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- “Huéng dan chin doan va didu trj bénh Hemophilia va bénh Thalassemia”
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Cén cir Ludt Khdm bénh, chifa bgnh ndm 2009;
Cén cir Nghj dinh sé 63/2012/ND-CP ngiy 31 thang 8 nim 2012 cia Chinh
phi quy dinh chirc ning, nhiém vy, quyén han va co céu té chirc ciia B§ Y té;
~ Xég Bién ban hop ngay 11 thing 01 nim 2014 ctia Hi ddng nghiém thu hudng
din chin doan va didy tri bénh Hemophilia va bénh Thalassemia do Cyc Quan ly
Khém, chita bénh chi dao thyc hién,
Theo dé ng}ii cua Cuc trudng Cuc Quan ly kham, chita bénh,

QUYET PINH:
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chin dodn va diéu trj bénh Hemophilia va bénh Thalassemia”
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bénh trong ca nudc ma cé du diéu kién thyc hién.

Diéu 3. Quyét dinh nay c6 hiéu luc ké tir ngay ky, ban hanh.
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A. HUGNG DAN CHAN POAN VA PIEU TRI
BENH HEMOPHILIA

1. PAI CUONG

Hemophilia 13 m6t bénh chay mé4u di truyén gay ra do gidm hojc bét thudmg chirc
néng yéu té VIII (Hemophilia A) ho#c yéu té IX (Hemophilia B). Bénh gip & khép noi
trén thé gidi véi ti 1€ 1/10.000 tré trai méi sinh. Tai Viét Nam, wéc tinh cé 6.000 ngudi
bénh [1]. ) :

. Gen quy dinh tdng hop yéu t§ VIII va IX nim trén nhifm sic thé gi6i tinh X, di
truyén lan vi vy da sé ngudi béﬁh 12 nam gi&i, ¢on nit gidi 12 ngudi mang gen bénh.

Dic diém ndi bt cda bénh 12 chiy mau khé cim & bét ki vj tri ndo trén co thé
nhung hay gip nhét 1a chiy mau khép, co. Chiy méu co khép téi phat nhidu lan dén t&i -
bién dang khép, teo ca.

Do yéu té VIII v IX tham gia con dudng déng méu ndi sinh nén céc xét nghiém
thim do con dudng déng méu noi sinh & ngudi bénh Hemophilia bj bat thudmg,

Chay méu ¢ ngudi bénh Hcmophilia'cﬁn dugc diéu tr bﬁng bb sung céc yéu t6
d6ng mau bj thidu hut cang sém cang tdt dé giam thidu céc bién chimg liu dai nhu bién
dang khép, teo co... Mét s6 ngudi bénh sau khi dugc diéu trj bing bd sung yéu t6 déng
mau bj thiéu hut c6 thé xut hién chét irc ché v6i ban chit Ia khéng thé khang yéu t5 déng
mau va nhifng truong hop nay rét khé kiém soét chay mau.

Viéc chim séc ngudi bénh Hemophilia cin sy phéi hop ciia nhidu chuyén khoa.

2. NGUYEN NHAN

Bénh Hemophilia giy ra do ton thuong gen san xuft yéu t& VII/IX din t6i gidm
ho#c bt thudng yéu té VIII/IX. Cic gen ndy nim trén nhiém séc thé X, di truyén lzn.

3. CHAN POAN

3.1. Chén doén xéc djnh

a. Lam sang:

- Ngudi bénh thudng la nam gidi; A s

- D& bim tim tir khi con nho; chdy mau lau cim, tai phat nhxcu Ian g nhlcu vj tri:
chén réng, mii, vét thvong, ddi mau, di ngodi ra mau, diic bift hay bj § khép v co,c6
tinh chét 1ap lai & mét co, mot khép;

- Chéy méu kéo dai bt thuémg sau chén thuong hoﬁc phiu t.huit,



- Bién dang khép, teo co do chiy méu nhiéu l&n & khép;

- Tién sir gia dinh: c6 nguwdi nam giéi lién quan ho me bj chdy méu léu cim.

b. Xét nghigm:

- APTT kéo dai;

- Dinh lugng yéu t6 VIII: gidm dwéi 40% (Hemophilia A);

- Dinh lugng yéu t6 IX: gidm duéi 40% (Hemophilia B);

- Céc xét nghiém: sé lugng tidu clu, PT, TT, fibrinogen, dinh Irgng yéu t6 von
“Willebrand binh thudng. '

3.2. Chén dodn mirc a@

Can cif vao ndng 6 yéu t6 VIIVIX co s& cha ngudi Siok, chia thinh 3 mivc 45

- Mirc d§ niing: < 1%;

- Mitc d$ trung binh: 1-5%;

- Mirc 4§ nhe: 5-40%;

3.3. Chén doén phén biét

Phén biét Hemophilia A véi bénh von Willebrand; Hemophilia véi céc nﬁuy&u
nhén khéc gay kéo dai APTT.

3.3.1. Bénh von Willebrand: Ciing biéu hién chiy méu va yéu t6 VIII gidm. Tuy
nhién:

- Lam sang: Gip & cé hai gi6i, bidu hién chinh 1& chiy méu niém mac, it gip chiy
méu co khép.

- Xét nghigm:

.+ Thoi gian c6 nit tiéu cdu: kéo dai;

+ Thoi gian méu chiy: kéo dai;

+ Co cyc méu d6ng: co khong hoan toan;

+ Dinh lugng yéu té VIIL: gidm;

+ Pinh lugng yéu t§ vWF:Ag: gidm;

+ Dinh lugng yéu t§ vWF:Act: gidm;

+ Ngung tép tifu chu véi ristocetin gidm, cdn véi chc chét kich tap khic binh
thudng.

3.3.2. Cdc nguyén nhin kﬁdcg&yAPTTkeoda; T D
a. Do thiéu hut cdc yéu 16 khdc tham gia con duomg dong ma’m ndi sinh:

- Thiéu y#u t6 XI bim sinh: e 1o

+ G#p & cd nam va nif;

+ Thudmg chi chiy mu bét thuémg sau can thiép, phiu thujt;



+ Dinh lugng yéu t6 X1 gidm.”
- Thiéu yéu t§ XII bdm sinh:
+ Giip ¢ ca nam va nif;
+ Lam sang khc‘ing cé bidu hién chiy méu bt thuomg;
+ Djnh lugng yéu té XII glam
b. Do c6 chat src ché:
- Hemophilia mic phai:

.+ Khong c6 tidn sir chdy méu bét thudng tir nhé, hay gip & ngudi gia, phu nit sau
sinh, ngudi c6 bénh 1i kém theo nhur bénh tir mién hojic ung thur. Thudmg xuét huyét duédi
~ da, ty méu trong-co nhiéu hon la chiy méu khép;

+ Xét nghiém: APTT kéo dai, chét {rc ché déng miéu ndi sinh duong tinh (cé phu
thudc vao thai gian va nhiét 46 dbi véi Hemophilia A méc phai), yéu t6 VI hodic IX
giam, cé-chét irc ché VIIIX.
- -Khang thé khing phospholipid:
+ Lam sang: Thudng cé biéu hién tic mach (& ngudi tré), siy thai lién tiép.
+ Xét nghigm:
e APTT kéo dai;
~» Uc ché déng mau ndi sinh khong phy thudc théi gian va nhiét 49: dwrong tinh;
‘e C6 céc khang thé khang phospholipid duong tinh nhw: LA, anti - cardiolipin,
anti-B2 glycoprotein. ..
3.5. Chén do4n nguyén nhin
Xéc dinh cé 44t bién gen yéu t6 VII/IX va céc tdn thuong di truyén c6 lién quan.
Céc @6t bién hay giap la: dao doan intron 22, d30 doan intron 1, 46t bién diém. ..
3.6. Chén dodn bién chimg il =
a. Uc ché VIIVIX:
Tim khéng d6ng dudng ndi sinh, dinh tinh va dinh lrgng chét Gc ché yéu té
VIIVIX vio céc théi diém:
+ Sau 10 ngay diéu trj ddu tién;
+ M3di 3 thang (dinh ki);

+Hoickh1ﬂ1ayl§mséngdﬁpungkémvmd:&xnk&guadmh.luqngyéuté_

VII/IX thdp hon liéu di tinh toan truyén vao.
b. Ly nhiém virus qua diong trupén mau:

" Do phai nhﬁn sé lugng 1én ché pham mau trong thbl gian dil nén nguin béah . ..

Hemophilia dugc xép vio nhém cé nguy co cao lay nhiém céc bénh lay qua dudmg truyén
' 4
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méu. Cén kiém tra HBV, HCV, HIV trudc khi didu tri, 4jnh ki mBi 3-6 théng/lin hoc khi
c6 biéu hién 14m sing nghi ngd. Néu nhiém cic virus trén cn dmh lugng bén sao virus.

¢. Céc bién chimg hé co xiwong khop:

Siéu &m co, khép; chyp XQ xwong khép mdi 6-12 thang hodic khi c6 bét thudng.
Truong hop dic biét cé thé chup MRI.

d. Thiéu mdu:

Téng phén tich té bao méu ngoai vi, djnh lrong s, feritin.

e. Qud tai tuén hoan: :

Kiém tra protid méu 1-2 lan/tuin néu didu trj bing huyét trong v tia lanh.

S Nhiém trimg:

Ciy dich vét thuong khi c6 vét thwong hé, cly méu khi nghi ngd c6 nhiém trang...

g Bién chirg do xuét huyét:

- Siéu &m & bung, chup CT & bung khi nghi ngd c6 chiy méu;

- Chup CT s¢ nio néu bj chén thuong d4u ho#ic cé diu hiéu thin kinh khu tri, nghi
ngd cé xuét huyét ndo, mang néo... s

h. Cdc bién chimg khdc: tiy thudc vao tinh trang ngudi bénh.

3.7. Chén doén pgwdi mang gen Hemophilia

- Nif gidi, c6 quan hé huyét thdng véi ngudi bénh;

- C6 thé c6 biéu hién chiy méu kéo dai bit thudng: chiy méu niém mac, kinh
nguyét kéo dai, chdy mau kéo dai sau can thiép, sau phéu thuit...;

- Néng 4% yéu t VIIVIX: c6 thé binh thudmg ho#c gidm;

- C6 bit thudng gen yéu té6 VIIVIX hoic mang nhiém sic thé X chira gen gly
Hemophilia. -

3.8. Chién doén truéc sinh thai nhi mang gen Hemophilia

Pugc thuc hién tai cic co s& chuyén khoa séu, cb sy phéi hop gifta céc chuyén
khoa: Huyét hoc, San, Di truyén...

- Déi tuegng: La nhimg phy nit mang gen ho¥c c6 khé ning mang gen dang c6 thai.

- Phuong phdp: Xét nghiém ADN hotic dinh lugng yéu t§ VIII cua thai nhi.

3.9. Chén doén truwéc cdy phoi

Muyc dich: Dé tgo ra nhimg phéi thai khéng mang gen bénh Hemophilia.. - ... ...

- Thyc hién tai cdc co s& chuyén khoa séu, c6 sy phdi hop giita céc chuyén khoa x-

Huyct hoc, Sén, Dxtn.lyén s R
Déi tuegng: Phy nft mang gen Hemophilia va vg cﬁa ngu’t‘:l benh q.mepmha,



- Xét nghi¢m va lya chon phdi ciia ngudi vg ngudi bénh Hemophilia hoic cia
ngudi phy nir ¢6 mang gen Hemophilia dé tim ra ph6i khong mang gen bénh rdi cdy vio
tr cung ngudi me.

IV. BIEU TR]

4.1. Nguyén tic

- Bb sung yéu té VII/IX 4t dé cAm méu cho ngudi bénh cdng sdm cang tot khi cb
" chdy mau.

- Nguén yéu 16 VIII: Huyét tuong twoi, huyét tuong tuoi déng lanh, tia lanh, yéu t6
VIII ¢6 dic nguén gbc huyét twong ngudi, yéu t6 VIII cb dic téi td hop, yéu t VIII cb
ngudn gbc tir lon, yu t§ VIII the dung kéo dai

- Nguon yéu té IX: Huyét twong tuoi, huyét tu:ang tuoi déng lgnh, huyét tuong 4%
thch tia, yéu t6 IX ¢b dic ngudn gbc huyét twong ngudi, yéu t IX cb dic tai tb hop, yéu
t6 IX tic dung kéo dai. _

- Lwra chon ché phim yéu t6 d6ng mau ty thudc vao mirc 89 chiy méu, vj tri chdy
méu, loai ché phim c6 sén, wu tién sir dung yéu t6 c6 dic cho ngudi bénh chiy méu niing
va chiy méu & vi tri nguy hiém.

- Néng d6 yéu té VIIVIX cin dat phu thudc vao vj tri chiy méu, mirc 4§ chiy méu
va myc dich diéu trj (48 cim méu hay phong chidy méu, phong chéy mau khi mb...)
nhung téi thidu i2 10% véi chay méu co khép va 50% véi chay mau ning, & vi tri nguy
hiém (nhw chéy méu ndo...).

4.2. Cach tinh lidu

a. Déi véi HemophiliaA

Yéu t6 VIII cin ding (ui) = (VI VIIT,,) % x P(kg)! 2
Chu thich:

- VIIIq: La ndng d¢ yéu tb VIII cin dat (%);

- VIII,,: La ndng d9 yéu t6 VIII ngay truée khi diéu trj ciia ngudi bénh (%);

- P: La cén néng cua ngudi bénh (kg).

Théi gian bén hity ca yéu t§ VIII tir 8 - 12 git vi vy trudmg hop chiy méu ning,
vi tri nguy hiém cén bd sung yéu t6 VIII méi 8 -12 gid. :

b. Déi véi Hemapbd;a B = SEATmn Sl P
Yéu t8 IX chn ding (ui) = (TX.q - Xpn)% X P(kg) B b ntdat | L
Chii thich: 55 mech:

- IX.q: L4 nbng 46 yeu t6 IX cin dat (%); i
- IX,,: La ndng 46 yéu t6 IX ngay trudc khi didu trj ciia nguin b&nh (%)



- P: L4 céin niing ciia ngudi bénh (kg).
Thoi gian ban huy ciia yéu t6 IX tir 18-24 gi¢r vi vay bd sung yéu t6 IX cir 24 gid/1

4.3. Kidm soét chiay méu

a. Diéu tri chdy mdu sém (trong vong 4 gic ké tir khi c6 ddu higu chdy mdw):

- Bd sung yéu t6 déng méu trong vong 4 gid tir khi c6 biéu hién chiy méu s& gitip
cim mau sém, tiét kiém chi phi, gidm bién chimg lau dai. Viéc ndy c6 thé thuc hién tai
nha dudi sy hudng dén ciia trung tim Hemophilia hoic tai y té co sd.

- Liéu yéu t5 dong méu cin dat va thdi gian diéu trj c&n cir vao vj tri va mic 46

chay mau, duge chira & bang 1:

Biing 1: Nong 45 yéu t6 dong mau cin dat, thoi gian diéu trj va thai G5 xir iri kiicé
chiy mau sém (trong vong 4 gid tir kini cé6 dau higu chdy méu):

- Chay méau chén réing, ludi, m6i
- Dirt tay

1--3 ngay ﬁ

Vi tri chiy méu Nbng 8% Thoi gian GLi chi
VII/IX chn Gidu tri :
dat (%) '
Chdy mdu thdng thuwimg
i Chay méu co (trir co dai chéu) tl::u sau 3 ngay
- Chéy mau khép e dng chuyén bién

h#i dén kham va
i&u trj tai bénh vién.

Chay méu phirc tap: Cin nhip vign dé diéu trj nji trii trong vong 48 gio, liéu didu trj truéc
khi ¢huyén ngudi bénh dén bénh vién nhu sau:

- Chdy méau co dai chiu
- Xuét huyét tiéu héa
- i mau

30-50

1-2 ngay

Chiy méu nguy hiém: Cén dua ngudi bénk dén bénh vign cing sém cang tét, lidu didu tri
trrGe khi chuyén ngudi bénh dén bénh vién nhur sau:

- Chay méu ving cd 30- 50 1-2 lidy, cach
—nhau-12 gio - {—= —
- Chéy méu nfio, hé TKTW 50-80 dbivei |
Hemophilia A

b. Diéu tri chay mdu mufn (sau 4 gic ké ti khi cé ddu hiéu chay méw):




Céin cir vao v tri v mirc 49 chdy mau, myc dich didu trj ma tinh lidu yéu t§ VIIVIX
cén bd sung theo huéng din & bing 2.
Bing 2: Nong 43 yéu t6 dong méu cin dat va thoi gian didu trj khi ¢6 chdy méu
mujn (sau 4 gid ké tir khi c6 ddu hiéu chiy mau)

Vij tri chiy méu Nong 89 yeu to VIIVIX Thoi gian dieu
cin dat (%) trj
Liéu tin cong | Liéu duy tri
- Chéy méu rang miéng , i 530 Dén khi ngimg
chay méu
S C_,t}ﬁy _rr}ﬁl] co mudn (trrcoddichdu) | _{ e Dgn khi ngimg
- Chéy mau khép muén - 3040 25-30 chdy méu
- Déi méu
- Xuit huyét tiéu héa Dén khi ngimg
- Chday méu co déi chiu 40-60 3040 chay méu
- Chay méu sau phiic mac
- Chay mau co Dén khi ngiing
- Chiy méu nfio -0 e chiy méu
- Phéu thufit trung binh 40-60 30-40 Dén khi lién vét
- Phéu thuét 1én 60-80 30-50 thuong

4.4. Diéu tri ngwdi bénh khi cé chit irc ché

4.4.1. Diéu trj chay mdu:

a. Niumg nguwdi bénh cé chét ire ché hidu gid rhép (<10 don vi Bethesda):

- 100 don vj yéu t§ VIII/kg cén ning liu tin céng (bolus) sau 46 10 don vi/kg/gid

truyén lién tuc trong 3-5 ngay;

- Cé thé phéi hop véi:

+ Prednisolon 1 mg/kg/ngay.

+ IVIG: 400 mg/kg/ngay x 5 ngay.

b. Nhitng nguoi bénh cé chét ikc ché hi¢u gid cao (> 10 don vj Bethesda): Diéu trj
bing yéu td thay thé khéc, cy thé:

- PCC (Phic hop prothombin ¢b dgc), APCC (Phirc hgp prothrombin cd dic hoat
héa): 50 - 75 ux/kg, t6i da khong qué 200 ui/kg/ngay. . . o o oms e

- Yéu té Vlla téi t5 hop: 90 meg/kg x 3 liéu, céch nhau 2- 4 gtbncu khong cb ket L

qud, hodc lidu duy nhét 270 meg/kg. Néu con chidy miu sau 6 516 tiém. nhic lai 90

meg/kg.



Luu y: Trong truong hop khé kiém soat chéy méu cin didu chinh lidu hojc thay
abi loai ché phdm.

4.4.2. Diéu trj chét irc ché:
- Trao d6i huyét twong: Khi cé chiy méu nguy hiém tinh mang.
- Uc ché mién dich: Hiéu qué chua r3 ring, c6 thé ding corticoid, cyclophosphamid

' don d6c hotic phéi hop véi nhau, hoic phéi hop véi Rituximab. Cin tham khdo y kién béc
sT chuyén khoa vé liéu lwgng va céch’ ding.

4.5. Diéu tri han ché chiy méu sém

a Béi tirgng dr dung:

- Nguoi bénh Hemophilia mizc 4p nidng: :

+ Thoi gian bt du: sau khi cé chiy mau khép 1én jn thir nhit;

+ Théi gian két thiic: Dén khi tré dii 15 tubi.

- Nguoi bégnh Hemophilia ¢6 chdy mdu tdi phdt nh.ﬁt. lén s(lf i khop hodic ngwoi
bénh méi b xudt huyét ndo,méang néo:

+ Thoi gian: 4-8 tudn.

b. Liéu lwgng (dom vi yéu 16 VII/IX):

- Hemophilia A: 10 ui/kg/lan x 2 lin/tudn; 3

- Hemophilia B: 20 ui/kg/lan x 1 lAn/tudn. . - _

Luuy:

- Déi v6i tré nhé cé thé cly budng tiém tinh mach dudi da néu khé thiét 13p dudmg
tiém tinh mach.

- C6 thé thyc hién diu trj ngoai tri nhung ngudi bénh va ngudi nha cin duge tip
huén dé c6 thé tiém duge thanh thao va tuin thi ding nguyén téc.

4.6. Diéu trj hd trg

- Thubc trc ché tiéu fibrin: Acid Tranexamic (biét dugc Transamin) 15- 25 mg/kg
cén nang mdi 6-8 gid x 5-10 ngay. Chéng chi dinh khi cé d4i mau. Khong két hop
Transamin véi PCC va APCC vi nguy co tic mach

- Desmopressin: Lam ting ndng d6 yéu t§ VIII cua ngum bénh, chi dinh cho

Hemophilia A mirc d¢ nh¢ va trung binh. PTGl e TUR AL
+ Pudng ding; truyén tinh mach, tiém duéi da hoﬁc )qt miiiy.; .00 ,,,l . ‘, s
+ Liéu 0.3 - 0.4 mcg/kg/ngdy. Sl el I :
- Corticoid: P

+ Chi dijnh: Viém khép sau khi d& ngimg chay mau;
+Lléuluqng I- 2mgﬂ(gcanningtrongthblglan<2tuﬁn



- Gidm dau: paracetamol, paracetamol két hop codein;

- Chudm d4, bing ép, néing cao vj tri tdn thwong, nghi ngoi;"“

- An thén,

4.7. Piéu trj bién chimg

- Diéu trj thiéu méu: Bd sung sét, truyén khbi hdng chu;

- Diéu trj céc triéu chimg nhiém tring néu cé bing khéng sinh;

- Diéu trj viém khép bing Ytrium 90 tiém trong khép theo phéc db chuyén khoa;

- Diéu trj viém gan B, viém gan C, HIV (néu c6) theo phéc d8;

- Diéu trj cAc bién chimg khéc (néu cé);

- E)m. trj céc bénh di kém ( néu co). _

V. VAN BE QUAN LY VA CHAM SOC NGUGI BENH

- M&i ngudi bénh chn duge ding ki vi quan Ii tai trung tim Hemophilia, c6 thé
ngudi bénh trong d6 cé céc théng tin: tén, ma b, tubi, chén dodn, mitc d§, tinh trang chét
tre ché. Ngudi bénh cin mang theo va xuflt trinh thé m8i khi dén bénh vién kham vi cic if
do khac. j

- Panh gi4 va huéng din ngudi bénh tip phuc hdi chirc ning sau mdi dgt chay
mau.

- Dénh gié téng thé dinh ki vé chirc ning co khép tai chuyén khoa co xuong khép
va/hojc phuc héi chirc ning it nhét 1 lAn/néim. %

- Kiém tra strc khée ring mi¢ng dinh ki mdi 3-6 théng,

- Céc phau thut, thi thuat c¢6 xam lan nhr nhd ring, ndi soi, ldy khi mau, choc
dich mang phdi...cin dugc bd sung yéu t6 déng mau d& dam bao an toan cho ngudi bénh.

__- Céc can thiép ngoai khoa cén dugc tién hanh tai co s& y té c6 yéu t8 dong méu,

c6 labo xét nghiém theo ddi duge ndng 85 yéu t§ d6ng mau va chét vrc ché, ca S tr vén
ciia bic si chuyén khoa huyét hoc ¢ kinh nghiém theo d&i ngudi bénh Hemophilia,

- Tu vén va tu vén di truyén cho céc thanh vién trong gia dinh ngudi bénh
Hemophilia./.
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B. HUGNG DAN CHAN DOAN VA BIEU TR]
BENH THALASSEMIA

1. PAI CUONG
Huyét séc t6 (Hemoglobin - Hb) la thanh phin co ban ciia héng cdu, dugc céu tao

béi hai loai chudi globin 14 alpha globin va khéng alpha globin. Ngudi truéng thanh binh
--thucmg, Hb la sy két hop ciia 2 chudi a globin va 2 chudi B globin.

Bénh do 46t bién gen téng hqp chudi globin din dén giam hogc mét t6ng hop
chudi globm dugc goi la Thalassemia, thién hodic khéng cé chudi « globin goi I3 a

Thalass:mla thiéu ho#ic khéng c6 chudi B globin goi 1a P - Thalassemia.
Bénh ciing c6 thé do gen globin dft h;én 4é tao ra mdt chudi globm cé chu triic

khac goi 12 bénh huyét sic té bat thudmg. 'Ihala..scmjg va bénh huy fét séc bat thudng cé
thé phéi hop véi nhau lam mirc 3 bénh ning hon nhur B - Thalassemia phéi hgp véi bénh
huyét sic té E rét phé bién & Viét Nam. :

Gen qui dinh tdng hop chudi aliaha globin nim trén NST 16, mbi NST ¢6 gen al
va gen 2. Gcn qui dinh tdng hop chudi khong alpha globin ndm trén NST 1], mdi NST
c6 mét gen.

Thalassemia 14 mt trong nhitng réi loan di truyén phd biéa- nh&t trén thé gidi, phan
b6 khap toan cdu nhung cé tinh dia du rd rét: ty 1& cao & Pja Trusg-Hai, Trung Péng,
Chau A, Thai Binh Duong. Tai Viét Nam, bénh gip moi ving miér, & tét ca cac dan toc,
tuy nhién céc dan téc thidu sé mién nii cé ty 16 bénh cao hon, mdt s nai ty 18 bj bénh va
mang gen bénh trén 20% dén sb.

2. CHAN POAN

2.1. Lam sang

Thalassemia la bénh man tinh, céc triéu chimg xuét hién tir tir, kéo dai lién tuc subt
cudc d0i ngudi bénh. Cac hi chimg va trigu chimg thudng gip sau:

- Hi chirng thiéu méu man tinh:

+ Mét moi, chong mit, cham 1én (tré nho);

+ Khé tho khi ghng sirc, nhip tim nhanh;

2 Da xanhg niém mac nhqt‘ mravaia. :;;:-\:“n P e A -
- Hoi chimg tan méu man tinh: Ty W
+ Cling mac mét vang, nwée tidu sim mau; W AT

+ Lach to, gan to.’
- Téng sinh tily xwong tao mAu phan {mg: Phi dai cdc xuong det l&m blen dang diu,
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mit nhu tran dé, mdi tet, budu chim...

- Qua tai sit:

+ Da xam den, da khé; ‘

+ Tén thuong céc t§ chirc do qué tii skt: suy tuyén noi tiét nhu suy tuyén yén lam
cham phit trién thé chét, suy tuyén sinh duc lam ddy thi muén, mén kinh sém...; suy tim,
X0 gan, suy gan, lodng xuong, loét chén tay v khuén...

Thoi gian xuét hién: Vi thé niing, tré cé biéu hién sém khi vai thing tudi; cée mic
4 nhe hon thi thoi gian xudt hién cag triéu chirmg muén hon.

2.2. Cén lam sang

- Téng phdn tich 1 bao mdu ngogi vi: Héng chu nhé (MCV < 85fL), nhuge sho
(MCH < 28ug), kich thude khong dtu (RDW >i4%), da hinh thai nhu hinh biz béa, hinh
g:ot nuéc, cé thé c6 héng ciu non ra méu ngoai vi; s lugng hdng céu Iudi ting,

- Sirc bén tham thau hong cdu (Osmotic Fragility - OF): téng.

- Test DCIP (dichlorophenolindopheno}): dwong tinh khi c6 huyét séc té E.

- Xdc dinh thank phdn huyét sdc t6: bing dién di huyét sic 18 hoic sic ky léng cao
ip (HPLC) thdy c6 Hb bét thuomg holic thay i thanh phén Hb.

- Xdc dinh dot bién gen globin bing ky thugt PCR, gidi trink tie gen globin : 1a
phuong phép xéc dinh cic dbt bién gen globin.

- Sinh héa madu: e St et o b

+ Bilirubin toan phin ting, bilirubin gién tiép téng, sit huyét thanh ting, ferritin
tang, LDH téng, kha ning gin sit toin thé binh thuomg, 40 bdo hda transferrin ting,
transferrin binh thudng hoéc giam.

"+ C6 thé céc chi sb hormon thay ddi: tuyén yén (LH, GH, ACTH, FSH, ADH,...),
tuyén sinh duc (FSH, Estradiol, progesterol, prolactin, testerol, Gn - RH, IGFl, IGFBP -
3...), tuyén giap (T3, T4, FT3, FT4, TSH) tuyén cin gidp (PTH, calcitonin), tyy ndi tiét
(Insulin, peptid C).

+ C6 thé thay ddi c4c chi sb: GOT, GPT, Photphatase luém, GGT, Ure, Creatinin,
acid uric, Protein, Albumin, Globulin Canxi, Phosphate, Magne, Vitamin B12, Acid folic,

HbAIC.

Nhigng xét nghié¢m &€ phong ngica va phdt hign bién ching: R L

- Dinh nhém méu hé ABO, Rh (D, C,c, E,e), Mia trirge khi truycn mau Ian dau dc
lya chon nhimg don vj méu phd hop nhém méu ngudi bénh s& han ché duge khéng thé bt
thudng sau nay. .

- Test Coomb tryc tiép, gién tiép.
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- Sang loc khéng thé bit thuong trrée mbi lén truyén mau.

- Dinh danh khang thé bit thuong (khi sang loc khéng thé bat thudng duong tinh).

- Do ngudi bénh Thalassemia mirc 9 ning va trung binh phai phu thugc truyén
mau ca doi, nén cé nguy co cao bj lay nhiém céc bénh lay truyén qua duong truyén méu.
Vi vay phai sang loc HCV, HBV, HIV téi thiéu 3 thang/lin.

- Dém ban coppy HCV (néu HCV duong tinh), HBV (néu HbsAg duong tinh).

- Déng mau: B xét nghiém d6ng méu huyét twong: Fibrinogen, PT, APTT, TT.

- Xét nghiém mot s6 yéu té déng méau: Protein C, Protein S, AT III, yéu t6 II, V, VII,

X, D d:.mer, . (ty theo tinh trang l1am sang clia ngudi bénhmioénhftngchl dinh cu thé).
' . -Situam d bung: gan, lich, mat.

- Siéu am tinh hoan, buong trimg, tif cung.

- Chup cfng hudng tir gan, tim dé danh gis mic d6-qué tai sit tai gan va tim.

- X-Quang xuong: dic biét cic xuwong det (xwrong 9, xwong sudn, khung chiu, cft
song thit lung), xwong ban tay. T . : '

- Dién tim d4.

- Siéu 4m tim.

- Do mét 46 xwong trung wong (cd xwong dii, 46t séng thit hmg).

2.3. Chén doén so bd

a. Nguwoi bénh:

- Ldm sang:

+ Hoi chirng thiu mau, tan mau man tinh;-

_+ C6 thé bién dang diu, mit nhur trin do, mfii tgt, buéu chim;

+ Da xam, cham day thi;

+ Tién sir gia dinh d2 c ngudi bj Thalassemia hoic séng & vimg o ty I bj Thalassemia cao,

- Xét nghiém:

+ Téng phan tich té bao méu: Hb giém, hdng ciu nho nhuge sic, cb héng ciu hinh
bia bén, giot nuée;

+ Test DCIP: dirong tinh trong bénh huyét sict6 E;

+ Bilirubin toan phn ting, bilirubin gién tiép ting, sét huyét thanh ting, ferritin ting;

+ Sirc bén thdm thAu hdng cAu: téng. e s e ) T

b. Nguoi mang gen: il o disoa s ) g

- Léam sang: khong cb céc hoi chimg trén. i e T e

- Xét nghigm: |

+ Tdng phén tich mau: Hb gidm nhe hofic binh thudng, hang ciu nhé nhugc séc;
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+ Test DCIP: duong tinh trong bénh huyét séc t6 E;

+ Sinh héa mau: Ferritin huyét thanh binh thudmg hodc ting;

+ Strc bén thim thAu hdng céu: ting.

2.4. Chén dosn xéc djnh

a. Nguwoi bénh:

- Lém sang: nhu phin chin doén so bg.

- Xét nghi¢m: nhu phin chén doén so b) va

+ Xéc dinh thanh phin huyét sic té: Bt thudng céc thanh phin huyét sic t6;

+ Vi hoiic xéc dinh c6 d6t bién. gen globin.

b. Ngwoi mang gen.

- Xét nghig¢m: nkir han chén doén so b va

+ Xéc djtih thanh phan huyét sic té: Bét thudng céc thﬁnh phan huyér séc t6;

+ Va hoc xéc dinh c6 86t bién gen globin.

. 2.5. Chén &oén thé bénh

- Alpha Thalassemia:

+ Xét nghiém thanh phén huyét sic t§ c6 Hb Bart’s va hojic HbH;

+ Va/holic xét nghiém DNA: c6 4ot bién gen alpha globin nhu: —SF4; -.THAL _FiL,
20.5, u3.'?, 42,

e S LY
- Beta Thalassemia:
+ Xét nghiém thanh phén huyét sic t§ c6 Hb A2 ting va hogic HbF ting;
+ Véfln;ﬁc xét nghiém DNA: ¢6 46t bién gen beta globin nhu: CD17; CD 41/42;
CD71/72; CD95; IVS1-1; IVS1-5; IVS 2- 654;...
- Bénh huyét sic to bat thuwing:
" + Bénh huyét sdc 16 bat thudng (chubi alpha globin): khi
Xét nghiém thanh phin huyét séc t6 c6 Hb Constant Spring (HbCs) hay Hb Quong
Sze (HbQs), Hb Pakse’,.
Va/hoidc xét nghlt;m DNA: c6 ddt bién diém trén gen a]pha globin nhu: codon 427
(T>C); codon 377 (T>C); codon 142,..
+ Bénh huyét sdc té bat thuong (c}ma: beta globin): khi
Xét nghiém thanh phin huyét séc td c6 HbS (hfmg &u hinh hém) hay. HbE,
HeC,.. -
Va/holic xét nghiém DNA: c6 d6t bién trén gen beta globin nhu: dot bién codon
26 (G>A) tao HbE; codon 6 (A>T) tao HbS; codon 6(G>A) tao HbC....
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“napay

- Phéi hgp Thalassemia véi bénh hupét sdc 16 bt thureng: khi xét nghiém c6 cé
dac diém cla Thalassemia va bénh huyét sic t8. & Viét Nam thuéng gip 12 beta va alpha
thalasemia phéi hop v6i huyét séc té E.

2.6. Chin doén mic 4 bénh

a. Alpha Thalassemia

- Mirc &3 rit ndng: mét ca 4 gen alpha globin goi 1a bénh Hb Bart’s.
+ Lém sang: phi thai, 100% chét truéc hoficngay sau sinh. Biéu hién 14 phil thai, vang

 da, thiéu méu, gan to, rau to va min. M thudng bj ngd déc thai nghén khi mang thai.

_ + Xét nghiém thanh phin huyét sic t5 c6 Hb Bart’s chiém chi yéu, xét nghiém
DNA c6 46t bién mét 4 gen alpha nhir @3ng hop tir SEA, THAI FIL... '

- Miic 85 trung bink: mét 3 gen alpha globin (bénh Hb H).

"~ 77+ Lam sang: Thiéu méu nhe helc vira, bidn hién tan méu nhe. Thiéu mau ning hon
khi 6 diéu kién thu@n lgi nhu sét, c6 thai,

+ Xét nghiém: Hb gidm nhe; hong ciu nhd nhuge sic, c6 thé thdy thé Heinz;
Thanh phén huyét sic cé6 HbH, Hb Bart’s; xét nghiém DNA cé céc @5t bién lam mét 3
gen alpha nhu: A g3 SEA;‘ 42, .. hoiic thé phéi hop ~-**4/ a &

- Mirc 85 nhe: mﬁt 2 gen alpha globm

+ Khoéng c6 biéu hién lam sang. ~
+ Xét nghiém: Hb binh thudng; héng ciu nhé nhuge séc; Thanh phin huyét séc té

lic méi sinh ¢6 thé thay Hb Bart's chiém 2 = 5%, va khi truéng thanh ty 1& HbA2 trong
gi6i han thép; Xét nghiém DNA-c-céo 25t bidn 1am mét 2 gen alpha nhu: —554/ aa ho#c
a 3.7“1 3'7hoac a“zl au""
- Thé én: mét 1 gen alpha globin.
~ + Khéng c6 biéu hién lim sang.

_ + Xét nghiém: Téng phan tich t€ bao mau trong gidi han binh thwéng; Thanh phén
huyét sic t8 lic méi sinh c6 thé thiy Hb Bart's chiém 1 - 2%, khi truémg-thanh: thinh
phén huyét séc 6 khong c6 gi dc biét; Xét nghigém DNA c6 céc 4ot bién lam mét 1 gen

alpha nhv: a *7 /ag; a*Y/aa....

b. Beta Thalassemia

- Mikc 43 ndng:

+ Lam sang: C6 dii céc hoi chimg (nhw phén trén). Trigu chung mix hién sém (tré
du6i 2 tudi). Lach thudmg to 4 I11, IV;

+ Xét nghiém: Hb thuong dudi 70g/L; Thianh phﬁn huyct séc t5 06 HbF >50% va
HbA2<4%, b me c6 HbA2 cao; Xét nghiém DNA c6 d6t bién kiéu: B%p°; B'/B". B°/p".

16




- Mirc dp trung binh:

+ Lam sang: Tri¢u chimg xuét hi¢n khi tré trén 2 tudi. Lach to 46 I, TiL.

+ Xét nghiém: Hb trong khoang 80 - 100g/L; Thanh phin huyét séc t6 c6 HbF tir
10-50% (c6 thé dén 100% - trong trudng hop tdn tai HBF dai ding) v HbA2 > 4%, b6
ho#c me hofic cé hai 1a ngudi mang gen khéng dién hinh (c6 HbA2 & ranh gi6i hoéic HbF
rit cao); Xét nghiém DNA c6 85t bién kidu: B%B; B*/p", B'/B% B*/(c B°).

- Miec 45 nheg:

+ Khong c6 biéu hién 1am sang:.

+ Xét nghiém: Tang s lwong HC, HC nhé, nhugc séc; kiéu gen B*/B, B'/B".

~2.7. Chén doén bién chimg

a. Qud téi sét: Dira vio céc xét nghiém sau:
- Sinh héa méu: Khi dénh gié chung tinh trang qua tai st néu dga vao chi ©

F
-~
~

Ferritin huyét thanh
"Ferritin (ng/ml) Mirc d6 qua tai sit
<300 Binh thudng
300 - 1000 Nhe
1000 - 2500 Trung binh
>2500 Ning
- Chyp cdng hudng tir hat nhan gan (MRI): d4nh gié tinh trang nhiém sit tai gan
St trong gan (LIC) Murc d¢ qué tai sat
(mg sét/g gan khd)
<2 Binh thudng
29 Nhe
7-15 Trung binh
>15 " Niéng

(LIC: Liver Iron concentration - Nong d¢ sd'{ trong gan)

- Chyp céng hurdng tir hat nhén tim (MRI): danh gi tinh trang nhiém sét
MRI T2* (ms) Mirc 4§ qua tai sit
>20 Binh thuéng
15-20 Nhe
10-15 Trungbinh
<10 Ning

tai tim

(T2*: ky thuét chup cdng hudng tir danh gié tinh trang nhiétn_ﬁt tai tim. Ms: mili -
second - mili gidy, don vj tinh cia T2*).
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b. Suy tuyén npi tiét: Dua vao lém sang va xét nghiém.

- Ddi thdo ducng: Cin theo dbi djnh ky 6 thang/lan.

Véi ngudi bénh da bj di thio duong thi cin xét nghiém dinh ky hang thang 42
dinh gia hiéu qua diéu trj.

- Tuyén yén: can theo dai dinh ky 6 mgnin

- Tuyén sinh duc: chn theo ddi dinh ky hing nim, bt dAu khi tré dugc 13 tudi dbi
v&i nit va 14 tudi dbi v6i nam.
- - Tuyén gidp, tuyén cdn gidp: cin theo ddi dinh ky hang nim, bit dau khi ngudi

bénh dwgce 15 tudi. ¢
c. Ton thuong gan: dyra vio 1am séng va xét nghiém.

- Xét nghiém chirc ning gan (djnh ky mdi lin vao vién hoic t6i thidu 3 théng/lan).

- HBV, HCV médi lin vio vién hogc t4i thidu 3 thang/lin - ép dung cho nhimg
ngudi bénh cén phai truyén mau.

- Binh lugng HBV, HCV riéa xét nghiém sang loc dirong tinh.

d. Tén thwong xwong: Dyavao lam sing va xét nghiém.

- Chyp XQ xuong: déc biét xuwong det (xuong s, xuong suon, khung chéu, cft
sbng thit lung), xuong ban tay (dbi véi tré dudi 12 tudi 4 danh gié toc 4§ truong thanh)

- Do mét 43 xwong trung wong: cb xuong di, dbt séng thit hmg.

Can theo déi va dénk gid lai dinh kp hang ndm

e. Ton thurong tim mach: dya vao lam sang va xét nghigm

- Do dién tim do; |

- Siéu &m tim.

Cén theo dsi va ddnh gid lai dinh ky hang ndm, doi véi trwug hop dd cé bién
ching thi phai khdam va Fam xét nghiém theo chi dinh.

f. Réi logn déng cim mdu: Dua vao lam sang va xét nghig¢m

Khi ¢6 biéu hién lam sing nghi ngé c6 rdi loan déng cAm méu

2.8. Chén doén phit hi¢n ngwdi mang gen hogic bj bénh trong gia dinh ngudi
bénh Thalassemia

Khi da chin dodn x4c dinh dugc ngudi bénh Thalassemia véi cic dic diém tén
thuong gen cy thé thi can tiép tuc chin don cho nhimg thanh vién trong gia-dinh ngudi -
bénh d6 nhdm A& han ché sinh ra dira tré bi Thalassemia. e 2

2.9 Chén do4n trurée sinh e

Thyc hién tai cic co s& chuyén khoa san, huyét hoc va 06 fw vﬁn chuym gu di
truyén.
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Do Thalassemia la bénh di truyén lin, gen ndm trén nhiém sic thé thudng, néu hai
ngudi ciing ¢6 dot bién gen Thalassemia dj hop tir két hon v6i nhau thi m3i 1an sinh c6
25% kha ning con sinh ra bj bénh, 50% khé ning con sinh ra mang gen bénh, 25% kha
néing con sinh ra khéng c6 gen bénh. Vi vdy, nhitg cip vg chdng cling mang gen hoc bj
bénh Thalassemia cin thiét phai dugc tr vén va lam xét nghiém chin doén truée sinh dé
tranh sinh ra nhimg dta con bj bénh Thalassemia.

Xét nghiém ADN dé chan doan tinh trang mang gen bénh cia thai.

Céc phuong phap chén doén trudc sinh gdm:

- Chén don bao thai:

+ Sinh thiét gai rau khi thai dugc 8 - 12 tun;

+ Choc hiit djch i khi thai dugc 16 - 18 tudn.

- Chén doén trudc cdy phoi: xét nghi¢in va lya chon phéi khang mang gen bénh aé
cy vao tir cung ngudi me.

2.10. Chén doén phén biét

a. Thi¢u mdu thiéu sdt: cdn phan bigt voi Thalassemia mizc d§ nhe

- Tién sir ban thén va gia dinh khong thiéu mau,

- Lém sang: C6 nguyén nhin thiéu sit do mét mau hofic gidm cung cép sit (ché 4 &n
ﬁncusﬁthoﬁcngm bénh gidm hip thu do cit dogn da day, mot)haydoﬁngnhueauvé
sat

- Xét nghiém: :

+ Sinh héa mau cé sét gidm, ferritin gxim, transferrin ting, khi ning gin sit
toan thé ting, 46 bio hoa transferrin gidm, bilirubin binh thudng;

+ Thanh phén huyét séc té binh thudng.

b. Thiéu mdu tan mdu ty mién:

- Tién si ban than va gia dinh khéng thiéu méu.

- Lim séng:

+ Bénh dién bién cép tinh;

+ Khéng bj bién dang xuong diu, mit.

- Xét nghiém:

+ Hong ciu binh thudmg hoic to; T e T

+ Sinh héa méu cé sit huyét thanh ting, ferritin binh thudmg hoic t!ng;

+ Thanh phan huyét séc td binh thuong; Bl B ot A

+ Nghiém phap Coomb tryc tiép hoic/va gin tiép dwong tinh.
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Luu y: Trong Thalassemia, nhimg ngudi truyén méu nhiéu 1dn ciing c6 thé c6 két
qué Coomb gién tiép duong tinh (do sinh khéng thé bt thudng).

IIL. PIEU TR]

3.1. Diéu trj co ban:

Bao gbm truyén khéi cdu va thai sét.

a. Truyén khéi hong cdu:

- Bét dau truyén khi:

~ + Hb <70g/L trong hai lan xét nghiém céch nhau trén 2 tuin.
.+ Hb>70g/L nhung cé cac bién chimg nhur: chim phit trién, lich to nhiéu, bién
dang xwong, sinh mau ngoai tiy.

- Néng d6 huyét sdc 6 cin dat ducee san truyén: 95 - 105g/L.

- Khoéang céch céc dot truyén mau: Mirc 46 niing 2 - 5 tudn/dot; mirc dé trung binh
1 - 3 thang/dot (D& han ché tinh trang huyét séc té giam xudng qué thép).

" Luu y khi triyén khéi hong ciu:

- Xét nghiénr khing nguyén hdng clu: téi thiu 1d ciac hé ABO, Rh(D),
Rh(C,c,E,e), Miatrude lan truyén méu diu tién;

- Xét nghiém sang loc khang thé bat thudmg truée mdi dot truyén méu;

- Néu ngudi bénh c6 khéng thé bét thudng duong tinh, cén thyc hién viéc chon
méu phi hop, tét nhit 1a hoa hop phenotype;

- Nén truyén khdi hdng ciu loc bach céu hofic nghéo bach cdu;

- Nén truyén khéi cdu tuoi (méi didu ché trong vong 2 tuin).

b. Thai sét

Tiéu chuén bt diu ding thudc thai sit: khi c6 mot hoic nhiéu tiéu chuén sau:

- Ngudi bénh da nhén > 10 don vj khéi hong chu;

- Ferritin huyét thanh > 500ng/ml va ngudi bénh ¢ nguy co ting tich liy sit nhu
tiép tuc phai truyén méu...; Con khi Ferritin huyét thanh > 800ng/ml thi nhét thiét phai
diéu trj thai sit;

- Xét nghiém MRI gan - tim c6 béng chimg qua tai s&t (LIC > 5mg /g).

Tiéu chuin ngimg didu tr thai'sét: Khi ferritin < 300 ng/mL ho#c LIC < 3mg /g.
Céc thudc thai st: SRR SR 2

(1) Deferrioxamin (tén khéc 1a deferoxamine):

Liéu lwong: Tré em 20 - 40 mg/kg/ngay;

Ngudi 1én: 40 - 60 mg/kg/ngdy.
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Céch ding: tiém duéi da hojc truyén tinh mach lién tuc 8 - 12 gid/ngay, 5-6
ngay/tuin. Trudng hop qué tai s&t néing thi ding lién tyc ci tudn.

Thén trong:

- Khéng nén diing cho tré dudi 3 tudi (do cé nguy co lam chém phél trién hé xuwong),
ngudi bénh dang c6 biéu hién nhi&m tring, ngwdi bénh dang bj viém gan cap hojic suy gan;

- Véi phu nff ¢6 thai, c6 thé sir dung thubc trong 3 théng gitta va cudi chu ky thai,
- khong dung trong 3 thang dau.

(2) Deferipron: Sir dung thuéc nay khi thubc Deferrioxamin k.h&ng hig¢u qua.

Liéu lugng: 75mg/kg/ngay

Cadch dung: uong, chia 3 lawngay. :

Thdn trong: khong ding cho phy nif ¢6 thai, khong ding cho tré dusi 6 tudi. Néu
cén nhéc khi sir dung cho tré duéi 10 tudi (do chua cé dir lidu nghién ciru v& anh hudng
cua thubc).

Tdc dung phu: C6 thé gip céc triéu chimg nhur dau khép, giim bach cau hat trung
tinh, ndn, thay débi vj giéc, chén &n, tdn thuong gan...

* Két hop 2 thudc thai sit Deferrioxamin va Deferipron:

Chi dinh: Khi ding liéu phép 1 thuc khéng hiéu qua ho#ic khi ngudi bénh cé tinh
trang nhiém sét trong tim niing ho#c 44 c6 bién chimg tim mach.

(3) Deferasirox: Néu cé thé thi nén lya chon didu trj ngay tir dau.

Liéu hromg: Trung binh: 20mg - 30mg/kg/ngay; '

Cdch ding: ubng 1 lan/ ngay, truée &n 30 phut.

~ Than trong: khong ding cho phy nif ¢6 thai,ngudi bénh bj suy thin. Khong nén s
dung cho tré dudi 2 tudi (vi chua du co s¢ dit ligu vé d an toan).

Tdc dung phu: C6 thé gip cic triéu chimg dau bung, bubn nén, nén, ti€u chiy, co
thét (thudng kéo dai < 1 tuin), phat ban, ting creatinin.

3.2. Ghép té bao gbc ddng loai

La phuong phép diéu trj triét dé, cé hiéu qua cao.

Chi dinh ghép té bio gbc: Thalassemia thé néing, dudi 16 tudi, chua c6 qué tai skt
mirc 46 niing va cé ngudi cho té bao gbe phit hgp HLA.

3.3 Diéu trj hd trg S Y
a. Cét ldch: V& nguyén tic 1a khéng khuyén viéc cit lﬂch., cb ging tn ho#n cang
lu cang tdt vi sau cét ldch ngudi bénh c6 nguy co huyét khéi, nhifm tring. .. .- - ..,

Chi cdn nhdc cdt ldch trong cde truomg hop sau:
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- Khi ngirb'i bénh ting nhu cu truyén méu > 200 mlkg/nim dé gitr Hb dat >
90g/Lsau truyén (khong kém cic nguyén nhan khéc c6 thé lam giam Hb);
- Téng tinh trang qua sit (méc di ngudi bénh vin dang thai sét theo phéc dd);
- Léch qua to gdy can trd sinh hoat hang ngay ho#c gy dau cho ngudi bénh;
- Giam bach ciu hoic tiéu cau do cudmg lach.
Luuy:
- Khéng nén cit lach cho tré dudi 5 tudi;
- Ngudi bénh nén dugc tiém phong céc véic xin phong viém phédi, viém mang nio
mu trwée khi cit lach it nhét 3 tuln;
- Ngudi bénh cé nguy co nhiém tring cao nhét trong thoi gian 1 - 4 ndm ngay sau
cét lach. - - -
- b. Thudc ting tao HbF(a2/y2)
Muc dich: Thubc lam ting téng hop chubi y & két hop véi chudi a du thira tao
thanh HbF, hiéu qua 1a giam bét Iugng chudi a du thira trong Beta Thalasscmla, 1am ting
chét lwgng héng cau. _
Thude téng tao HbF: Hydroxyure: 10-20mg/kg/ngay; Erythropoietin 10000UV/tuin.
Chi dinh: beta Thalassemia mirc d9 trung binh.
Danh gid hiéu qua: hiéu qua tét khi Hb ting thém 10g/L sau 6 thing.
Rl . Piéu trj bién chirng: La mft phin rit quan trong d& néng cao tudi the va
chat lrgng cude sdng cita ngudi bénh
- Hién nay, hiu hét ngudi bénh Thalassemia d&u c6 tir mt dén nhiéu bién chimg,
phé bién 14 suy cac tuyén nbi tiét, viém gan (C, B), suy gan, ton thuong xuong, suy tim,. ..
Vi vay ngudi bénh cin dugc kiém tra dinh ky, toan di¢n dé phét hién sém céc bién chimg
va duge diéu trj kip thi, diy 4u theo diing phéc d6.
- Diéu trj suy tuyén nbi tiét bing liéu phap b sung hormon.
- Diéu trj suy gan, viém gan do nhiém HBV, HCV theo diing phéc 44 d3c hiéu.
- Pidu trj bién chimg xwong khép bing thudc bd sung canci, vitamin D,
bisphosphonate (theo phac dd diéu trj chéng loéing xwong).
- Diéu trj ay tim, ting &p lyc dong mach phéi, réi loan nhip... theo phic 4 dac hiéu.
- Diéu trj r6i loan déng mau tuy theo timg giai doan va dién bién cy thé ma sir
dung phéc ) phi hop. SUTEE T G Aol 2




3.5. Ché 4} in udng

Tranh qué tai sét biing khéng uéng céc thube c6 chira sét, han ché &n céc thirc &n
c6 nhiéu sit. Nén c6 ché d &n can biing gidu dinh dudng, nhiéu rau qué tuoi dé bb sung
acid folic, bé sung canci, k&m va vitamin D, vitamin E.

VI. PHONG BENH

- Ngudi bénh Thalassemia cin duge kham va diéu trj dinh ky 4é han ché cac blcn
chimg.

- Can tu vin cho nhitng ngudi c6 nguy co cao nhu : anh, chi, em, con ngudi bénh,
nhl‘mg ngudi séng & ving cb ty 18 ngufn bj bénh cao nén chii 4éng 1am xét nghiém sang
toc &é duge phm hidn, chin dcén sém.

- Tu vén hén nhin: cic 46i trai gai nén kiém tra xét nghlt;m bénh Thalassemia
truée khi két hén. Néu ca hai ngudi déu mang gen bénh Thalassemia két hon véi nhau,
nén dugc tu vin trude khi dy dinh cb thai. Néu cd vg va chdng cling mang gen bénh
Thalasscmmvidacéthmthxn&nduqckhémvachﬁndoéntnrécsmhtmcacws&rytc
chuyén khoa./.
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Phy lyc 1
QUI TRINH XET NGHIEM SANG LQC THALASSEMIA
1. Co s& y té c6 may xét nghiém tdng phén tich t¢ bio méu ty djng

[ MCV + DCIP J

' MCV > 80 fL
DCIP + MCV < 80 fL [ & ]
Sl M s s o
l Xt ngniém: )
ferritin huyét thanh l
) binh thudng ho#c ting J e

[Dsendihuyétsécté] L % [ Binh thudmg ]

2. Coséy té khong cé may xét nghiém tong phén tich t€ bio méu tr dong

[ 0F+DCIP"']' '

[ oore } [ OF (+) ] { OF (9 ]

Xét nghiém: ferritin huyét :
thanh : binh thuémg hojc ting

V

Fﬁéndihuyétsam] "-'3"“—:[3=--Binhmu¢,ng ]
=

MCYV (mean corpuscular volume): Thé tich trung binh hdng céu
DCIP (dichlorophenolindophenol): xét nghiém phét hién HbE
OF (Osmotic Fragility): Sirc bén thdm thiu hdng ciu
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Phu lue 2 ;
QUI TRINH XET NGHIEM CHAN POAN XAC PINH

Dién di huyét sic t6 DNA: céc dit bién gen alpha globin phd
bién (a° ) (SEA; THAIL; FIL; 3.7; 4.2)

4 r

Hb A va Hb A va
( HchB,S%j [ HbA2 > 3,5% J [C&beétﬁm&mg]

DNA: Céc 46t bién ﬂ r

‘Thalassernia gen (+)

a°Thal ﬁ‘:ﬁi’ Thal , o°thal | [ HbEw
duong tinh | &m tinh HbF

duong tinh
Hb H
Hb Bart’s
Hb Cs
Hb Qs
Hb Pak:
( a°’I‘ilalasscmja se
maét 2 gen Thal
—SEA; g 3737 P
~-THAl qg  ~4242
-FiL, ag | <ARAT =

'Nhin djnh két qua:
Dign di hupét sdc 16: binh thudmg c6 HbA1 (a;B;) 96-98%; HbA2 (a,5,) 0,5-
3,5% va HbF (a; 72) <0,5%
Néu két qua dién di huyét sic t6 c6:
- Hb A2 > 3,5% : Beta thalassemia
- HbF > 1%: Beta thalassemia
- HbH va hoéic Hb bart’s: Alpha thalassemia oW
- HbE: bénh huyét séc t6 E ( 1a mdt dang dot bién trén beta globin gen) .
- HbF va hojc Hb A2 ting + HbE: Beta thalassemia/Huyét séc t6 E
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Trong trudng hop nghi ngé:
- Két qua dién di huyét séc t binh thudng va MCV <80fL: cin 1am xét nghiém
sinh hoc phén tir dé xac dinh d6t bién gen globin

- Két qua dién di huyét sic t6 binh thudng, MCV <80fL, ferritin huyét thanh
thép nhung trong gia dinh c6 ngudi mang gen bénh thalassemia: c6 thé diéu trj thir
bing bd sung sét trong thdi gian tdi da 3 thang, sau d6 lam lai xét nghiém néu MCV <
80fL thi cAn 1am lai dién di huyét sic t va hofic xét nghiém DNA dé x4c dinh.

Bing thanh phin Hb & ngwdi binh thudng theo céc Itra tudi

Lira tudi HbA (02/B2) | HbA;a2/82) (%) | HDF (02/y2) (%)
(%) e
So sinh 20-40 0,03-0,6 60 - 80
2 théng 40-170 0,9-1,6 30-60
4 théng 80-90 1,8-25 10-20
6 thang 93 - 97 2,0-3,0 1,0-5,0
1 tudi 97 2,0-3,0 0,4—-2,0
> 5 tudi 97 2,0-3,0 0,4 -2,0
Ngudi truong thanh 96-98 0,5-3,5 <1%
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