén
nhan hoac kham trudc khi mang thai dé kiém tra xem liéu chéng c6 dong thoi mang gen

bénh Thalassemia twong tw hay khong. Néu ca 2 vo chong déu c6 mang gen bénh, ban sé co
kha nadng sinh con bi bénh thé nang hoac rat nang.

- V6i nhitng phu nit bi Thalassemia va da truyén méu nhiéu lan, ban can dwoc ki€ém tra vé
lwong sat thira. Néu lwong sat trong co thé qué cao, ban can duoc can thiép dé thai sat trudc
khi mang thai vi n6 cé thé anh hudng dén su phét trién cua thai nhi trong giai doan dau cta
thai ky.

- Do6i khi bénh Thalassemia khién ban khé mang thai, hay dén gap bac si chuyén khoa ho tro
sinh san dé duwoc kiém tra va ho tro.

- Ban nén bat dau uong acid folic it nhat 3 thang trudc khi mang thai véi lieu 5mg moi ngay
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(liéu cao hon so véi cac truomg hop san phu khong cé bénh ly).

- Khi mang thai, ban can duoc quan ly thai ky tai cdc co s& san phu khoa uy tin dé duoc diéu
tri va ki€m sodt cdc nguy co cho me nhw thiéu méu, qué tai sat, suy tim, suy gan, bénh
nhiém trung, dai thao duong thai ky, thuyén tac huyét khéi ... Em bé clia ban cé nguy co bi
Thalassemia di truyén, thiéu mdu, thai cham tang truong trong tr cung, thai chét luu, ...

Tham khao:

https://www.rcog.org.uk/en/patients/patient-leaflets/beta-thalassaemia-and-pregnancy/

Phong KHTH


https://www.acog.org/womens-health/faqs/carrier-screening-for-hemoglobinopathies
https://www.rcog.org.uk/en/patients/patient-leaflets/beta-thalassaemia-and-pregnancy/

