NHUNG HIEU BIET CO BAN VE BENH THALASSEMIA

1. Thalassemia la gi?
Thalassemia (Thal) 1a bénh thi€u méu tan huyét di truyén hay thi€éu mau tan
huyét bam sinh. Bi€u hi¢n chinh cua bénh 1a thiéu mau.
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C6 2 loai Thalassemia chinh:

« o(alpha) Thalassemia: Thi,é'u chu?)i o (anpha)
« P (beta) Thalassemia: Thi€u chuoi f(beta)
o (Ca ¢ (alpha) va B (beta) déu c6 3 muc do (Thé 1am sang):

-Nang
-Trung gian
- Nhe.

2. Dich té bénh Thalassemia.

Thalassemia 12 mot trong cac bat thuong di truyén phd bién nhat trén thé gioi.
Hién c6 7% ngudi dan trén toan cdu mang gen bénh tan mau bam sinh; 1,1% cap vo
chong c¢6 nguy co sinh con bj bénh hodc mang gen bénh. Bénh phan bd khip toan
cau, ty 1¢ cao ¢ vung Dia Trung Hai, Trung Dong, chau A - Thai Binh Duong trong
d6 Viét Nam 1a mét trong nhitng nudc c6 ty 1€ mac bénh va mang gen bénh cao. Tai
Vi¢t Nam, ty I¢ mang gen bénh & nguodi Kinh vao khoang 2 - 4%, cac dan toc thidu
s6 sébng ¢ mién nui, ty 1 nay rat cao: Khoang 22% dbi véi dan toc Mudng, va trén
40% & dan toc Edé, Tay, Thai, Stiéng...

3. Céc biéu hién ciia bénh Thalassemia.
3.1 Murc dj nang:

Biéu hién thiéu mau ning, co thé tir ngay sau khi ra doi, thuong biéu hién rd rang
nhat khi tré dugc 4 - 6 thang tudi va ngdy cang ning hon. Nhitng biéu hién thuong
gip: - Tré xanh xao; Da va ciing mac mét vang; Thuong chdm phat trién thé chat;
C6 thé bi sdt, tiéu chay hay céac rdi loan tiéu hoa khac. Néu dugc truyén mau day du,
tré c6 thé van phat trién binh thuong dén khoang 10 tudi. Sau 10 tudi, tré co biéu
hién cua bién chimg do ting sinh hdng cau va do & dong sit qua nhiéu trong co thé
nhu: Bién dang xwong: hop so to, budu tran, budu dinh, hai gd ma cao, miii tet, ring



cua ham trén vau, lodng xuong lam tré rat dé b1 gay xuong; Da sam xin, cung mac
mat vang; Soi mat; Day thi mudn: nir dén 15 tudi chua co kinh nguyét...; Cham phat
trién thé lyc. Ngoai 20 tudi, bénh nhan thudng c6 thém céc bién ching suy tim, réi
loan nhip tim, dai thao dudng, xo gan...

3.2. Murc dj trung binh:

Biéu hién thiéu mau xuat hién mudn hon so véi muc do nang, khoang 4 - 6 tudi
tré méi can phai truyén méu. Thiéu mau mirc d6 vira hodc nhe (néng do huyét sdc
t6 tir 6g/d1 dén 10g/dl). Tuy nhién, néu khong diéu tri day du va kip thoi, nguoi bénh
cling s& bi cac bién chting nhu lach to, gan to, s6i mat, sam da. Dén do tudi trung
nién s& c6 biéu hién dai thio duong, suy tim, xo gan. Néu ngudi bénh duoc truyén
mau va thai sat ddy du thi c6 thé phat trién binh thuong va khong bi cac bién chimg.

3.3. Mirc dp nhe (hay con goi la mang gen:)

Nguodi mang gen bénh thuong khong co biéu hlen gi dic biét vé mit 1am sang.
Chi vao nhirng thoi ky khi co thé ¢6 nhu cau tang vé mau nhu phu nix khl mang
thai, kinh nguyét nhleu..., luc d6 moi thay biéu hién mét moi, da xanh, néu lam xét
nghiém sé& thay luong huyét sic t6 giam.

4. Bénh Thalassemia dwgc diéu tri nhw thé nao?

Cac phuorng phap chinh diéu tri bénh Thalasserma hién nay:

4.1. Piéu trj thiéu mau: Truyen hong cau khi bénh nhéan co thiéu mau, voi
mirc Hemoglobin la 7g/dl sau 2 lan kiém tra ma khong co nguyén nhan nao khac,
hay >7g/dl ma c6 bién dang xuong. Dé phong va xu tri cac tac dung khong mong
mudn c6 thé xay ra do truyén mau, ngudi bénh can phai dugc theo ddi chit ché tai
bénh vién.




4.2. Piéu tri W sit: Thai sit bang thudc tiém hozc udng. Nén bat dau thai sat
khi ferritine huyét thanh>1000ng/ml, thudng 1a sau truyén khoang 20 don vi hong
cau ling. Diéu tri thai st ca doi.

4.3. Cit lach: Chi khi truyén mau it hiéu qua hoic lach to qua gy dau anh
hudng dén sinh hoat cua ngudi bénh.

4.4. Ghép té bao gbc tao mau (ghép tiy): Ap dung v6i bénh nhan bi bénh
murc d6 nang, la phuong phap tién tién nhat hién nay ¢ thé chita khoi bénh. Tai
Viét Nam, mot sé bénh vién 16n dau nganh co thé thuc hién diéu tri bang phuong
phap nay nhu BV Truyén mau - Huyét hoc TP HCM da diéu tri ghép tiry cho
nguoi bénh Thalass thé nang tr nam 2002, Vién Huyét hoc - Truyén mau TW,
Vién Nhi TW.

Han ché ciia phuong phéap nay khé tim duoc ngudi cho té bao gbe phu hop.
Thalassemia khong phai 1a bénh 1y nhiém nhu cac bénh lao, viém gan ..., ma 1a
bénh di truyén do nguo1 bénh nhan ca hai gen bénh cua bd va me.
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Néu hai ngudi bj bénh mirc d6 nhe két hon véi nhau, khi sinh con c6 25% kha
nang con bi bénh Thalassemia murc d6 nang, do nhan dugc ca gen bénh cua bd va
gen bénh cua me truyén cho; 50% kha nang con bi mirc d§ nhe hoac la ngudi mang
gen do nhan dugc mdt gen bénh tir bd hodc tir me truyén cho; 25% kha nang con
binh thuong.

5. Tw phat hién sém bénh Thalassemia nhw thé nio?

Ban hiy dén céc co sé'y té dé kham bénh khi:

. Co bét ky mot trong cac biéu hién sau: Mét moi, yéu tho nong, da vang, nudc
tiéu sAm mau, blen dang xwong, chdm phat trién thé chat, lach to.

« Bancocac yéu t6 nguy co nhu: Trong gia dinh c6 ngudi bi bénh Thalassemia
hodc sdng trong ving c6 ty 18 bi bénh cao.



Lam cac xét nghiém mau:
Tong phan tich té bao mau ngoai vi: Néu luong huyet sdc t6 giam, hong cau
nho nhugc sic, ¢6 hinh thai va kich thudc da dang... V6i két qua nay, bac si co thé
s0 bd chan doan ban c¢6 kha ning bi bénh Thalassemia hay khong.

. Dién di huyét sic t6: La phuong phap dé chan doan thé bénh Thalassemia.

« Xet nghiém DNA co thé xac dinh chinh xac dic diém ton thuong gen tong
hop chudi globin trong Thalassemia. Ky thuat xet nghiém cao cap nay hién
nay da thuc hién duoc tai cac co sd y té chuyén khoa

6. Cham so6c va diéeu tri tai nha doi véi bénh nhan Thalassemia.

« Ché do an giau dinh dudng, can bang cac thanh phan glucid, protid, lipid,
vitamin va khoang chit s& giup co thé khée manh.

« Tranh nhiém trang: Biét gitr gin v¢ sinh sach sg, gitr 4m co thé khi troi lanh,
dam bao an toan thuc pham...

« Tap thé duc thudng xuyén, cac bai thé duc phu hop theo ltra tudi va tinh trang
bénh.

« Tiém phong cic vaccin phong bénh nhu: cam, Rubella, viém ndo, viém phdi,
viém gan B (dic biét can thiét v6i nhitng bénh nhén bj cit lach).

« C0 thé udng acid folic dé ting tao hong cau, nhung phai theo chi dinh cua bac
si.

« Dé giit cho xuong vimg chic, nén bd sung calci, kém va vitamin D. Nén tham
khao y kién bac si dé biét khi nao nén udng thude gi va thoi gian trong bao
lau.

« Tranh qua tai sat: Khong tu udng cac thude co chira sat, han ché thirc an c6
chtra ham luong sit cao nhu thit bo, rau ¢6 mau xanh ddm. Nén udng nuéc
ché tuoi hang ngay sau an dé 1am giam hap thu sat.

« Néu bi sbt hodc c6 triéu chimg nhiém trung nén di kham bac si dé duoc diéu
tr1 kip tho.

7. Lam thé nao dé han ché bénh Thalassemia.

« Tu van truéc hon nhan: Céac doi trai gai nén dugc kham va xét nghiém bénh
Thalassemia trude khi két hon.

« Néu ca hai ngudi cing mang mot thé bénh Thalassemia két hon véi nhau, nén
duoc tu van trude khi dy dinh c6 thai.

« Néu cap vo chéng cung mang mot thé bénh Thalassemia c6 thai, nén dugc
chan doan trude sinh khi thai dugc 12 - 18 tuln, tai cac co sé y té chuyén
khoa.

« Nén duoc cac bac si chuyén nganh huyét hoc, nhi khoa va di truyén tu van vé
bénh Thalassemia.

Tham khao thém: https://vienhuyethoc.vn/benh-thalassemia-di-truyen-nhu-the-nao-
va-cach-phong-benh/




