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TOM TAT

Muc tiéu: mo ta ty 1é va mot sé dic diém gen
bénh thalassemia cua hoc sinh dan toc Kinh tai
mét s6 tinh, thanh phé Viét Nam. Phwong phap
nghién ciu: mo ta cit ngang. Poi twong va dia
diém nghién cteu: 4.245 hoc sinh dan toc Kinh
tai cac truong THPT thudc séu tinh, thanh phé:
Ha No¢i, Ha Nam, Quang Binh, Quang Nam, Pak
Lak, TP Ho Chi Minh. Két qua nghién cau: Ty
I¢ mang gen thalassemia chung cua hoc sinh dan
toc Kinh 1a 9,7%, chu yéu 1a thé bénh Alpha
thalassemia (6,7%). Dot bién gen chi yéu 1a dot
bién SEA, chiém 51,4% tong sb cac dot bién gen
alpha globin va dot bién cd26, chiém 74,1% tong
sb cac dot bién gen beta globin va HbE.

Tir khoéa: tan méau bam sinh, dan toc Kinh,
thalassemia.
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characteristics of thalassemia genes of the Kinh
students in some provinces and cities in Vietnam.
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Method: cross sectional description. Subjects
and sites: 4245 Kinh students at high schools in
six provinces: Hanoi, Ha Nam, Quang Binh,
Quang Nam, Dak Lak and Ho Chi Minh City.
Results: The general rate of thalassemia gene of
the Kinh students are 9.7%, mainly in Alpha
thalassemia (6.7%). The majority of gene
mutation is SEA mutation, accounting for 51.4%
of the total mutations of alpha globin and cd26
mutation, accounting for 74.1% of the total
mutations of beta globin and HbE.

Keywords:  congenital  bleeding,
ethnicity, thalassemia.

Kinh

I. DAT VAN DE

Thalassemia (bénh tan mau bam sinh) la
mot nhém bénh huyét sic té gay thiéu mau
tan méu di truyén, co ty 1& mac cao nhat trén
thé giéi nhung mang tinh dia du rd rét. CO
hai thé bénh chinh 1a Alpha () thalassemia
va Beta (B) thalassemia. M&i thé bénh la do
bat thuong tong hop mot loai chudi globin.
Bénh tap trung nhiéu & ving Dia Trung Hai,
Trung Pong, Chau A — Thai Binh Duong
trong do co Vieét Nam.

Dan toc Kinh chiém khoang 85,7% dan
s6 Viet Nam [1]. Nguoi Kinh sinh séng trén
khip dat nuoc Vit Nam va mot sé nuoc
khéc, tap trung dong nhit & cac ving dong
bang va thanh thi. V&i dan sé dong va cu tra
trai rong, nguoi dan toc Kinh cé nguy co
mang gen bénh cao vai s6 lwong nhiéu va
kho quan ly.


https://vi.wikipedia.org/wiki/Vi%E1%BB%87t_Nam
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Do d6, dé c6 thém thdng tin vé tinh hinh
dich té, ty 1é¢ mang gen bénh & ngudi dan toc
Kinh trén ca nudc, ching téi thuc hién
nghién ctu v&i muc tiéu: M6 ta ty 1é va mot
so ddc diém gen bénh thalassemia cua hoc
sinh dan téc Kinh tgi mét sé tinh, thanh phé
Viét Nam nam 2017.

Il. DOl TUONG VA PHU'O'NG PHAP NGHIEN CU'U

1. P6i twong nghién ciru

Hoc sinh nguoi dan toc Kinh (co bd va
me déu 1a dan toc Kinh) tai cac truong
THPT.

2. Thoi gian va dia diém nghién ciru

Tur thang 1-12/2017 tai sdu tinh, thanh
phé bao gom: Ha Noi, Ha Nam, Quang Binh,
Quang Nam, bak Lak, TPHCM.

Céc xét nghiém dugc thuc hién tai Vién
Huyét hoc - Truyén mau TW.

3. Phwong phap nghién ctru

- Thiét ké nghién ctru: mo ta cit ngang

- Phuwong phap chon mau: chon mau nhiéu
giai doan, tién hanh qua 3 budc: 1) Lua chon
tinh, 2) Lua chon truong hoc, 3) Lua chon
dbi twong nghién ctu.

*Bwéce 1: Chon tinh: Chon chu dich 6
tinh, thanh phé tai 3 mién trén ca nudc. Pia
diém duoc chon 1a: Ha Noi, Ha Nam, Quang
Binh, Quang Nam, Pik Lac, TP HO Chi Minh.

*Bwéce 2: Chon truong, 16p: Lya chon
ngau nhién don cac truong Trung hoc phd
théng, trong truong chon ngau nhién sb lop
tuy theo c¢& mau tai cac tinh.

*Bwére 3: Chon dbi tugng nghién ctru:

Trong 16p chon toan bo hoc sinh dan toc
Kinh tu nguyén tham gia nghién ciru cho dén
khi du c¢& mau.

- C& mau: 4p dung cong thirc tinh ¢& mau
cho mot ty 1€, udce tinh ty 1€ mang gen dan
toc Kinh la 8% [2], € = 0,25 (theo nghién

ctru ctia Nguyén Thi Thu Ha 2016).
2 p(1-p)
Z1-a (p x )

Do lya chon mau chum nén chung t6i lya
chon hé sb thiét ké bang 2, thuc hién tai ba
vung mién nén ¢& mau s& nhan ba lan, dy
kién 3% tir chdi nghién ciru, tong ¢d méiu 1a
4.241. C& mau tung tinh thanh s& chia theo
ty 1& dan toc Kinh tai tinh, thanh phd do.

4. Cac ky thuat xac dinh dot bién gen
bénh: miu méau xét nghiém cua dbi twong
nghién ctru dugc thu thap vé Vién Huyét hoc
- Truyén mau TW, sau do6 thuc hién céc ky
thuat sau xac dinh dot bién gen bénh
thalassemia:

- Xét nghiém tong phan tich t& bao mau
bang dém té bao tu dong theo nguyén ly
Laser;

- Xét nghiém sit bang k¥ thuat so mau do
quang, xét nghiém Ferritin bang ky thuat
mién dich héa phat quang;

- Xét nghiém thanh phan huyét sic td
bang ky thuat sic ky long hiéu ning cao
(HPLC) vai cot sac ky trao doi cation;

- Xac dinh dot bién gen bang ky thuat
Multiplex PCR, Gap- PCR, giai trinh ty gen
trén hé thong Sanger/NGS....

+ Mang gen dot bién chudi alpha: c6 > 1
dot bién: SEA, THAI, FIL, 3.7, 4.2, C2delT,
HbCs, HbQs.

+ Mang gen d¢ bién chudi beta: xac c6 >
1 dot bién: Cd17, Cd41/42, Cd71/72, Cd95,
IVS1-1, IVS1-5, IVS2-654, -28, -88, -90.

5. Phan tich va xir 1y s6 liéu: phan mém
Excel 2010 va SPSS 20.0.

n=

Ill. KET QUA NGHIEN cU'U

Nghién ctru dugc thuc hién tai sau tinh
thudc ba mién Bic, Trung, Nam & 4.245 hoc
sinh. Sau day 1a mot s6 két qua thu duoc.
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Bdng 1. Pdc diém mang gen theo gidi va dia ban nghién cru
Gioi Nam (n = 1599) Nir (n = 2647) Mang gen
Pia phwrong Tan sb % Tan s6 % Tansé | %
Ha Noi (n = 1386) 40 2,9 60 4,3 100 7,2
Ha Nam (n = 207) 7 34 13 6,3 20 9,7
Pik Lik (n = 300) 8 2,7 16 5,3 24 8,0
Quang Binh (n = 249) 9 3,6 19 7,6 28 11,2
Quang Nam (n = 391) 26 6,6 36 9,2 62 15,9
TP. H6 Chi Minh (n =
1712) ( 78 4,6 101 5,9 179 10,5
Tong (n = 4245) 168 10,5 245 9,3 413 9,8
p (nam — nir) > 0,05

Nhdn xét: Ty I¢ mang gen chung cua hoc sinh dan toc Kinh la 9,8%. Dia phuong co ty 1€
mang gen cao nhat Ia tinh Quang Nam (15,9%), sau d6 dén Quang Binh (11,2%). Trong khi
khu vuc Ha Noi c6 ty 1&6 mang gen 1a muc 7,2%. Khong c6 su khac biét vé ty 1é mang gen
gitra nam va nit (véi p > 0,05).

Bdng 2. Pdc diém mang

en theo thé bénh va gidi

Thé bénh Alpha Beta HbE
Gioi Tanso | Tylé | Tansé | Tylé | Tansé | Tylé
Nam (1599) 109 6,8% 14 0,9% 50 3,1%
Nit (2647) 175 6,6% 22 0,8% 61 2,3%
Tong 284 6,7% 36 0,8% 111 2,6%
p > 0,05 > 0,05 > 0,05

Nhgn xét: hoc sinh dan toc Kinh chi yéu mang gen theo thé Alpha, chiém 6,7%. Khong
c6 su khac biét vé ty 16 mang gen theo thé bénh va gigi. Chang tdi khéng gap ngudi mang ca
dot bién chudi alpha phdi hop voéi beta

Bdng 3. Péc diém mang gen theo thé bénh va dja ban nghién ciru

Thé bénh Alpha Beta HbE
Pia phuong Tansé | Tylé | Tansé | Tylé | Tanso | Tylé
Ha Noi (n=1386) 65 4,7% 8 0,6% 29 2,1%
Ha Nam (n=207) 17 8,2% 0 0,0% 4 1,9%
Quang Binh (n=249) 17 6,8% 3 1,2% 8 3,2%
Quang Nam (n=391) 46 11,8% 1 0,3% 19 4,9%
bik Lik (n=300) 17 5,7% 8 2,7% 2 0,7%
TP. H6 Chi Minh (n=1712) 122 7,2% 16 0,9% 49 2,9%
Tong 284 6,7% 36 0,8% 111 2,6%
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Nhgn xét: thé bénh Alpha va HbE gip nhiéu & Quang Nam (11,8% va 4,9%), trong khi

thé bénh beta lai c6 nhiéu ¢ Bak Lak (2,7%).

2.5%

7.0%

aa/-SEA
aa/-a3.7
Baa/-a4.2
O aa/aaHbCs

51.4% B Khac

Biéu 4.1. Ty |é cac kiéu dgt bién gen globin a-globin

4% 9%

B/BCd17

mB/BCd41/42

74%

BB/B-28
OB/BCd26
W Khac

Biéu 4.2. Ty |é cac kiéu dgt bién gen globin g-globin
Nhdgn xét: trong cac dot bién gen a-globin, dot bién hay gap nhit 1a SEA, chiém ty Ié
51,4%, tiép theo 1 dot bién 3.7, chiém 31%. Trong cic dot bién gen B-globin, dot bién hay
gap nhét 1a Cd26 (HbE), chiém ty ¢ 74,1% va Cd17, chiém 9,5%.

IV. BAN LUAN

Ty 1€ mang gen chung cua hoc sinh dan
toc Kinh 1a 9,8%, cao hon so vdi nghién cau
cia Nguyén Thi Thu Ha va cong su nim
2016 [2]. Nhu vay, udc tinh ¢6 gan 7 triéu
nguoi dan toc Kinh mang gen thalassemia
trén khap Viét Nam. Pay 13 ganh ning rat
I6n d6i véi cong tac y té du phong va diéu tri

bénh mau. So sanh véi mét s qudc gia trong
khu vyc, Trung Qudc ¢d ty 1é mang gen la
11,07% (dén toéc Hoa) va Myanmar ¢ mic
10,8 — 15,7%, Indonesia ¢ mac 5,6 — 21%
va 23 — 39% & Thai Lan [3, 4, 5, 6]. Nhu
vay, néu chi tinh dan toc chinh, Viét Nam c6
ty 1é mang gen twong ddi thap, tuy nhién, khi
tinh tong thé cac dan toc thiéu sb khac & Viét
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Nam, ty 1é mang gen chung s& cao lén rat
nhiéu, twong dwong tham chi cao hon so V6i
cac nudc trong khu vuc Pong Nam A.

Khi so sanh mot sb yéu td lién quan, dé
dang nhan thay ty 1é mang gen thalassemia
cua nguoi Kinh khéng phu thugc vao gidi.
Nghién ctu caa ching t6i cho két qua ty 1&
mang gen cua nir la 5,8%, cua nam la 4,0%.
Diéu nay ciing d& hiéu vi thalassemia la bénh
di truyén trén nhidm sic thé thuong [7], voi
c& mau du lon, ty 1& mang gen s& khong cé
su khac biét nhiéu vé gidi.

Khi danh gia chi tiét hon vé dia ban
nghién cuu, ty 16 mang gen ¢ Ha Noi hién
dang & muc thap hon trung binh (7,1%) va l1a
thanh phé c6 ty 1¢ mang gen thap nhat.
Trong khi cac tinh ¢ khu vuc Mién Trung va
Tay Nguyén nhu Quang Nam, ty I¢ mang
gen 1én dén 15,9%. Thuc té, theo béo céo cua
cac bénh vién da khoa tuyén tinh, céng tac tu
van, sang loc va diéu tri bénh thalassemia tai
khu vuc nay ciing chua dap tmg day da nhu
cau so voi Ha Noi va Thanh phé H6 Chi
Minh.

Panh gia vé dic diém mang gen theo thé
bénh, nghién ciu cho thiy hoc sinh dan toc
Kinh cha yéu mang gen bénh alpha, chiém
6,7% tong sé d6i tugng nghién cau. Két qua
nay cao hon nhiéu khi so véi két qua cua tac
gia Nguyén Cong Khanh hay mot sé tac gia
cuing thoi diém [8]. Nghién ctu cia céc tac
gia nay déu bao céo ty 1é mang gen dya trén
sang loc bang chi s6 hong cau va khing dinh
lai bang dién di huyét sic td, vi vay dé bo s6t
céc truong hop mang gen o, o khong ¢ sy
khéc biét nhiéu vé két qua dién di & nguoi
binh thuong. Nhu vay véi viéc ap dung Ky
thuat PCR tham chi giai trinh ty gen, nhém
nghién ciru da khic phuc dugc tinh trang bo
sO6t nguoi mang gen bénh, phan anh trung
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thuce hon tinh hinh mang gen bénh huyét sic
t6 va thalassemia ¢ nudc ta.

Khi phan tich theo dia ban nghién ctu, thé
bénh alpha va bénh huyét sic t6 cé nhiéu &
Quang Nam, trong khi thé bénh beta lai c6
nhiéu ¢ Pak Liak. Tai Pak Lak, ty 1&6 mang
gen nay thip hon nhiéu so véi céc dan toc
thiéu s6 khac. Vi du nhu nghién ctru cua tac
gia Tran Thi Thdy Minh (2015) nghién ciu
trén hai dan toc Edé va Mnong tai Pak Lak
cho thay thé bénh alpha thalassemia chiém
dén 24,6%, bénh huyét sic té chiém dén
27,1% [9].

Panh gia vé kiéu dot bién gen alpha
globin cho thay, dot bién SEA ¢ ty 1& cao
nhat (51,4%), tiép theo 1a cac dot bién 3.7,
4.2, HbCs. Xu hudng dot bién SEA 1a phd
bién nhat trong cac dot bién sang loc 1a phi
hop véi két qua nghién ciru caa nhiéu tac gia
nhu Nguyén Khic Han Hoan (2013), Vii Thi
Bich Huong (2016), hay Vi Hai Toan (2018)
[10, 11, 12]. Két qua nay ciling twong tu Voi
c4c nghién ctiu trén quan thé nguoi Bac Thai
Lan cua Wibhasiri Srisuwan (2013) va
nghién cau trén quan thé ngudi Quang Pong
Trung Quéc cia Xu (2014), cua Pingsen
Zhao (2018) [3, 13, 14]. Nhu vay, nghién
ctru ndy va hau hét cac tai liéu da cong bd
trude d6, déu chi ra rang SEA 1a dot bién pho
bién, chiém ty I¢ 1on nhat, khdng chi ¢ Viét
Nam, ma con & Trung Qudc va nhiéu nuéc
trong khu vyc Pong Nam A. Tuy nhién,
cling c6 mot vai khao sat tai Malaysia lai chi
ra rang dot bién 3.7 méi 1a dot bién pho bién
nhét, két qua d6 phan nao phan anh su khéac
biét ty Ié alen gitra cac dan toc nguoi khac
nhau [15].

Bén canh d6, danh gia vé kiéu dot bién
gen beta globin va HbE cho thiy, dot bién
cd26 (HDE) chiém ty 1& cao nhat (74,1%),
tiép theo d6 la cac dot bién cd17, cd41/42.
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Chi riéng 3 loai dot bién nay da chiém trén
90% tong sb alen dot bién beta globin va
HbE duoc phat hién. Khi so sanh két qua véi
nhiéu nhém tac gia trong nudc, ty 18 dot bién
hoan toan trung khép véi cac két qua da
tuyén bd, nhu coa tac gia Vi Hai Toan
(2018) hay Tran Tuan Anh (2016) [12, 16].
Tuy nhién, nghién cau mai day cua tac gia
Pingsen Zhao nghién cutru trén 14524 nguoi
dan tai tinh Quang Pong Trung Qudc cho
thiy, Cd26 khéng phai 1a dot bién chiém ty
Ié cao nhat, ma lai 1a dot bién 1VS-11-654
(39,7%) va dot bién Cd41/42 (33,6%) chiém
ty I¢ cao nhat [14].

Viéc xac dinh cac dot bién phd bién &
nguoi dan toc Kinh Viét Nam co6 y nghia
quan trong trong sang loc trudc sinh. Véi cac
ty 1¢ nhu trén, trong cac truong hop can phai
xac dinh dot bién gen ¢ nhém nguy co cao
(dic biét trong chan doan trudc sinh) ma cac
diéu kién khach quan va chu quan khéng cho
phép l1am nhiéu dot bién, thi nhimg dot bién
vai ty 1€ hay gap trén s€ dugc wu tién xac
dinh trude, diéu nay lam giam céac chi phi
cho d6i tuong can 1am xét nghiém [12].

V. KET LUAN

Nghién ctu 4245 hoc sinh dan toc, két
qua cho thay, hoc sinh ¢ tit ca cac tinh,
thanh phd déu ¢ ty 1é cao mang gen dot bién
téng hop chudi globin, ty 1& nay khac nhau
giira cac dja phuong. Cu thé, ty 16 mang gen
thalassemia cua hoc sinh dan toc Kinh la
9,8%, cao nhit & Quang Nam (15,9%) va
thip nhat & Ha Noi (7,1%).

Pénh gia vé dic diém mang gen theo thé
bénh, hoc sinh dan toc Kinh chu yéu mang
gen bénh alpha, chiém 6,7% téng sé dbi
tueong nghién ciu. DOt bién gen chu yéu 1a
dot bién SEA, chiém 51,4% tong sé cac dot
bién gen alpha globin va dot bién cd26,

chiém 74,1% téng sé cac dot bién gen beta
globin va HbE.
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