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TÓM TẮT:  
Hemophilia A là bệnh di truyền lặn trên nhiễm sắc thể giới tính X. Chẩn đoán chính xác và điều trị
sớm căn bệnh này có ý nghĩa quan trọng nhằm hạn chế tối đa tình trạng chảy máu cũng như giảm
thiểu khả nằng bệnh nhân trở thành tàn tật. Xác định đột biến gen, phát hiện người lành mang
gen bệnh cũng như tư vấn di truyền là giải pháp hiệu quả nhất giúp ngăn ngừa và làm giảm tỉ lệ
mắc bệnh. Đề tài được thực hiện với mục tiêu phát hiện người lành mang gen bệnh Hemophilia A
và chẩn đoán trước sinh các đối tượng có nguy cơ cao sinh con bị bệnh Hemophilia A. 13 thành
viên trong 10 gia đình bệnh nhân Hemophilia A được lựa chọn nghiên cứu. Sử dụng kỹ thuật
Inversion PCR và giải trình tự gen để xác định tình trạng mang gen bệnh và chẩn đoán trước sinh.
Kết quả đã phát hiện được 8/13 trường hợp người lành mang gen bệnh ở dạng dị hợp tử và 1/3
thai nhi được phát hiện có đột biến gen F8 và đã được tư vấn huỷ thai.
 


