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Thong tin can biét

a Alpha thalassemia (AT), hay con goi la bénh tan mau bam
sinh thé alpha, 1a mot tinh trang vé mau ban mac phai tir
khi sinh ra. Ban mac AT khi dugc di truyén dot bién gen tur
cd chava me.

o Néu ban dugc di truyén dot bién gen tir cha hodc me thi
ban la ngudi mang gen bénh nhung khéng mac bénh.
Néu ban doi clia ban cling la ngudi mang gen bénh thi
ban cé kha nang sinh con mac AT.

AT thudng gap nhéat & ngudi g6c Bong Nam A va Nam A,
chau Phi, Trung Béng va quanh khu vuc Bia Trung Hai.

Cé hai cap gen lién quan dén AT va ban c6 thé cé mot, hai,
ba hodc bon dét bién gen. Ngoai ra con cé cac loai dot
bién gen khac, trong dé gen co thé bj thiu hoac bi 16i.

MUrc d6 nghiém trong clia AT phu thudc vao s6 lugng va
loai d6t bién gen culia ban.

AT thé nang (bén doét bién gen) thuong gy tr vong trudc
hoac ngay sau khi sinh néu khéng dugc can thiép. Bénh
nay van la tinh trang kéo dai suét doi nhung hién da cé
thé dugc kiém sodt thdng qua qua trinh diéu tri.

Cudn sach nay giup ban tim hiéu vé AT d€ ban c6 thé

trao d6i véi nhém cham sé6c y té vé tinh trang ctia minh
va phuong phap diéu tri.
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Fast Facts danh cho bénh nhan

Alpha thalassemia la gi?

Thalassemia (tan mau bam sinh) la tinh trang ban mac phai
tu khi sinh ra. Bénh nay anh hudng dén cac té bao hong
cau. Cé hai loai bénh chinh: alpha thalassemia (AT) va beta
thalassemia (BT). Cudn sach nay dé cap dén AT.

O ngudi méc AT, co thé khong tao du huyét sic t6
(hemoglobin, Hb) khde manh va c6 qua it té bao hong cau.
Hb la protein trong té bao héng cau gilp cac té bao nay van
chuyén oxy di khap co thé.

oCéc té bao hdng cau khée
manh dwoc san sinh trong
tay xuong (chat xép c6
trong xuong)

Tly xuong

Té bao hong cau khde manh

@) «hi céc t& bao hong cau di
chuyén qua pha8i, oxy lién két
vG&i mot phan tir trong cac té
bao dugc goi la huyét séc to

9 Sau do,
cac té bao
héng cau
mang va
giai phéng
oxy cho co
thé

Huyét sac té
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Alpha Thalassemia

Tai sao huyét sac té khéng dugc san sinh ding cach?
Hb la phan ti protein trong té bao hong cau cé chirc nang
van chuyén oxy tir phéi dén cac moé cia co thé. Hb cling van
chuyén cacbon dioxit tir cdc mo trd lai phéi. Hb gitip duy tri
hinh dang cula té bao héng cau.

Hb binh thuong & ngudi trudng thanh bao gém boén
chudi protein - hai chudi alpha va hai chubi beta. Néu
ban mac bénh AT, co thé ban sé& tao ra cac chudi alpha bat
thudng hodc khéng san sinh dd cac chubi nay, do d6 ban
khéng thé tao ra da Hb khée manh.

Té bao hong cau

\ C6 hon 250 triéu
Sat— ¢! T ™ phan tf Hb trong
L 5 moi té bao hong cau

Chudi
beta

Axit amin

Chudi polypeptide khong gdp cudn

Khi khéng c6 du Hb va té bao hong cau khée manh, oxy
khong dén dugc cac mo cla co thé, khién bénh nhan cdm
thay yéu &t, mét méi va khé thé. Tinh trang nay dugc goi
13 thi€u mau. Bénh thiéu mau c6 thé cé mirc dd nhe hodc
nghiém trong. Thi€éu mau nghiém trong cé thé gay tén
thuong cac co quan va tham chi gay t&r vong.
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Nguyén nhan gay bénh va doi tuong
mac bénh

AT la mot tinh trang di truyén. Biéu nay c6 nghia la bénh
bat ngudn tlr sy thay déi (ddt bién) & mot hoac nhiéu gen.
Cé thé 6 cac loai dét bién khac nhau; mét s6 loai gay ra
tinh trang thi€u hoan toan chuéi alpha cGia Hb, con nhirng
loai khac lam gidm murc d6 san sinh chudi alpha.

AT pho bién hon & mét sé khu vuc trén thé gidi, nai
bénh s6t rét da hoac dang hoanh hanh (vi du: Trung Béng,
Béc Phi, An Pd va Bong Nam A), cling nhu & nhitng ngudi
cé ngudn goc tir nhirng khu vire nay. Nguyén nhan la do
nhirng dét bién gen gay ra AT cling phan nao c6 tac dung
bdo vé co thé chdng lai bénh st rét.

Theo thai gian, ty 1&é dan s6 cé dot bién gen AT tang lén va
khi moi ngudi di cu trén khap thé gidi, AT cling trd nén phd
bién hon & cac khu vuc khac.

Cau héi cta toi

Hay ghi lgi bdt ky cdu hdi nao cua ban vé nguyén nhan gdy
ra AT dé thdo ludn vdi bdc sT
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Alpha Thalassemia

Cac loai AT

Loai AT ban mac phai va cach tinh trang nay dnh hudng dén
ban phu thudc vao:

¢ sO lugng gen bi dét bién va dé la nhirng gen nao

e cach két hgp clia cac gen bi anh hudéng

e tirng gen bi &nh hudng bi thi€u hoan toan hay bij 16i.

Bon loai AT

Mang gen bénh. Xét nghiém mau thudng cho két qua binh
thudng. Ban thudng sé khong ¢6 triéu chirng, nhung ban cé
thé di truyén gen 16i cho con minh.

Alpha thalassemia thé nhe/tinh trang alpha thalassemia.
Ban c6 thé bi thi€u mau nhe va c6 té bao héng cau nho. Tinh
trang nay c6 thé bi nham 1an v&i bénh thi€u mau do thiéu sat.
Hai gen bi anh hudng.

AT dang huyét sac té H (HbH). Chi c6 mét gen alpha hoat
déng. Ban c6 thé bi thi€u mau mirc d6 trung binh dén nang.
Ban cé nguy co sinh con mac AT thé ndng cao hon.

Alpha thalassemia thé& nang. Thiéu ca bén gen. Biéu nay
gay ra tinh trang thiéu mau nang. Trong hau hét cac truong
hop, thai nhi mac tinh trang nay sé tlr vong trudc khi sinh trir
khi dugc diéu tri trong bung me.

Ban c6 thé doc thém vé gen va di truyén gen & trang 6.

Loai AT cta toi

H&i bdc sTxem ban mdc AT logi nao.
Ghi logi bénh cua ban vao day

Doc thém vé cdc dot bién gen &'trang 7.
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Gen va di truyén gen
Gen nam trén nhiém sac thé. Mai té bao trong ca thé c6 23
cdp nhiém sac thé va co téng cdng 46 nhiém sac thé. Moi
nhiém sac thé mang tir 55 dén 20.000 gen.
Gen ciing ton tai theo cap. Ban dugc di truyén mét ban
sao tr me va mét ban sao tlr cha. Mét cdp gen nam trén mot
cap nhiém sac thé (mdi nhiém sic thé mang mot gen). Méi
cap gen mang théng tin ma hoa dé tao ra mat loai protein.
Protein 13 chudi cac don vi cau tao hda hoc cé tén 13 axit amin
va ddéng vai tro rat quan trong doi véi hoat déng cda co thé.
Nhin chung, gen cla ban chira nhitng thong tin thiét ké
chi tiét cho su tang trudng, phat trién va chirc nang cua
toan bd co thé.
— %) Nhiém séc thé |a nhitng chudi ADN rat dai
16p133 &=
o] Gen la nhitng doan ADN mang théng tin

di truyén; gen HBA1 va HBA2 cung cap
huéng dan dé tao chudi alpha ctia Hb

Pot bién gen la
sy thay doi trinh
tu ADN trong
mot gen

ADN

AT lién quan dén nhirng gen nao?

Qua trinh san sinh chudi alpha clia Hb do hai cap gen HBA1
va HBA2 kiém soat. Hai cdp gen nay mang nhirng thong tin
ma héa giéng nhau.
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Méi ngudi dugc di truyén mot

ban sao clia mdi gen tlr cha va mot

ban sao khac cia mdi gen tir me.

Diéu nay cé nghia la cé bén ban sao

gen c6 kha nang gy ra AT:
e Haigen HBA1
* Hai gen HBA2.

Pot bién gen xéa doan va khdng
x6a doan. C6 hai loai dot bién gen

quan trong gay ra bénh AT.

e Néu mét gen bi thi€u hoan toan
thi bénh dugc goi la thalassemia

x6a doan.

Nhiém sic
thé tir cha

Alpha Thalassemia

<

Nhiém sac
thé tir me

e Né&u mdt gen khdng bi thi€u nhung bi 16i thi bénh dugc
goi la thalassemia khdong x6a doan. Dot bién gen khéng
x0a doan thudng gay ra cac triéu chirng nghiém trong

hon dot bién gen x6a doan.

Vi tri cia cac dot bién gen. Néu
ban c6 hai dot bién gen thi ca
hai gen bj thi€u hoac bi 16i c6 thé
nam trén cuing mét nhiém sac
thé. Trudng hop nay dugc goi la

doét bién (thay doi gen) dang “cis”.

Dot bién nay cé thé dugc ghi la
aa/-- trong ghi chu cta ban.

Hodc c6 thé cé mot dot bién
gen trén moi nhiém sac thé.
Trudng hgp nay dugc goi la dot
bién dang “trans”. Dot bién nay
c6 thé dugc ghi la a-/a- trong ghi
chu cda ban.

Cis
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@ Hay yéu cau bac si ctia ban...

...danh dau xem ban cé bao nhiéu
doét bién gen va vj tri clia cac dot

bién nay.

Tai sao viéc tim hi€u thém vé tinh trang cua t6i lai

quan trong?

Néu dang mang thai hodc cé ké hoach mang thai, ban can
tim hiéu thém vé tinh trang di truyén cda minh. Khi hiéu hon
vé tinh trang, ban c6 thé ndm rd cac nguy co déi véi thai nhi.
Cha me can biét liéu nhirng dot bién gen nay nam trén
cing mot nhiém sac thé hay nam trén cac nhiém sac thé

khac nhau.

Hay hoi bac sTvé nhirng dot bién gen clia ban va ghi théng

tin vao 0 & dau trang nay.

Cac trang sau giai thich chi tiét hon vé cac dot bién
khac nhau va y nghia ctia chiing déi véi ban va gia dinh.

m dot bién gen
GED ot bién gen
m doét bién gen
m dot bién gen

Chuyén dén
Chuyén dén
Chuyén dén
Chuyén dén
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Alpha Thalassemia

Mot dot bién gen
Néu chi c6 mot dot bién gen AT, ban dugc goi la ngudi mang
gen bénh. Trudng hgp nay cling dugc goi la AT thé rat nhe.

Dbiéu nay c6 nghia la gi?
Ban sé khoéng c6 bat ky dau hiéu nao clia bénh AT va sé
khéng gap van deé gi vé st khoe lién quan dén bénh nay.

Néu ban la ngudi mang gen bénh va ban cé con véi mot

ngudi ciing mang gen bénh, dgi véi mai thai ky, sé& co:

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bién gen, xem trang 9)

e 1/2 khd nang (50%) em bé sé la ngudi mang gen bénh
(Mot dot bién gen)

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé khong c6 bat ky dot bién
gen nao.

Cha mang gen bénh Q Me mang gen bénh

PeY

,I/ v ;\
lo [N
- / \ N
1 ~
/ i >
’
D

P .
-7 ¢
P ’
P ’
- ’
e ’
P g
- ’
- ,
P ’
P 4
- ’
ﬂﬂ /’ |

12 2f 2l

Con mang Con mang Con mang Con khéng
tinh trang AT gen bénh gen bénh bi bénh

Rat hiém khi, va chi trong truong hgp mét so loai dot
bién gen nhat dinh, thai nhi m&i cé kha nang mac AT.
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Hai dot bién gen

Néu cé hai dét bién gen, ban dugc goi la ngudi mang tinh
trang AT, hay con dugc goi la AT thé nhe.

Piéu nay c6 nghia la gi?

Hau hét nhirng ngudi cé hai dét bién gen khdng gap bat
ky van dé nghiém trong nao vé sutrc khoe lién quan dén AT,
ngoai trur tinh trang thi€u mau nhe (thiéu té bao hong cau
khoe manh). Thi€u mau cé thé gay mét mai, dac biét |1a sau
khi van déng (xem trang 29).

Dudi kinh hién vi, cac té bao héng cau cda ban tréng sé
nhé hon binh thudng. Bac s goi cac té bao hong cau c6 kich
thudc nho 1a héng cau nhé. Cac té bao bi€u hién nhu vay la
do thiéu Hb.

LU'U Y QUAN TRONG: N&u ban bj thiéu méau, hay
dam bao théng bdo cho béac si rang ban mang tinh
trang AT (hoac cé ngudi than trong gia dinh mac
bénh thalassemia néu ban chua dugc xét nghiém).
Néu bac st khong biét dieu nay, ho c6 thé ké don
thu6c b sung sat cho tinh trang thiéu mau cla
ban, nhung ban chac chan khéng can dang thém
s&t néu mac bénh AT vi ban c6 thé bj “qua tai sat”.
Qua tai sat la tinh trang c6 hai (xem trang 33).

g Cac thuat ngir thuwong dung

Hong cau nhé |a thuat nglr ding dé mo ta cac té
bao hong cau cé kich thudc nhé bat thuong.
T~

Té bao hong cau binh thuong  Té bao hong cau nho
10
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Alpha Thalassemia

Khi cha hodac me cé hai dot bién gen trén cing mot
nhiém sac thé va ngudi con lai khéng cé dot bién gen,

d6i v&i mbi thai ky, s& cé:

e 1/2 kha nang (50%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot

bién gen)

¢ 1/2 kha nang (50%) em bé sé khong cé bat ky dot bién

gen nao.

Cha mang tinh trang AT

Hai dot bién gen ‘
(trén cing mot

nhiém sac thé)

Me khong bi bénh

Con mang Con khéng Con mang
tinh trang AT bi bénh tinh trang AT
) t
Hai dot bién gen Hai dot bién gen
(trén cing mot (trép ciing mot
nhiém sic thé) nhiém sac thé)

© S. Karger Publishers Ltd 2025
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Fast Facts danh cho bénh nhan

Néu ca cha va me déu c6 hai dot bién gen trén cing mot

nhiém sac thé, déi véi méi thai ky, sé cé:

e 1/4 kha ndng (25%) em bé s& mac AT thé nang (bén dot
bién gen)

¢ 1/2 kha nang (50%) em bé s& mang tinh trang AT v&i hai
doét bién gen trén cing mot nhiém sac thé

e 1/4 khad nang (25%) em bé sé& khéng c6 bat ky dot bién

nhiém sac thé)

gen nao.
Cha mang tinh trang AT Me mang tinh trang AT
Hai dot bién gen ' ‘ Hai dot bién gen
(trén cung mot (trén cung mot

- nhiém séac thé)

Ps g
- / ~
Pad / ) ~
g ~
- . \ N
- , \ N
- / ' N
- . ' N
e / v N
L / \ N
. . \ N
- / N
Pie / ' ~
L . ! N
ID / Ii I | ID | ID

Con mac AT Con mang Con mang Con khéng
thé nang tinh trang AT tinh trang AT bi bénh
4 4
L
Bon dot bién gen Hai dot bién gen

(trép cung mot
nhiém sac thé)

12
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Alpha Thalassemia

Néu cha hodc me c6 dot bién gen trén méi nhiém sic thé
nhung ngudi con lai khéng c6 dét bién gen thi con nao
cling sé la ngudi mang gen bénh.

Cha mang tinh trang AT
Hai dot bién gen II ’

Me khong bi bénh

(m&i nhiém sac
thé mang mét
dot bién gen)

N
N
P ’ '
- / ' N
. , N
L ' N
P . ' N
e ‘. '
- / H N
- ’ N
- / ! N
e . ' N
e . ' N
- / | N
- /
e ‘. H B
Ii / Ii | Ii \ Ii

Con mang Con mang Con mang Con mang
gen bénh gen bénh gen bénh gen bénh

Né&u ca cha va me déu c6 dot bién gen trén moi nhiém
sac thé thi con nao cling s& mang tinh trang AT.

Cha mang tinh trang AT

Hai d6t bién gen
(m&i nhiém sac

thé mang mét
dot bién gen)

s ’
i ’
- ,
P ’
- ’
i .
Pie 4
- ,
P ’
P ‘
- ’
P .
- ,
P ’
ID ,‘ |

Me mang tinh trang AT
Hai dot bién gen
(méi nhiém séc

thé mang mét
dot bién gen)

Con mang Con mang Con mang Con mang
tinh trang AT tinh trang AT tinh trang AT tinh trang AT
4 4 4 4

Hai d6t bién gen (méi nhiém sic thé
mang mot dot bién gen)

13
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Ba dot bién gen
NEéu c6 ba dot bién gen, nghia la ban mac AT dang huyét
sdc td H (AT dang HbH).

biéu nay c6 nghia la gi?
Cac triéu chirng va bién chirng ban gap phai sé phu thudc
vao loai dot bién gen cuda ban.

Nhirng ngudi c6 HbH khong xéa doan thuong mac bénh
nang hon nhirng nguai mac bénh AT dang thiéu gen (HbH
x6a doan).

Ban c6 thé chi bi thi€u mau nhe hodc cé thé bi thiéu mau
nang dén murc can truyén mau thuong xuyén tir khi con

nho.
Cha mang tinh trang AT Me mang gen bénh
Hai dot bién gen D Mot dot
(trén cing mét bién gen
nhiém sac thé)

ai

1L 12 2 2

Con mang Con khong  Con mac AT Con mang
tinh trang AT bi bénh dang HbH gen bénh

4
Ba dot bién gen

14
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Alpha Thalassemia

Néu toi c6 con thi nguy co sé nhu thé nao?

Néu cha hoac me cé ba dot bién gen nhuwng ngu'si con

lai khéng c6 ddt bi€n nao, ddi véi mbi thai ky, sé& co:

e 1/2 kha nang (50%) em bé sé la ngudi mang gen bénh
(mot dét bién gen)

e 1/2 kha nang (50%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bi€n gen trén cing moét nhiém sac thé).

Cha khéng bj bénh Me mac AT dang HbH
. ‘ Ba dot
bién gen

N
. N
- ’ N
- N
s 4 1 ~
- 4 h N
- 2 . N
. K ! N
e ‘. ! N
g ’ ' N
- ’
- , ! N
- ' N
L ’ H N
. ‘. N
- / ! N
P ' N
Ii ’ Ii / Ii | Ii

Con mang Con mang Con mang Con mang
tinh‘trang AT tinh tr;ang AT gen bénh gen bénh

Hai dot bié’n~gen (trén
cung mét nhiém sac thé)
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Néu cha hoac me c6 ba dot bién gen va nguai con lai cé

mét ddt bién gen, ddi vGi mai thai ky, sé co:

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé la ngudi mang gen bénh
(mot dot bién gen)

e 1/2 kha nang (50%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bién gen)

e 1/4 khd nang (25%) em bé sé mac AT dang HbH (ba dot
bién gen).

Cha mang gen bénh Me mac AT dang HbH

bién gen

- 4 N
B ’ N
-7 , N
P ' AN
- K | N
- N
- . ! N
e ’ ' N
- '
- ’ N
s ’ 1 N
- . ' N
I3 ’ \ N
2 4 ' N
- g ' N
- ’ N
Ii l, Ii / l Ii Ii

Con mac AT Con mang Con mang Con mang
dang HbH tinh trang AT tinh trang AT gen bénh
$ t t
Ba dot Hai dot bién Hai dot bién gen

bi€én gen gen (trén cing (MGi nhiém sac
mot nhiém  thé& mang mét
sac thé) dot bién gen)

16
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Alpha Thalassemia

Néu cha hoac me c6 ba dot bién gen va nguai con lai cé

hai d6t bi€n gen trén ciing mdt nhiém sac thé, doi vai

mai thai ky, s& co:

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé la ngudi mang gen bénh
(Mot dot bién gen)

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bi€n gen trén cing mot nhiém sac thé)

e 1/4 khd nang (25%) em bé sé& mac AT dang HbH (ba dot
bién gen)

e 1/4 kha nang (25%) em bé s& mac AT thé nang (bén dét
bién gen).

Cha mang tinh trang Me mac AT dang HbH
Hai dot bién gen . Ba dot
(trén cung mot bién gen
nhiém sac thé)

,Il 1 l\
o ' N
L ’ ' N
’ ! AN
' N
’
' N
D
'

. . N
P / N
- B .
. G l N
- I N
- / N
Pie / H B
. ' N
- 4 ' N
. ’ B
. / ! N
L / ' .
. K ! N
Pis ' N
- ‘ ' N
ID l, ID | ‘ ID | ID

Con mang Con mang Con mac AT Con mac AT
gen bénh tinh trang AT dang HbH thé nang
) ) 4
Hai dot bién gen Ba dot B6n dot
(trén caing mét  bi€n gen bién gen

nhiém sac thé)

17
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Néu cha hoac me cé ba dot bién gen va ngu'di con lai cé
hai d6t bién gen, trong d6 méi nhiém sic thé mang mét
ddt bién gen, dGi vai méi thai ky, s& co:
¢ 1/2 kha nang (50%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bi€n gen, trong d6 moi nhiém sic thé mang mot dét bién
gen)
¢ 1/2 kha nang (50%) em bé sé& mac AT dang HbH (ba dot
bién gen).
Cha mang tinh trang AT Me mac AT dang HbH
Hai dot bi€n gen II .

Ba dot
bién gen

(méi nhiém sac
thé mang mot
dot bién gen)

- ’ N
- , N
- , v N
- p ' N
- N
Pid . N
- , ! AN
e ’ N
- 4 N
- , 1 N
- . N
, N
, N
N
- e ! N
- , N
- ~
‘ Ii | Ii l Ii | Ii

Con mac AT Con mac AT Con mang Con mang
dang HbH dang HbH tinh trang AT tinh trang AT
4 4 4 4
Ba dot bién Ba dot bién Hai dot bién gen Hai dot bién gen
gen gen (mdi nhiém sdc (m6i nhiém sac

thé mang mét  thé mang mét
dot bién gen)  dot bién gen)

18
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Alpha Thalassemia

Né&u ca cha va me déu c6 ba dot bién gen, déi véi mai thai

ky, sé c6:

e 1/4 kha nang (25%) em bé sé mang tinh trang AT (hai dot
bi€n gen trén cing mét nhiém sac thé)

e 1/2 khd nang (50%) em bé sé mac AT dang HbH (ba dot
bién gen)

e 1/4 kha nang (25%) em bé s& mac AT thé nang (bon doét
bién gen).

Cha mac AT dang HbH

Ba dot
bién gen

Me méac AT dang HbH
Ba dot

A iﬂ e -

s / ' S
P ’ 1 ~
P ’ 1 ~
L ’ i N
- , H N
- N
- . | N
J i Ii | I Ii Ii :

Con mac AT ConmacAT  Con mac AT Con mang
thé nang dang HbH dang HbH tinh trang AT
t L )

Bon dot Ba dot bién Hai d6t bi€n gen
bién gen gen (moi nhiem sac

thé mang mot
dot bién gen)

19
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Bon dot bién gen

Néu cé bon dot bién gen, ban sé khong c6é gen nao san
sinh chudi alpha dung cach. Trudng hop nay dugc goi la AT
th€& nang hay bénh Hb Barts. Day 1a dang bénh AT nghiém
trong nhat.

biéu nay c6 nghia la gi?
Khi em bé bat dau phat
trién trong bung me, loai
Hb dau tién ma co thé em
bé san sinh dugc goi la Hb
phdi thai, khong chira bat
ky chudi alpha nao. Pén
tuan th 16, em bé bat dau
tao ra mot loai Hb khac
duoc goi la Hb bao thai, Hb bao thai dugc tao thanh tir chudi

loai nay can c¢6 chudi alpha.  Hbalpha va gamma; néu khong thé

- f o x aa san sinh chudi alpha, bén chudi
'Al’\leu em bé CS b~0n G:Qt gamma sé tao thanh mét loai Hb bat
bién gen, co thé sé khéng thudng cé tén 1a Hb Barts

thé san sinh chudi alpha, do

d6 khong thé phat trién Hb bao thai. Thay vao dd, co thé em
bé san sinh ra mot loai Hb dugc goi la Hb Barts. Em bé sé

bi thi€u mau nang va sé t&r vong trong bung me néu khdng
dugc diéu tri. Cac bac st goi tinh trang nay la “swng phu
thai nhi” (hay goi tat la “phu thai”).

Em bé c6 thé dugc truyén té bao héng cau khi van con
trong bung me (dugc goi la truyén mau trong tir cung),
nhd dé co thé tang co hdi em bé séng s6t cho dén khi sinh
ra. Tuy nhién, van c6 nguy co sinh non cao.

Strc khde cla ban cling sé dugc theo dbi sat sao trong
suo6t thai ky. Nhnom y té clia ban s& lam moi cach c6 thé dé
giam nguy co xay ra bién chirng cho ca ban va em bé.

Chubi gamma

Chubi alpha
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Néu toi c6 con thi nguy co sé nhu thé nao?

Néu cha hoac me c6 bon dot bién gen va ban d&i ctia ho

c6 hai ddt bié€n gen trén cing mét nhiém sac thé, ddi voi

moi thai ky, sé& co:

e 1/2 kha nang (50%) em bé s& mac AT thé nang (b6on doét
bién gen)

e 1/2 khd nang (50%) em bé sé mang tinh trang AT (hai gen
AT trén cing mot nhiém sac thé).

Cha méac AT thé nang Me mang tinh trang AT
B6n dot ' ‘ Hai dot bién gen
bién gen (trén cang mot

‘ nhiém sac thé)

. N
- ’ ~
- / N
. ; N
P » ' N
- ’ '
Pid ’ 1 ~
- / ' N
- . \ N
N
- , ' N
- B N
. / | N
- , \ N
. . N
e . 1 N

Con mang Con mang Con mac AT Con mac AT
tinh trang AT tinh trang AT thé nang thé nang
Hai dot bién gen (trén Bdn dot
ciing moét nhiém sic thé) bién gen
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Néu cha hoac me c6 bon dot bién gen va ban d&i ctia ho
c6 hai dét bién gen trén cac nhiém sac thé khac nhau thi
con nao cling sé mac AT dang HbH (ba dot bién gen).

Cha mac AT thé nang

Bon dot
bién gen

Me mang tinh trang AT

Hai dot bién gen
(mo6i nhiém sac
thé& mang mot

dot bién gen)

. ’ . AN
e ’ N
.7 4 \ S
.7 ’ \ N
. ’ \ N
e ’ S
L / v N
. / v S
- v <
- i v AN
e / v N
- i \ AN
.7 ’ ' <
ID | ID ' I Iﬂ \ ID

Con mac AT Con mac AT Con macAT  Con mac AT
dang HbH dang HbH dang HbH dang HbH
1 1 l 4 1

Ba dot bién gen
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Alpha Thalassemia

Néu cha hoac me c6 bon dot bién gen va ban dai ciia ho

mac AT dang HbH (ba dét bién gen), d6i vai mai thai ky,

sé co:

e 1/2 kha nang (50%) em bé s& mac AT thé ndng (bén dot
bién gen)

e 1/2 kha nang (50%) em bé s& mac AT dang HbH (ba dot
bién gen).

Me mac AT dang HbH
Ba dot

= ii bién gen

Cha mac AT thé nang

Bon dot
bién gen

- g
-7 4 AN
e N
- , N
i . ! N
- . ' N
i . N
- , ' N
- . ! N
- ’ ' N
- . \ N
PRd , N
- , ' N
i . ' N
- , f N
- . N
- ., ' N

Con mac AT ConmacAT  Con mac AT Con mac AT
thé nang thé nang dang HbH dang HbH
t ' ‘)
Bon dot bién gen Ba dot bién gen
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sang loc va chan doan
Sang loc tré so sinh
O mot s6 khu vure trén thé gidi, tat ca tré so sinh déu duoc
xét nghiém mau dé phat hién bénh thalassemia. Piéu
dudng sé dung mét cay kim nhé chich gét chan clia em
bé va nan lay mot giot mau. Xét nghiém nay cling dugc sur
dung dé xét nghiém cdc tinh trang di truyén khac.

Xét nghiém nay khéng phat hién dugc mét hay hai dot
bién gen nhung cé kha nang phat hién AT dang HbH (ba dét
bién gen) (xem trang 14).

Xét nghiém chan doan & tré em va ngudi Ion

BAc sT c6 thé dé nghi xét nghiém bénh thalassemia vi ban
(hodc con ban) c6 biéu hién mot sé triéu chirng cta bénh AT
hoac néu xét nghiém mau thuong quy cho thay ban hoac
con ban bj thi€éu mau hoéng cau nhé muc do nhe.

Thong thudong, bac si sé xét nghiém tinh trang thiéu sat
trudce vi day 1a nguyén nhan phé bién gay ra thiéu mau
hong cau nhd. Ho sé thuc hién cac xét nghiém khac dé xem
ban c6 mac AT dang HbH va mang tinh trang AT hay khéng
(xem trang 29).

Tuy nhién, cac xét nghiém nay khong thé cho biét sé
lwgng gen AT bi anh hudng.

DE xac dinh chinh xac nhirng thay déi vé mat di truyén,
ban sé& can phai lam xét nghiém ADN trén mau mau.

MG@i quan ngai va cau héi cua toi

Hay ghi lai bdt ky cdu hdi nao cia ban vé bénh AT cua minh
dé thdo ludn vdi bdc sT
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Tw van vé di truyén

Trudc khi lam xét nghiém sang loc bénh thalassemia, ban c6
thé dugc tu van vé di truyén. Dich vu nay nham dam bao
ban hi€u ré vé bat ky xét nghiém nao can thuc hién va gii
thich két qua cho ban.

Théng thudong, ban doi cila nhirng ngudi cé hai dot bién
gen trén cing mot nhiém sac thé hodc ba dét bién gen
(AT dang HbH) cling can phai xét nghiém ADN.

Chuyén gia tu van sé ti€p tuc hé trg sau khi xét nghiém
néu két qua cho thay con ban cé nguy co cé ba hoac bén
doét bién gen. Ban co thé thao luan vé cac lya chon khi lén ké
hoach mang thai.

Mot s cdp ddi quyét dinh lam thu tinh trong 6ng
nghiém (con dugc goi la IVF hay “em bé trong 6ng nghiém”)
dé c6 thé tién hanh xét nghiém di truyén trudc khi cay tréing
da thu tinh vao tr cung. Tay thudc vao loai dét bién gen cua
cha me, xét nghiém di truyén c6 thé dam bao rang em bé
khéng méc AT thé ndng (xem trang 20) hoac khéng c6 bat ky
dot bién gen AT nao.

Sang loc trong thai ky
Néu ban da mang thai, bac st sé mudn thuc hién xét nghiém
di truyén sé&m trong thai ky dé phong trudng hop em bé
clia ban can dugc diéu tri trudc khi sinh. Viéc nay gidp ngan
ngtra sinh non va tranh cac bién chirng nghiém trong cho
nguadi me.

NEu c6 nguy co em bé mac AT thé nang, bac si sé dé nghi
lam xét nghiém cho em bé khi van con trong bung me.

Cé nhiéu cach khac nhau dé thuc hién xét nghiém nay:
e |&y mau mau tir ddy rén (I1dy mau mau cudng rén qua da)
e xét nghiém dich xung quanh em bé (choc i)
e |8y mau nhau thai (sinh thiét gai nhau).

© S. Karger Publishers Ltd 2025
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Loai xét nghiém ban can thyc hién sé phu thudc vao giai
doan cula thai ky. Tat ca cac xét nghiém déu cé nguy co nhé
gay say thai, vi vay bac si sé chi dé nghi xét nghiém néu thuc
su can thiét.

B4c sT c6 thé sir dung phan tich siéu 4m va mét s6
phuong phap xét nghiém khéng xam lan hién dang dugc
nghién cru, chdng han nhu xét nghiém ADN cua thai nhi
tim thay trong mau cta me. Nhirng phuong phdp nay ¢é
thé hiru ich trong tuong lai, nhung hién tai chdng khéng dd
chinh xac dé€ dung cho bénh thalassemia va c6 ty |1é cao cho
két qua sai.

Xét nghiém truwdc sinh
Cac xét nghiém dugc st
dung trong thai ky dé
xac dinh bénh AT

Sinh thiét gai
nhau

L&y mau mo nhau
thai bang phuong
phap xam lan

Siéu am

Duogc sir dung
dé hudng dan
bac st dén dung
vi tri dé |ay mau

Choc 6i

L&y mau nudc 6i
bdng phuaong
phap xam lan

g Cac thuat ngir thuong dung

Lay mau xam 1an nghia la 18y mau mé hoac dich
tlr bén trong co thé. Phuong phdp nay dugc thuc
hién thong qua mot vét cat trén da hoac qua mot
16 m& trén ca thé.

26
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Alpha Thalassemia

Tré so sinh va AT thé nang. Tré sg sinh mac AT thé ndng c6
nhiéu nguy co mac cac khuyét tat bam sinh, ngay ca khi da
dugc truyén mau trong bung me. Cac khuyét tat bam sinh
phd bién nhat la nhirng bat thudng nhé & bd phan sinh duc
cQia bé trai. Vi du: 16 niéu dao (6ng dan nudc ti€u) co thé
nam & mat dudi clia duong vat. Tinh trang nay dugc goi la
16 ti€u léch thap va c6 thé dugc khac phuc bang phiu thuat.

Clr 6 tré so sinh thi cé khoang 1 tré (khoang 17%) c6 bat
thudng & chi. Nhirng bat thudng nay cé mirc d6 nghiém
trong khac nhau. Vi du: hai ban tay c6 kich thudc khac nhau
hodc mét phan ban chan chua phat trién hoan toan.

Thai nhi mac AT thé& nang (xem trang 20) khéng duoc
truyén mau trong tr cung trudc khi sinh cé kha nang tcr
vong trong bung me.

Tuy thudc vao két qua xét nghiém, chuyén gia tu van cé
thé giup ban di dén quyét dinh khé khan 1a cé nén tiép tuc
thai ky hay khéng. Méi cdp doi sé c6 cau tra 16i khac nhau
thy vao tirng trudng hgp. Quyét dinh nay phu thuéc vao
nhiéu yéu t6, bao gom tin ngudng van héa, xa hoi, tdam linh
va tdn gido.

Thai ky
Phu nr mang thai mac AT can dugc cham soc dac biét trong
thai ky. Tinh trang thi€u mau c6 thé trd nén nghiém trong
hon (xem trang 29). Mét tinh trang dugc goi la tién san giat
cling thudng gap hon, cé thé gay tir vong néu khéng duoc
phat hién. Cac dau hiéu cla tién san giat bao gom tang
huyét ap va protein trong nudc ti€u (dau hiéu tén thuong
gan hodac than).

Ngudi me sé€ dugc xét nghiém thudng xuyén xem cé
nhirng tinh trang nay hay khéng trong su6t thai ky va
thudng sé dung thudc dé ha huyét ap.
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Triéu chirng va diéu tri

Bénh AT sé anh huéng dén t6i hoac con t6i nhu thé

nao?

Cac triéu chirng clia bénh AT sé khac nhau tuy thuéc vao
loai AT ma ban mac phai. Mot s6 ngudi khéng 6 triéu
chirng, trong khi nhirng ngudi khac co cac triéu chirng

nghiém trong can phai diéu tri su6t doi.

Bién chirng la cac van dé sirc khde do bénh (AT) hodc do
phuong phap diéu tri gay ra. Cac bién ching cling khac

nhau, v&i muirc do tir nhe dén nang.
M6i ngu'&i c6 cac dau
hiéu va triéu chirng
khac nhau.

Cac triéu chirng phé
bién nhat la:

Mét mai, kha

nang hoat dong

thé chat kém

/

Soi méat

(lach to)

Bo6 cing
cap cla
xuong thap
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Alpha Thalassemia

Mang gen bénh (trang 9). Néu la ngudi mang gen bénh,
ban sé khong cé bat ky triéu chirng nao cla bénh AT va sé
khéng c6 van dé nao vé suc khoe lién quan dén bénh nay.

Tinh trang AT (trang 10). V&i tinh trang AT, cac triéu ching
sé khac nhau, tir khdng ¢6 triéu chirng cho dén thiéu mau
nhe. Tinh trang nay cé thé gay ra mét mai, dac biét |a sau
khi van déng, da xanh xao va ban c6 thé cdm thay yéu 6t.

AT dang HbH (trang 14). Ngudi mac AT dang HbH ¢6 cac
triéu chirng va bién chirng nghiém trong hon. Nhirng triéu
chirng nay bao gém thi€u mau, gan va lach to, séi mat,
phat trién xuong bat thudng, cuc mau déng va qua tai sat
(xem bén dudi).

AT thé ndng (trang 20). Tré em va ngudi I&n mac AT thé
nang can diéu tri thudng xuyén dé ngan ngtra tinh trang
thi€éu mau nghiém trong. Ho cling ¢ nguy co mac tat ca
cac bién ching co thé xay ra véi AT dang HbH (xem bén
dudi).

Thi€u mau

Nhirng ngudi mac AT dang HbH va AT thé ndng cang
nghiém trong thi sé thi€u mdau cang nang, gay ra tinh
trang mét moi, kho thd, yéu 6t va chéng mat tang lén.

Dai khi tinh trang thi€u mau c6 thé trd nén nang hon
theo tudi tac hodc khi ca thé bi cang thang, chang han nhu
néu ban bi nhiém trung hoac dang trong thai ky.

Tré so sinh mac AT dang HbH c6 thé bj thiéu mau nhung
thuong khong can diéu tri thuong xuyén.

Tré em va ngudi I6n mac AT thé nang can diéu tri tinh
trang thiéu mau thudng xuyén.
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Piéu tri. Phuong phap diéu tri chinh cho tinh trang thiéu
mau la truyén mau. Viéc truyén mau sé cung cap cac té bao
héng cau khée manh.

T6i can truyén mau bao lau
mot [an? Nhirng nguai mac AT
dang HbH (ba dét bién gen) sé
c6 tan suat truyén mau khac
nhau, tuy thuéc vao mdrc do
nghiém trong cda tinh trang
thi€u mau va doé tudi. Mot s6
ngudi mac AT dang HbH can
truyén mau thudng xuyén khi
ho dén tudi thi€u nién hodc dd tudi 20.

Nhirng ngudi mac AT thé nang (bon dét bién gen; xem
trang 20) can truyén mau thuong xuyén trong suét cudc
dai. C6 thé thuc hién truyén mau vai tuan mot lan.

Ban nhan mau théng qua mét 6ng nhya nhé dugc dua
vao mét trong cadc mach mau & canh tay. Tha thuat nay
thudong dugc thuc hién tai bénh vién hoac phong kham
chuyén khoa vé cac bénh lién quan dén mau. Tré so'sinh, tré
em va ngudi Ién déu cé thé dugc truyén mau. Thd thuat nay
s& mat vai gi& méi lan thuc hién.

Déi khi bac si cling ké axit folic d€ ho trg diéu tri bénh
thi€u mau. Axit folic [a mét loai vitamin gitp san sinh té bao
hoéng cau.

— T€ bao
hong cau
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Gan va lach to

AT dang HbH va AT thé nang c6 thé khién gan va lach to hon
binh thudng, bung cla ban cé thé cdm thay khé chju. Ban
cling c6 thé cdm thady dau. Diéu nay xay ra vi lach phai tang
cudng hoat déng dé loai bd cac té bao héng cau bi 16i va
gan phai hoat ddng nhiéu dé xur ly cadc san pham thai phat
sinh tir qua trinh dé.

Diéu tri. Néu lach to gay khé chiu va dau, ban c6 thé can
phau thuat dé cat bo lach. Quy trinh ct bé lach dugc goi la
tha thuat cat bé lach. Truyén mau cling c6 thé gitp giam
kich thudc lach to. Nhirng ngudi da thuc hién tha thuat cat
bo lach c6 nguy co nhiém tring cao hon. Bac si huyét hoc va
bac s phau thut tdng quat sé& thao luan véi ban vé cac rai
ro va lgi ich clia thd thuat nay.

S6i mat

So6i mat c6 thé xuat hién do ndéng dd bilirubin cao (day la san
pham thai tir qua trinh x(r ly cac té bao hong cau). Mét s6
ngudi bi séi mat khéng cé triéu chirng, nhung mét s6 ngu i
khac cé thé cdm thay day hoi va budn ndn (mudn ndn) va
dau bung.

Piéu tri. Phuong phap diéu tri thudng 1a phau thuat ndi soi
6 bung (déi khi dugc goi la phiu thuat tam thai (bandaid)
hoac phau thuat 16 khoa (keyhole)) d€ cat bé tdi mat. Phau
thuat 16 khoda thudng gidp ban héi phuc nhanh hon vi
khdng c6 vét rach lon.
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Phat trién xwong bat thudong

Thong thuong, cac té bao mau dugc san sinh bén trong xuong
tr mot md goi la thy xuong. & ngudi méc AT, s6 lugng té bao
hong cau luu théng va Hb it hon binh thudng. DE ¢6 gang

bu dap cho diéu nay, tdy xuong hoat ddng nhiéu hon binh
thudng va san sinh ngay cang nhiéu té bao héng cau. Nhung
vi nhitng té bao nay cé tinh trang bat thudng nén chdng sé
chét sém va khong thé khac phuc tinh trang thi€u mau. Khi tay
xuong tiép tuc cd gang khac phuc tinh trang thi€éu mau, né sé
to ra va diéu nay cé thé khién xuong trd nén to hon, dac biét

la & mat, gay ra tinh trang tran “d6” cling nhu xuong 16ng may
va ham phat trién qua murc. Bac si c6 thé goi tinh trang nay la
phinh xuong.

Véi AT khéng dugc diéu tri, cac chi cling c6 thé ngén hon
binh thudng vi cac xuong dai ngirng phat trién s6m. Xuong
cling c6 thé yéu di va dé gay hon. Bac sT c6 thé goi tinh trang
nay la lodng xwong hodc thi€u xuong.

Diéu tri. Néu ban hoac con ban méc AT dang HbH hoac AT
thé nang, ban sé dugc kiém tra sirc khde thudng xuyén dé
phat hién sém bat ky su phat trién bat thudng nao cla xuong.
Truyén mau thudng xuyén va diéu tri tinh trang qua tai sat
thudng sé gilp ngdn nglra cac van dé vé xuong (xem trang 34
va 35).

Cuc mau déng

Nhrng ngudi mac bénh AT c6 nguy co xuat hién cuc mau
déng cao hon mot chut. Nguy co sé cao hon & nhirng ngudi da
cat bd lach va nguy co ciing tang theo tudi tac. Cuc mau déng
thuong gap & phu nit hon la nam gidi.

biéu tri. Phuong phap diéu tri cuc mau ddng sé khac nhau
nhung cé thé bao gém cho dung aspirin hodc thudc lam lodng
mau liéu thap. Nhirng loai thu6c nay dugc goi la thuéc chéng
dong mau.
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Loét chan
AT dang HbH c6 thé gay ra cac van dé vai qua trinh lanh vét
thuong. Ngay ca nhirng vét thuong nhé & chan, dac biét la
mat ca chan, cling khéng lanh lai va c6 thé bi nhiém trung va
can dung thuéc khang sinh.
Qua tai sat
Quaé tai sat |a bién chirng thudng gap cda AT thé nang va AT
dang HbH.

Thong thudng, khi cac té€ bao hdng cau gia di bi phan giai
trong ca thé, sat dugc gidi phong sé dugc dung lai trong cac
té€ bao mdi. Khi mot ngudi dugc truyén mau thudng xuyén,
tinh trang qua tai sat cd thé xay ra vi mau cda ngudi hién tang
cling chlra sat. Qua tai sat la truong hop khi cd qua nhiéu sat
trong ca thé ban. Tinh trang nay cling c6 thé xuat hién & nhirng
ngudi mac AT dang HbH khéng dugc truyén mau thudng
xuy&n nhung dién ra chdm hon. Su tich tu xay ra do tly xuong
hoat d6ng qua murc guri tin hiéu dé rudt hap thu nhiéu sat hon
tlr ché€ d6 an udng. Diéu nay xay ra vi co thé cd gang khac phuc
tinh trang thiéu mau bang cach san sinh nhiéu té bao héng cau
hon va dé lam dugc diéu nay thi co thé can co sat.

Tai sao qua tai sat lai la van dé? Qua nhiéu sat gay doc cho
O thé vi co thé khéng thé loai bd sat. Lugng sat du thira
tang Ién theo thdi gian va cé thé gay tén thuong cac co quan
trong co thé.

Sat tich tu c6 thé gay tén thuang gan. Mé gan bj tén thuong
dugc thay thé bang mo xo, con goi la mo seo. Qua trinh nay
dugc goi la xo héa. Mot nghién clru phat hién ra rang cr 5
ngudi mac AT dang HbH thi cd khodng 1 ngudi (20%) c6 mé gan
bi thay thé bang mo xa (xo hda).* Néu tinh trang xo hda tr& nén
toi té hon, n6 c6 thé phat trién thanh xo gan va suy gan.

*Chan LKL, Mak VWM, Chan SCH et al. Liver complications of haemoglobin H
disease in adults. British Journal of Haematology 2020;192:171-8.
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Qua tai st c6 thé gay tén thuong tim, dan dén nhip tim
bat thudong (loan nhip tim) va cudi cung la suy tim.

Tinh trang nay ciing cé thé gay tén thuong xuong va
kh&p cta ban. Nhitng ngudi mac AT thé nang va AT dang
HbH dé bi yéu xuong (lodng xuong). Mot phan la do bénh
thalassemia, nhung qua
tai sat cling g6p phan gay o4 ¢4 st 6 the anh hudmg dén
ra tinh trang nay vi sat cé co thé theo nhiéu cach
thé tich tu trong xuong va
gay tén thuong.

Tinh trang qua tai sat c6
thé& anh hudng dén noéng
dd ho6c-mdn. Nong dd
hodc-mon tuyén gidp cla
ban c6 thé bi giam, dan
dén mét mai, tang can va
tdo bén. Ban cling cé nguy
co mac bénh tiéu dudng
cao hon vi sat anh hudng
dén qua trinh san sinh
insulin trong tuyén tuy, noi
kiém soat lugng dudng
trong mau cdia ban.

Néu dang dugc truyén
mau, ban cé thé c6 néng
dd hoéc-mon sinh duc
thap. O tré em mac AT,
diéu nay c6 nghia la tré
sé day thi mudn hon binh
thudng. Ngay nay, tinh trang nay it phd bién hon vi nhiéu
tré em dugc kiém soat tot tinh trang thi€u mau va néng do
sat sau khi dugc chdn doan mac bénh AT.

Day thi mudn

Mat can bang
hodc-mon tuyén
giap

Tén thuong tim

— Bénh tiéu dudng
Tén thuong gan

Cécvan de vé
khdp va xuong
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Alpha Thalassemia

Diéu tri. D€ gilip ngan ngtra tat ca cac van dé do ngd déc
sat gay ra, ndéng doé sat clia ban cé thé can dugc kiém soat
bang mét phuong phép diéu tri dugc goi la liéu phap thai
sat. C6 ba loai liéu phap thai sat. Ban cé thé dugc diéu

tri bang cach truyén tinh mach lién tuc (truc ti€p vao tinh
mach), qua da (duéi da) hodc qua dudng udng (qua miéng).
Bac si sé thao luan vé Iua chon liéu phap thai sat véi ban va
bat ky tdc dung phu nao co thé xay ra.

B4c sT sé theo d6i ndng dé sat clia ban bang xét nghiém
mau. Néu ndng dd sat cé vé cao, ban c6 thé dugc chup MRI
(chup cdng hudng tlr) dé do ndng do sat trong gan va/hoac
tim. Kiém tra nay sé& cho biét ban cé can liéu phap thai sat
hay khéng.

LU'U Y QUAN TRONG: Néu bac st cho rang ban
can liéu phap thai sat, ban can phai tuan theo
hudng dan clia bac si. Qué tai sat c6 thé gay tr
vong.

Nhém cham séc sirc khée ctia ban
AT la mét tinh trang strc khde phirc tap va can dugc cham
séc chuyén khoa. Ban nén diéu tri dudi sir quan ly cia moét
trung tam chuyén khoa vé céc réi loan mau va dugc mot
bac sT huyét hoc tu van (bac si chuyén diéu trj cac roi loan
va bénh vé mau) giam sat.

Cac trung tdm chuyén khoa thudng cé chuyén gia diéu
du@ng 1am sang vé bénh thalassemia. Ban c6 thé lién hé vai
nguai nay néu ¢ bat ky cau hoi nao khi & nha.
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Thtr nghiém lam sang

Néu ban quan tdm dén cac phuong phap diéu tri mdi, ban
c6 thé hdi bac sivé cac thir nghiém |am sang. Tat ca cac
phuong phap diéu triy té mdi déu phai dugc thir nghiém
trong cac thr nghiém Iam sang. Mot phuong phap diéu tri
m&i phai trai qua nhiéu giai doan thr nghiém truéc khi cé
thé dugc chirng minh 14 c6 hiéu qua hon phuong phép diéu
tri hién tai va dugc ap dung vao cham soéc thudng quy. Mot
phuong phap diéu tri tiém nang sé chi chuyén sang giai
doan nghién c(ru ti€p theo néu phuong phdp dé an toan va
cho thay cé trién vong.

+ Nghién clru trong phong thi nghiém

+ Thu6c dugc phé duyét dé thir nghiém trén ngudi

+ Banh gid tinh an toan

()
I & - Xac dinh liéu luong an toan

+ Xac dinh tac dung phu

Giai doan I
@!lé‘l!l!@! + Kiém tra tinh hiéu qua
@I@“illniliv + Danh gid thém vé tinh an toan
Giai doan I/II
’l?@’l] ?Il’i‘] ?iiiiiii + Xac nhan tinh hiéu qua
]i]ifﬁ] ]Mxﬁp@xpﬁ] + Theo doi tac dung phu

nnnnnnnnnnnnnnnn

i *i’;’ ';'; !'!'!'l'i'!ll + So sanh vai phuong phap diéu tri khac
Giai doan III * Thu thap théng tin
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Alpha Thalassemia

Phuwong phap diéu tri AT méi

Lam cham qua trinh phan giai té bao héng cau

P& c6 m6t s6 nghién clru tim hiéu vé viéc diéu tri bénh thiéu
mau & nhirng ngudi mac AT bang thudc dé giam su pha hay
té bao hong cau.

Mitapivat la mot phuong phap diéu tri méi dang dugc thir
nghiém & nhirng ngudi mac AT hodc beta thalassemia. Day la
m&t loai thudc vien ma ban udng hai lan mot ngay. Thu6c nay
da dugc sir dung dé diéu tri mot tinh trang di truyén khac
gay ra bénh thiéu mau, dé la bénh thiéu hut pyruvate kinase.

Phuong phap diéu tri nay giup kich hoat mot loai enzyme
can thiét dé té€ bao héng cau hoat déng binh thudng. Két
qua th& nghiém ban dau cho thay thudc nay cé thé lam
giam tinh trang thi€u mau & nhirng ngu'di mac AT khéng
can truyén mau thuong xuyén. Cac tac dung phu dugc phat
hién cho dén nay bao gom khé ngu, dau dau va chéng mat.

Mitapivat dang dugc thir nghiém trong thir nghiém Giai
doan III & nhirng ngudi mac AT can va khdng can truyén
mau thuong xuyén.

Ghép té bao goc
Cach duy nhat c6 kha nang chita khéi AT la ghép té bao gbc tir
ngudi hién tang. Ghép té bao goc hién chi pht hgp vai AT thé
nang vi phuong phap diéu tri nay cé nhiéu tac dung phu, mot
s tac dung phu trong sé d6 c6 thé de doa dén tinh mang.

T€ bao gdc la cac té bao trong tdy xuong cé thé phat trién
thanh tat ca cac loai té bao mau khac nhau trong ca thé,
bao gém ca té bao hong cau.

Khi dugc ghép, cac té bao goc trong tdy xuong cla ban
sé bi pha hudy va dugc thay thé bang cac té bao khde manh
tlr ngudi hién tang. Ngudi hién tang phai la nguai cé té
bao mau gan giong véi té bao mau clia ban va ngudi nay
thudng la thanh vién rudt thit trong gia dinh.
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Nguoi hién

Thu thap Xt ly
Tébao gbc dugc  Mau hodc tly xuong

lay tlr thy xuong dugc xtr ly trong phong
hoac mau clia thi nghiém dé tinh loc va
nguai hién tang c6 dac cac té bao gbc

Bénh nhan E
Truyén lai Héa tri
Ban nhan dugc  Ban duoc diéu tri héa tri
té bao goc mai lidu cao va doi khi la xa tri
théng qua dé co thé dugc chudn bj

truyén nhd giot  sén sang tiép nhan cac té
bao gbc mai

Muc dich ctia phuong phap nay 1a dé cac té bao goc cla
ngudi hién tdng bat dau phat trién bén trong xuong cla
ban va cung cdp cac té bao géc mau mai dé thay thé té bao
gdc clia ban. Qua trinh nay dugc goi la “moc ghép”. Cac té
bao géc mdi sé san xuat ra tat ca cac loai té bao mau khac
nhau, bao gom ca cac té bao hong cau khde manh.

Ban c6 nguy co nhiém trung rat cao cho dén khi cac té
bao géc méi bat dau hoat dong. Vi vay, ban can dugc cham
séc cach ly mot thaoi gian sau khi truyén té bao goc.
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Alpha Thalassemia

Song chung véi bénh alpha thalassemia
MOt s6 ngudi mac AT da biét rang bénh nay cé trong gia
dinh. Con mot s6 ngudi khac hoan toan bi séc khi dugc
chan doan mac AT do c6 c4c triéu chirng thi€u mau hodac khi
em bé dugc chan dodn méc bénh ngay sau khi sinh. Tu van
vé di truyén co thé gidp ban hiéu ré tinh trang cla minh va
nhirng tac dong clia can bénh nay, bao gém ca nguy co doi
vGi bat ky dlra con nao ban c6 thé cé trong tuong lai.

Ban c6 thé co rat nhiéu cau héi. Ban can tim hiéu cang
nhiéu cang t6t vé AT va vé tinh trang cla ban than.

AT la tinh trang rat phirc tap va dé bi nham sang bénh
khac. Hay viét ra danh sach nhirng diéu ban can biét hoac
nhirng cau hdi clia ban va mang theo danh sach nay khi di
kham bac si. Ban cling c6 thé nh& ngudi khac di cing dé sau
dé cé thé trao doi véi nhau.

Toi c6 nén néi v&i ngudi khac khéng?

Khi nao thi ban nén néi véi moi nguai rang ban mang gen
bénh thalassemia hodc mang tinh trang AT? Cau tra 16i don
gian 1a: bat cr khi nao ban san sang. Trong phan I6n cac
truong hgp, néu khéng muén thi ban khéng can phai néi
véi moi ngudi. Nhung ban dac biét can c¢di ma véi ban doi
cla minh néu ban dang nght dén viéc lap gia dinh trong
tuong lai. Ho cling can dugc xét nghiém.

NGi vé van dé di truyén c thé sé khé khan. Boi khi, moi
ngudi cdm thay d6 la 16i cia minh. Nhung ban khéng thé kiém
soat cac gen ma minh dugc di truyén. Ban c6 thé s dung
cuén sach nay dé gitip nhirng nguoi khac hi€u thém vé AT.

LU'U Y QUAN TRONG: C6 mot cudc séng lanh
manh la diéu quan trong doi véi tat cd moi nguai.
Khi ban bi bénh thalassemia, nhirng Iua chon
lanh manh ¢6 y nghia ddc biét quan trong.
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Cach t6t nhat dé tranh bién chdng la tudn tha moi lich
trinh diéu tri va di kham sirc khde day du.

LU'U Y QUAN TRONG: Hay lién hé ngay vdi bac
ST néu ban co bat ky dau hiéu nhiém trang hoac
bénh nao khac va ddm bao ban tiém vac-xin day
du - dac biét la néu ban da cat bé lach.

Ché do an udng
Ban can cham soc surc khde tong thé cdia minh. Dam bao
ban an uéng day du.

Ngudi bi bénh thalassemia thuong c6 nong dd vitamin
va khoang chét thap, chang han nhu kém. M6t phan la do
tinh trang thi€éu mau, mot phan la do néng dd sat cao va do
phuong phap diéu tri dugce stir dung dé thai bd sat. Bac sico
thé ké cho ban vai loai thuéc bé sung.

Mot s6 bac st khuyén ban nén tranh cac loai thuc pham
c6 chira sat, nhung nhirng bac si khac lai cho rang diéu nay
it cé tdc dung ngan nglra tinh trang qua tai sat. Tét nhat la
ban nén thao luan vé ché d6 an uéng ctia minh véi nhém
cham séc strc khde vé bénh AT ctia minh.

Duy tri tap luyén dé cé xwong chac khée

Tap thé duc thudng xuyén sé& mang lai nhiéu lgi ich. Viéc nay
6 thé cai thién tdm trang va gilip xuang chac khde hon. Tét
nhat 1a nén tranh d6 uéng cé coén va hat thudc.

Hay nh& giup d& néu can

Hay dat cau héi va trao ddi vai nhém cham soc sirec khoe vé
bat ky diéu gi khién ban lo 1ang. Ho hiéu mirc dé phurc tap
cla bénh AT va sé khéng cam thay phién ngay ca khi ban
hdéi mot cau hédi nhiéu lan.
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Alpha Thalassemia

Cau héi danh cho bac st

Toi/con t6i mac logi AT ndo?

Toi/con téi c6 bao nhiéu dot bién gen?

D6 la doét bién gen xéa doan hay khéng xéa doan?

Cdc dét bien gen ma t6i mdc phdi cé nhitng dnh
huéng gi?

Bénh AT sé dnh huéng nhu thé nao dén téi/con toi?
Toi/con toi c6 can diéu trj thuong xuyén khéng?

Nhiing tdc dung phu noo c6 thé xdy ra trong qud
trinh diéu tri?

Nhiing bién chirng ndo cé thé xdy ra va khd ndng
xdy ra la bao nhiéu?

Khd nding téi sinh thém mét dira con mdc AT la bao
nhiéu?

C6 cdch nao dé téi gidm nguy co sinh thém mot
dtra con mac AT khéng?

Bira con mdc AT cda toi c6 thé sinh con khéng va
chung can biét nhitng théng tin gi trudc dé?
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Ban c6 thé ghi tén va théng tin lién lac cta bac sfi,

diéu dudng va cac nhan vién hé tro khac tai day

T e
VT TEO e e
DUBN ENOQ oo

EMGIT e e,

TN e
VT EIO oo et
DI LNOQ oo,

EMGIT e e,

T s
VDT TIO oo et
DI LNOQ oo e,

EMGIT e e,
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Alpha Thalassemia

Huwéng dan vé cac tir va cum tir

ADN. Ma di truyén chira dung nhirng
thdng tin thiét ké chi tiét vé cach mot
sinh vat phat trién va hoat dong. Gen
va nhiém sic thé dugc tao thanh tur
ADN.

AT dang HbH. Tinh trang trong dé
ba trong s6 bén gen chubi alpha bi
thi€u hodc bj 16i. Cac triéu chirng
khac nhau gitra nhirng ngudi méc
bénh va phu thudc vao loai dot bién
gen.

AT thé ndng. C& b6n gen san sinh
chubi alpha clia huyét séc té déu bi
16i hodc bi thiéu. D6i khi dugc goi la
bénh Hb Barts.

AT thé nhe. Hién nay dugc goi la
tinh trang AT.

AT thé rat nhe. Hién nay dugc goi la
“mang gen bé&nh”; mét trong bén gen
chubi alpha bi 16i hodc bi thiéu.

Axit folic. M6t loai vitamin B can
thiét cho qua trinh san xuat té bao
hong cau. Béi khi, axit folic dugc sir
dung d& l1am gidm cAc triéu chirng
thi€u mau & nhirng ngudi mac AT.
Bénh Hb Barts. Mot tén goi khac
clia AT thé nang.

Bilirubin. M6t sac té dugc san sinh
khi cac t& bao héng cau gia va 16i bi
pha hay.

Chirng gan to. Gan c6 kich thuérc
lén.

Chuéi alpha. Mét loai chubi
polypeptide can thiét dé tao ra huyét
sac t6 binh thudng & ngudi trudng
thanh. Chui alpha c6 thé bj thiéu
hodc bi gidm & nhirng ngudi mac AT.

Panh gia Hb. Xét nghiém mau dugc
str dung dé tim hiéu loai va lugng
huyét sac té c6 trong mau mau.

Di truyén. Truyén gen cho con cai
clia ban.

Dot bién dang cis. & ngudi mang
tinh trang AT, diéu nay c6 nghia la
c6 hai dot bién gen trén cuing mét
nhiém sac thé.

Pot bién dang trans. & nguoi
mang tinh trang AT, diéu nay cé
nghia |a hai d6t bién gen nam trén
cac nhiém sac thé khac nhau.

Dot bién. Sy thay d&i trong gen.

Ferritin. Mot loai protein luu trir sat
bén trong cac té bao cla ban.

Gan. Co quan trong co thé xtr ly cac
sa&n pham thai sau khi tan huyét.

Gen. Cac doan ADN mang théng

tin ma héa cho tirng protein. Ching
kiém soat su tang trudng va phat
trién cla co thé cling nhu dugc nhom
lai v&i nhau dé& tao thanh nhiém sic
thé.

Ghép té bao goc. Mot phuong phap
diéu tri chuyén sau cho mét sé loai
réi loan mau hién dang dugc nghién
cru nhu mot phuong phép chira tri
tiém nang cho bénh AT thé ndng.
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Hb bao thai. M6t loai huyét sac té
chi cé & thai nhi con trong bung me
va trong mot thdi gian ngan sau khi
sinh. Sau khi sinh, huyét sac té cla
ngudi trudng thanh dugc san sinh
theo hudng dan cla cac gen khac.

Hb Constant Spring (HbCS). M6t
loai d6t bién gen dugc tim thay &
ngudi mac AT, dugc dat tén theo dia
diém phat hién ra loai dot bién nay.
H6ng cau nhé. Cé nghia la “té bao
nho”. Nhirng ngudi mang tinh trang
AT ¢6 thé c6 cac té bao héng cau nho
bat thudng. Tinh trang nay c6 thé

bi nham 1an v&i bénh thiéu mau do
thiéu sat.

Huyét khai. Cuc mau doéng.

Huyét sac t6. Protein chira sit trong
té bao hong cau lién két véi oxy va
van chuyén oxy di khap co thé.

IVF. TUr viét tat cda in vitro
fertilization, nghta la thu tinh trong
ong nghiém. Con dugc goi la “em bé
trong 6ng nghiém”. Trirng cda phu
n&r dugc thu tinh bén ngoai t&r cung
va sau dé dugc cay trd lai vao tlr
cung. Cho phép sang loc phéi thai dé
phat hién cac tinh trang di truyén.

Khéng x6a doan. Mot dot bién gen
trong d6 gen bi thay d6i chir khéng
bi thi€u, giéng nhu 16i chinh ta trong
thdng tin ma héa.

Lach to. Lach cé kich thudc I6n.
Lach. Co quan trong co thé la mot
phan cGa hé thdng mién dich va chiju
trach nhiém tiéu hdy cac té bao hong
cau gia va I6i.

Liéu phap thai sat. Phuong phap
diéu tri dugc sir dung dé thai bd kim
loai du thira ra khoi co thé - trong
trudng hop cdia bénh AT, kim loai d6
la sat.

Lodng xwong. Tinh trang méng
xuang khién xuong yéu di va dé gay.

“Mang gen bénh”. M6t dot bién
gen AT trong s6 bdn gen ma héa
cho chubi alpha clia huyét sac té.
Ban khéng mac bénh nhung c6 thé
truyén dot bién gen nay cho con cdi
cla minh. Tinh trang nay con dugc
goi la AT thé rat nhe.

Ngu@i mang gen bénh. Thuat ngtr
nay dung dé chi ngudi mang gen
bénh va c6 thé truyén mot dét bién
gen lién quan dén mot can bénh,
nhung ban than ho khdng mac bénh.

Nhiém sac thé. Cac sgi ADN cudn
x0dn dai. C6 23 cap nhiém sic thé
trong t& bao ngudi va mét nhiém
sac thé ciia mdi cap dugc di truyén
tlr cha hodc me. Mi nhiém sac thé
mang nhiéu gen.

Ph&u thuit mé. Phiu thuat théng
thudng, trong d6 ca phau thuat dugc
thue hién théng qua mot vét rach
I&n.

Ph&u thut ndi soi 6 bung. Phiu
thuat dugc thuc hién théng qua vai
vét rach nho, do dé qua trinh phuc
hdi thudng dién ra nhanh hon. Dai
khi dugc goi la phiu thuat 16 khéa.

Protein. Mét loai phan tdr dugc

tao thanh tur it nhat mét chubi
polypeptide (mdt chudi cac axit amin
lién két v&i nhau) gap cudn thanh
hinh dang ba chiéu.
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Qua tai sat. Mot bién chirng clia AT
khi 6 qua nhiéu sat tich tu trong co
thé va gay ra tén thuong.

Sang loc. Xét nghiém tim mot can
bénh cu thé & nhirng ngudi khong co
bat ky triéu chirng nao.

S6i mat. Cac cuc clirng c6 thé hinh
thanh trong tdi mat va gay dau.

& ngudi mac AT, s6i mat duoc tao
thanh do qué nhiéu bilirubin (mot
san phdm phu tr qua trinh pha hidy
céc té bao hdng cau gia hodc 16i).
SOt rét. Mot cin bénh nghiém trong
do ky sinh tring t&r mudi dugc truyén
sang ngudi gay ra. BEnh nhe hon

& nhirng ngudi mang dét bién gen
thalassemia.

Sung phu thai nhi. M6t tinh trang
nghiém trong c6 thé phat trién &
thai nhi mac AT thé nang. Tinh trang
nay gay ra sy tich tu dich bat thuong
trong co thé, cé thé de doa tinh
mang.

Tan huyét. Su phan gidi cac té bao
héng cau va gidi phéng cac thanh
phan cda té bao nay vao dich xung
quanh (vi du nhu mau).

Té bao hdng cau. Mat loai té bao
mé&u mang oxy di khap co thé.

Thi€u mau do thi€u sat. Mot loai
thi€u mau gay ra do thiéu sat. AT
khong phai do tinh trang thiéu sat
gay ra.

Thi€u mau. Thiéu té bao héng cau
khoe manh, c6 thé gay ra cac triéu
chirng mét mai va khé tha.

Alpha Thalassemia

Thi€u xwong. Tinh trang méng
xuong khéng nghiém trong nhu
lodng xuong.

Thir nghiém 1am sang. Mét nghién
ctru nham tim hiéu vé mot xét
nghiém, phuong phép diéu tri hoac
thu thuat y té méi & ngudi. Cac thdr
nghiém cé thé tim hiéu vé tinh an
toan, tac dung phu hay tinh hiéu qua
clia mét phuong phép diéu tri.

Thu thuat cat bé lach. Phau thuat
cat di la lach.

Thudc chong déng mau. Thuéc
lam gidm tinh trang déng mau.

Tiém truyén tinh mach. Truc tiép
vao tinh mach.

Tién san giat. Mot bién ching cua
thai ky c6 thé xay ra kém theo sung
phu thai nhi. Tinh trang nay c6 thé
gay t&r vong néu khong dugc phat
hién va diéu tri. Cac dau hiéu & nguai
me bao gom tang huyét &p va protein
trong nudc tiéu.

Tinh trang AT. Trong s& bon gen
thudng san sinh chudi alpha, ¢6 hai
gen bj 16i hoac bi thi&u.

Tinh trang di truyén. Mét tinh
trang bat ngudn tir sy thay d6i & mot
hodc nhiéu gen.

Tinh trang. (a) Mot dac diém di
truyén. (b) Hai d6t bién gen & nguai
mac AT.

Truy&n mau trong tlr cung. Mot
ky thuat cho phép thai nhi dang phat
trién dugc truyén té€ bao héng cau
khi van con trong bung me.
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Truy@&n mau. Nhdn mau hién tang
théng qua truyén nhd giot (truyén
tinh mach) truc ti€p vao mau cla
ban.

Tu van vé di truyén. Mot qua trinh
gilp moi ngudi chdp nhan tinh trang
di truyén dang dién ra trong gia dinh
ho va hiéu dugc nguy cg truyén tinh
trang dé cho con céi clia ho.

Tay xwong. Chat x6p & gitra xuong,
Nnoi tao ra cac té bao mau.
Vang da. Da va Idng trang mat bi

vang do c¢é qué nhiéu bilirubin trong
co thé.

Xo gan. M6t can bénh vé gan xay ra
do t6n thuong gan lau dai. Mé gan
khoe manh dugc thay thé bang mé
seo xo va gan thu nho lai.

Xo héa. Lam day va lam clrng cac
mo binh thudng cla co thé. Qua tai
s&t & ngudi mac AT ¢ thé gay xo hoa
gan.

Xéa doan. Dot bién gen xda doan &
ngudi mac AT nghia |a gen bj thiéu
hoan toan.
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Alpha Thalassemia

AT
W) Cac tai nguyén tham khao dugc dé xuat

Northern California Comprehensive Thalassemia Center

www.thalassemia.com

Thalassaemia International Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society

https://ukts.org

Cooley’'s Anemia Foundation

www.thalassemia.org

Cac nguon dugc str dung trong qua trinh bién soan

tai lieu nay

BM] Best Practice
https://bestpractice.bmj.com

British National Formulary
https://bnf.nice.org.uk

European Medicines Agency
www.ema.europa.eu

Medline Plus
www.medlineplus.gov/

Northern California
Comprehensive Thalassemia
Center

www.thalassemia.com

Thalassaemia International
Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

UpToDate
www.wolterskluwer.com/en/
solutions/uptodate

47

© S. Karger Publishers Ltd 2025



()

S

Fast Facts danh cho bénh nhan @
Hematology

Kevin HM Kuo MD MSc FRCPC
Pho gido su, Khoa Huyét hoc

DPai hoc Toronto, Canada
H6 tro viét tai liéu y khoa badi Liz Woolf.

DBuagc bién soan nha su déng gép clia Agios. Agios khéng chi phoi néi dung va
tat c& cdc muc déu phai qua tham duyét doc 1ap va tham duyét cla bién tap vién.

© 2023 trong an ban nay, S. Karger Publishers Ltd.
ISBN: 978-3-318-07150-4
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Fast Facts danh cho bénh nhan
Alpha Thalassemia

Alpha thalassemia la gi?

Nguyén nhan gay bénh va déi twrgng mac bénh
Gen va di truyén gen

24 Sang loc va chan doan

Tu van vé di truyén

28 Triéu chirng va diéu tri

36 Thir nghiém lam sang

Phuong phap diéu tri AT méi

Song chung v&i bénh alpha thalassemia

Dugc bién soan nhd su déng gop cda Agios.
Agios khdng chi phéi néi dung va tat ca cac
muc déu phai qua thdm duyét doc 1ap va
tham duyét cda bién tap vién.
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