THUC TRANG BENH HUYET SAC TO & MOT SO DAN TOC VA BE XUAT GIAI PHAP

PHONG BENH HUYET SAC T TAI TINH THAI NGUYEN
MUC TIEU
* Xdc dinh ty |&é mang gen bénh huyét séc t6 cda hoc sinh trung hoc co s& ngudi dén toc tai tinh Thai
Nguyén.
* D& xuéit gidi phép sang loc nhanh va phong bénh huyét séc 16 tai tinh Thai Nguyén.
NOI DUNG
* Xay dyng dé cuong chi tigt
* Xay dung k& hoach thyc hién, thiét k& céc méu phiéu thu thap 8 liéu
* Trién khai dé tai (theo dé cuong nghién ctu chi tiét)
- Lién hé v&i Ban gidm hiéu cdc truang dén tée néi tra, chinh quyén dia phuong, céc t6 chic va cd
nhan.
- T8 chire 16p tap hudin cho cén bd y 1€, y t& co quan, cén bé lam céng téc xa héi kign thic vé bénh
huyét sdc 18, y nghia nhan dgo cia nghién ctu, cdng téc phong bénh bénh huyét séc t6.
- T8 chire cdc budi truyén théng gido dyc sic khoé cho déng bdo dan téc trén cdc dia ban nghién cdu.
- Ldy thong tin cba dai tvong nghién ctu, 1dp danh séch cy thé dsi tuong nghién cu, xdy dung k&
hoach chi tiét cho céng téc khédm bénh, ldy méu xét nghiém.
- Ldy mdu:
+ D&i tugng nghién ciu:
- Hoc sinh nguai dan toc (tudi tir 11 dén 15) & cdc Truong Trung hoc co s& dén toc ndi trd thudc tinh
Thai Nguyén .
- Thanh vién trong gia dinh cda nhitng déi tuong duoc chdn dodn xéc dinh Id mang gen bénh huyét
sdc 6.
Day la nhirng d&i tvong ngudi dén toc cé ty 1& mang gen bénh huyét séc 18 cao (theo khuyén céo cia
WHO va cdc nghién ciu trude cda Viét Nam), cée ddi tuong la & trong d6 tusi day thi vi vay viéc
phdt hién, phong bénh, tu van truéc hon nhan, tu van truée sinh vé bénh huyét séc 16 la vé cing cén
thiét.
* Tiéu chudn chan dodn:
- Thigu mdu:
+ Lam sang: da xanh, niém mac nhot, gan to, léch to, vang da.
+ Huyét hoc: SLHC gidm (< 4,0 T/1), Hb gidm (< 120g/I).
+ Phdt hién sang loc nhanh nhém déi tuong cé bigu hién héng cdu nhd, sic bén tham thdu héng céu

tang:

+MCV <75l

+ Strc bén tham thdu HC: HC tan khéng hodn toan trong dung dich NaCl néng dé 0,35% trong
5 pht.

- Cdc thé bénh huyét séc 15:

Thalassemia:



* Thé néing (HbBarts):

- Lam sang: Xdy ra sém tu thoi ky bao thai, Me nhiém déc thai nghén, bénh rau lén, chdy méu sau
dé. Thai nhi chét luvu hay chét vai ngay sau dé do vang da va phu bao thai. Thanh phén Hb: HbBarts
khodng30-90%, con lai Hb Porland khodng 20%, khéng théy HbA1 va HbF.

* Thé&'trung gian (Bénh HbH):

Thi&u mau vua va'nhe. Déi khi nangit khi phu thudc truyén mau, phat hién muén, Lach to (dé 1-2). HC
nhd, nhuoc séc va bién dang co bén nhy thalassemia thé ndng. HC cohat tua, sic bén TTHC tang, ty
|& HCL tang cao (>10%). HbH t&ng 1-20%, HbCS, HbA1 giam

* Thé nhe:

- Lam sang: it khi co’biéu hién lam sang, Hb gidm, MCV gidm, RDW tang nhe. HbA2 gidm, hodc co’
HbCS

-thalassemia:

* Thalassemia thé ndng:

- Lém sang: C6 du céc TC cda TMTM man tinh nding, thi€u méu (tU tir, ndng dén, séhg phu thude vaod
truyén mau), vang mdt nhe, ldch to, cham phét trién thé chét, bién dang xuong so 13, da xam, gan fo,
c6 thé suy gan, tim to va cé thé suy fim

- Huyét hoc:Hb: 30-90 g/dL, MCV thapRDW téng cao 19-20/25-30%, Ty l& HCL téing nhe déh vua,
co'hdéhg cat non, HC to nhd khéng déu, nhiéu HC nhd, nhugc sdc ndng va bién dang néing né véi
nhiéu HC hinh nhén, bia, giot nuéc, HC mdnh, sic bén tham thdu HC téng

- Thanh phén Hb:

+Kiéu 1: HbF tdng cao > 10%, HbA2 thuong tang, HbAT gidm hodc = 0

+Kiéu 2: HbF tdng cao > 10%, HbE > 10%, HbA1 gidm hodc =0

* Thalassemia trung gian:

- Lam sang: Déh vién dé& truyéh mat mudn, Cdc triéu ching léch to, vang da, bién dang xuong va
cham phét trién thé chdt méc do nhe

- Thanh phén Hb: HbE + HbF tang, HbAT con nhiéu, HbF 100%

* Thalassemia thé nhe:

- Lam sang: Co'thé co’'da xanh la'triéu chuhg duy nhét, da s6'cac truong hop khéng co'biéu hién LS

- Huyét hoc: Hb giam nhe hogic binh thuong da s6’'HC nhé va nhuoc séc, MCV:60-78 fL, MCH: 20-22
pg, RDW: 15-17%, strc bén tham thdu HC téng

- Thanh phén Hb:

+Kiéu 1: HbA2 > 3,5%, HbF téing nhe (< 10%), con lai HbAT gidm nhe

+ Kiéu 2: HbE: 15-30%, HbF t&ing nhe (< 10%), con lai HbAT gidm

HbE déng hop tu:
Thig€u méu rdt nhe, lach khéng to, huyét séc 18 it khi duéi 100g/I. Bigu hién huyét hoc la héng céu

nhd, nhugc séc, MCV 60 - 70fl, MCH 20 - 25pg, cé mét s6 héng céu hinh bia, héng céu luéi khéng
tang, vach HbA2 dém tr 15 - 35%.



HbE Thé trung gian:

- Thuong xuét hién muén hon (sau 5 - 6 tudi), mic do bigu hién thi€u mdu vira va dién bién
cham. Bénh nhan it hodc khong bi phu thudc vao truyén méu. Thuang mang 2 gen bénh thé b+ (dot
bién nhe) hodic b+-thalassemia két hop véi HbE hodc két hop gitra a-thalassemia va b-thalassemia.

- Dia diém nghién cu: 3 Truong dan toc ndi trd thude céc Tinh mién ndi phia bdc ndi ¢é cdc hoc sinh
l& con em cdc dén t6c & ving séu, ving xa, véi chd yéu la 5 dan tc: Nung, Tay, Kinh, San chi, Dao.
L& cée dén tdc ¢ diéu kién kinh t& rat khé khan, cham séc y & rdt thép.

- Cach Tiép cén:

* Tuyén chon ddi tuong nghién ctu

+ Lap danh sach cac hoc sinh ngudi dén toc tai cac Truong Trung hoc co s& dan tdc néi tri, théng
qua Ban giém hiéu, gido vién chd nhiém va can bd y & Truong hoc.

+ Chon mdu nghién ctu cho trng nhém theo méu ngdu nhién don sao cho dd s& méu can thiét.

+ T8 chire thu thép chi tiéu nghién ctu (hoan thanh phiéu diéu tra, khdm lém sang, ldy méau...)

+ Nguai than ( b me , anh chj em rust) clia céc déi tuong dé duoc chén dodn xdc dinh la mang gen
bénh thalassemia. Tiép can gidi thich, tu van déy do cho ting dsi tuong tuy vao ddc diém vé tudi,

gidi, tinh trang hén nhén, s& con... va m&i tham gia vao nghién ciu.

* M& hinh nghién ctu:

béi tvong nghién ctu
(Hoc sinh ngui dan toc tudi tr 11- 15 tudi)

Khém l&ém sang
+ Gan to
+ Lach to



+ Da xanh, niém mac nhot

+ Vang da.

Xét nghiém
- Céng thirc mau: SLHC, Hb, HCT, MCV, MCH, MCHC
- Strc bén tham thdu héng cdu

Truyén théng gido duc stc khoé, mdi hoan thanh phiéu diéu tra

Nhém dai tugng cé biéu hién thigu méu

Nhém déi tvong cé bigu hién thi€u mdu, cé thé tich trung binh hdng cdu gidm, stc bén tham thau



héng cau tang

bién di thanh phan huyét séc t6

Nhém bénh nhan, thé bénh, nguoi mang gen bénh huyét séc t6

KET LUAN

D& xuét gidi phdp tu vén phong bénh



bac diém gen

* Céc chi tiéu nghién cou:

- Tudi: 11-15 tudi

- Giéi: Nam, ntr

- Dén téc: Nung, Tay, Kinh, Sén chi, Dao



- Ddc diém vé lam sang:

- Ty lé thigu mdu (huyét séc t6 thdp) theo tudi, gidi, dan toc

- S8 lvong héng cau /11 méu

- Strc bén tham thdu héng céu (SBTTHC)

- Thé tich trung binh héng cdu (MCV)

- Huyét sdc 16 trung binh héng céu (MCH)

- Néng dé huyét séc 18 héng cdu (MCHC)

- Ty lé céc thanh phén huyét séc t6 (HbA1, HbA2, HbF, HbE, HbH) theo déin toc, gii.

- Ty lé méc bénh , -thalassemia va HbE theo giéi, dén téc, nhém tudi

- Ddc diém gen cla ngudi mang gen bénh huyét séc 16.

* Pon vi va nguoi thyc hién ky thuét:

- Khém lam sang béi céc béc sy chuyén khoa huyét hoc Bénh vién da khoa Trung vong Théi Nguyén,
Trudng dai hoc Y — Duoc Thai Nguyén.

- Ldy mdu lam xét nghiém béi céc Béc sy va ky thudt vién Trung tém Huyét hoc - Truyén méu Bénh vién
da khoa Trung vong Théi Nguyén.

- Do strc bén tham thdu hdng cdu va lam cdng thie mdu tai Bénh vién Truong dai hoc Y — Duogc Théi
Nguyén.

- Dién di huyét séc 16: Tai Trung tdm Huyét hoc - Truyén mdu Bénh vién da khoa Trung vong Thai
Nguyén.

- Phain tich ddc diém gen: Tai B mén Vi sinh Truang dai hoc Y — Duoc Théi Nguyén

* Ky thuét thyc hién va thu thép s8 liéu nghién cou:

- Ky thuat ldy méu: Ldy 3 ml méu finh mach chéng déng bdng EDTA, bdo quén lanh, van chuyén vé
co s& xét nghiém trong vong 24 gid.

- Do strc bén thdm thdu hdng cdu (SBTTHC): hit 0,02ml méu vao 8ng nghiém chda 5ml dung dich
NaCl 0,35%, ldc déu. D& & nhiét do phong, doc két qud sau 5 phit

- Xét nghiém tng phan tich & bao méu duoc lam bdng mdy Cetac-F hoat déng theo co ché laser 28
théng s8 cia Nhat Tai trung tam Huyét hoc - Truyén méu Bénh vién Da khoa Trung vong Thai
Nguyén.

- Dién di xdc dinh thanh phén huyét séc 18: st dung méy dién di mao quén Capilarys — Sebia My -
Méy cda dy én B gido duc ddo tao (hodic mdy dién di séc ky 1dng cao ép HPLC) Tai trung tam Huyét
hoc - Truyén méu Bénh vién Da khoa Trung vong Thai Nguyén.

- Phain tich ddc diém gen:

+ SU dung mdy PCR cla héng Biorad My. Tai B6 mén Vi sinh Truong Dai hoc Y - Dugc Thai Nguyén.

- D& xudt thanh lap trung tdm qudn ly cham séc, tu van truéc hén nhén, tu vén truéc sinh cho bénh
nhdn, ngudi lanh mang gen bénh.

* Tong két, viét dé tai, nghiém thu dé tai.

KET QUA DU KIEN

- 03 bai bdo khoa hoc

- 02 huéng dén SYNCKH

- 05 ddo tao cdn b theo chuong trinh cda dé tai

- 01 hé tro 56 liéu cho Luén én Tién st



