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TÓM TẮT:  
Bệnh máu khó đông Hemophilia A là bệnh di truyền lặn liên kết với nhiễm sắc thể giới tính X. Bệnh
di truyền qua nhiều thế hệ và để lại hậu quả nặng nề cho gia đình và xã hội. Nghiên cứu được
thực hiện nhằm phát hiện đột biến gen F8 trên 1 bệnh nhân Hemophilia A và phát hiện người lành
mang gen bệnh ở các thành viên nữ có quan hệ huyết thống với bệnh nhân. Kết quả phát hiện
được đột biến c.5264 T > C (p. lle 1698 Thr) thuộc exon 14 của gen F8 trên bệnh nhân và phát
hiện được 7/12 thành viên nữa có quan hệ huyết thống với bệnh nhân là người lành mang gen
bệnh.


