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. DAT VAN BE

Thalassemia (hay con goi la bénh tan mau
bam sinh) 1a mot nhom bénh huyét sic t gay
thiéu mau, tan mau di truyén. Mdi thé bénh
1a do bt thuong tong hop mot loai chudi
globin. C6 hai thé bénh chinh 1a alpha
thalassemia va beta thalassemia; ngoai ra cé
cac thé phdi hop khac nhu thalassemia va
bénh huyét sic tb.

Theo bao cao cua Lién doan Thalassemia
thé gidi nam 2013, c6 khoang 7% dén sb trén
thé gidi mang gen bénh huyét sic t6. Theo s6
lidu thong ké cia WHO — 2008, bénh huyét
sic to anh huong t6i 71% céac nudc trén thé
gi¢i[1]. Mdi nam c6 khoang 60.000 — 70.000
tré em sinh ra bi bénh Beta Thalassemia murc
do ndng. Bénh huyét sdc tb 1a nguyén nhan
gay ra 3,4% céc truong hop tur vong ¢ tré em
dudi 5 tudi. Trén toan thé gidi co khoang 7%
phu nit mang thai c6 gen bénh huyét sic to
va khoang 1,1% cac cip vo chong c6 nguy
co sinh con bi bénh. C6 hon 200 qudc gia va
ving lanh th6 chiu dnh hudng béi cin bénh
nay trong do c6 Viét Nam[2]. Bénh nhan
thalassemia phai diéu tri bang truyén mau va
thai sat sudt doi v6i ganh ning vé suy giam
thé chat, 4p lyc tam 1y, lam anh hudng dén
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chat lugng cudc séng cua chinh ngudi bénh
va vO hinh chung tr¢ thanh ganh ning vé
kinh t& cho gia dinh, cho xd hoi khi phai
ganh chiu chi phi diéu tri bénh, suy giam
hodc mat nhan cong lao dong do phai chim
soc nguoi than di vién lién tyc. Didu nay anh
hudng rat 16n dén chat luong dan sé va viée
cai thién gidng noi sé rat kho khan khi tinh
trang mang gen Thalassemia cao trong cong
ddng va ty 18 tré sinh ra bi bénh Thalassemia
ngdy mot ting do chwa khéng ché duoc
ngudn gen bénh lay lan 4m i trong cong
dé)ng, dac biét ¢ cac dan tdc it nguoi va rat it
ngudi. Nhu vdy, ¢ thé néi: “O Viét Nam,
“qua bom nguyén tir Thalassemia” dd no,
nhung ching ta khong nghe duoc tiéng nd
ctia n6, mic du hau qua gy ra di rat nghiém
trong r0i!”. Theo kinh nghiém cia cic nudc
trén thé gi6i, Thalassemia 1& bénh c6 thé
chita dugc, phong duoc, tién t6i cham dat
tinh trang phu thai do Thalassemia, tinh
trang tré sinh ra bj bénh va giam dan ty 18 di
truyén gen bénh trong cong dong. Mit khac,
qua thyc tién cho thdy, chi phi dau tu cho
phong bénh nho hon rat nhiéu so véi chi phi
diéu tri va hiéu qua mang lai rat cao.

Trong khuén kho bai viét nay, cic tac gia
dua ra thuc trang tinh hinh mang gen
Thalassemia va nguy co sinh ra con bi bénh
& mot sd 16m cac dan tdc cua Viét Nam dua
trén két qua ctia mot dé tai nghién ciu khoa
hoc, bai ban, cong phu vé tinh hinh dich t&
ciia Thalassemia & Viét Nam, tir d6 dé xuét
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cac giai phap dé giam nhanh viéc sinh ra tré
bi bénh va gidam dan sy lan truyén gen bénh
trong cong dong.

1. TONG QUAN VE THALASSEMIA

1. Co ché tong hop hemoglobin

a. Tong hop hemoglobin & ngwoi binh
thuong

Huyét sic té (Hemoglobin — Hb) 1a thanh
phan chu yéu trong hdng cau duoc tao boi
hai loai chudi globin 1a alpha globin va
khong alpha globin. Binh thudng, moi co thé
déu co6 du cac gen globin nhung tuy ting giai
doan phat trién tir khi hinh thanh phoi ma co
cac gen khac nhau hoat dong dé tao nén céc
loai huyét sic t khac nhau[4].

8 B
— — NST11

'
B

&
!
]
!
]
|
I
[}
1
I

Eze2 Ezv2 0B ozPz

HST Gower1 Portland Gower 2 HbF A; A

E— \-_._._.V_.._____J
Phoi Tru&ng thanh

Thai

Hinh 1. Gen fong hop globin va thanh phan céc loai huyét sic té

b. Cidc kiéu dgt bién gen globin

- Gen alpha globin quy dinh tong hop
chudi alpha globin. Dot bién  Alpha
thalassemia la tinh trang giam, mat tong hop
chudi alpha globin. Hién nay, trén thé giéi da
phat hién duogc trén 500 dot bién trén gen
alpha globin, trong d6 dot bién mat doan
chiém dén 90%. Dot bién mat 2 gen alpha
globin (a’-thalassemia) nhy --SEA, --THAL - __
FIL 205 . dot bién mat doan 1 gen alpha
globin (a*-thalassemia) nhu -o*?, -o®’... Dot
bién diém do thém, bdt, thay thé bazo trén
gen alpha globin lam bat thuong tong hop
chudi o globin tir d6 tao cac san pham huyét
sac to bat thuong, nhu dot bién diém tao
huyét sic tb Constant spring — HbCs, HbQs,
Hb Pakse, Hekinan...[4]

- Gen beta globin quy dinh tong hop chudi
B globin. Dot bién beta thalassemia 13 bi mat,
giam tong hop chudi p-globin. C6 téi hon
200 d6t bién khac nhau lién quan téi kiéu
hinh B-thalassemia. Cac dot bién dugc chia
lam 2 nhém 16n: nhom dot bién 1am mét tong
hop chudi B-globin (B°-thalassemia) va nhom
dot bién lam giam téng hop chudi B-globin
(B*-thalassemia). Theo cac nghién clru, &
Viét Nam, dot bién p°-thalassemia phd bién
hon nhiéu so v&i dot bién p*-thalassemia.
Ngodi ra con ¢ dot bién trén gen P globin
tao huyét sic t6 khic nhu HbE, HbTak...
HbE 14 dot bién diém trén gen B globin din
dén tong hop mot chudi globin khac véi
chudi B globin. HbE 1a dang dot bién rat pho
bién & Pong Nam A. [3][4]
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- Nguoi mang gen thalassemia la nguoi co
1 gen alpha globin hodc beta globin bi dét
bién con 1 gen alpha hodc beta globin binh
thuong.

- Nguoi bi bénh alpha thalassemia la
ngudi co ca ca 2 gen alpha globin dot bién

- Nguoi bi bénh beta thalassemia 1a nguoi
c6 ca 2 gen beta globin dot bién

- Dang phdi hop thalassemia v&i bénh
huyét sic t6 khac. O Pong Nam A trong d6
c6 Viét Nam rat phd bién cac thé phdi hop
nhu  Alpha  thalassemia va  HbCs
(HbHHDCs); Beta thalassemia va HbE (Beta
thalassemia/HbE).

2. Dic diém
Thalassemia

Do su da dang vé dot bién genglibin ma
tly theo sé lugng dot bién, kiéu dot bién, su
phdi hop cac dot bién ma c6 nhiéu mirc do
biéu hién bénh khic nhau tir: thé an (khong
c6 biéu hién 1am sang — ngudi mang gen
bénh); mic do trung binh va ning — nhiing
ngudi bénh co biéu hién 1am sang va phai
diéu tri dinh ky; mtrc d6 rat ning (tr vong tir
trong bao thai — do Hb Bart gay phu thai). [4]

Bénh nhéan Thalassemia c6 dic diém cac
triéu ching xuét hién tir tr, kéo dai lién tuc
sudt cude doi nguoi bénh. Cac hoi chiing va
tri¢u chiing thuong gap sau:[4]

- Hoi chung thiéu mau man tinh: Maét
moi, chong mat, cham 16n (tré nho); Kho
thé khi géng suc, nhip tim nhanh; Da xanh,
niém mac nhot.

- Ho1 chuing tan méu man tinh: Cing mac
mat vang, nudc tiéu sim mau; Lé&ch to, gan
to.

- Tang sinh tiy xuwong tao mau phan Gng:
Phi dai cic xuong det 1am bién dang déu,
mit nhu tran do, miii tet, budu cham.

- Qua tai sat: Da xam den, da khé.

- Ton thuong cac co quan nhu: suy tuyén

lam sang bénh

nodi tiét gdm suy tuyén yén lam cham phat
trién thé chét, suy tuyén sinh duc lam day thi
mudn, man duc sém, dai thao duong; suy
tim; X0 gan, suy gan; lodng xuong, ...

- Thoi gian xuét hién: Véi thé nang, tré co
biéu hién sém khi vai thang tudi; cac muc do
nhe hon thi thoi gian xudt hién cac tridu
chung mudn hon.

3. Piéu tri

Hai bién phap chinh diéu tri bénh
thalassemia hién nay 1 truyén mau va thai
sit. Bén canh d6, mot sd bién phap khéc
cling duoc 4p dung trong diéu tri thalassemia
cho nhing trudng hop cu thé.[4]

Truyén méu: Do bi thiéu mau man tinh,
bénh nhan can phai truyén mau dinh ky, muc
dich 1a duy tri nong do huyét sic t6 trudc
truyén 13 90 -100g/1 (d6i voi nhém ning, phu
thudc truyén mau). Khoang cach giira cac lan
truyén mau 1a 2 — 5 tuan. Ché pham mau la
khdi hong cau, khong ding méu toan phan.

Thai sat: Muc dich dé chong qua tai sit
nham han ché bién chung trén céac td chuc,
co quan trong co thé. Bénh nhan thuong phai
duy tri dung thudc thai sit ca doi.

Cit lach: Pugc chi dinh trong cac trudng
hop: khi bénh nhan ting nhu cu truyén mau;
Léach to gay can tré sinh hoat hang ngay cua
ngudi bénh hodc giy dau; Giam bach cau
hoic tiéu cau do cuong lach.

Ghép té bao gdc: La phuong phéap diéu tri
hién dai, c6 thé chita khoi bénh, tuy nhién
kha ning c6 nguoi cho phu hop HLA 1a rat
thap va chi phi diéu tri rat ton kém. Hon nita
néu bénh nhan da bi nhiém sét nang tai gan,
tim. .. thi ty 1¢ thanh cong thap.

Cham soc toan dién: Dé phong ngira va
han ché cac bién chimg, nang cao chit luong
cudc sdng cho nguoi bénh.

Diéu tri bién chimg: Tuy theo biéu hién,
diéu tri bién ching nhu suy tuyén noi tiét,
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dai thao duong, suy tim, xo gan, lodng
xuong, rdi loan déng mau...
4. Co ché di truyén bénh thalassemia
Thalassemia 1a bénh di truyén lin trén

nhiém sic thé thuong, do vay ty 1é nam va

nit bi bénh nhu nhau. Khi cd vo va chéng
cing mang gen bénh thalassemia thi mdi lan
sinh c6 25% nguy co con bi bénh, 50% kha
ndng con mang mdt gen bénh va 25% kha
nang con binh thuong.
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lll. THY'C TRANG MANG GEN THALASSEMIA
O MOT SO DAN TOC CUA VIET NAM

Nam 2017, Vién Huyét hoc - Truyén mau
Trung wong di phdi hop véi nhiéu don vi
trén toan qudc dé thuc hién dé tai nghién ciru
dic diém dich t& gen bénh thalassemia/huyét
séc to tai Viét Nam. Nghién ctru duoc tién
hanh trén 24.147 nguoi, duge chon trén toan
qudc, trong d6 c6 21.746 ngudi co ca bd va

6

me cung dan tdc thudc 53 dan tdc nguoi Viét
& 24 tinh thudc 8 ving dia 1y kinh té trong ca
nudc.

Két qua nghién ciru cho thay tit ca 53 dan
toc déu c6 ngudi mang gen bénh
thalassemia/huyét sic t; v6i ty 1¢ dao dong
khac nhau tiiy dan tdc. Su phan bd ty 1& bénh
thalassemia/huyét sic to co tinh dan toc va
dia 1y rd rét. Ty 18 thap nhat & dan toc La Hu
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(0.23%), cao nhit 13 & dan toc Raglai
(88,6%), dan toc Kinh (9,8%). Udc tinh ty 1&
mang gen thalassemia/huyét sic td trung
binh cho tit ca cac déan toc trén toan qudc 1a
13,8%. Cac dén toc & khu vue Bic bo va Bic
trung bd ¢ ty 1&¢ mang gen o thalassemia va
B° thalassemia cao, dan tdc sinh séng & Tay
Nguyén, Nam Trung B va Nam B c6 ty 1¢
mang gen o thalassemia va HbE cao [3], cu
thé:

Céc dan toc co ty I¢ nguoi mang gen o
thalassemia trong cong dong cao gdm: Xinh
Mun (18,5%), Lu (16,4%), Muong (16,1%),
Théi (15,6%), San Chay (14,9%), San Diu
(14,5%), Khang (12,8%), Dao (10,2%), Pa
Thén (9,5%), Tay (9,1%), Nung (9,1%),
Stiéng (8,5%), Kho Mu (6,9%), Kinh (3,5%),
La Chi (3,3%), Cho Ro (2,7%),...Néu hai vo
chong cing mang gen o thalassemia, mdi
lan c6 thai, 25% kha nang thai nhi mang ca 2
gen o thalassemia (0.%a®), tao nén thé Hb
Bart (y4). Hb Bart’s c6 ai luc cao voi oxy
nén khong nha oxy tai to chirc vi vy céac to
chtrc s& bi thiéu oxy. Néu thai nhi bj mit ca 4
gen o-globin, co thé thai nhi chi c6 Hb
Bart’s, luc d6 thai s& bi thiéu oxy rat ning
dan dén suy tim, phi rau thai gay tir vong ¢ 3
thang cudi thai ky hodc ngay sau sinh [4]. O
Pong Nam A, bénh Hb Bart’s la nguyén
nhan chinh (dén 90%) gy phu thai ¢ 3 thang
cudi cua thai ky [5].

Cac dan toc c6 ty 1é mang gen o
thalassemia cao gdm Raglai (85,2%), Ta Oi
(63,3%), Bru Van Kiéu (62%), Cho Ro
(61,4%), Stiéng (47,4%), Chut (39,7%), Hre
(38,8%), Cham (26,2%), Co (22,6%), Lao
(22%), Co Tu (21,8%), Kho Mu (18,1%),
Giay (13,3%), Ly (13,2%), Tay (12,1%),
Nung (11,3%), La Ha (9,5%), Dao (8,6%),
La Chi (6,9%), Thai (6,9%), Muong (6,9%),
Kinh (3,3%)... Néu mot nguoi co 2 gen bénh

0

o' thalassemia (do b6 me cung mang gen
o*thalassemia) thi khong c6 biéu hién 1am
sang, khong bj thiéu mau.

Tuy nhién, mt ngudi mang mot gen bénh
o’thalassemia va mot gen bénh af
thalassemia (a%a*) dugc goi 1a bénh Alpha
thalassemia (HbH), thi c6 biéu hién thiéu
méau nhe dén trung binh. Nhimg dan toc co
nguy co sinh con bi bénh Alpha thalassemia
khi trong cong dong c6 ca ty 1é mang gen o’
thalassemia va o thalassemia, cu thé 1a
nhitng dan toc: Lao (11% va 22%), Gidy
(11,5% va 13,3%), Lu (16,4% va 13,2%),
Tay (9,1% va 12,1%), Nung (9,1% va
11,3%), La Ha (12,7% va 9,5%), Dao
(10,2% va 8,6%), Thai (15,6% va 6,9%),
Muong (16,1% va 6,6%), Khang (12,8% va
5,6%), Stiéng (8,5% va 47,6%), Kho mu
(6,9% va 17,5%), Kinh (3,5% va 3,3%),...

Cac dan tdc c6 ty 1é ngudi mang gen BO-
thalassemia cao gom: Gidy (11,5%), San
Chay (9,8%), La Ha (9,5%), Dao (9,3%), Lu
(8,2%), Khang (7,5%), Lao (7,1%), San Diu
(6,5%), Tay (6,2%), Muong (5,7%), Nung
(5,5%), Pa Thén (4,9%), Chut (4,7%), La
Chi (4%), Théai (2,9%), Phu La (2,6%), Kho
Mua (2,1%), H'Méng (1,5%), Tho (0,7%),
Kinh (0,7%).... Néu hai v¢ chong cliing mang
gen B° thalassemia, mdi 14an c6 thai, 25% kha
ning con mang ca 2 gen B° thalassemia (B%/
BY). Thai nhi mang 2 gen bénh nay van phat
trién binh thudng, khong co biéu hién gi cho
dén ra doi. Nguodi bénh c6 ca 2 gen B°
thalassemia (B% B° — beta thalassemia major)
s& c6 biéu hién thiéu méau rat sém tir nhiing
thang dau doi, tré bi thiéu mau nang, dan
dén nhiéu bién ching nhu cham phat trién
thé chat, suy tim,... néu khong dugc diéu tri
truyén méu (2-5 tuan/ 1an) va thai st t6t thi
tudi tho rat thap.
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Céc dan toc c6 ty 16 HbE cao gébm: Xinh
Mun (61%), Stiéng (59,8%), Tho (54%), Bru
Van Kiéu ( 52,7%), Ta Oi (39,7%), Cho Ro
(38%), Raglai (31,2%), Kho Me (29,7%), Co
(19,4%), Thai (18,7%), Muong (17,9%),
Kho Mu (16,6%), Lao (15,4%), Hré (13,6%),
Lu (10,2%), Khang (9,8%), La Ha (9,5%),
San Diu (5,1%), Kinh (2,6%),...Dot bién
HbE 1a dang dot bién nhe, nén mot nguoi
mang 2 gen bénh HbE (BE / BF) khong co
biéu hién 1am sang, khong thiéu mau.

Tuy nhién, néu hai vo chong c6 mot
ngudi mang gen PP thalassemia, mot ngudi
mang gen HbE thi mdi lan c6 thai, 25% kha
ning con mang c4 2 gen bénh B° thalassemia
va HbE (B% BF). Thai nhi mang 2 gen bénh
nay van phat trién binh thuong, khong co
biéu hién gi cho dén ra doi. Nguoi bénh c6
ca 2 gen bénh (B% BF) s& c6 biéu hién 1am
saing muc d0 trung binh dén ning. Nguoi
bénh ciing can phai duoc kham va diéu tri
dinh ky tai bénh vién. Cac dan toc co ty 1¢
ngudi mang gen P°-thalassemia va ngudi
mang gen HbE cao gém: La Ha (9,5% va
9,5%), Lao (7,1% va 15,4%), Lu (8,2% va
10,2%), Khang (7,5% va 9,8%), San Diu
(6,5% va 5,1%), Muong (5,7% va 17,9%),
Thai (2,9% va 18,7%), Chut (4,7% va 7,2%),
Giay (11,5% va 2,5%), San Chay (9,8% va
2,1%), Tay (6,2% va 1,5%), Kho Mu (2,1%
va 16,6%), Nung (5,5% va 0,8%) va Kinh
(0,7% va 2,6%),.. SO luong bénh nhan beta
thalassemia/HbE chiém khoang 60% sé bénh
nhén thalassemia diéu tri tai cac bénh vién &
cac nudc Pong Nam A [5].

Véi dic diém cac dan toc thiéu sb chi yéu
cu trl tai vung sau vung xa, dia ban chia ct
va dic diém 16i sdng, vin héa co6 xu hudng

két hon can huyét, két hon gan trong cong
ddng noi cu tri. Nén v6i cac dan toc co ty 16
mang gen thalassemia cao, khd nang hai
ngudi cling mang gen bénh két hon voi nhau
cao vi thé nguy co sinh con bi bénh
thalassemia cao. V¢i ty 1€ mang gen cua cac
dan toc nhu & trén cho théy cac dan tdc cod
nguy co sinh con bi bénh thalassemia tap
trung nhiéu ¢ cc tinh mién nui phia bic, bac
trung bo. Tuy nhién véi hién tuong di dan,
giao thoa trong doi sdng nhu di dan tir mién
Bic vao Tdy nguyén, nén nguy co ngudi
mang gen bénh thalassemia két hon voi nhau
13 hién hiru & moi dan toc, moi ving mién.

Nhu viy, chung ta c¢6 thé du doan duoc
anh hudng cia bénh d6i v6i chit luong dan
sO cta cac dan tdc, cac vung mién. Voi cac
dan tdc it ngudi va rat it ngudi (dan sb dudi
10.000 nguoi) nhu La Ha, Pa Thén, Ly, Chut
v6i dic diém co ty 1¢ mang gen bénh
thalassemia cao thi s€ c6 nguy co anh huong
dén viéc duy tri va phat trién cac dan toc rat
it nguoi nay.

Véi nhitng dan toc c6 dan sé dong ma co
ty 1€ mang gen thalassemia cao thi s€ gay ra
anh huong rat 16n dén hé thong y té va toan
xa hoi vi s6 lugng nguoi bi anh huong 16n,
) lugng bénh nhan rat nhiéu nhu dan toc
Tay, Nung, Thai, Muong, Kinh,...

Dic biét 1a voi didu kién séng hién nay
cua céc dan toc thiéu sd, didu kién kinh té
con nhiéu han ché thi viéc nguoi bénh c6 thé
duoc tiép can véi diéu tri dinh ky tai céc
bénh vién 1a vo cung kho khian, diéu d6 sé
dan dén chat luong cudc sdng cua ngudi
bénh rat thip, cac thai phu khong dugc kham
thai dinh ky nén khong dugc phat hién cac
truong hop thai bi pht nén s& anh huong dén
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stc khoe tham chi dén tinh mang cua cac
thai phu.

IV. NGUY CO SINH CON BI
THALASSEMIA

Trong nghién ctu nay, dua trén ty 1€ ctua
timg kiéu dot bién, timg thé bénh cia timg
dan tdc, déng thoi dua vao sb luong dan )
thudc ting dan tdc cua mdi tinh, chung t6i
tién hanh wdc tinh ty 16 tré sinh ra mdi nim
c6 nguy co bi bénh ly thalassemia.

Véi p la ty 1€ mang gen thalaasemia, Lién

BENH

doan Thalassemia quéc té (TIF) dua ra cong
thirc udc tinh nhu sau:

Ty 1€ tré sinh ra bi bénh/ndm = p (%) x p
(%) x 0,25

Dya tén ty I¢ mang gen
thalassemia/huyét sic t6 cia ting dan toc,
v6i gia thuyét nam nit trong cung cong dong
(dan toc, tinh) két hon véi nhau mét cach
ngau nhién, néu khong dugc tr van va chan
doan trudc sinh bénh thalassemia, ching ta
¢6 thé wdc tinh ty 18 tré sinh ra bi bénh/1000
ca sinh cua tung tinh nhu sau:

Bdng 1. Udc tinh ty I¢ tré sinh ra bi b¢nh thalassemia trong 1000 ca sinh cia cdc tinh

. TyléHb | Tylé HbH Ty 1 Beta va Ty 1é bénh
STT Tinh Bart 1) ! ) Beta/HbE 3) |yy(1') + (3)
1 Hoa Binh 3,78 1,81 1,96 5,74
2 Son La 3,15 1,65 0,14 3,29
3 Béc Kan 1,65 1,96 1,09 2,74
4 Cao Bang 1,68 2,06 1,01 2,69
5 Lai Chau 1.77 1,30 0,92 2,69
6 Lang Son 1,68 2,06 0,89 2,57
7 Pién Bién 1,54 1,10 0,58 2,12
8 Tuyén Quang 1,24 1,15 0,70 1,94
9 Yén Bai 1,04 0,99 0,57 1,61
10 Ha Giang 0,90 1,10 0,63 1,53
11 Lao Cai 0,75 0,88 0,51 1,26
12 Thanh Hoa 0,78 0,54 0,24 1,02
13 | Thai Nguyén 0,72 0,64 0,29 1,01
14 Phi Tho 0,72 0,51 0,25 0,97
15 bik Néng 0,48 1,27 0,30 0,78
16 Nghé An 0,61 0,47 0,15 0,76
17 Pik Lak 0,35 1,60 0,36 0,71
18 | Binh Phuéc 0,46 0,96 0,23 0,69
19 | Quang Ninh 0,47 0,41 0,16 0,63
20 Lam Ddng 0,30 1,26 0,32 0,62
21 Bic Giang 0,47 0,42 0,14 0,61
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22 | Vinh Phic 0,37 0,51 0,11 0.48
23 | Ninh Binh 0,36 0,32 0,08 0,44
24 | Binh Duong 0,33 0,32 0,08 0.41
25 | Déng Nai 0,33 0,36 0,08 0,41
26 | Quang Tri 0,25 0,79 0,14 0,39
27 | Ving Tau 0,31 0,33 0,07 0,38
28 | HaTinh 0,31 0,29 0,06 0,37
20 | Binh Thuan 0,29 0,50 0,08 0,37
30 | PhaYen 0,29 0.48 0,08 0,37
31 Gia Lai 0,15 1,59 0,22 0,37
32 | Bac Ninh 0,31 0,29 0,06 0,37
33 | Hai Duong 0,31 0,29 0,06 0,37
34 | Hung Yén 0,31 0.28 0,06 0,37
35 | Thai Binh 0,31 0,28 0,06 0,37
36 | HaNam 0,31 0,29 0,06 0,37
37 | Nambinh 0,31 0,29 0,06 0,37
38 | Quang Binh 0,29 0,68 0,08 0,37
g9 | ThuaThien 0,29 0,45 0,08 0,37
Hué
g0 | TP-HOCHI 0,31 0,29 0,06 0,37
Minh
41 | Vinh Long 0,30 0,31 0,07 0,37
42 | AnGiang 0,29 0,34 0,08 0,37
43 | Kién Giang 0,27 0,42 0,10 0,37
44 | CinTho 0,30 0,31 0,07 0,37
45 | Hau Giang 0.3 0,32 0,07 0,37
46 | Bac Litu 0,28 0,38 0,09 0,37
47 | caMmau 0,30 0.31 0,07 0,37
48 | Khanh Hoa 0,28 0,59 0,08 0,36
49 | PaNang 0,30 0,29 0,06 0,36
50 | Tayninh 0,30 0,31 0,06 0,36
51 | Long An 0,30 0,29 0,06 0,36
52 | Tién Giang 0,30 0,28 0,06 0,36
53 Bén Tre 0,30 0,28 0,06 0,36
54 | TraVinh 0,22 0,60 0,14 0,36
55 | Déng Thap 0,30 0,28 0,06 0,36
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56 Séc Trang 0,22 0,6 0,14 0,36
57 Binh Binh 0,29 0,37 0,06 0,35
58 Hai Phong 0,28 0,28 0,06 0,34
59 Quang Nam 0,27 0,43 0,07 0,34
60 Ha Noi 0,33 0,30 0,007 0,34
61 Ninh Thuan 0,21 109 0,11 0,32
62 Quang Ngai 0,23 0k57 0,07 0,30
63 Kon Tum 0,13 1,26 0,13 0,26

Chu thich: - Co 21 tinh (1-21) c6 ty 1¢
thai nhi tré bi bénh trong 1000 ca sinh la >
0,5/1.000; c6 42 tinh c6 ty 1€ tré¢ bi bénh
trong 1000 ca sinh < 0,5/1.000.

(1) Hb Bart: Phu thai, tré¢ khong ra doi
duoc.

(2) HbH: Ngudi bénh c6 biéu hién nhe
dén trung binh.

(3) PB-thalassemia va P thalassemia/HbE:
Nguoi bénh co biéu hién trung binh dén
nang, can phai diéu tri dinh ky tai bénh vién
trong sudt cudc doi.

Chung t6i tiép tuc so sanh dé uwéc tinh
mirc do phd bién hay hiém gip cta bénh dé
dé xuat giai phap can thiép phu hop. Pinh
nghia vé bénh hiém dugc diéu chinh khac
nhau tuy tirng nude. Vi dy, bénh dugc coi la
hiém khi ty 1& bi bénh 1a 1/1.500 nguoi
(twong duong 0,6/1.000 nguoi) & My, ty 1€
1/2.500 nguoi (twong duong 0,4/1.000
nguoi) 6 Nhat va ty 1€ 1a 1/2.000 (tuwong
duong 0,5/1.000 ngudi) & Chau Au. Nhu
vay, 0 cac tinh co ty 1¢ sinh con bi bénh
thalassemia > 0,6/1.000 truong hop sinh thi
tai tinh d6 bénh thalassemia khong nén coi la
bénh hiém nita. Theo tht tu & bang trén co
21 tinh c6 nguy co cao bi bénh thalassemia
(> 0,5%) trong do6 dac biét 1a cac tinh Hoa
Binh, Son La, Bic Kan, Lai Chau.

Véi ty 1€ nguy co sinh con bi bénh
Thalassemia cao, theo khuyén cao cua Lién

doan thalassemia thé gii thi Chinh phu va
B0 Y té can co cac quy dinh vé mit phap 1y
va chuyén mén dé yéu cau su vao cudc cia
céc cap, cac ban, nganh, can c6 giai phap cip
béch va hitu hiéu dé can thiép giam ty 1¢ sinh
ra tré bi bénh. Trude hét can wu tién 21 tinh
c6 nguy co cao (O,S%Z-) can duoc can thiép
som vé truyén thong, tu van dé ngudi dan
cha dong tham gia phong bénh trude két hon
va trude sinh. Pac biét 1a ¢ 7 tinh: Hoa Binh,
Son La, Bic Kan, Cao Béng, Lai Chau, Lang
Son, Dién Bién khi ty 1€ sinh con bi bénh
trén 2/-. Géanh ning kinh té, xa hoi s& vo
cung 16n khi khong cé bién phép can thi¢p
kip thoi dé giam ty 1¢ thai nhi va tré bi bénh
Thalassemia.

V. THALASSEMIA, CHAT LU'QONG DAN SG VA
PHAT TRIEN

1. Nhirng nguyén nhén chii yéu dén dén
viéc ty 1€ mang gen Thalassemia cao, ty 1¢
sinh con bi bénh cao va chit lwong sdng
ciia bénh nhén thap

a. Hiéu biét vé bénh Thalassemia con rit
han ché

- Viéc truyén thong, pho bién kién thirc vé
bénh Thalassemia cia co quan co trach
nhiém toi cong dong méi duoc thuc hién
trong vai nim gan day nén hiéu biét vé bénh
con rat it.
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- Nhan thirc vé sttc khoe ndi chung va
bénh thalasssemia noi riéng chua dugc quan
tam dang muc, ngudi dan co6 cé thoi quen chi
khi bi bénh méi di kham va diéu tri nén viéc
phat hién ra bénh thuong mudn, kién thirc
phong bénh con chua dugc chu trong.

b. Két hon cgn huyét thong

Viéc két hon can huyét va tao hon van
dang hién hiru ¢ nhiéu dan toc thiéu sé dan
dén nguy co sinh con bi bénh va di truyén
ngudn gen bénh trong cong dong 1a rat dang
bao dong.

c. Tinh chit di truyén ciia bénh

- Bénh di truyén tr bd me cho con, tinh
chat bénh tham ling, khong gdy nguy hiém
ngay dén tinh mang. Thé rit ning di chét
ngay trong bao thai ma khong dugc xac dinh
nguyén nhan. Thé ning va trung binh chi
xuat hién sau khi ra doi mot thoi gian nén
néu khong co kién thuc va diéu kién thi
nguoi bénh khong duge quan tam ding muec.

d. Chinh sdach ciia nha nuwéc

- Chinh phu va B Y té chua c6 mot
chuong trinh hay du an nao danh riéng cho
bénh nay. Moéi chi c6 mot phan trong
Chuong trinh muc tiéu Y té dan sb giai doan
2016-2020: Dy 4n 6 vé dam bao mau an toan
va phong, chdng mot s6 bénh 1y huyét hoc.

- Céc chinh sach vé dan s chura chi trong
dén cac bénh di truyén bam sinh, dic biét 1a
bénh thalassemia. Chua c6 quy dinh bt bude
phai dugc tur van stc khoe di truyén trude
hon nhan nén nhiéu cap doi mang gen bénh
ldy nhau ma khong biét.

e. Diéu kién kinh té

- Do 1la mét nudc vira méi thoat khoi
nhém nude cham phat trién tro thanh nudce
c6 thu nhap trung binh thip nén ¢ cap d6 nha
nudce, viéc danh kinh phi cho truyén thong,
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phé bién kién thac vé bénh con chua duoc
dap tng tot.

- Do nhan thirc con han ché, thu nhép
binh quén thdp nén ngudi dan chwa danh wu
tién chi tiéu cho viéc sang loc bénh
thalassemia.

2. Hau qua cua viéc ty 1€ mang gen cao
trong cdng dong va sinh con bi bénh

a. Déi véi xi hji

- Chét luong dan sb, chat luong gibng noi
bi anh hudng nghiém trong. Vai ty 1¢ mang
gen bénh 13,8%, néu khong dugc ngin chin
kip thoi, sb ngudi mang gen s& ngay mot
tang lén. Khi do6 ty 1€ tré sinh ra bi bénh cling
ngay mot tang 1én 1am cho ganh nang bénh
tat va chi phi xa hdi ngay cang tang.

- Chi phi diéu trj trung binh cho mét bénh
nhan thé nang tir khi sinh ra t&i 30 tudi hét
khoang 3 ty dong. Mdi nim can cé trén
2.000 ty dong dé cho tat ca bénh nhan co thé
duoc diéu tri toi thiéu (truyén mau va thai
sit) va can co khoang 500.000 don vi mau an
toan chiém 1/3 lugng mau ca nudc (nim
2018, ca nudc tiép nhan khoang 1.500.000
don vi mau). Véi chi phi nhu vay s€ lam cho
dat nude cang nghéo hon.

b. Doi véi bénh nhan va gia dinh

- Chét luong séng cia ngudi bénh rat
thip: cham phét trién thé lyc, t6n thwong
nhiéu co quan trong co thé nhu suy tim, suy
gan, suy tuyén ndi tiét. Bénh nhan
thalassemia phan 16n cé trinh d6 hoc van
thip va khong co nghé nghiép: do strc khoé
kém lai thuong xuyén phai nghi hoc dé diéu
tr1 bénh nén thuong phai bo hoc (theo nghién
ctu tai Vién HH-TMTW nam 2009 c6 47%
bénh nhan hoc dén cép II, ty 1 nay con cao
hon nhiéu néu khao sat tai cac dia phuong
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mién nai, dan tdc it nguoi), 1on 1én khdng co
nghé nghiép, song phu thudc vao ngudi khac
(45,5%, theo nghién ctru tai Vién HH-
TMTW 2009).

- Kinh té gia dinh bénh nhan thalassemia
ciing bi anh huong 16n do bd me phai nghi
lam dua con di bénh vién va chi phi cho mdi
1an diéu tri 1a khong nho dic biét voi cac gia
dinh ¢ nong thon, mién nui va véi cac gia
dinh c6 nhiéu nguoi con déu bi bénh
Thalassemia.

Anh hudng tm 1y gia dinh va bénh nhan:
Nhiéu gia dinh ly hon sau khi sinh ra nhiing
dra con bi bénh, bi ky thi, nhitng anh chi em
ctia bénh nhan s& gip kho khin khi két hon,
84,6% bénh nhan bj mic cam vé bénh tat.

Tam ly, tinh cdm gia dinh ctia bénh nhan
cling bi anh huong ning né (9,8% bd me
bénh nhan ly hon vi 1y do con bi bénh,
14,2% bénh nhan khong dugc gia dinh quan
tam).

- Nhimng ngudi mang gen bénh khong biét
vé cin bénh nay, khong biét 1a minh dang
mang gen bénh do vay ty 1¢ hai nguoi cung
mang gen bénh két hon v6i nhau cang cao
dan dén ngay c6 co nhiéu tré sinh ra bi bénh
(khoang 8.000 tré bi bénh ra doi hang ndm).

- Nhimg hiu qua trén day cho thdy,
thalassemia dang la van dé cua toan xa hoi,
anh huéng sau rong t6i cong dong, téi chat
lwong dan sd va su phat trién giéng noi.

TY LE MANG GEN
THALASSEMIA CAO

— Khéng di hoc

— Dan tri thap

— Cham phat
trién XH

— Suy thoéi
giéng noi

SINH CON B
BENH
THALASSEMIA

So do vé maoi lién hé giita thalassemia va nghéo doi.
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V1. BE XUAT CAC GIAI PHAP DE GIAM SOM
TY LE SINH TRE B| BENH, GIAM DAN TY LE
MANG GEN GOP PHAN NANG CAO CHAT
LUONG DAN SO, CAI THIEN GIONG NOI.

1. Co sé dé xuat

a. Co so ly lugn

- Nghi quyét s6 20-NQ/TW, Hoi nghj lan
thir sdu, Ban chdp hanh Trung wong khéa XII
vé ting cuong cong tac bao vé, chim séc va
nang cao stc khoe nhan dan trong tinh hinh
moi dé ra muc tiéu “Nang cao stc khoé ca vé
thé chat va tinh than, tim voc, tudi tho, chat
lugng cude séng ciia nguoi Viét Nam; Béao
dam moi nguoi dan déu duoc quan 1y, chim
soc suc khoé”.

- Nghi quyét $6 21-NQ/TW, Hoi nghi lan
thir sau, Ban chap hanh Trung wong khoa XII
vé cong tac dan s trong tinh hinh méi c6
néu muc tiéu: “Giai quyét toan dién, d@)ng bo
cac van dé vé quy mo, co cau, phan bd, chat
luong dan sb; nang cao chat luong dan so,
gop phan phat trién dit nudc nhanh, bén
vitng. Ty 1& nam, nir thanh nién duoc tu vén,
kham stc khoe trude khi két hon dat 90%;
giam 50% sb cap tio hon, giam 60% sb cap
hén nhan can huyét thong; 70% phu nit mang
thai dugc tm soét it nhat 4 loai bénh tat bam
sinh phé bién nhét; 90% tré so sinh dugc tam
soat it nhat 5 bénh bam sinh pho bién nhat”.

b. Co 56 khoa hoc va thuc tién:

- Pi ¢ hiéu biét kha diy du vé nguyén
nhan giy bénh, co ché bénh sinh, co ché di
truyén ciing nhu ty 1& va dic diém gen bénh
thalassemia/bénh huyét sic t6 trén pham vi
ca nudc.

- Céc co s6 y té tuyén tinh tai Viét Nam
c¢6 du kha nang tiép nhan kién thic chuyén
mon va trang thiét bi dé thuc hién viéc chan
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doan, diéu tri, quan 1y va phong bénh
thalassemia.

- Nhiéu cong trinh nghién ctru, nhiéu bao
c40, md hinh tét da va dang duoc thuc hién o
nhiéu dia phuong trong nd lyc phong bénh,
quan 1y va kiém soat bénh thalassemia

2. Cac giai phap chi yéu

2.1. Gidi phdp vé chinh sdch va nguén
luc

-B0O Y té dé xudt voi Chinh phu phé duyét
Chuong trinh myc tiéu vé thalassemia, giai
doan 2021- 2015; 2026-2030 va cac giai
doan tiép theo nham muc tiéu hudng dén loai
trir viéc sinh ra cac tré bi bénh thalassemia
vao nam 2045. Chuong trinh tién hanh voi
cac ndi dung truyén thong, gido duc sirc
khoe, tap huan, ddo tao, ning cao kién thirc
vé bénh thalassemia cho toan xd hoi, tap
trung vao cac dbi twong nguoi bénh, nguoi
nha ngudi bénh, nhan vién y té thon ban, cac
dan toc thiéu sd co ty 1¢ mang gen cao.

- Pua vao luat Hon nhéan va Gia dinh diéu
khoan bat budc sang loc Thalassemia trudc
khi két hon. Xay dyng va ban hanh céc chinh
sach lién quan dén tu van trudc hon nhén,
sang loc trude sinh, chan doan trude sinh va
dé xuat bao hiém thanh toan chi phi. Tuyén
tmyén cac chinh sach vé dan sd, tranh nan
tao hon va két hon can huyét.

2.2. Gidi phdp vé truyén théng, ning cao
nhdn thirc

- Xay dung mang ludi dé tuyén truyén,
phd bién kién thirc cho cong dong, dic biét
cho dbi tugng hoc sinh, sinh vién: Phoi hop
cac don vi nhu HG1 Chir thap do, Téng cuc
dan sb, Hoi tan mau bam sinh Viét Nam,
Vién Huyét hoc - Truyén mau TW, ...;
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- Xay dung hé théng tai liéu, dao tao
giang vién, tuyén truyén vién;

- Pua kién thuc phong, chéng bénh
thalassemia vao sach giao khoa sinh hoc cua
hoc sinh trung hoc phd thong dé gido duc cac
hoc sinh hiéu biét vé& bénh thalassemia trude
tu6i hon nhan.

2.3. Gidi phdp vé phit trién mang lwdi va
nguén nhan lyc

- Nang cao kha nang chan doan, diéu tri,
cham s6c va quan ly nguoi bénh cho cac co
Oy té

+ Cén ¢6 su chi dao théng nhét tir cép
trung wong dén dia phuong;

+ Pau tu vé nhan lyc, trang thiét bi y té
cho cac co so y t& dé dam bao diéu kién co
thé chan doan, diéu tri, chim soc va quan ly
thalassemia;

+ C6 chuong trinh dao tao, dao tao lai,
cap nhat thuong xuyén cho cac can bo y té
vé bénh Thalassemia;

+ Dua ndi dung chan doan, chim soc,
diéu tri va phong bénh thalassemia vao
chuong trinh nang cao nang luc hé thong y té
cOo s0;

+ Pua xét nghiém tong phén tich té bao
mau la xét nghiém co ban dugc str dung hi¢u
qua, pho bién tai cac co so y té va dugc bao
hiém y té chi tra;

+ Tiép tuc diy manh phong trao van dong
hién mau dé dam bao c6 dii nguén mau an
toan cho nguoi bénh thalassemia.

- Giam dan va chdm dut viéc sinh ra tré bi
bénh va/hodc mang gen bénh.

+ Tu van trude khi két hon: Pua bénh
thalassemia vao chuong trinh sang loc cho
cac cap doi trude két hon.

+ Sang loc trudc sinh: Pua bénh
thalassemia vao danh sach cac bénh céan
duoc duoc sang loc trudce sinh;

+ Pua xét nghiém tong phén tich té bao
mau 1a xét nghiém bat budc ddi voi cac san
phu dén kham thai 1an dau;

+ Tuyén truyén, van dong cac gia dinh ¢
con trong d0 tudi hoc sinh phd thong tu
nguyén tham gia sang loc bénh thalassemia;

+ Bao hiém y t& nén xem xét thanh toan
chi phi chan doan trudce sinh.

2.4. Kiém tra, gidm sdt, dinh gid

- Tién hanh kiém tra, giam sat, tong két
cac hoat dong vé thalassemia theo quy dinh
cua phap luat trong vi¢c thuyc hién chuong
trinh theo dinh ky hang ndm va 5 nam.

- Pé xuat cac hoat dong tiép theo hudng
dén muc tiéu thanh toan bénh vao nam 2045.

VII. KET LUAN

1. Nhitng nghién ciru & nuéc ta gan day
cho thdy, thalassemia/bénh huyét sic t6 ¢
nuéc ta thue sy 13 vin dé nghiém trong, de
doa chét lugng dan s6 va giéng noi. Nhimng
con s6 rat dang cha y va bao dong nhu: Tat
ca 63 tinh va 54 dan toc déu c6 nguoi mang
gen bénh thalassemia; ty 1¢ mang gen chung
trén toan qubc woc tinh 14 13,8% (khoang 13-
14 triéu ngudi); su phan bd cua bénh c6 tinh
dan tdc va dia 1y 10 rét.

2. U6c tinh nguy co va ty 1& thai nhi bi
phU thai, tré sinh ra bi bénh thalassmia thé
ning 1a dang bao dong & 21 tinh/thanh phd,
can tién hanh ngay cac giai phap can thiép du
manh va kip thoi dé giam ty 1¢ phu thai hoic
tré sinh ra bi bénh thalassemia thé nang, dac
biét & 7 tinh co ty 18 sinh con bj bénh >2/.

3. Rét can c6 ngay cac chinh sach vé y té
va dan s6 dé nang cao nhan thirc nguoi dan,
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giam dan ty 16 mang gen bénh thalassemia,
giam dan tién t6i chAm dat viée ty 1& phu thai

va

sinh ra tré bi bénh thé nang trong cong

dong.
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