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PCR da mbi Ia ky thuat phé bién gitip sang loc va phét hién sém ngudi mang gen thalassemia, déng vai tro
quan trong trong gidm ty 16 tré méac bénh ndng. Nghién ctru nay khado sat tan suét dét bién gen alpha globin va
danh gié chi sé huyét hoc & nguoi mang gen bénh alpha thalassemia. Nghién ctru tién hanh trén 130 bénh nhan
thiéu mau héng céu nhé nhuroc séc tai Bénh vién Nhi Thanh Hoa (2022-2023). Két qué phéat hién 59/130 (45,4%)
bénh nhén mang dét bién gen alpha globin. Trong do, ty Ié mang —SEA (39%), -a3.7 (6,8%), -a4.2 (3,4%), --THAI
(1,7%). Ngoaira, 30,5% bénh nhan mang déng thoi --SEA va -a3.7, 18,6% mang --SEA va -a4.2. Két qua nay cung
cép bang chirng quan trong cho viéc mé rong chuong trinh sang loc Thalassemia va tw van di truyén tai Viét Nam.

Tir khéa: Alpha thalassemia, PCR da mdi, sang loc, mang gen.

. DAT VAN BE

Alpha Thalassemia la mot trong nhirng bénh
di truyén phd bién gay thiéu mau tan mau di
truyén & tré em Viét Nam. Bénh xuét hién & tat
ca cac chiing toc trén thé gi6i va phé bién & cac
nwéc Dong Nam A véi tAn suat méc bénh dao
déng & mirc 17,3% - 51,5%." Theo nghién clru
ctia Vién Huyét Hoc va Truyén mau Trung wong,
wéce tinh ty 1& mang gen thalassemia/huyét séc
td trung binh cho tAt ca cac dan toc trén toan
quéc 1a 13,8%. Cac dan toc & khu vec Bac bo va
Béc trung bd c6 ty Ié mang gen a0 thalassemia
va B0 thalassemia cao.2 Trén nhiém sic thé sb
16 c6 2 gen HBA1 (Hemoglobin subunit a1) va
HBA2 (Hemoglobin subunit a2) c6 chic nang
tbng hop chubi a globin. Théng thwdng, mot ca
thé sé co hai c&p gen a-globin; v&i 4 alen twong
&ng (aa/aa). Tuy theo sb lwong gen a-globin bi
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dot bién, va sw két hop da dang gitra cac alen
dot bién khac nhau, biéu hién lam sang clia cac
thé bénh dao dong tir khong cé triéu chirng 1am
sang, thiéu mau cac mic d6 khac nhau dén
nghiém trong nhat 1a thé bénh phu thai nhi Hb
Bart’s. HOi chirng hemoglobin Bart (Hb Bart’s)
l& dang bénh o-thalassemia nang nhat, gay
ra b&i sy mat hodc b4t hoat cla ca bdn gen
a-globin (--/--) dan dén thiéu mau nghiém trong,
phu thai, dira tré c6 thé tir vong trong giai doan
bao thai (23 - 38 tuan) hodc ngay sau khi sinh.
Dang thudng gdp nhat la bénh hemoglobin H
(HbH), do mét ho&c bat hoat ba gen a-globin (-
/-a), v&i triéu chirng Iam sang da dang tir thiéu
mau nhe dén phu thudc truyén mau.

Théng thwong, viéc sang loc, tAm soat
bénh thalassemia trong cong déng dwa vao
xét nghiém huyét hoc va dién di huyét sic t6.
Déc diém a-thalassemia thwéng biéu hién mirc
HbA2 < 2% va/hoéc thiéu mau hdng ciu nhd
nhwoc sdc (MCV < 85fL, MCH < 28pg). Bénh
o-thalassemia dwoc biéu hién sém ngay tw khi
bao thai phat trién. Vi vay viéc sang loc, phat
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hién sém ngwdi mang gen trong quan thé déng
vai trd quan trong trong viéc han ché sinh ra tré
mac bénh a-thalassemia va bién chirng thai ky
cho me. Cling v&i sw phat trién clia cac phuong
phap chan doan ngay cang cé nhiéu cac bién
thé méi dwoc phat hién, hién nay da cé hon
800 bién thé a-thalassemia d& dwgc bao céo
va ghi nhan trén thé gi&i.3 Trong do6, hon 95%
nguyén nhan gay ra bénh a-thalassemia la do
mét doan & cac dd dai khac nhau cda locus
a-globin, chi khodng 5% con lai 14 do dot bién
diém.* Nhiéu ky thuat phan tir da dwoc phat
trién nham phat hién nhanh chéng véi do
chinh cao céac bét thwéng di truyén gay bénh
a-thalassemia nhuw Dot blot, Gap- PCR, PCR
da mdi, MLPA (Multiplex Ligation-dependent
Probe Amplification) va giai trinh tw DNA.5 V&i
dd chinh x&c cao, chi phi hop ly, PCR da mbi
la phwong phap phd bién dwoc st dung dé xac
dinh cac dot bién mét doan phd bién nhat gay
bénh a-thalassemia.

Thanh Héa la mét trong cac tinh co ty 1é
nguwdi bénh mac Thalassemia cao nhét tai
Viét Nam do dac diém la khu vuwc sinh sbéng
cla nhiéu dan toc véi ty 1& két hon can huyét
cao. Theo nghién ctu clia Nguyén Thi Thu
Ha (2021) wéc tinh ty Ié tré sinh ra cé nguy
co mac bénh Thalassemia trén 1000 ca sinh
moi ndm tai Thanh Hoa la khodng 1,02% vo&i
ti 1é Hb Bart’s 1a 0,78% va ty 1& HbH la 0,54%.5
Vi vay, ching t6i tién hanh nghién ciru “Khédo
sdt tan suat xuat hién dét bién gen alpha
globin thwong gap tai Bénh vién Nhi Thanh
Héa nam 2022 - 2023” v&i muc tiéu: Xac dinh
tan suét dét bién gen a-globin thuong gap va
danh gia dac diém mot sé chi sé can lém sang.
Két qua nghién ctru sé cung cép bang ching
quan trong cho céac don vj chinh sach trong viéc
duwa ra cac bién phép hiu hiéu lam gidam dén
ty 1é ngwoi mang gen bénh thalassemia tai dja
phuong, tién téi chadm dit viéc ty 1é phu thai va
sinh ra tré bj bénh thé ndng trong céng déng.

Il. DOl TVONG VA PHUONG PHAP

1. Déi twong

Bénh nhan dén kham bénh tai Bénh vién Nhi
Thanh Héa c¢é chi dinh lam xét nghiém dot bién
gen a-globin tr thang 8/2022 dén thang 8/2023.

Tiéu chudn chon méu

Cac bénh nhan cé két qua xét nghiém:

- Huyét hoc: Hong cau nhd nhwoc sac, MCV
< 85fL, MCH < 28pg.

- bién di Hemoglobin c6 HbA2 < 2%, c6 thé
kém HbH hoac Hb Bart’s.

- Buwoc chi dinh lam xét nghiém doét bién gen
a-globin.

Tiéu chuén loai triv

- Nhirng bénh nhan khong c6 day da két qua
xét nghiém MCV, MCH, dién di Hemoglobin, xét
nghiém dot bieén gen alpha globin, thi€u mau do
nhirng nguyén nhan khac.
2. Phwong phap

Thiét ké nghién ciru

Nghién clru mé ta cat ngang.

C& mau, chon méau

Nghién cru tién hanh chon mau thuan tién,
hdi ctru sb liéu cla cac bénh nhan dén kham
bénh tai Bénh vién Nhi Thanh Hdéa cé chi dinh
lam xét nghiém dot bién gen alpha globin tr thang
8/2022 dén thang 8/2023 thod man tiéu chuén
Iwa chon d6i twong. Thye té, nghién ctru da chon
duoc 130 dbi twong thod man cac tiéu chuan lva
chon va loai trtr tham gia vao nghién ctru.

Chi s6 nghién ciru

- béc diém dbi twong nghién ciru: Tubi, gidi,
dia chi.

- Céc chi sb huyét hoc: MCV (fL), MCH (pg).

- Céc chi sé dién di huyét séc t6: HbA1(%),
HbA2(%), HbH(%), HbBarts'(%).

-Céc loai dot bién gen: --SEA, --THAI, --FIL,
-a3.7, -04.2.
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Quy trinh tién hanh nghién ctu

- Xin phép Lanh dao Bénh vién Nhi Thanh
Hoé vé viéc tién hanh thu thap sé liéu.

- Thu thap théng tin hanh chinh: Bao gdm
ho tén, tudi, gi¢i, qué quan, dan téc, ma hd so
bénh an. Thu thap cac két qua xét nghiém lién
quan cua déi twong nghién ctvu theo mau bénh
an nghién ctru bao gdm:

+ Céc chi s6 huyét hoc: MCV (fL), MCH (pg).

+ Céc chi sé dién di huyét séc t6: HbA1(%),
HbA2(%), HbH(%), HbBarts’(%).

+ Céc loai dot bién gen: --SEA, --THAI, --FIL,
-03.7, -04.2.

Quy trinh tién hanh cdc xét nghiém tai
Bénh vién Nhi Thanh Hoa dién ra nhw sau:

- Thu thdp méau: Khodng 2mL mau ngoai vi
chbéng déng EDTA-K2.

- Xét nghiém huyét hoc: Phan tich t& bao
mau ngoai vi trén may dém té bao tw dong XN
1000 va DXH 1000.

- Pién di huyét sac t6: Tién hanh dién di
huyét sac tb trén hé théng may Sebia Minicap
Flex Piercing.

- Xét nghiém gen: Lan lwot thuc hién cac ki
thuat sau:

(1) Tach chiét DNA: DNA duoc tach chiét
bang bo kit Exgene™ Blood SV cla hang
GeneAll (Han Quéc).

(2) Thuc hién phan (rng PCR bang phuong
phép Multiplex PCR: phat hién cac dot bién
SEA, a 3.7, a 4.2, THAI, FIL; st dung héa chét

ctia hang Promega thuc hién trén hé thdng may
PCR Eppendorf Vapo.protect.

(3) Dién di sdn phdm va phan tich két qua:
San pham clia phan trng PCR dworc dién di trén
gel agarose, ban gel sau khi dién di dwoc doc
két qua so bd dwdi dén tir ngoai, danh gia cac
vach sang cGa DNA xuét hién trén ban gel. Dya
vao sb lwong va vi tri cac vach sang trén ban
dién di dé doc két qua bang cach so sanh véi
b&ng chudn. Phan tich két qua bang phan mém
Vision Works.

Kiém soat chat lwgng xét nghiém: noi kiém
(trwdre, trong va sau xét nghiém) va ngoai kiém
theo ISO 15189

Xt ly sé liéu

Sé lieu nghién ctu dwoc nhap va xi ly béng
phan mém SPSS 20.0. Théng ké& mé ta (tan s,
ty 1& %, gia tri trung binh) dwoc ap dung dé xac
dinh tin suét cac loai dot bién gen a-globin, ty
I& cac loai dot bién gen a-globin va dic diém
mot sé chi s6 huyét hoc theo sd gen a-globin
ton thwong kiém dinh ANOVA dé kiém tra sw
khac biét giltba cac nhém.

3. Bao dirc nghién ctru

Moi théng tin thu thap dwoc ddm bao bi mat,
trung thwc, chi phuc vu cho muc dich nghién
ctru. Viéc thu thap sé liéu nghién ciru dworc tién
hanh dwéi sy ddng y va phé duyét cia lanh dao
bénh vién, khoa.

Ill. KET QUA

1. Pac diém chung cua nhém nghién ctru

Bang 1. Dac diém chung cta déi twong nghién ctru

Dic diém chung n %
0 - 1 tudi 29 22,3
Tubi 1 -5 tudi 71 54,6
5 - 14 tudi 30 23,1
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Dic diém chung n %
Nam 81 62,3
Gioi
Niv 49 37,7
Dong bang ven bién 80 61,5
bia dw .
Miéen nui va trung du 50 38,5
Tubi tham gia nghién ctu tir 0 - 14 tudi. va trung du chiém 38,5%.
Nhoém tudi 1 - 5 chiém ti & cao nhat v&i 54,6%. 2. Tan suat mot sé6 dot bién gen a-globin
Nhém tudi trén 5 va dwdi 1 tudi chiém ti 1& 1an thwong gap
lwot la 23,1% va 22,3%. Ty I&é nam/nir la 81/49 Ty lé doét bién gen gady bénh alpha
(twong dwong véi 1,7:1). S6 bénh nhan & khu thalassemia

virc ddng bang ven bién chiém 61,5%; mién nui

Dwong tinh
Am tinh 45.40%

54.60%

Biéu dé 1. Ty lé dot bién gen a-globin

Trong sb 130 bénh nhan dwoc chi dinh 1am bién khao sat chiém 45,4%; c6 71 bénh nhan
xét nghiém dét bién gen a-globin, c6 59 bénh khong phat hién dét bién gen chiém 54,6%.
nhan phat hién dot bién gen trong 5 loai dot Tén suét céc loai dét bién gen a-globin

u SEA
3.7

m4.2

u THAI

Biéu do 2. Tan suat cac loai dot bién gen a-globin
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Trong 5 loai ddt bién khdo sat, dot bién
--SEA chiém ty 1& cao nhét 58,6%, sau d6 dén
dot bién a3.7 va a4.2 chiém Ian lwot 1a 25,3%;
14,9%. Dot bién --THAI chiém ti 1& thap nhéat la

TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

1,2%. Khdng phat hién bénh nhan nao mang
dot bién —-FIL.

Ty 1é cdc kiéu gen dét bién

Bang 2. Ty lé cac kiéu gen a-globin

Cac kiéu gen dot bién S6 bénh nhan Tile %

a 3o/ aa 4 6,8

a “2a/ aa 2 3,4

--SEAl aal 23 39

--THA aa 1 1,7
--SEA a 37a 18 30,5
--SEA [ a 42q 11 18,6

Téng 59 100

Trong téng s6 59 bénh nhan mang dét bién
gen a-globin, kiéu gen --SE4/ aa chiém ti I& cao
nhét chiém 39%, sau d6 dén kiéu gen -84 / a
37q chiém 30,5%, kiéu gen --S¥A / a *7a chiém

18,6%. Kiéu gen a 37a/ aq, a “2a/ aa, -/ aa
chiém ti 1& thap nhéat, 1an luot 12 6,8%; 3,4%;
1,7%.

3. Dic diém mot sé chi s6 can lam sang

Bang 3. Pic diém mot s6 chi sé can 1am sang theo s6 gen a-globin tén thwong

Két qua céng thirc mau

. Tan sb . Két qua dién di Huyét sac t6
Dang bién thé trung binh
N % MCV(fL) MCH(pg) HbA1(%) HbA2 (%) HbH (%)
Tén thwong 1 gen
6 10,2 51,1+29 13,3x14 981102 1,8x0,2 -
(—-a/aq)
Tén th 2
onINwong 298N o4 407 s544:67 16425 91,8+92 15+05 -
(- —/aa)
Tén thwong 3 gen
—/—a) 29 491 52,757 157%x22 953%+37 14+03 29%25
p 0,022 0,08 0,043 0,016

Trong téng s6 59 bénh nhan mang dét bién
gen a-globin, tén thwong 3 gen (- —/ —a) chiém
ti 1& cao nhat 49,1%. Tén thwong 2 gen chiém
ti 1& thdp hon véi 40,7%. Tén thwong 1 gen
chiém ti 1& thdp nhat 10,2%. Chi s6 MCV trung
binh & nhém bénh nhan tén thwong 1 gen, 2

gen, 3 gen déu nhd hon 85fL 1an lwot 14 51,1 +
2,9; 54,4 £6,7; 52,7 £ 5,7fL. Twong tw, chi s
MCH trung binh nhé hon 28pg, 1an lvot 1a 13,3
+1,4;16,4 +2,5; 15,7 + 2,2pg. Sy khéac biét co
y nghia théng ké gira cac nhém (p < 0,05).
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Két qua dién di huyét sic té cho thay: sw
khac biét cé y nghia théng ké (p < 0,05). Cu
thé: chi s6 HbA1 trung binh & nhém bénh nhan
ton thwong 1gen cao nhat1a 98,1 + 0,2%; nhém
tén thwong 2 gen, 3 gen Ian lwot 14 91,8 + 9,2;
95,3 + 3,7%. Chi s6 HbA2 trung binh & nhém
bénh nhan tén thwong 1gen, 2 gen, 3 gen thap
dan theo sé gen ton thwong lan lwot 12 1,8 =
0,2;1,5+0,5; 1,4 £ 0,3%. Chi nhém bénh nhan
tén thwong 3 gen c6 HbH va&i gia tri trung binh
la2,9+25%.

IV. BAN LUAN

Tudi tham gia nghién ctru tr 0 - 14 tudi.
Nhém tudi 1 - 5 chiém ty 1& cao nhét c6 thé
do day la nhém trong dé tudi nha tré, co ti lé
di kham cao. Nhom tudi trén 5 va dudi 1 tudi
chiém ty 1& thap hon c6 thé do tré dwdi 1 tudi
thwdng con mién dich tr me truyén sang, tré
trén 5 tudi da trai qua thoi gian hoc hdi ctia hé
mién dich sau 2 - 3 nam di nha tré nén i 1&
nhi&m trung thap. Ty I& tré trai nhiéu hon tré gai
phu hop v&i mire chénh 1éch gidi tinh chung
hién nay. S6 bénh nhan & khu vuwc déng bng
ven bién chiém ti 1& cao hon mién nui va trung
du do vij tri dia li ciia Bénh vién & khu vwc thanh
phd Thanh Hoa.

Trong s6 130 bénh nhan dwoc chi dinh 1am
xét nghiém dot bién gen a-globin cé 59 bénh
nhan phat hién dét bién gen trong 5 loai dot bién
khao sat chiém 45,4%; cé 71 bénh nhan khong
phat hién dot bién gen chiém 54,6%. Ty 1é nay
twong déng v&i ty 1& mang gen bénh alpha
thalassemia & Déng Bac ban dao Malaysia ghi
nhan trong nghién clru clia tac gid Divashini
Vijian cung cac céng sw (2023) trén 131 bénh
nhan 1a 49,8%.” Ty 1é nay thap hon so v&i ty
I& mang gen bénh alpha thalassemia thu dwoc
trong nghién ctru cla tac gia Bui Quang Nghia
(2024) trén 19 tré em tai Can Tho' 14 68,4%.8 Sy
khac biét nay la do sy khac biét trong quy trinh
chon mau, c& mau giira cac nghién ctru va dia

diém nghién ctru.

Trong 5 loai ddt bién khdo sat, dot bién
--SEA (58,6%) chiém ty & cao nhét, sau dé dén
dot bién -a 3.7 (25,3%) va -a 4.2 (14,9%) twong
dong va&i nghién clru cla tac gia Dao Thi Trang
V6 Thanh Tri va tac gia Bui Thj Kim Ly voéi ty
I& cac loai dot bién --SEA, -a 3.7, -a 4.2 1an
Ilwot 1a 70%; 20%; 3%; 71,1%; 26,7%; 2,2% va
87,4%; 9,6%; 2,4%.>" Trong nghién ctru cla
tac gia Jianlong Zhuang va cong s tai Quang
Chau, Trung Qudc thi ty & cac dot bién --SEA
(71,47%), -a3.7 (17,13%) va -a4.2 (3,49%)."?
Tan suét hay gap cla tirng loai dot bién trong
nghién ctru nay ciing twong tw véi nghién ctru
clia chung t6i. Qua d6 cho thay rang, dot bién
méat doan 2 gen --SEA |a dot bién phd bién trong
nghién cu cla chung téi, cling nhw cac nwéc
trong khu vuc chau A. Dot bién --THAI chiém ti
I& thdp nhat 1a 1,2% twong déng véi nghién ctru
cla tac gia Bui Thi Kim Ly (0,6%)."° Chung toi
khéng phat hién bénh nhan nao mang dot bién
--FIL. Piéu nay cho thay rang dot bién --THAI
va --FIL khéng phd bién trong nghién ctvu cta
chang toi.

Trong tbng s6 59 bénh nhan mang dét bién
gen a-globin, kiéu gen -t/ aa chiém ty 1& cao
nhét chiém 39%, sau d6 dén kiéu gen -S4 / a
37 chiém 30,5%, kiéu gen --SEA / a “2a chiém
18,6%. Kiéu gen a 37a/ aa, a *2a/ aa, --"A/ aa
chiém ty & thap nhéat, 1an luot 1a 6,8%; 3,4%;
1,7%. Twong ddng v&i nghién clru cla tac gia
V6 Thanh Tri (2022) -S54/ aa (60%) va tac gia
Haoqing Zhang (2019) v&i -84/ aa (44,4%).%1
Nhw vay, ty 1& kiéu gen -4/ aa chiém da sb
ghi nhan trong nghién ctru clia ching téi twong
ddng v6i cac két quéd nghién clru tai Viet Nam
cling nhw cac nwéc trong khu vye. Cac bénh
nhan alpha thalassemia c6 ton thwong 1 gen
hodc 2 genthwdong cd triéu chirng nhe hoac
khéng co6 triéu chirng, céng thrc mau thiéu
mau nhe va hodc MCV, MCH thap; dién di
huyét sac tb binh thwdng hodc HbA2 gidm nhe
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nén thwong bi bé sét. Nhirtng ca nhan mang
kiéu gen --SE4/ aa néu khéng dwoc sang loc
va tw van kip thoi, khi két hén véi nhau cé xac
suat 25% tao ra cac thai nhi c6 tb hgp mét hoan
toan bdn gen a globin - thé bénh Hb Bart's dan
dén hoi chirng phu thai nhi. Theo nghién ctru
cla tac gid Manh Trong Bang cling cac cong
sw (2024), héi chirng phu thai nhi do Hb Bart’s
chiém 44,8% cac nguyén nhan gay phu thai.™
Hoi chirng nay khién da sé thai nhi bi sinh non
hodc chét lwu, anh huwdng dén tinh trang strc
khée va ca tinh mang cla ngwdi me. Do do,
viéc tang cwong sang loc va phat hién cac
trwdng hop bénh nhan mac alpha thalassemia
thé &n va thé nhe & Thanh Héa la v cung can
thiét, can dwoc tdng cwong nhdm gidm thiéu
nguy co ganh nang bénh tat gia tang trong céng
ddng trong twong lai. Nghién ciru cla chung
t6i phat hién kiéu gen --S8#/ a 37a (30,5%), kiéu
gen -S4/ a +2q (18,6%) thuéc nhém bénh HbH.
Nhom bénh nay cé triéu chirng da dang tlr nhe,
trung binh dén nang nén can duwgc quan ly diéu
tri va tw van di truyén chat ché.

Trong cac bénh nhan mang dét bién gen
a-globin, s6 bénh nhan cé tén thwong 3 gen (-
—/ —a) chiém ti 1& cao nh4t 49,1%. Tén thwong 2
gen chiém ti 1& thap hon v&i 40,7%. Tén thwong
1 gen chiém fi 1& th4p nhat 10,2%. Chi s6 MCV
trung binh & nhém bénh nhan tén thwong 1 gen,
2 gen, 3 gen khong co sy khac biét dang ké
lan lwot 12 51,1 £ 2,9; 54,4 + 6,7; 52,7 + 5,7fL
thap hon nhiéu so v&i ngudng sang loc 1a 85fL.
Twong tw, chi s6 MCH trung binh ciing khéng ¢
su khac biét nhiéu 1an lwot 1a 13,3 £ 1,4; 16,4 +
2,5; 15,7 = 2,2pg thap hon nhiéu so v&i nguéng
sang loc 28pg. Cé thé do dbi twong nghién ctu
clia chung t6i trén tré em, thuéng c6 mot sb
nguyén nhan gay hong ciu nhé nhuoc sic khac
di kém nhu: thiéu mau thiéu sat, nhiém trung.
Két qua dién di huyét sic tb cho thay: chi sb
HbA1 trung binh & nhém bénh nhan tén thwong
1gen cao nhat 14 98,1 + 0,2%; nhém tén thuwong
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2. gen, 3genlan lwot 13 91,8 £9,2; 95,3 + 3,7%.
Chi s6 HbA2 trung binh & nhém bénh nhan tén
thwong 1gen, 2 gen, 3 gen thap dan theo sb gen
ton thwong lan lwotla 1,8 +0,2;1,5+0,5; 1,4 +
0,3%. Chi nhém bénh nhan tén thwong 3 gen c6
HbH v&i gia tri trung binh 12 2,9 £ 2,5%. Két qua
nay phu hop véi co sé ly thuyét: cang nhiéu gen
bi tdn thwong thi mirc d6 gidm san xuét chudi
a-globin cang tang.

Nghién cru cla chung téi cé mét sb han
ché do nghién clru tap trung vao cac bénh nhan
thiéu mau hoéng cau nhé nhuoc séc co dién di
huyét séc td b4t thwéng nén phan Ién trong sé
nay |a thé bénh HbH twong rng véi tn thuwong
3 gen. Céc trwdng hop tén thwong 2 gen va 1
gen c6 thé cé két qua dién di huyét séc té binh
thwong khong duwoce chi dinh lam xét nghiém
xac dinh dot bién gen tai Bénh vién Nhi Thanh
Hoéa. Do vay, két qua nghién ctru cé thé chua
phdn anh hoan toan vé ty lé xuét hién mét sé
dot bién gen a-globin thwéng gép & bénh nhan
dén kham tai Bénh vién Nhi Thanh Hoé trong
thdi gian nghién ctru. Can c6 thém cac nghién
ctu khac dé tranh bo sét cac trudng hop nay.

V. KET LUAN

Trong tdng s6 130 bénh nhan cé chi dinh
lam xét nghiém ddt bién gen a-thalassemia c6
59 (45,4%) bénh nhan cé mang dét bién gen
o-thalassemia. Déi vé&i bénh nhan coé chi dinh
xét nghiém dot bién gen o-thalassemia c6 4 dot
bién xuét hién d6 la --SEA, -03.7, -04.2, --THAI
va 2 thé phéi hop dot bién 1a a3.7/SEA va a4.2/
SEA. Trong téng sé 59 bénh nhan mang dot
bién gen a-globin, kiéu gen --EA/ aa chiém ti 1&
cao nhat chiém 39%, sau d6 dén kiéu gen --SEA
/ a37a chiém 30,5%, kiéu gen -S54/ a 37a chiém
18,6%. Kiéu gen a *7a/ aa, a *2a/ aa, ™A/ aa
chiém ti & thap nhét, 1an lwvot 1a 6,8%; 3,4%;
1,7%. Nghién ctru nay xac dinh tan suét cao clia
dét bién gen a-globin tai Thanh Héa, vai ty 1&
mang gen bénh dat 45,4%. Phat hién nay nhan
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manh nhu cdu mé rébng sang loc Thalassemia
trong cdng dong. Nghién ctru tiép theo nén tap
trung vao viéc mé réong xét nghiém trén phu ni
mang thai va danh gia nguy co di truyén trong
gia dinh. Can mé& rong lam gen nhém cé HbA2
< 3,5% dé tranh bd sét cac trwdng hop mang
gen bénh alpha thalassemia.

LOI CAM ON

Chung téi xin chan thanh cdm on Ban Giam
déc Bénh vién Nhi Thanh Hod, Lanh dao khoa
Huyét hoc — Di truyén, Bénh vién Nhi Thanh
Hoa va Phén hiéu Trwdng Dai hoc Y Ha Nbi tai
Thanh Héa da tao moi diéu kién thuan loi dé
chung téi thwe hién nghién ctru nay.

Xung dét lgii ich

Tét ca céac tac gia trong ban thdo déu khong
c6 xung dot vé loi ich lién quan dén nghién ctru.
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Summary

A SURVEY ON THE FREQUENCY OF COMMON ALPHA - GLOBIN GENE
MUTATIONS AT THANH HOA HOSPITAL IN 2022-2023

Multiplex PCR is a widely used technique for screening and early detection of thalassemia
carriers, playing a crucial role in reducing the prevalence of severe cases. This study investigates the
frequency of alpha-globin gene mutations and evaluates hematological indices in individuals carrying
the alpha-thalassemia gene. The study was conducted on 130 patients with microcytic hypochromic
anemia at Thanh Hoa Pediatric Hospital (2022—-2023). The results identified alpha-globin gene
mutations in 59 out of 130 patients (45.4%). The carrier rates were —SEA (39%), -03.7 (6.8%), -a4.2
(3.4%), and --THAI (1.7%). Additionally, 30.5% of patients carried both --SEA and -03.7, while 18.6%
carried both --SEA and -a4.2. These findings provide critical evidence for expanding thalassemia
screening programs and genetic counseling in Vietnam.

Keywords: Alpha thalassemia, multiplex PCR, screening, carrier.
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