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I. ĐẶT VẤN ĐỀ1 

Thalassemia (hay còn gọi là bệnh tan máu 

bẩm sinh) là một nhóm bệnh huyết sắc tố gây 

thiếu máu, tan máu di truyền. Mỗi thể bệnh 

là do bất thường tổng hợp một loại chuỗi 

globin. Có hai thể bệnh chính là alpha 

thalassemia và beta thalassemia; ngoài ra có 

các thể phối hợp khác như thalassemia và 

bệnh huyết sắc tố.  

Theo báo cáo của Liên đoàn Thalassemia 

thế giới năm 2013, có khoảng 7% dân số trên 

thế giới mang gen bệnh huyết sắc tố. Theo số 

liệu thống kê của WHO – 2008, bệnh huyết 

sắc tố ảnh hưởng tới 71% các nước trên thế 

giới[1]. Mỗi năm có khoảng 60.000 – 70.000 

trẻ em sinh ra bị bệnh Beta Thalassemia mức 

độ nặng. Bệnh huyết sắc tố là nguyên nhân 

gây ra 3,4% các trường hợp tử vong ở trẻ em 

dưới 5 tuổi. Trên toàn thế giới có khoảng 7% 

phụ nữ mang thai có gen bệnh huyết sắc tố 

và khoảng 1,1% các cặp vợ chồng có nguy 

cơ sinh con bị bệnh. Có hơn 200 quốc gia và 

vùng lãnh thổ chịu ảnh hưởng bởi căn bệnh 

này trong đó có Việt Nam[2]. Bệnh nhân 

thalassemia phải điều trị bằng truyền máu và 

thải sắt suốt đời với gánh nặng về suy giảm 

thể chất, áp lực tâm lý, làm ảnh hưởng đến 
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chất lượng cuộc sống của chính người bệnh 

và vô hình chung trở thành gánh nặng về 

kinh tế cho gia đình, cho xã hội khi phải 

gánh chịu chi phí điều trị bệnh, suy giảm 

hoặc mất nhân công lao động do phải chăm 

sóc người thân đi viện liên tục. Điều này ảnh 

hưởng rất lớn đến chất lượng dân số và việc 

cải thiện giống nòi sẽ rất khó khăn khi tình 

trạng mang gen Thalassemia cao trong cộng 

đồng và tỷ lệ trẻ sinh ra bị bệnh Thalassemia 

ngày một tăng do chưa khống chế được 

nguồn gen bệnh lây lan âm ỉ trong cộng 

đồng, đặc biệt ở các dân tộc ít người và rất ít 

người. Như vậy, có thể nói: “Ở Việt Nam, 

“quả bom nguyên tử Thalassemia” đã nổ, 

nhưng chúng ta không nghe được tiếng nổ 

của nó, mặc dù hậu quả gây ra đã rất nghiêm 

trọng rồi!”. Theo kinh nghiệm của các nước 

trên thế giới, Thalassemia là bệnh có thể 

chữa được, phòng được, tiến tới chấm dứt 

tình trạng phù thai do Thalassemia, tình 

trạng trẻ sinh ra bị bệnh và giảm dần tỷ lệ di 

truyền gen bệnh trong cộng đồng. Mặt khác, 

qua thực tiễn cho thấy, chi phí đầu tư cho 

phòng bệnh nhỏ hơn rất nhiều so với chi phí 

điều trị và hiệu quả mang lại rất cao.   

Trong khuôn khổ bài viết này, các tác giả 

đưa ra thực trạng tình hình mang gen 

Thalassemia và nguy cơ sinh ra con bị bệnh  

ở một số lớn các dân tộc của Việt Nam dựa 

trên kết quả của một đề tài nghiên cứu khoa 

học, bài bản, công phu về tình hình dịch tễ 

của Thalassemia ở Việt Nam, từ đó đề xuất 
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các giải pháp để giảm nhanh  việc sinh ra trẻ 

bị bệnh và giảm dần sự lan truyền gen bệnh 

trong cộng đồng.   

 

II. TỔNG QUAN VỀ THALASSEMIA 

1. Cơ chế tổng hợp hemoglobin 

a. Tổng hợp hemoglobin ở người bình 

thường 

Huyết sắc tố (Hemoglobin – Hb) là  thành 

phần chủ yếu trong hồng cầu được tạo bởi 

hai loại chuỗi globin là alpha globin và 

không alpha globin. Bình thường, mọi cơ thể 

đều có đủ các gen globin nhưng tùy từng giai 

đoạn phát triển từ khi hình thành phôi mà có 

các gen khác nhau hoạt động để tạo nên các 

loại huyết sắc tố khác nhau[4].  

 

 
Hình 1. Gen tổng hợp globin và thành phần các loại huyết sắc tố 

 

b. Các kiểu đột biến gen globin  

- Gen alpha globin quy định tổng hợp 

chuỗi alpha globin. Đột biến Alpha 

thalassemia là tình trạng giảm, mất tổng hợp 

chuỗi alpha globin. Hiện nay, trên thế giới đã 

phát hiện  được trên 500 đột biến trên gen 

alpha globin, trong đó đột biến mất đoạn 

chiếm đến 90%. Đột biến mất 2 gen alpha 

globin (α0-thalassemia) như --SEA, --THAI, --
FIL, --20.5, ..., đột biến mất đoạn 1 gen alpha 

globin (α+-thalassemia) như -α4.2, -α3.7... Đột 

biến điểm do thêm, bớt, thay thế bazơ trên 

gen alpha globin làm bất thường tổng hợp 

chuỗi α globin từ đó tạo các sản phẩm huyết 

sắc tố bất thường, như đột biến điểm tạo 

huyết sắc tố Constant spring  – HbCs, HbQs, 

Hb Pakse, Hekinan...[4]                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                

- Gen beta globin quy định tổng hợp chuỗi 

β globin. Đột biến beta thalassemia là bị mất, 

giảm tổng hợp chuỗi β-globin. Có tới hơn 

200 đột biến khác nhau liên quan tới kiểu 

hình β-thalassemia. Các đột biến được chia 

làm 2 nhóm lớn: nhóm đột biến làm mất tổng 

hợp chuỗi β-globin (β0-thalassemia) và nhóm 

đột biến làm giảm tổng hợp chuỗi β-globin 

(β+-thalassemia). Theo các nghiên cứu, ở 

Việt Nam, đột biến β0-thalassemia phổ biến 

hơn nhiều so với đột biến β+-thalassemia. 

Ngoài ra còn  có đột biến trên gen β globin 

tạo huyết sắc tố khác như HbE, HbTak… 

HbE là đột biến điểm trên gen β globin dẫn 

đến tổng hợp một chuỗi globin khác với 

chuỗi β globin. HbE là dạng đột biến rất phổ 

biến ở Đông Nam Á. [3][4] 
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- Người mang gen thalassemia là người có 

1 gen alpha globin hoặc beta globin bị đột 

biến còn 1 gen alpha hoặc beta globin bình 

thường. 

- Người bị bệnh alpha thalassemia là 

người có cả cả 2 gen alpha globin đột biến 

- Người bị bệnh beta thalassemia là người 

có cả 2 gen beta globin đột biến 

- Dạng phối hợp thalassemia với bệnh 

huyết sắc tố khác. Ở Đông Nam Á trong đó 

có Việt Nam rất phổ biến các thể phối hợp 

như Alpha thalassemia và HbCs 

(HbHHbCs); Beta thalassemia và HbE (Beta 

thalassemia/HbE).  

2. Đặc điểm lâm sàng bệnh 

Thalassemia 

Do sự đa dạng về đột biến genglibin  mà 

tùy theo số lượng đột biến, kiểu đột biến, sự 

phối hợp các đột biến mà có nhiều mức độ 

biểu hiện bệnh khác nhau từ: thể ẩn (không 

có biểu hiện lâm sàng – người mang gen 

bệnh); mức độ trung bình và nặng – những 

người bệnh có biểu hiện lâm sàng và phải 

điều trị định kỳ; mức độ rất nặng (tử vong từ 

trong bào thai – do Hb Bart gây phù thai). [4] 

Bệnh nhân Thalassemia có đặc điểm các 

triệu chứng xuất hiện từ từ, kéo dài liên tục 

suốt cuộc đời người bệnh. Các hội chứng và 

triệu chứng thường gặp sau:[4] 

- Hội chứng thiếu máu mạn tính:  Mệt 

mỏi, chóng mặt, chậm lớn (trẻ nhỏ);  Khó 

thở khi gắng sức, nhịp tim nhanh;  Da xanh, 

niêm mạc nhợt. 

- Hội chứng tan máu mạn tính:  Củng mạc 

mắt vàng, nước tiểu sẫm màu; Lách to, gan 

to. 

- Tăng sinh tủy xương tạo máu phản ứng: 

Phì đại các xương dẹt làm biến dạng đầu, 

mặt như trán dô, mũi tẹt, bướu chẩm. 

- Quá tải sắt: Da xạm đen, da khô.  

- Tổn thương các cơ quan như: suy tuyến 

nội tiết gồm suy tuyến yên làm chậm phát 

triển thể chất, suy tuyến sinh dục làm dậy thì 

muộn, mãn dục sớm, đái tháo đường; suy 

tim; xơ gan, suy gan; loãng xương, … 

- Thời gian xuất hiện: Với thể nặng, trẻ có 

biểu hiện sớm khi vài tháng tuổi; các mức độ 

nhẹ hơn thì thời gian xuất hiện các triệu 

chứng muộn hơn.  

3. Điều trị 

Hai biện pháp chính điều trị bệnh 

thalassemia hiện nay là truyền máu và thải 

sắt. Bên cạnh đó, một số biện pháp khác 

cũng được áp dụng trong điều trị thalassemia 

cho những trường hợp cụ thể.[4] 

Truyền máu: Do bị thiếu máu mạn tính, 

bệnh nhân cần phải truyền máu định kỳ, mục 

đích là duy trì nồng độ huyết sắc tố trước 

truyền là 90 -100g/l (đối với nhóm nặng, phụ 

thuộc truyền máu). Khoảng cách giữa các lần 

truyền máu là 2 – 5 tuần. Chế phẩm máu là 

khối hồng cầu, không dùng máu toàn phần. 

Thải sắt: Mục đích để chống quá tải sắt 

nhằm hạn chế biến chứng trên các tổ chức, 

cơ quan trong cơ thể. Bệnh nhân thường phải 

duy trì dùng thuốc thải sắt cả đời. 

Cắt lách: Được chỉ định trong các trường 

hợp: khi bệnh nhân tăng nhu cầu truyền máu; 

Lách to gây cản trở sinh hoạt hàng ngày của 

người bệnh hoặc gây đau; Giảm bạch cầu 

hoặc tiểu cầu do cường lách. 

Ghép tế bào gốc: Là phương pháp điều trị 

hiện đại, có thể chữa khỏi bệnh, tuy nhiên 

khả năng có người cho phù hợp HLA là rất 

thấp và chi phí điều trị rất tốn kém. Hơn nữa 

nếu bệnh nhân đã bị nhiễm sắt nặng tại gan, 

tim… thì tỷ lệ thành công thấp.  

Chăm sóc toàn diện:  Để phòng ngừa và 

hạn chế các biến chứng, nâng cao chất lượng 

cuộc sống cho người bệnh. 

Điều trị biến chứng: Tùy theo biểu hiện, 

điều trị biến chứng như suy tuyến nội tiết, 
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đái tháo đường, suy tim, xơ gan, loãng 

xương, rối loạn đông máu...  

4. Cơ chế di truyền bệnh thalassemia 

Thalassemia là bệnh di truyền lặn trên 

nhiễm sắc thể thường, do vậy tỷ lệ nam và 

nữ bị bệnh như nhau. Khi cả vợ và chồng 

cùng mang gen bệnh thalassemia thì mỗi lần 

sinh có 25% nguy cơ con bị bệnh, 50% khả 

năng con mang một gen bệnh và 25% khả 

năng con bình thường.  

 

 
 

III. THỰC TRẠNG MANG GEN THALASSEMIA 
Ở MỘT SỐ DÂN TỘC CỦA VIỆT NAM 

Năm 2017, Viện Huyết học - Truyền máu 

Trung ương đã phối hợp với nhiều đơn vị 

trên toàn quốc để thực hiện đề tài nghiên cứu  

đặc điểm dịch tễ gen bệnh thalassemia/huyết 

sắc tố tại Việt Nam. Nghiên cứu được tiến 

hành trên 24.147 người, được chọn trên toàn 

quốc, trong đó có 21.746 người có cả bố và 

mẹ cùng dân tộc thuộc 53 dân tộc người Việt 

ở 24 tỉnh thuộc 8 vùng địa lý kinh tế trong cả 

nước. 

Kết quả nghiên cứu cho thấy tất cả 53 dân 

tộc đều có người mang gen bệnh 

thalassemia/huyết sắc tố; với tỷ lệ dao động 

khác nhau tùy dân tộc. Sự phân bố tỷ lệ bệnh 

thalassemia/huyết sắc tố có tính dân tộc và 

địa lý rõ rệt. Tỷ lệ thấp nhất ở dân tộc La Hủ 
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(0.23%), cao nhất là ở dân tộc Raglai 

(88,6%), dân tộc Kinh (9,8%). Ước tính tỷ lệ 

mang gen thalassemia/huyết sắc tố trung 

bình cho tất cả các dân tộc trên toàn quốc là 

13,8%. Các dân tộc ở khu vực Bắc bộ và Bắc 

trung bộ có tỷ lệ mang gen α0 thalassemia và 

β0 thalassemia cao, dân tộc sinh sống ở Tây 

Nguyên, Nam Trung Bộ và Nam Bộ có tỷ lệ 

mang gen α+ thalassemia và HbE cao [3], cụ 

thể: 

Các dân tộc có tỷ lệ người mang gen α0 

thalassemia trong cộng đồng cao gồm: Xinh 

Mun (18,5%), Lự (16,4%), Mường (16,1%), 

Thái (15,6%), Sán Chay (14,9%), Sán Dìu 

(14,5%), Kháng (12,8%), Dao (10,2%), Pà 

Thẻn (9,5%), Tày (9,1%), Nùng (9,1%), 

Stiêng (8,5%), Khơ Mú (6,9%), Kinh (3,5%), 

La Chí (3,3%), Chơ Ro (2,7%),…Nếu hai vợ 

chồng cùng mang gen α0 thalassemia, mỗi 

lần có thai, 25% khả năng thai nhi mang cả 2 

gen α0 thalassemia (0/0), tạo nên thể Hb 

Bart (γ4).  Hb Bart’s có ái lực cao với oxy 

nên không nhả oxy tại tổ chức vì vậy các tổ 

chức sẽ bị thiếu oxy. Nếu thai nhi bị mất cả 4 

gen -globin, cơ thể thai nhi chỉ có Hb 

Bart’s, lúc đó thai sẽ bị thiếu oxy rất nặng 

dẫn đến suy tim, phù rau thai gây tử vong ở 3 

tháng cuối thai kỳ hoặc ngay sau sinh [4]. Ở 

Đông Nam Á, bệnh Hb Bart’s là nguyên 

nhân chính (đến 90%) gây phù thai ở 3 tháng 

cuối của thai kỳ [5].  

Các dân tộc có tỷ lệ mang gen α+ 

thalassemia cao gồm Raglai (85,2%), Tà Ôi 

(63,3%), Bru Vân Kiều (62%), Chơ Ro 

(61,4%), Stiêng (47,4%), Chứt (39,7%), Hrê 

(38,8%), Chăm (26,2%), Co (22,6%), Lào  

(22%), Cơ Tu (21,8%), Khơ Mú (18,1%), 

Giáy (13,3%), Lự (13,2%), Tày (12,1%), 

Nùng (11,3%), La Ha (9,5%), Dao (8,6%), 

La Chí (6,9%), Thái (6,9%), Mường (6,9%), 

Kinh (3,3%)… Nếu một người có 2 gen bệnh 

α+ thalassemia (do bố mẹ cùng mang gen 

α+thalassemia) thì không có biểu hiện lâm 

sàng, không bị thiếu máu. 

Tuy nhiên, một người mang một gen bệnh 

α0thalassemia và một gen bệnh α+ 

thalassemia (α0/α+) được gọi là bệnh Alpha 

thalassemia (HbH), thì có biểu hiện thiếu 

máu nhẹ đến trung bình. Những dân tộc có 

nguy cơ sinh con bị bệnh Alpha thalassemia 

khi trong cộng đồng có cả tỷ lệ mang gen α0 

thalassemia và α+ thalassemia, cụ thể là 

những dân tộc: Lào (11% và 22%), Giáy 

(11,5% và 13,3%), Lự (16,4% và 13,2%), 

Tày (9,1% và 12,1%), Nùng (9,1% và 

11,3%), La Ha (12,7% và 9,5%), Dao 

(10,2% và 8,6%), Thái (15,6% và 6,9%), 

Mường (16,1% và 6,6%), Kháng (12,8% và 

5,6%), Stiêng (8,5% và 47,6%), Khơ mú 

(6,9% và 17,5%), Kinh (3,5% và 3,3%),… 

Các dân tộc có tỷ lệ người mang gen β0-

thalassemia cao gồm: Giáy (11,5%), Sán 

Chay (9,8%), La Ha (9,5%), Dao (9,3%), Lự 

(8,2%), Kháng (7,5%), Lào (7,1%), Sán Dìu 

(6,5%), Tày (6,2%), Mường (5,7%), Nùng 

(5,5%), Pà Thẻn (4,9%), Chứt (4,7%), La 

Chí (4%), Thái (2,9%), Phù Lá (2,6%), Khơ 

Mú (2,1%), H’Mông (1,5%), Thổ (0,7%), 

Kinh (0,7%),... Nếu hai vợ chồng cùng mang 

gen β0 thalassemia, mỗi lần có thai, 25% khả 

năng con mang cả 2 gen β0 thalassemia (β0/ 

β0). Thai nhi mang 2 gen bệnh này vẫn phát 

triển bình thường, không có biểu hiện gì cho 

đến ra đời. Người bệnh có cả 2 gen β0 

thalassemia (β0/ β0 – beta thalassemia major) 

sẽ có biểu hiện thiếu máu rất sớm từ những 

tháng đầu đời,  trẻ bị thiếu máu nặng, dẫn 

đến nhiều biến chứng như chậm phát triển 

thể chất, suy tim,… nếu không được điều trị 

truyền máu (2-5 tuần/ lần) và thải sắt tốt thì 

tuổi thọ rất thấp.  
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Các dân tộc có tỷ lệ HbE cao gồm: Xinh 

Mun (61%), Stiêng (59,8%), Thổ (54%), Bru 

Vân Kiều ( 52,7%), Tà Ôi (39,7%), Chơ Ro 

(38%), Raglai (31,2%), Khơ Me (29,7%), Co 

(19,4%), Thái (18,7%), Mường (17,9%), 

Khơ Mú (16,6%), Lào (15,4%), Hrê (13,6%), 

Lự (10,2%), Kháng (9,8%), La Ha (9,5%), 

Sán Dìu (5,1%), Kinh (2,6%),…Đột biến 

HbE là dạng đột biến nhẹ, nên một người 

mang 2 gen bệnh HbE (βE / βE) không có 

biểu hiện lâm sàng, không thiếu máu. 

Tuy nhiên, nếu hai vợ chồng có một 

người mang gen β0 thalassemia, một người 

mang gen HbE thì mỗi lần có thai, 25% khả 

năng con mang cả 2 gen bệnh β0 thalassemia 

và HbE (β0/ βE). Thai nhi mang 2 gen bệnh 

này vẫn phát triển bình thường, không có 

biểu hiện gì cho đến ra đời. Người bệnh có 

cả 2 gen bệnh (β0/ βE) sẽ có biểu hiện lâm 

sàng mức độ trung bình đến nặng. Người 

bệnh cũng cần phải được khám và điều trị 

định kỳ tại bệnh viện. Các dân tộc có tỷ lệ 

người mang gen β0-thalassemia và người 

mang gen HbE cao gồm: La Ha (9,5% và 

9,5%), Lào (7,1% và 15,4%), Lự (8,2% và 

10,2%), Kháng (7,5% và 9,8%), Sán Dìu 

(6,5% và 5,1%), Mường (5,7% và 17,9%), 

Thái (2,9% và 18,7%), Chứt (4,7% và 7,2%), 

Giáy (11,5% và 2,5%), Sán Chay (9,8% và 

2,1%), Tày (6,2% và 1,5%), Khơ Mú (2,1% 

và 16,6%), Nùng (5,5% và 0,8%) và Kinh 

(0,7% và 2,6%),.. Số lượng bệnh nhân beta 

thalassemia/HbE chiếm khoảng 60% số bệnh 

nhân thalassemia điều trị tại các bệnh viện ở 

các nước Đông Nam Á [5]. 

Với đặc điểm các dân tộc thiểu số chủ yếu 

cư trú tại vùng sâu vùng xa, địa bàn chia cắt 

và đặc điểm lối sống, văn hóa có xu hướng 

kết hôn cận huyết, kết hôn gần trong cộng 

đồng nơi cư trú. Nên với các dân tộc có tỷ lệ 

mang gen thalassemia cao, khả năng hai 

người cùng mang gen bệnh kết hôn với nhau 

cao vì thế nguy cơ sinh con bị bệnh 

thalassemia cao. Với tỷ lệ mang gen của các 

dân tộc như ở trên cho thấy các dân tộc có 

nguy cơ sinh con bị bệnh thalassemia tập 

trung nhiều ở các tỉnh miền núi phía bắc, bắc 

trung bộ. Tuy nhiên với hiện tượng di dân, 

giao thoa trong đời sống như di dân từ miền 

Bắc vào Tây nguyên, nên nguy cơ người 

mang gen bệnh thalassemia kết hôn với nhau 

là hiện hữu ở mọi dân tộc, mọi vùng miền.  

Như vậy, chúng ta có thể dự đoán được 

ảnh hưởng của bệnh đối với chất lượng dân 

số của các dân tộc, các vùng miền. Với các 

dân tộc ít người và rất ít người (dân số dưới 

10.000 người) như La Ha, Pà Thẻn, Lự, Chứt 

với đặc điểm có tỷ lệ mang gen bệnh 

thalassemia cao thì sẽ có nguy cơ ảnh hưởng 

đến việc duy trì và phát triển các dân tộc rất 

ít người này. 

Với những dân tộc có dân số đông mà có 

tỷ lệ mang gen thalassemia cao thì sẽ gây ra 

ảnh hưởng rất lớn đến hệ thống y tế và toàn 

xã hội vì số lượng người bị ảnh hưởng lớn, 

số lượng bệnh nhân rất nhiều như dân tộc 

Tày, Nùng, Thái, Mường, Kinh,… 

Đặc biệt là với điều kiện sống hiện nay 

của các dân tộc thiểu số, điều kiện kinh tế 

còn nhiều hạn chế thì việc người bệnh có thể 

được tiếp cận với điều trị định kỳ tại các 

bệnh viện là vô cùng khó khăn, điều đó sẽ 

dẫn đến chất lượng cuộc sống của người 

bệnh rất thấp, các thai phụ không được khám 

thai định kỳ nên không được phát hiện các 

trường hợp thai bị phù nên sẽ ảnh hưởng đến 



TẠP CHÍ Y HỌC VIỆT NAM TẬP 502 - THÁNG 5 - SỐ CHUYÊN ĐỀ  - 2021 

 

9 

sức khỏe thậm chí đến tính mạng của các 

thai phụ. 

 

IV. NGUY CƠ SINH CON BỊ BỆNH 
THALASSEMIA 

Trong nghiên cứu này, dựa trên tỷ lệ của 

từng kiểu đột biến, từng thể bệnh  của từng 

dân tộc, đồng thời dựa vào số lượng dân số 

thuộc từng dân tộc của mỗi tỉnh, chúng tôi 

tiến hành ước tính tỷ lệ trẻ sinh ra mỗi năm 

có nguy cơ bị bệnh lý thalassemia. 

Với p là tỷ lệ mang gen thalaasemia, Liên 

đoàn Thalassemia quốc tế (TIF) đưa ra công 

thức ước tính như sau: 

Tỷ lệ trẻ sinh ra bị bệnh/năm = p (%) x p 

(%) x 0,25 

Dựa trên tỷ lệ mang gen 

thalassemia/huyết sắc tố của từng dân tộc, 

với giả thuyết nam nữ trong cùng cộng đồng 

(dân tộc, tỉnh) kết hôn với nhau một cách 

ngẫu nhiên, nếu không được tư vấn và chẩn 

đoán trước sinh bệnh thalassemia, chúng ta 

có thể ước tính tỷ lệ trẻ sinh ra bị bệnh/1000 

ca sinh của từng tỉnh như sau: 

 

Bảng 1. Ước tính tỷ lệ trẻ sinh ra bị bệnh thalassemia trong 1000 ca sinh của các tỉnh 

STT Tỉnh 
Tỷ lệ Hb 

Bart (1) 

Tỷ lệ HbH 

(2) 

Tỷ lệ Beta và 

Beta/HbE (3) 

Tỷ lệ bệnh 

lý (1) + (3) 

1 Hòa Bình 3,78 1,81 1,96 5,74 

2 Sơn La 3,15 1,65 0,14 3,29 

3 Bắc Kạn 1,65 1,96 1,09 2,74 

4 Cao Bằng 1,68 2,06 1,01 2,69 

5 Lai Châu 1.77 1,30 0,92 2,69 

6 Lạng Sơn 1,68 2,06 0,89 2,57 

7 Điện Biên 1,54 1,10 0,58 2,12 

8 Tuyên Quang 1,24 1,15 0,70 1,94 

9 Yên Bái 1,04 0,99 0,57 1,61 

10 Hà Giang 0,90 1,10 0,63 1,53 

11 Lào Cai 0,75 0,88 0,51 1,26 

12 Thanh Hóa 0,78 0,54 0,24 1,02 

13 Thái Nguyên 0,72 0,64 0,29 1,01 

14 Phú Thọ 0,72 0,51 0,25 0,97 

15 Đắk Nông 0,48 1,27 0,30 0,78 

16 Nghệ An 0,61 0,47 0,15 0,76 

17 Đắk Lak 0,35 1,60 0,36 0,71 

18 Bình Phước 0,46 0,96 0,23 0,69 

19 Quảng Ninh 0,47 0,41 0,16 0,63 

20 Lâm Đồng 0,30 1,26 0,32 0,62 

21 Bắc Giang 0,47 0,42 0,14 0,61 
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22 Vĩnh Phúc 0,37 0,51 0,11 0,48 

23 Ninh Bình 0,36 0,32 0,08 0,44 

24 Bình Dương 0,33 0,32 0,08 0,41 

25 Đồng Nai 0,33 0,36 0,08 0,41 

26 Quảng Trị 0,25 0,79 0,14 0,39 

27 Vũng Tàu 0,31 0,33 0,07 0,38 

28 Hà Tĩnh 0,31 0,29 0,06 0,37 

29 Bình Thuận 0,29 0,50 0,08 0,37 

30 Phú Yên 0,29 0,48 0,08 0,37 

31 Gia Lai 0,15 1,59 0,22 0,37 

32 Bắc Ninh 0,31 0,29 0,06 0,37 

33 Hải Dương 0,31 0,29 0,06 0,37 

34 Hưng Yên 0,31 0,28 0,06 0,37 

35 Thái Bình 0,31 0,28 0,06 0,37 

36 Hà Nam 0,31 0,29 0,06 0,37 

37 Nam Định 0,31 0,29 0,06 0,37 

38 Quảng Bình 0,29 0,68 0,08 0,37 

39 
Thừa Thiên 

Huế 
0,29 0,45 0,08 0,37 

40 
Tp. Hồ Chí 

Minh 
0,31 0,29 0,06 0,37 

41 Vĩnh Long 0,30 0,31 0,07 0,37 

42 An Giang 0,29 0,34 0,08 0,37 

43 Kiên Giang 0,27 0,42 0,10 0,37 

44 Cần Thơ 0,30 0,31 0,07 0,37 

45 Hậu Giang 0,3 0,32 0,07 0,37 

46 Bạc Liêu 0,28 0,38 0,09 0,37 

47 Cà Mau 0,30 0,31 0,07 0,37 

48 Khánh Hòa 0,28 0,59 0,08 0,36 

49 Đà Nẵng 0,30 0,29 0,06 0,36 

50 Tây ninh 0,30 0,31 0,06 0,36 

51 Long An 0,30 0,29 0,06 0,36 

52 Tiền Giang 0,30 0,28 0,06 0,36 

53 Bến Tre 0,30 0,28 0,06 0,36 

54 Trà Vinh 0,22 0,60 0,14 0,36 

55 Đồng Tháp 0,30 0,28 0,06 0,36 
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56 Sóc Trăng 0,22 0,6 0,14 0,36 

57 Bình Định 0,29 0,37 0,06 0,35 

58 Hải Phòng 0,28 0,28 0,06 0,34 

59 Quảng Nam 0,27 0,43 0,07 0,34 

60 Hà Nội 0,33 0,30 0,007 0,34 

61 Ninh Thuận 0,21 109 0,11 0,32 

62 Quảng Ngãi 0,23 0k57 0,07 0,30 

63 Kon Tum 0,13 1,26 0,13 0,26 

 

Chú thích: - Có 21 tỉnh (1-21) có tỷ lệ 

thai nhi trẻ bị bệnh trong 1000 ca sinh  là > 

0,5/1.000; có 42 tỉnh có tỷ lệ trẻ bị bệnh 

trong 1000 ca sinh  < 0,5/1.000.   

(1) Hb Bart: Phù thai, trẻ không ra đời 

được. 

(2) HbH: Người bệnh có biểu hiện nhẹ 

đến trung bình. 

(3) β-thalassemia và β thalassemia/HbE: 

Người bệnh có biểu hiện trung bình đến 

nặng, cần phải điều trị định kỳ tại bệnh viện 

trong suốt cuộc đời. 

Chúng tôi tiếp tục so sánh để ước tính 

mức độ phổ biến hay hiếm gặp của bệnh để 

đề xuất giải pháp can thiệp phù hợp. Định 

nghĩa về bệnh hiếm được điều chỉnh khác 

nhau tùy từng nước. Ví dụ, bệnh được coi là 

hiếm khi tỷ lệ bị bệnh là 1/1.500 người 

(tương đương 0,6/1.000 người) ở Mỹ, tỷ lệ 

1/2.500 người (tương đương 0,4/1.000 

người) ở Nhật và tỷ lệ là 1/2.000 (tương 

đương 0,5/1.000 người) ở Châu Âu. Như 

vậy, ở các tỉnh có tỷ lệ sinh con bị bệnh 

thalassemia > 0,6/1.000 trường hợp sinh thì 

tại tỉnh đó bệnh thalassemia không nên coi là 

bệnh hiếm nữa. Theo thứ tự ở bảng trên có 

21 tỉnh có nguy cơ cao bị bệnh thalassemia 

(> 0,5%) trong đó đặc biệt là các tỉnh Hòa 

Bình, Sơn La, Bắc Kạn, Lai Châu.  

Với tỷ lệ nguy cơ sinh con bị bệnh 

Thalassemia cao, theo khuyến cáo của Liên 

đoàn thalassemia thế giới thì Chính phủ và  

Bộ Y tế cần có các quy định về mặt pháp lý 

và chuyên môn để yêu cầu sự vào cuộc của 

các cấp, các ban, ngành, cần có giải pháp cấp 

bách và hữu hiệu để can thiệp giảm tỷ lệ sinh 

ra trẻ bị bệnh. Trước hết cần ưu tiên 21 tỉnh 

có nguy cơ cao (0,5%؉) cần được can thiệp 

sớm về truyền thông, tư vấn để người dân 

chủ động tham gia phòng bệnh trước kết hôn 

và trước sinh. Đặc biệt là ở 7 tỉnh: Hòa Bình, 

Sơn La, Bắc Kạn, Cao Bằng, Lai Châu, Lạng 

Sơn, Điện Biên khi tỷ lệ sinh con bị bệnh 

trên 2؉. Gánh nặng kinh tế, xã hội sẽ vô 

cùng lớn khi không có biện pháp can thiệp 

kịp thời để giảm tỷ lệ thai nhi và trẻ bị bệnh 

Thalassemia.  

 

V. THALASSEMIA, CHẤT LƯỢNG DÂN SỐ VÀ 
PHÁT TRIỂN 

1. Những nguyên nhân chủ yếu dẫn đến 

việc tỷ lệ mang gen Thalassemia cao, tỷ lệ 

sinh con bị bệnh cao và chất lượng sống 

của bệnh nhân thấp  

a. Hiểu biết về bệnh Thalassemia còn rất 

hạn chế  

- Việc truyền thông, phổ biến kiến thức về 

bệnh Thalassemia của cơ quan có trách 

nhiệm tới cộng đồng mới được thực hiện 

trong vài năm gần đây nên hiểu biết về bệnh 

còn rất ít. 
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- Nhận thức về sức khỏe nói chung và 

bệnh thalasssemia nói riêng chưa được quan 

tâm đúng mức, người dân có có thói quen chỉ 

khi bị bệnh mới đi khám và điều trị nên việc 

phát hiện ra bệnh thường muộn, kiến thức 

phòng bệnh còn chưa được chú trọng. 

b. Kết hôn cận huyết thống 

Việc kết hôn cận huyết và tảo hôn vẫn 

đang hiện hữu ở nhiều dân tộc thiểu số dẫn 

đến nguy cơ sinh con bị bệnh và di truyền 

nguồn gen bệnh trong cộng đồng là rất đáng 

báo động.     

c. Tính chất di truyền của bệnh 

- Bệnh di truyền từ bố mẹ cho con, tính 

chất bệnh thầm lặng, không gây nguy hiểm 

ngay đến tính mạng. Thể rất nặng đã chết 

ngay trong bào thai mà không được xác định 

nguyên nhân. Thể nặng và trung bình chỉ 

xuất hiện sau khi ra đời một thời gian nên 

nếu không có kiến thức và điều kiện thì 

người bệnh không được quan tâm đúng mức. 

d. Chính sách của nhà nước 

- Chính phủ và Bộ Y tế chưa có một 

chương trình hay dự án nào dành riêng cho 

bệnh này. Mới chỉ có một phần trong 

Chương trình mục tiêu Y tế dân số giai đoạn 

2016-2020: Dự án 6 về đảm bảo máu an toàn 

và phòng, chống một số bệnh lý huyết học. 

- Các chính sách về dân số chưa chú trọng 

đến các bệnh di truyền bẩm sinh, đặc biệt là 

bệnh thalassemia. Chưa có quy định bắt buộc 

phải được tư vấn sức khỏe di truyền trước 

hôn nhân nên nhiều cặp đôi mang gen bệnh 

lấy nhau mà không biết. 

e. Điều kiện kinh tế 

- Do là một nước vừa mới thoát khỏi 

nhóm nước chậm phát triển trở thành nước 

có thu nhập trung bình thấp nên ở cấp độ nhà 

nước, việc dành kinh phí cho truyền thông, 

phổ biến kiến thức về bệnh còn chưa được 

đáp ứng tốt.  

- Do nhận thức còn hạn chế, thu nhập 

bình quân thấp nên người dân chưa dành ưu 

tiên chi tiêu cho việc sàng lọc bệnh 

thalassemia.  

2. Hậu quả của việc tỷ lệ mang gen cao 

trong cộng đồng và sinh con bị bệnh  

a. Đối với xã hội 

- Chất lượng dân số, chất lượng giống nòi 

bị ảnh hưởng nghiêm trọng. Với tỷ lệ mang 

gen bệnh 13,8%, nếu không được ngăn chặn 

kịp thời, số người mang gen sẽ ngày một 

tăng lên. Khi đó tỷ lệ trẻ sinh ra bị bệnh cũng 

ngày một tăng lên làm cho gánh nặng bệnh 

tật và chi phí xã hội ngày càng tăng.  

- Chi phí điều trị trung bình cho một bệnh 

nhân thể nặng từ khi sinh ra tới 30 tuổi hết 

khoảng 3 tỷ đồng. Mỗi năm cần có trên 

2.000 tỷ đồng để cho tất cả bệnh nhân có thể 

được điều trị tối thiểu (truyền máu và thải 

sắt) và cần có khoảng 500.000 đơn vị máu an 

toàn chiếm 1/3 lượng máu cả nước (năm 

2018, cả nước tiếp nhận khoảng 1.500.000 

đơn vị máu). Với chi phí như vậy sẽ làm cho 

đất nước càng nghèo hơn. 

b. Đối với bệnh nhân và gia đình 

- Chất lượng sống của người bệnh rất 

thấp: chậm phát triển thể lực, tổn thương 

nhiều cơ quan trong cơ thể như suy tim, suy 

gan, suy tuyến nội tiết. Bệnh nhân 

thalassemia phần lớn có trình độ học vấn 

thấp và không có nghề nghiệp: do sức khoẻ 

kém lại thường xuyên phải nghỉ học để điều 

trị bệnh nên thường phải bỏ học (theo nghiên 

cứu tại Viện HH-TMTW năm 2009 có 47% 

bệnh nhân học đến cấp II, tỷ lệ này còn cao 

hơn nhiều nếu khảo sát tại các địa phương 
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miền núi, dân tộc ít người), lớn lên không có 

nghề nghiệp, sống phụ thuộc vào người khác 

(45,5%, theo nghiên cứu tại Viện HH-

TMTW 2009).  

- Kinh tế gia đình bệnh nhân thalassemia 

cũng bị ảnh hưởng lớn do bố mẹ phải nghỉ 

làm đưa con đi bệnh viện và chí phí cho mỗi 

lần điều trị là không nhỏ đặc biệt với các gia 

đình ở nông thôn, miền núi và với các gia 

đình có nhiều người con đều bị bệnh 

Thalassemia. 

 Ảnh hưởng tâm lý gia đình và bệnh nhân: 

Nhiều gia đình ly hôn sau khi sinh ra những 

đứa con bị bệnh, bị kỳ thị, những anh chị em 

của bệnh nhân sẽ gặp khó khăn khi kết hôn, 

84,6% bệnh nhân bị mặc cảm về bệnh tật. 

Tâm lý, tình cảm gia đình của bệnh nhân 

cũng bị ảnh hưởng nặng nề (9,8% bố mẹ 

bệnh nhân ly hôn vì lý do con bị bệnh, 

14,2% bệnh nhân không được gia đình quan 

tâm). 

- Những người mang gen bệnh không biết 

về căn bệnh này, không biết là mình đang 

mang gen bệnh do vậy tỷ lệ hai người cùng 

mang gen bệnh kết hôn với nhau càng cao 

dẫn đến ngày có có nhiều trẻ sinh ra bị bệnh 

(khoảng 8.000 trẻ bị bệnh ra đời hàng năm).   

- Những hậu quả trên đây cho thấy, 

thalassemia đang là vấn đề của toàn xã hội, 

ảnh hưởng sâu rộng tới cộng đồng, tới chất 

lượng dân số và sự phát triển giống nòi. 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Sơ đồ về mối liên hệ giữa thalassemia và nghèo đói. 

 

TỶ LỆ MANG GEN 

THALASSEMIA CAO 

− Kết hôn cận huyết 

− Tảo hôn 

− Đẻ nhiều con 

− Hiểu biết hạn chế 

SINH CON BỊ 

BỆNH 

THALASSEMIA 

− Đi viện điều trị  

− Không lao động 

− Áp lực xã hội 

− Tốn kém nguồn lực 

− Chất lượng dân số 
thấp 

NGHÈO ĐÓI 

− Không đi học 

− Dân trí thấp 

− Chậm phát 
triển XH 

− Suy thoái 
giống nòi 
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VI. ĐỀ XUẤT CÁC GIẢI PHÁP ĐỂ GIẢM SỚM 
TỶ LỆ SINH TRẺ BỊ BỆNH, GIẢM DẦN TỶ LỆ 
MANG GEN GÓP PHẦN NÂNG CAO CHẤT 
LƯỢNG DÂN SỐ, CẢI THIỆN GIỐNG NÒI. 

1. Cơ sở đề xuất 

a. Cơ sở lý luận 

- Nghị quyết số 20-NQ/TW, Hội nghị lần 

thứ sáu, Ban chấp hành Trung ương khóa XII 

về tăng cường công tác bảo vệ, chăm sóc và 

nâng cao sức khỏe nhân dân trong tình hình 

mới đề ra mục tiêu “Nâng cao sức khoẻ cả về 

thể chất và tinh thần, tầm vóc, tuổi thọ, chất 

lượng cuộc sống của người Việt Nam; Bảo 

đảm mọi người dân đều được quản lý, chăm 

sóc sức khoẻ”. 

- Nghị quyết số 21-NQ/TW, Hội nghị lần 

thứ sáu, Ban chấp hành Trung ương khóa XII 

về công tác dân số trong tình hình mới có 

nêu mục tiêu: “Giải quyết toàn diện, đồng bộ 

các vấn đề về quy mô, cơ cấu, phân bổ, chất 

lượng dân số; nâng cao chất lượng dân số, 

góp phần phát triển đất nước nhanh, bền 

vững. Tỷ lệ nam, nữ thanh niên được tư vấn, 

khám sức khỏe trước khi kết hôn đạt 90%; 

giảm 50% số cặp tảo hôn, giảm 60% số cặp 

hôn nhân cận huyết thống; 70% phụ nữ mang 

thai được tầm soát ít nhất 4 loại bệnh tật bẩm 

sinh phổ biến nhất; 90% trẻ sơ sinh được tầm 

soát ít nhất 5 bệnh bẩm sinh phổ biến nhất”. 

b. Cơ sở khoa học và thực tiễn:  

- Đã có hiểu biết khá đầy đủ về nguyên 

nhân gây bệnh, cơ chế bệnh sinh, cơ chế di 

truyền cũng như tỷ lệ và đặc điểm gen bệnh 

thalassemia/bệnh huyết sắc tố trên phạm vi 

cả nước. 

- Các cơ sở y tế tuyến tỉnh tại Việt Nam 

có đủ khả năng tiếp nhận kiến thức chuyên 

môn và trang thiết bị để thực hiện việc chẩn 

đoán, điều trị, quản lý và phòng bệnh 

thalassemia.  

- Nhiều công trình nghiên cứu, nhiều báo 

cáo, mô hình tốt đã và đang được thực hiện ở 

nhiều địa phương trong nỗ lực phòng bệnh, 

quản lý và kiểm soát bệnh thalassemia  

2. Các giải pháp chủ yếu 

2.1. Giải pháp về chính sách và nguồn 

lực 

- Bộ Y tế đề xuất với Chính phủ phê duyệt 

Chương trình mục tiêu về thalassemia, giai 

đoạn 2021- 2015; 2026-2030 và các giai 

đoạn tiếp theo nhằm mục tiêu hướng đến loại 

trừ việc sinh ra các trẻ bị bệnh thalassemia 

vào năm 2045. Chương trình tiến hành với 

các nội dung truyền thông, giáo dục sức 

khỏe, tập huấn, đào tạo, nâng cao kiến thức 

về bệnh thalassemia cho toàn xã hội, tập 

trung vào các đối tượng người bệnh, người 

nhà người bệnh, nhân viên y tế thôn bản, các 

dân tộc thiểu số có tỷ lệ mang gen cao. 

- Đưa vào luật Hôn nhân và Gia đình điều 

khoản bắt buộc sàng lọc Thalassemia trước 

khi kết hôn. Xây dựng và ban hành các chính 

sách liên quan đến tư vấn trước hôn nhân, 

sàng lọc trước sinh, chẩn đoán trước sinh và 

đề xuất bảo hiểm thanh toán chi phí. Tuyên 

truyền các chính sách về dân số, tránh nạn 

tảo hôn và kết hôn cận huyết.  

2.2. Giải pháp về truyền thông, nâng cao 

nhận thức 

- Xây dựng mạng lưới để tuyên truyền, 

phổ biến kiến thức cho cộng đồng, đặc biệt 

cho đối tượng học sinh, sinh viên: Phối hợp 

các đơn vị như Hội Chữ thập đỏ, Tổng cục 

dân số, Hội tan máu bẩm sinh Việt Nam, 

Viện Huyết học - Truyền máu TW, …; 



TẠP CHÍ Y HỌC VIỆT NAM TẬP 502 - THÁNG 5 - SỐ CHUYÊN ĐỀ  - 2021 

 

15 

- Xây dựng hệ thống tài liệu, đào tạo 

giảng viên, tuyên truyền viên; 

- Đưa kiến thức phòng, chống bệnh 

thalassemia vào sách giáo khoa sinh học của 

học sinh trung học phổ thông để giáo dục các 

học sinh hiểu biết về bệnh thalassemia trước 

tuổi hôn nhân. 

2.3. Giải pháp về phát triển mạng lưới và 

nguồn nhân lực 

- Nâng cao khả năng chẩn đoán, điều trị, 

chăm sóc và quản lý người bệnh cho các cơ 

sở y tế  

+ Cần có sự chỉ đạo thống nhất từ cấp 

trung ương đến địa phương; 

+ Đầu tư về nhân lực, trang thiết bị y tế 

cho các cơ sở y tế để đảm bảo điều kiện có 

thể chẩn đoán, điều trị, chăm sóc và quản lý 

thalassemia; 

+ Có chương trình đào tạo, đào tạo lại, 

cập nhật thường xuyên cho các cán bộ y tế 

về bệnh Thalassemia; 

+ Đưa nội dung chẩn đoán, chăm sóc, 

điều trị và phòng bệnh thalassemia vào 

chương trình nâng cao năng lực hệ thống y tế 

cơ sở; 

+ Đưa xét nghiệm tổng phân tích tế bào 

máu là xét nghiệm cơ bản được sử dụng hiệu 

quả, phổ biến tại các cơ sở y tế và được bảo 

hiểm y tế chi trả; 

+ Tiếp tục đẩy mạnh phong trào vận động 

hiến máu để đảm bảo có đủ nguồn máu an 

toàn cho người bệnh thalassemia. 

- Giảm dần và chấm dứt việc sinh ra trẻ bị 

bệnh và/hoặc mang gen bệnh. 

+ Tư vấn trước khi kết hôn: Đưa bệnh 

thalassemia vào chương trình sàng lọc cho 

các cặp đôi trước kết hôn. 

+ Sàng lọc trước sinh: Đưa bệnh 

thalassemia vào danh sách các bệnh cần 

được được sàng lọc trước sinh; 

+ Đưa xét nghiệm tổng phân tích tế bào 

máu là xét nghiệm bắt buộc đối với các sản 

phụ đến khám thai lần đầu; 

+ Tuyên truyền, vận động các gia đình có 

con trong độ tuổi học sinh phổ thông tự 

nguyện tham gia sàng lọc bệnh thalassemia; 

+ Bảo hiểm y tế nên xem xét thanh toán 

chi phí chẩn đoán trước sinh. 

2.4. Kiểm tra, giám sát, đánh giá 

- Tiến hành kiểm tra, giám sát, tổng kết 

các hoạt động về thalassemia theo quy định 

của pháp luật trong việc thực hiện chương 

trình theo định kỳ hàng năm và 5 năm. 

- Đề xuất các hoạt động tiếp theo hướng 

đến mục tiêu thanh toán bệnh vào năm 2045. 

 

VII. KẾT LUẬN 

1. Những nghiên cứu ở nước ta gần đây 

cho thấy, thalassemia/bệnh huyết sắc tố ở 

nước ta thực sự là vấn đề nghiêm trọng, đe 

dọa chất lượng dân số và giống nòi. Những 

con số rất đáng chú ý và báo động như: Tất 

cả 63 tỉnh và 54 dân tộc đều có người mang 

gen bệnh thalassemia; tỷ lệ mang gen chung 

trên toàn quốc ước tính là 13,8% (khoảng 13-

14 triệu người); sự phân bổ của bệnh có tính 

dân tộc và địa lý rõ rệt. 

2. Ước tính nguy cơ và tỷ lệ thai nhi bị 

phù thai, trẻ sinh ra bị bệnh thalassmia thể 

nặng là đáng báo động ở 21 tỉnh/thành phố, 

cần tiến hành ngay các giải pháp can thiệp đủ 

mạnh và kịp thời để giảm tỷ lệ phù thai hoặc 

trẻ sinh ra bị bệnh thalassemia thể nặng, đặc 

biệt ở 7 tỉnh có tỷ lệ sinh con bị bệnh >2؉. 

3. Rất cần có ngay các chính sách về y tế 

và dân số để nâng cao nhận thức người dân, 
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giảm dần tỷ lệ mang gen bệnh thalassemia, 

giảm dần tiến tới chấm dứt việc tỷ lệ phù thai 

và sinh ra trẻ bị bệnh thể nặng trong cộng 

đồng. 
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