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TOM TAT

Muc tiéu: Khao sat dot bién gen globin gay
bénh thalassemia & nguoi bénh c6 hong cau nho
nhugc sic khdng thiéu st tai Bénh vién Bach
Mai tir nam 2019 dén nim 2021, va tim hiéu moi
lién quan mot s dac diém hdng cau vai cac kiéu
gen. Poi twong: 82 d6i tuong co dic diém hong
cau nho, khong thiéu sit va duoc sang loc dot
bién gen globin. Phwong phap: Nghién ctu mo
ta cit ngang, két hop hdi cau va tién ctu. Két
qua: Phat hién cac dot bién alpha globin —SEA,
02cd142, -3.7, -4.2. Kiéu gen —SEA di hop tir
chiém ty 1¢ cao nhit 51,8%. Phat hién cac dot
bién beta globin Cd26, Cd17, Cd71/72, IVS1.1,
Cd95. Kiéu gen Cd26 di hop tur chiém ty Ié cao
nhat (21,9%). Véi kiéu gen alpha globin, Hb thap
nhat & kiéu gen -SEA/ a2cd142 (73,2 g/l). MCV
thap nhat ¢ kiéu gen --SEA/-3.7a; cao nhat &
kiéu gen --SEA/ a2cd142a2. MCH thap nhat ¢
kiéu gen --SEA/-4.20; cao nhédt & kiéu gen --
SEA/a0. Vi kiéu gen beta globin sb lugng hong
cAu va sic té cao nhat ¢ cac kiéu gen CY7%/72/B va
C926/8. MCV va MCH cua kiéu gen C™7/B cao
nhat.
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SUMMARY

STUDY ON SOME GLOBIN GENE

MUTATIONS CAUSING
THALASSEMIA IN PATIENTS
WITHOUT IRON DEFICIENCY
MICROCYTIC ANEMIA AT BACH
MAI HOSPITAL IN 2019-2021

Objective: To investigate the globin gene
mutation causing thalassemia in patients with
hypochromic microcytic anemia without iron
deficiency at Bach Mai Hospital from 2019 to
2021 and to find out the relationship between
some indicators of red blood cell characteristics
demand for genotypes. Subjects: 82 subjects had
small red blood cells, no iron deficiency and
were screened for globin mutations. Method: A
cross-sectional descriptive study, combining
retrospective and prospective. Results: Detecting
alpha globin mutations —SEA, a2cd142, -3.7, -
4.2. Genotype —SEA heterozygous accounted for
the highest rate 51.8%. Detection of beta globin
mutations Cd26, Cd17, Cd71/72, IVS1.1, Cd95.
The heterozygous Cd26 genotype accounted for
the highest rate (21.9%). With the alpha globin
genotype, Hb was lowest in the -SEA/ a2cd142
genotype (73.2 g/l). MCV was lowest in
genotype --SEA/-3.7a; highest in genotype --
SEA/ a2cd14202cd142. MCH was lowest in
genotype --SEA/-4.2a; highest in genotype --
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SEA/oa. With genotype beta globin Hb lowest in
genotype Cd17/B, highest in genotypes
Cd71/72/p and Cd26/B. MCV and MCH of the
Cd17/B genotype were highest.

Keywords: globin gene, thalassemia, PCR
Strip Assay.

I. DAT VAN DE

Thalassemia 14 mot bénh di truyén don
gen phd bién nhat hién nay. Theo bdo céo
cia Lién doan Thalassemia qudc té nim
2008, trén thé gioi cd khoang 7% dan sb
mang gen. Vi thé, néu duoc sang loc dot bién
gen globin tai bénh vién Bach Mai, noi tiép
nhan kham cho hang ngan ngudi moi ngay,
s€ phéat hién ty 1€ nguoi bénh, nguoi mang
gen trong cong dong cao.

Hién nay c6 nhiéu ki thuat phat hién dot
bién globin gay bénh thalassemia nhu Gap-
PCR, ARMS-PCR, RMS-PCR... tuy nhién
xét nghiém PCR Strip Assay c6 thé phét hién
ddng thoi 21 dot bién alpha hodc 22 dot bién
beta trong mot lan thuc hién nén rat tién loi
cho nguoi bénh. Vi vay tir nam 2019, chung
t6i trién khai ky thuat PCR Strip Assay dé
phat hién dot bién gen globin gay bénh
thalassemia tai Bénh vién Bach Mai.

GO6p phan vao cong tac phong bénh va
hoan thién sb liu dich t&8 hoc cua bénh
thalassemia, chdng ti tién hanh nghién cuu:
“Nghién citu mot sé dot bién gen globin gay
bénh Thalassemia ¢ bénh nhan thiéu mau
hong cau nho khéng thiéu st tai bénh vién
Bach Mai nam 2019-2021”. Vi cac muc tiéu
sau:
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1. Khao sét dot bién gen globin gay bénh
thalassemia & nguoi bénh c6 hong cau nho
nhugc sic khong thiéu sat tai Bénh vién
Bach Mai tir nim 2019 dén nam 2021.

2. Tim hiéu méi lién quan giira mot sb
chi sé vé dic diém hong cau voi cac kiéu
gen.

II. DOl TUQNG VA PHU'O'NG PHAP NGHIEN CU'U

2.1. Thoi gian va dia diém nghién ciru

- Thoi gian nghién ciu: Tu thang 12 nam
2019 dén thang 8 nam 2021.

- DPia diém: Trung tdm Huyét hoc va
Truyén mau, Bénh vién Bach Mai

2.2. Péi tweng nghién ciru

- Gom 82 ngudi bénh dén kham va diéu
tri.

- Tiéu chuan lya chon:

+ Pic diém hdng cau nghi ngd mang
gen globin gay bénh thalassemia trén xét
nghiém téng phan tich té bao mau ngoai vi
(MCV < 85 fl va/hoic MCH < 28 pgll
va/hoac MCHC <300 g/l)

+ Dugc chi dinh xét nghiém phéat hién
dot bién globin gay bénh thalassemia.

- Tiéu chuan loai trur;

+ Bénh nhan hdng cau nhé nhuoc sic do
thiéu st.

+ Khong dong y tham gia nghién ciu.

2.3. Phuong phap nghién ciu

2.3.1. Thiét ké nghién cizu: Nghién ctu
md ta cat ngang c6 hoi cau, tién ciau.

2.3.2. Chen mdu: Céach chon mau thuan
tién.

2.3.3. So' doé nghién ciru
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Hinh 1. So' d6 nghién citu
2.3.4. Chi sé, bién sé nghién ciu
- Cac dot bién globin phat hién bang phuong phap PCR Strip Assay:
21 dot bién alpha globin:

STT Dot bién M0 ta
1 -3.7 .
> 42 Dot bien mat 1 gene
3 -20.5 kb
4 --MED
5 --SEA Dot bién mat 2 gene
6 --THAI
7 --FIL
8 al cd 14 [G>A] Dot bién diém
9 al cd 59 [G>A] Dot bién diém tao Hb Adana
10 anti-3.7 gene triplication Dot bién trao d6i NST, tao 3 gen a
11 02 init cd [T>C] Dot bién diém
12 02 cd 19 [-G] Dot bién diém
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13 02 IVS 1 -5nt Dot bién mat doan

14 02 cd 59 [G>A] Dot bién diém

15 02 cd 125 [T>C] Dot bién diém tao Hb Quong Sze

16 02 cd 142 [T>C] Dot bién diém tao Hb Constan Spring

17 02 cd 142 [T>A] Dot bién diém tao Hb Icaria

18 02 cd 142 [A>T] Dot bién diém tao Hb Pakse

19 02 cd 142 [A>C] Dot bién diém tao Hb Koya Dora

a2 poly A-1 L ez

20 [AATAAI,)A:;AATAA Gl Dot bien diem

21 a2 poly A-2 Pot bién diém
[AATAAA>AATGAA]

22 dét bién p-globin

STT Dot bién Mo ta
1 -31 [A>G]
2 -29 [A>G]
3 -28 [A>G]
4 cap+1 [A>C]
5 initiation cd [ATG>AGG]
6 codon 8/9 [+G]
7 codon 15 [TGG>TAG] Dot bién diém
8 codon 17 [A>T]
9 codon 19 [A>G] Malay
10 codon 26 [G>A] HbE
11 codon 27/28 [+C]
12 IVS 1.1 [G>T]
13 IVS 1.5 [G>C]
14 codon 41/42 [-TTCT] Dot bién mat doan
15 codon 43 [G>T N
16 codon 71/7[2 [+A]] Dot bien diem
17 codon 89/90 [-GT] Dot bién mat doan
18 codon 90 [G>T]
19 codon 95 [+A]
20 IVS 2.1 [G>A] Dot bién diém
21 IVS 2.654 [C>T]
22 codon 121 [G>T]
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Il. KET QUA NGHIEN cU'U
3.1. Pt bién gen globin

C6 56 bénh nhan dwoc sang loc dt bién alpha globin
Bdng 1. Céc kiéu dét bién a-globin phét hién dwec trong nghién citu

Dot bién Tén s6 (n) Ty 18 (%)
--SEA 40 59,7
-4.2 2 3,0
o2codonl142 BHT 5 7,5
-3.7 5 75
Khéng c6 dot bién a-globin 15 22,3
Téng 67 100

Nhgn xét: Trong 67 két qua dot bién alpha globin cac kiéu dot bién phat hién duoc l1a
dot bién — SEA (chiém ty Ié cao nhat 59,7%), sau d6 1a cac dot bién -3.7, a2codon142
ddng hop tir (Mdi loai d6t bién chiém 7,5%), thap nhat 1a dot bién -4.2 (chiém 3.0%).

Bing 2. Ty I¢ cdc kiéu gen a-globin trong nghién ciru

Kiéu gen Tén suit (n) Ty 18 (%)
--SEA/aa 29 51,8
--SEA/-3.7a 4 7,1
--SEA/-4.2a 2 3.6
--SEA/ a2cd14202cd142 5 8,9
-3.7/00. 1 1,8
Khéng c6 dot bién a-globin 15 26,8
Tong 56 100

Nhd@n xét: Trong 56 dbi tugng dugc sang loc dot bién alpha globin, c6 15 ngudi

(chiém 26,8%) khong phat hién dot bién. 29 nguoi co kiéu gen —SEA di hop tir chiém ty
16 cao nhat (51,8%), 5 ngudi ¢ kiéu gen —SEA di hop tir két hop o2cd142 di hop tir
(chiém 8,9%), 4 nguoi c6 kiéu gen —SEA di hop tir két hop -3.7 di hop tir (chiém 7,1%), 2
ngudi c6 kiéu gen —SEA di hop tir két hop -4.2 di hop tir (chiém 3,6%), co 1 nguoi 6
kiéu gen -3.7 di hop tir (chiém 1,8%).

C6 32 d6i twong dwoc sang loc dt bién B-globin

Bing 3: Cic kiéu dét bién B-globin phdt hién dwoc trong nghién civu

Dot bién Tan s (n) Ty 18 (%)
Cd26 12 32,4
Cd17 5 13,5
Cd71/72 3 8,1
Cd41/42 3 8,1
IVS1.1 3 8,1
Cd95 1 2,7
Khong c6 dot bién B-globin 10 27,1
Tong 37 100
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Nhgn xét: Trong 37 két qua dot bién B globin, dot bién Cd26 chiém ty 1¢ cao nhat 32,4%,
sau d6 1a dot bién Cd17 (chiém 13,5%), tiép theo 1a cac dot bién Cd71/72, Cd41/42, IVS1.1
(mdi loai chiém 8,1%), thip nhat 1a dot bién Cd95 (chiém 2,7%).

Bdng 4: Ty l¢é cac kiéu gen g-globin trong nghién ciu

Kiéu gen Tén s6 (n) Ty 18 (%)
Cd26/Cd17 4 12,5
Cd26/Cd41/42 1 3,1
Cd26/ B 7 21,9
Cd17/p 1 3,1
Cd71/72/ B 3 9,4
Cd41/42/ B 2 6,3
IVS1.1/B 3 9,4
Cd95/ B 1 3,1
Khong co dot bién B-globin 10 31,2
Téng 32 100

Nhgn xét: Trong 32 dbi twong dugc sang loc dot bién B globin, c6 10 nguoi khdng phat

hién dugc dot bién (chiém 31,2%). Kiéu gen Cd26 di hop tir chiém ty I1& cao nhat (21,9%),
tiép theo la kiéu gen Cd26 di hop tir két hop Cd17 di hop tur (chiém 12,5%), céc kiéu gen
Cd71/72 di hop tir va 1VS1.1 di hop tir ¢6 ty 1& xuat hién nhu nhau (mdi loai chiém 9,4%),
cac kiéu gen Cd17 di hop tir va Cd95 di hop tar xuat hién 1 1an (mdi loai chiém 3,1%).

3.2. Méi lién quan giita mdt s chi s6 vé hong cau véi cac kiéu gen

Bing 5: Két qud mot sé chi s6 hong cau ciia cdc kiéu gen a-globin

Kiu gen TS*(‘)” SLHC Hb MCV MCH P
1012 +
—-SEA/0w 290 | 476+1.05 " 71,1+51 | 21,5+17
_SEA/370. | 4 | 453+0,79 | 81,5+117 | 61,3+7.6 | 181+0,7
_SEA/420 | 2 | 491+189 | 92,5+346 | 646+01 | 175+1,7
_SEA/ 0>0,05
edlaredlay| B | 368048 | 732469 | 77285 | 20236
3.7/aa 1 3,87 93 75,3 21,1
Khongeo dot | 47 | 4194195 | 1978 | o180 | 2672306
bien a-globin 31,6

Nhan xét: Luong huyét sic t6 trung binh thip nhat ¢ kiéu gen --SEA/o2cd142a2cd142
(73,2 g/l). Vé kich thudc hong cau: Kiéu gen --SEA/-3,7a ¢6 MCV trung binh thap nhat (61,3
fl), kiéu gen --SEA/ a2cd14202cd142 ¢6 MCV trung binh cao nhét (77,2 fl). Kiéu gen --
SEA/-4,20. ¢c6 MCH trung binh thap nhét (17,5 pg), kiéu gen --SEA/ao. ¢c6 MCH trung binh
cao nhét (21,5 pg).
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Bing 6: Két qud mét so chi so6 hong cdu ciia cdc kiéu gen p-globin

Dot bién Tan sb SLHC Hb MCV MCH p
Cd26/cd17 4 382+066 | 75+10.2 | 69.1+3.2 | 19.8+1.9
Cd26/cda1/42 | 1 3,59 90 83,5 25,1
Cd26/ B 6 517+1,17 | 110,1+28,5 | 695+4,7 | 21,0+3,1
Cd17/ B 1 1.99 56 84.8 28.1
Cd71/72/ B 3 546100 | 111,7£221 | 64515 | 205£02 |, o
Cd41/42/ B 2 423+032 | 855+4,9 | 639+1,6 | 202+03 |
IVSL.1/B 3 319+094 | 653+263 | 63,78.8 | 20,1%3,0
Cd9s/ B 1 3,9 100 69 18
Khong co dot | 4, 413+151 | 103,4+38,8 | 79,0 +16,4 | 26,1+6,8
bien B-globin

Nhan xét: Trung binh sb lugng hong cau va ndng do huyét sic té thap nhat & kiéu gen
Cd17/ B, cao nhét ¢ cac kiéu gen Cd71/72/ B va Cd26/ B. Tuy nhién, ca&c MCV va MCH
cua kiéu gen Cd17/ B 1a cao nhat (gan nhu binh thuong), con MCV va MCH trung binh &

cac kiéu gen Cd71/72/ B va Cd26/ B rat thap.

3.3. Ca bénh mang ddt bién trén gen alpha globin va beta globin
Trong 82 d6i twong nghién ctu ¢6 1 bénh nhan c6 dot bién trén ca gen alpha globin va

beta globin.
bién di HST SLHC Hb MCV MCH | MCHC
Vung
HbA: | HbAZ2: HbF: .
91.5% | 2.3% 0.5% HbBart’s: 4,17 66 64,4 15,8 245
1,4%
IV. BAN LUAN nghién ciru cua ching t6i va tac gia Nguyén

4.1. Pot bién gen globin

Dt bién Alpha globin

Trong 21 dot bién a-globin trén teststrip
o-globin cia ViennaLab, Ao, nghién cuu
phat hién ra 4 dot bién, trong d6 dot bién --
SEA thuong gap nhat chiém ty 1& 59,7%, sau
d6 cac dot bién -3.7 va a2codonl42 (Hb
Constant Spring) déng hop tir thudng gap
thar 2 vai ty 16 mdi loai 1a 7,5%, dot bién -4.2
gap vai ty 1é thip nhat (3,0%).

So sanh veéi nghién ciru cia Nguyén Thi
Thu Ha va céc cong su chiing toi ciing thay
dot bién --SEA 1a thuong gap nhat (70,9%),
sau do 1a a2codon142 (Hb Constant Spring)
(15%), -3.7 (10,2%) va dot bién -4.2 (2,4%).
Sy xuit hién cac dot bién tuong tu gita

Thi Thu Ha cho thiy nhimg dot bién nay la
thuong gap ¢ nguoi Viét Nam.

Trong s6 56 ngudi bénh dugc sang loc
dot bién a-globin, kiéu gen --SEA di hop tir
(--SEA/o) 13 thudng gap nhat véi 29 ngudi
bénh chiém 51,8%. Két qua cua ching toi
cling tuwong tu két qua nghién ctu cua
Nguy&n Thi Thu Ha va cong su, kiéu gen --
SEA di hop tir chiém 29/57 d6i tugng
(50,9%). Sau d6 1a 5 nguoi co kiéu gen --
SEA di hop tir két hop a2cd142 dong hop tur
(chiém 8,9%), két qua cua chung toi it hon
két qua trong nghién cau cua Nguyén Thi
Thu Ha va cong su 1a 9/57 (15,8%). 4 nguoi
c6 kiéu gen --SEA dj hop tir két hop -3.7 di
hop tir (chiém 7,1%), két qua cua ching toi
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tuong tu nghién cau caa Nguyén Thi Thu Ha
va cong su (4/57 dbi twong chiém 7,0%). 2
ngudi ¢6 kiéu gen --SEA di hop tir két hop -
4.2 di hop tir (chiém 3,6%), c6 1 ngudi co
kiéu gen -3.7 di hop tir (chiém 1,8%). Trong
s6 nhitng bénh nhan dugc sang loc dot bién
a-globin, c6 15 ngudi khdng phat hién ra dot
bién a-globin, chiém 26,8%. Khi so sanh véi
nghién cau tai Vién Huyét hoc truyén mau
Trung uwong, trong nghién ciu cua Nguyén
Thi Thu Ha va cong su, ty 1€ khéng phat hién
dugc dot bién cua ching toi 1a 26,8% cao
hon so véi ty 1& cua tac gia 1a 4/57 ddi tugng
(7,0%). CO6 su khac biét nay la do nghién ctu
cua chung toi thuc hién tai Bénh vién Bach
Mai, bénh vién da khoa vé&i nhiéu mat bénh
va nhiéu nguyén nhan khac gy ra dic diém
hong cau nho (khéng do thiéu sit), con Vién
HHTMTW la bénh vién chuyén khoa nén
bénh nhan da duoc sang loc va tu van trudc
khi gidi thiéu hoac chuyén tuyén toi day.

Dt bién Beta globin

Khi sang loc dot bién beta globin cho 32
ngudi bénh, ching toi thay 37 két qua kiéu
dot bién, trong d6 chiém ty 1¢ cao nhat 1a dot
bién Cd26 (32,4%), sau d6 1a dot bién Cd17
(chiém 13,5%), tiép theo 1a cac dot bién
Cd71/72, Cd41/42, IVS1.1 (mdi loai chiém
8,1%), thap nhit 1a dot bién Cd95 (chiém
2,7%). Pay déu 1a cac dot bién diém thuong
gap ¢ nguoi Viét Nam. Theo nghién cau cia
Nguyén Thi Thu Ha va cac cong su, ty 1é cac
dot bién phét hién duoc lan lugt 1a Cd17
(30,6%), Cd42/42 (27,6%), Cd26 (24,5%),
IVS1.1 (51%), Cd71/72 (3,1%), Cd95
(0,5%), ngoai ra con phat hién cac dot bién
khac nhu -28, 1VS2.654, Cd8/9.

Tuy cuing xuat hién cac dot bién phd bién
tuong ty nhau, nhung nghién ctru cia chung
téi c6 su khac biét vaoi nghién ciu cua
Nguyn Thi Thu Ha, ching toi gap nhiéu

138

nhat 1a dot bién Cd26. Dot bién diém thay
thé & codon 26 cua gen P globin tir 1 axit
amin glutamic thanh acid amin lysine tao
Hemoglobin E. Két qua ciia chung t6i tuong
tr voi cac nghién cau khéc trén thé giai,
nhém phu phé bién nhit cua B-thalassemia la
HbE/B-thalassemia, chiém gan 50% bénh
nhan bj B thalassemia ning trén toan thé gigi.
Hemoglobin E (HbE) 1a dét bién ciu tric cua
gen tong hop hemoglobin, phd bién nhit ¢
Pong Nam A bao gdm Thai Lan (10-50%
dan sd).

Khi sang loc 32 ngudi bénh, c¢6 9 kiéu
gen duoc phét hién, trong d6 kiéu gen Cd26
di hop tir chiém ty & cao nhat (21,9%) , tiép
theo 1a kiéu gen Cd26 di hop tir két hop
Cd17 di hop tir (chiém 12,5%), cac kiéu gen
Cd71/72 di hop tir va IVS1.1 di hop tir c6 ty
1& xuat hién nhu nhau (mdi loai chiém 9,4%),
cac kiéu gen Cd17 di hop tir va Cd95 di hop
tir xuat hién 1 1an (mdi loai chiém 3,1%). Ty
Ié khong phat hién duoc dot bién beta globin
trong cac bénh nhan dugc sang loc la 31,2%.

So sénh véi nghién cau tai Vién HHTM
TW, ching toi thdy kiéu gen xuat hién nhiéu
nhét 13 Cd41/42 di hop tar (10/63 ddi tuong),
tiép dén 1a Cd17 di hop tir (9/63 ddi twong),
kiéu gen Cd26 di hop tir chi chiém 4/63 doi
tuong. Dac biét ty I¢ khéng phat hién dot
bién trong nghién cau tac gia 1a 3/63 doi
tuong chi chiém 4,8%, it hon khi so voi
chdng téi la 31,2%. C6 su khéc biét nay la do
khac biét vé& dia diém nghién ctu tai bénh
vién chuyén khoa va bénh vién da khoa
chung. Tuy nhién cac kiéu gen phét hién
dugc thi cling twong tu nhau khi so sanh gitra
hai nghién ctu. Ttir d6 chirng minh dugc tinh
phd bién trong cong dong caa cac dot bién
nay.

4.2. Mbi lién quan giira mot s6 chi s6 vé
hdng ciu va cac kiéu gen
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Alpha globin

Bang 5 cho ching ta thay sé luong hong
cau trung binh khéng c6 su khac nhau giira
cac kiéu gen. Luong huyét sic t6 trung binh
thap nhat ¢ kiéu gen --SEA/a2cd142a (73,2
g/l). Két qua cua chiing toi ciing tuong tu VGi
nghién cau cua tac gia Ngd Diém Ngoc nim
2017, tac gia ciing thdy luong huyét sic t6 &
kiu gen —SEA/ a2cdl42a 1a thip nhat
(75,37+14,46 g/l). Nhdm khéng phét hién dot
bién a-globin c6 luong HST trung binh cao
nhét (107.6 g/1) tuy nhién khéng & muc binh
thuong vi ¢6 mot s6 dbi tuong trong nhém
phét hién dugc dot bién B-globin.

Vé kich thudc hong cau, kiéu gen --
SEA/-3.7a ¢6 MCV trung binh thap nhat
(61.3 fL), két qua nay twong ty nghién ctu
cia Ngd Diém Ngoc, MCV trung binh cua
kiéu gen --SEA/-3.7a 1a 67,9+10,46 fL, tuy
nhién kiéu gen c6 MCV trung binh thap nhat
la kiéu gen —SEA/-4.2a (54,1245,13 fL).
Kiéu gen --SEA/ a2cd1420 c6 MCV trung
binh cao nhat (77.2 fL), két qua nay ciing
tuong tu két qua cua tac gia Ngd Diém Ngoc
v6i MCV trung binh cao nhat 1a kiéu gen --
SEA/ a2cd142a (77,75+16,77 fL). Kiéu gen
--SEA/-4.20. ¢c&6 MCH trung binh thip nhat
(17.5 pg), kiéu gen --SEA/o0 ¢6 MCH trung
binh cao nhat (215 pg). Kiéu gen --
SEA/02cd142a ¢6 MCHC trung binh thap
nhat (264 g/L), 2 kiéu gen --SEA/oo va -
3.70/a0 ¢c6 MCHC > 300 g/L. Két qua cua
chung t6i ciing twong tu voi két qua trong
nghién ctru cua tac gia Ngo Diém Ngoc.

Tir nhitng két qua trén ching t6i thiy
raing kiéu gen --SEA/-3.7a c¢6 MCV thip
nhat, kiéu gen --SEA/-4.2a c¢6 MCH thép
nhat, lugng huyét sic té trung binh cua 2
kiéu gen --SEA/-3.7a (81,5 g/l), --SEA/-4.20
(92,5 g/l) cao hon cua kiéu gen --SEA/
a2cd142a (73,2 g/l).

Beta globin

Bang 6 cho ching ta thay sé luong hong
cau va nong d6 huyét sic t trung binh thap
nhat & Kiéu gen Cd17/p, cao nhat ¢ céc kiéu
gen Cd71/72/p va Cd26/B. Tuy nhién, cac
MCV va MCH cua kiéu gen Cd17/p 1a cao
nhat (gan nhu binh thuong), con MCV va
MCH trung binh & céc kiéu gen Cd71/72/p
va Cd26/B rat thap. Két qua nghién cau cua
chung t6i twong tu két qua nghién ciu cua
Nguyén Dinh Duy va cong su (2018).

Tir nhitng két qua nghién ciu dat duoc,
ching tdi nhan thay khi xem mét két qua
téng phan tich té bao mau ngoai vi, chi can
cd maot trong cac chi sé vé dic diém hong
cdu nhu MCV, MCH, MCHC nhd hon
ngudng binh thuong va khong tim thay
nguyén nhan khac thi nén sang loc dot bién
globin gay bénh thalassemia.

4.3. Ca bénh mang ca dét bién alpha
globin va beta globin

Trong nghién ciu c6 1 ngudi bénh co két
qua xét nghiém dién di huyét sic t6 1a HbA1l
91,5%, HbA2 2,3%, HbF 0,5%, HbE 4,3%,
bién thé alpha ving HbBart’s 1,4%. Tur két
qua dién di huyét sic té va luoc do hudng
dan chan doan thalassemia, nguoi bénh duoc
sang loc ca dot bién a-globin va B-globin.
Két qua nguoi bénh mang dot bién ca 4 gen
a-globin véi kiéu gen 1a SEA/a2cd142a va
mang ca dot bién trén gen B-globin voi kiéu
gen la Cd26 di hop tir. Chinh tir két qua dot
bién ci 4 gen a-globin nhu trén nén co thé
tao ra mot loai huyét sic t6 kho xac dinh va
Xuat hién ¢ ving HbBart’s vai ty 18 thap.
Loai huyét sic t6 dic biét nay thuéc nhom
EFA Bart’s. Bong thoi vi vira mang dot bién
a-globin va Cd26 di hop tir nén sy mét can
bang giita cac chudi o-globin va B-globin
khéng nhiéu dan dén ty & huyét sic t6 E
giam thap hon cac truong hop chi co dot bién
Cd26 thong thuong. Két qua nay phu hop véi
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nghién ciu cua Suthat Fuchareon, tac gia mo
ta nhom rdi loan nhu bénh nhan nay co tén
goi la bénh HbAE Barts’s voi két qua dién di
huyét sic tb co giam ty 16 HbE (13+2,1%) va
xuat hién ty & thap Hb Bart’s (4,5£1,9%), va
ban chat do dot bién Cd26 di hop tir va ton
tuong 3-4 gen a-globin. Nhdm nghién ciru s¢
tiép tuc thu thap sé liéu dé c6 thé tim hiéu rd
hon v& nhdm bénh nhan mang ca dot bién
alpha globin va beta globin.

V. KET LUAN

- 56 bénh nhan dwoc sang loc ddt bién
a-globin, trong doé:

26,8% khdng phat hién dot bién.

Kiéu gen —SEA di hop tir chiém ty 1¢ cao
nhat 51,8%.

Cac kiéu gen —SEA di hop tir két hop
02cd142 dong hop tir; —SEA di hop tur két
hop -3.7 di hop tar; —SEA di hop tir két hop -
4.2 di hop tir; -3.7 di hop tir lan luot chiém ty
I& 8,9%; 7,1%; 3,6%; 1,8%.

- 32 bénh nhan dwoc sang loc ddt bién
B-globin, trong do:

31,2% khdng phat hién dugc dot bién.

Kiéu gen Cd26 di hop tir chiém ty 1& cao
nhat (21,9%), tiép theo Cd26 di hop tir két
hop Cd17 di hop tur (12,5%), cac kiéu gen
Cd71/72 di hop tir va 1VS1.1 di hop tir mdi
loai chiém 9,4%, cac kiéu gen Cd17 di hop
tr va Cd95 di hop tir mdi loai chiém 3,1%.

- Pic diém mat sé chi sb xét nghiém
ciia c4c kiéu gen globin dét bién.

Alpha globin

Hb thip nhat ¢ kiéu gen -SEA/ a2cd142
(73,2 g/1), cao nhit & nhém khong phat hién
dot bién a-globin (107.6 g/l)

MCV thip nhat & kiéu gen --SEA/-3.70;
cao nhat & kiéu gen --SEA/ a2cd1420.

MCH thip nhat & kiéu gen --SEA/-4.20;
cao nhit & kiéu gen --SEA/ao.

Beta globin
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SLHC va HST thap nhat & kiéu gen
Cd17/B, cao nhat ¢ céc kiéu gen Cd71/72/p
va Cd26/.

MCV va MCH cua kiéu gen Cd17/p cao
nhit.

- C6 1 bénh nhan c6 ca dét bién alpha
globin va beta globin.

TAI LIEU THAM KHAO

1. Nguyén Pinh Duy, Nguyén Thi Thu Ha,
Nguyén Ngoc Diing va cdng su (2018). Dic
diém mot s6 chi s6 huyét hoc ¢ nguoi mang
gen thalassemia d6 tudi tir 12 dén 15 tai Viét
Nam. Tap chi y hoc Viét Nam, 466 (455-465).

2. Nguyén Thi Thu Ha (2017). Nghién ctu
dic diém dot bién gen globin va theo ddi
diéu tri thai sit & bénh nhan thalassemia tai
Vién Huyét hoc - Truyén méau Trung wong
giai doan 2013 — 2016, Luan &n Tién sy y
hoc, Truong Dai hoc Y Ha Noi.

3. Ngdé Diém Ngoc (2017). Nghién ciu dic
diém 1am sang, kiéu gen cua bénh HbH va
chan doan trudc sinh bénh o Thalassemia,
Luan an Tién sy y hoc , Trudong DPai hoc Y
Ha Noi.

4. Pham Quang Vinh (2006). Bénh huyét sic
t5. Bai giang Huyét hoc Truyén mau. Nha
Xuét ban Y hoc. 124-147.

5. Nienhuis AW. va Nathan D.G. (2012).
Pathophysiology and Clinical Manifestations
of the P-Thalassemias. Cold Spring Harb
Perspect Med, 2(12).

6. S. Fucharoen (2011). Disorders of
hemoglobin : genetics, pathophysiology and
clinical management (3rd ed.). Cambridge
University Press, 1147-1148.

7. Thalassemia  Internation
annual report 2013.

8. Wittaya J., Goonnapa F., Kanokwan S. va
cong sw (2015). Hemoglobin Constant
Spring among Southeast Asian Populations:
Haplotypic Heterogeneities and Phylogenetic
Analysis. Plos one, 10(12).

Federation



