NHAN BIET VA DIEU TRI TAN MAU BAM SINH

Khi co thé cé bdt thuong trong qué trinh tdng hop hay cdu tric globin, bét thuong vé men hay
mang hdng cdu déu c6 thé dan dén tinh trang hdng cdu chét sém hon binh thuong, géy ra thigu
mdu cho co thé, ngudi ta goi la bénh tan méu bam sinh.

Bénh tan mdu

Bénh duoc mé td chinh thic cdc bigu hién lam sang bdi James B. Herrick vao ndm 1910. Tir dé
dén nay c6 rét nhiéu nha khoa hoc da di sau tim higu vé can bénh nay va nhe ¢6 tign bé cda céc
nganh di truyén hoc ma ngudi ta cé thé biét chinh xéc vi tri tdn thuong ndo cda cdc gen da gay ra

bénh.

James B. Herrick (Anh: kumc.edu)

Ngudi ta cé thé phén logi cac the bénh nhu sau: Bénh bét thuong vé men hdng cdu bao gém do
thi€u men G6PD, thi€u men pyruvat kinase. Bénh bét thuong cdu tric mang héng cau Minkowski
Chau ffard, héng céu hinh gai, héng céu hinh thoi, déi huyét sdc 16 kich phat vé dém.

Ngodi ra con gdp bénh do bat thuong vé huyét séc t6 do hu hai gen kiém sodt va do réi loan chét
luong huyét séc 18.

Bénh gdp cd & nam va nir. Tuy theo sy can bdng gitra mic dé tan mdu va khd ndng tang sinh bu
trly cUa t0y xuong, tUy the bénh ma trigu ching tan mdu cé thé dugc phdt hién ngay trong thoi ky
bao thai (phu thai, thai chét luu), sau khi tré ra d&i hodic dén khi trudng thanh méi phét hién ra.
Nhing biéu hién cta tan méu

Thigu mdu, vang da vang mét, nuéc tiéu sdm mau ting dot kém theo nhitng con rét, gan lach to,
c6 khi kem sdi mat. C6 thé géip phi dai xwong géy bién dang mét: u xuong trén, phi dai xwong go
md, tao nén "bd mét tan mdu bam sinh" (trdn dé, gd mda dé, mii tet, réing hd). Thigu mdu néing cé
thé lam co thé chém phdt trién va cham day thi.

Nguoc lai véi nhitng truong hop thigu méu do thiéu sét cdn phdi bé sung thém sét cho co thé, &
nhing bénh nhén tan mdu bam sinh lai c6 thé biéu hién ching ¢ sét (thira sét). Sét & dong lai
trong co thé la do hdu qué cda tan mdu, co thé tang hép thu do thigu mdu va do truyén méu nhiéu
lén. U sét & cace co quan c6 thé dén dén bigu hién: sam da, tiéu dudng, suy tim, suy gan...

Chdn dodn bénh bang cach ndo?

Ngodi cdc bigu hién lam sang da néu trén, cdc bdc st con phdi cdn c& vao céc xét nghiém gém
lugng huyét séc 8 gidm. Hong cdu c6 thé nhé (trong céc thé lién quan dén huyét séc 18) hodc c6



kich thuéc binh thudng (thi€u men G6PD) vi véy mét s6 truong hop héng cdu nhé thi sé luong
héng cau khéng hé gidm ma cé khi con tang [én. Bilirubin trong méu taing, dac biét la bilirubin
gidn tiép. Haptoglobin gidm, sét va ferritin t&ing cao. Dién di huyét sdc 6 c6 thé cho biét logi huyét
sdc 18 bat thudng la logi gi. Dinh lugng men G6PD, pyruvat kinase gidm trong truong hop thigu
céc men ndry bam sinh. Ngodi ra con c¢6 thé thdy tn thuong xuong so trén phim Xquang. Xét
nghiém ADN c6 thé cho bigt chinh xdc vi tri khiém thigu di truyén.

Diéu tri bénh

Truyén mdu dinh ky: Tuy theo méc dé néing nhe cia bénh dé bdc st quyét dinh khodng céch gita
céc lan truyén méu. Tiém hodc udng thudc théi sét dinh ky dé gidm cdc bién ching do ¢ sét.
Ngodi ra, con ¢ thé bs sung axit folic. Vi nhirng truemg hop léch to lam ting nhu céu truyén
mau hodic cé nguy co v& léch thinén cét bé lach.

Véi nhitng bénh nhan thi€u men G6PD bdm sinh, can phdi tranh dung cdc thudce hodic thic dn ¢é
téc nhan gay oxy héa nhu thudc chdng sét rét, nhém thude quinolon, ddu Ha Lan... Chan doén
truée sinh véi céic caip vo chong cé bénh la can thiét giop cho cha me va thay thude quyét dinh ¢6
phd thai hay khéng. Vila bénh bam sinh khong the diéu tri khdi hodan toan nén bénh nhan cén
phdi c6 ché& do sinh hoat hop ly, trénh céc lao déng ndng ciing nhu hoat déng thé duyc thé thao
manh.



