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Nguw&i mang gen hemophilia

&5 mo diu

Hemophilia la réi loan dong mdu di truyén do thiéu hut
yéu to VIII, yéu t6 IX la nhitng yéu té can thiét cho qud trinh tao
cuc mau dong. Gen san xudt yéu té VIII/yéu té IX nam trén
nhiém sdc thé giGi tinh, di truyén Iin vi vdy ngueoi bénh thuong
la nam gici va nguoi phu nir la nguoi mang gen bénh. Tai Viét
Nam, udc tinh cd khoang 30.000 nguoi mang gen hemophilia.

Truoc day, nguoi mang gen hemophilia thuong chi
dwoc quan tdm do c¢é kha ndng di truyén gen bénh cho thé hé
sau. Tuy nhién, hién nay nguwoi ta thdy rang cé dén 50% nguoi
mang gen ciing c6 nong dé yéu t6 dong mau thdp cé nguy co
chay mdu bat thuong khi bi chan thirong, phdu thudt....

Cuén sdch nay sé cung cdp cdc théng tin can thiét dé
ngueoi phu nit mang gen cé thé chii dong trong qud trinh sinh
dé, ké hoach héa gia dinh ciing nhw phong trdnh cdc hdu qua
clia viéc chay mau ldu cam.
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1. Co ché di truyén bénh hemophilia?

Co thé duoc ciu tao tir nhiing té bao. Mdi té bao c6 mot nhan
chira nhiém sic thé (NST) duéi dang timg d6i mot. Mdi NST
chtra nhiéu don vi goi 14 gen c6 tic dung qui dinh chirc ning va

dic tinh ciia mdi c4 thé, vi du mau da, mau mét. ..

Viéc sinh ra mot tré 1a trai hay gai do mot do1 NST dac biét
qui dinh goi 1a NST gi6i tinh. O tré trai, d6i NST gidi tinh 1a XY
va & tré gai 1a XX. Doi NST nay cua tré 1a do 1 nhan tir bd va 1
nhan tirme.

Ngoai chure ndng qui dinh gidi tinh, NST X con chtra nhitng
gen cho phép san xuét yéu t6 dong mau VIII va IX. O bénh
nhan hemophilia, nhitng gen nay bi hong nén san xuét khong
da luong yéu t6 VIII va yéu t6 IX cho qué trinh déng méau. O
dan ong (d6i NST XY), NST Y khéng mang gen san xuat yéu td
VIII va yéu t6 IX vi vay néu ngudi dan 6ng nay nhan NST X
hemophilia tir me thi anh ta s& bi bénh. Néu ngudi phu nit nhan
dugc 1 nhiém sic thé X bi bénh thi s& try thanh ngudi mang gen
hemophilia, va gen ndy c6 thé dugc di truyén cho con cai ctia
nguoi phu nir do.

Nguwoi phu nit chéic chin mang gen bénh khi cé 1 trong 4
diéu kién sau:

a. Co bd bi hemophilia.

b. C6 it nhat hai con trai bi hemophilia.

c. Co 1 con trai bi hemophilia va c6 cdu, anh em trai hodc 1
ngudi dan ong c6 quan hé huyét thdng bi hemophilia.

d. Co 1 con trai bi hemophilia va trong gia dinh c6 1 nguoi
phu nit duge chan dodn mang gen hemophilia.

)
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Nguwoi phu nit co kha nang mang gen bénh khi co 1 trong 2
diéu kign:

a. Co it nhat 1 ngudi bén ho ngoai bi hemophilia nhung
khong ¢ con bi hemophilia.

b. C6 1 con trai bi hemophilia va khong c6 thanh vién nao
khac trong gia dinh bi hemophilia.

Néu mot ngudi phu nit mang gen hemophilia két hon vai
mot nam gidi binh thudng thi xac suat ctia mdi lan sinh con cua
ho nhu sau: 25% con trai binh thudng, 25% con trai bi bénh,
25% con gai binh thuong, 25% con géi mang gen bénh.

O
T
XY xhx

b binh thudng  me mang gen bénh

Két qua c6 thé trén mot 1an sinh

(R

Xy xPx
25% 25% 25% 25%
con trai con gai con trai con gai
binh thuong binh thuong bi bénh mang gen bénh
Chu giai
@ con trai binh thuong ' con trai bi bénh
ﬁ% con gai binh thuong {} con gai mang gen bénh
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Néu mot bénh nhan hemophilia iy mot ngudi phu nit binh
thuong thi tit ca con gai ctia ho déu mang gen hemophilia trong
khi tt ca con trai ctia ho hoan toan binh thudng.

Py

Xy
bo bi bénh me; binh thuong
XY XX
tat ca con trai tat ca con gai
binh thuong mang gen bénh

Néu mot ngudi bénh hemophilia két hon voi mot nguoi phu nit
mang gen thi c6 kha ndng sinh con gai bi hemophilia. Day la
truong hop dic biét quan trong can ghi nhd khi két hon gan

huyét thong.
[ )
w +
- Xy P
bo bi bénh me mang gen bénh

Két qua c6 thé trén mét 1an sinh
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xhxh xhy xhx

25% 25% 25% 25%
contrai  con gai con trai con gai
binh thuong bi bénh bi bénh mang gen bénh
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Mic di 1a bénh di truyén, nhung ciing c6 nhiing truong hop

dira tré sinh ra mac bénh hemophilia trong khi me bé khong
mang gen bénh. Diéu nay xay ra do dot bién gen bénh trong co
thé tré. 1/3 s6 ngudi mac hemophilia khong c6 tién sir gia dinh
bi bénh hemophilia.

2. Ai nén lam xét nghiém xac dinh tinh trang mang gen va
nén tién hanh khinao?

Tat ca nhitng nguoi phu nit chic chin mang gen va
nhing ngudi c6 kha ning mang gen déu can lam xét nghiém
xac dinh tinh trang mang gen.

Xét nghiém tinh trang mang gen la mot qua trinh phuc
tap va doi héi thoi gian. Tuy thudc vao tirng hoan canh ma céc
gia dinh c6 thé quyét dinh cho con minh xét nghiém sém hay
mudn, nhung t6t nhat 13 lam trude khi co kinh nguyeét, néu
khong thi nén tién hanh truéc khi ¢6 thai.

3. Tri¢u chirng ciia ngudi mang gen
Khoang 50% ngudi mang gen c6 nong do yéu to dong
mau thap hon 60% va c6 thé biéu hién chay mau bét thuong.
Tri¢u chung cua ngudi mang gen:
-D&bam tim duéi da;
- Chay méu sau tha thuat, phiu thuat (nhu sau nho ring,
citamydal,...);
- Chay méu ning sau chan thuong;
- Rongkinh;
- Chay mau saudé...
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3-‘ _ Ngw&i mang gen hemophilia

Nhirng nguoi co triéu chimg nhu trén can luu y nhitng diém
sau:

- Tranh cic mon thé thao ¢6 tinh chat d6i khang,

- Tranh dung cac thude e ché ngung tap tiéu cau nhu
Aspirin, Ibupropen, cac thuc khang viém khong steroid khéc.
Khi c6 biéu hién chay mau, ngudi mang gen ciing dugc diéu tri
nhu bénh nhan hemophilia ml'rc d6 nhe bao gdm desmopressin
(thuoc lam tang nong do yeu t6 VIII) bd sung yeu t6 VIII/IX
bang cac ché pham mau, thudc chdng tiéu soi huyét...

4. Cac phwong phap nao gitip chian doan tinh trang
mang gen?
4.1 Phan tich pha hé
Khi mot bénh nhan méi dugc chan doan, cac can bo y té
clia trung tim hemophilia s& khai thac tién sir dé xay dung pha
hé gia dinh bénh nhan. Can cr vao pha h¢, bac si s€ xac dinh
duoc ai la ngudi c6 nguy co bi bénh, ai la ngudi mang gen va ai
c6 kha ning mang gen. Sau d6 tiry thudc vao dic diém cua timg
bénh nhan va tirng gia dinh, béc si s€ cho lam cac xét nghiém
tiép theo dé x4c dinh tinh trang mang gen cho céc thanh vién
trong gia dinh.
4.2. Pinh lwong yéu té dong mdu
Nguoi phu nit mang gen thuong ¢ nong do yéu td VIII,
yéu t6 IX thap hon ngudi phu nit binh thuong, mot sé ngudi
cling bi chay méu l4u cAm nhu bénh nhan hemophilia mirc do
nhe. Str dung ndng d6 yéu té VIII/IX c6 thé xac dinh dugc tinh
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trang mang gen dung tir 70-90%. Mot s6 yéu té anh huong dén
néng do yéu t6 VIII/IX nhu stress, nhom mau ABO, tudi tac,
hoat dong thé luc, thudc tranh thai, tinh trang co thai...

4.3. Phantich gen

DAy 1a phuong phap chinh xac nhét giup phat hién ngudi
mang gen ciing nhu gitp chan doan trude sinh tinh trang mang
gen cua thai nhi. Thong tin ¢ duoc tir xét nghiém nay cé thé ap
dung chan doan tinh trang mang gen cho nhimg thanh vién
khéc trong gia dinh. Cé hai loai phan tich gen: phan tich truc
tiép va phan tich gian tiép. Hién nay, vién Huyét hoc — Truyén
mau TW d4 trién khai duoc phuong phap nay.

5.Can chuan bi gi khi ngurdi mang gen muon c6 con?

Nguoi mang gen can duogc tu
véan vé nhitng nguy co cia viéc
c6 con bi hemophilia trude khi
c6 ké hoach mang thai va can
dugc kham san khoa ngay khi
nghingo co thai.
Trude khi mang thai, nguoi
mang gen can biét rd rang va
chinh xéc vé:

-Nguy co truyén bénh hemophilia cho dira tré;

- Phuong phap diéu tri hemophilia, nhitng gi c6 sdn &'y té
dia phuong va chi phi nhu thé nio;

- Viéc theo doi thai nghén, chuyén da, sau dé can tién hanh
nhu thé ndo dé giam thiéu rtii ro cho ca me va con;
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- Nhitng phuong phap chan doan trudc ciy phoi va chan
doén trudce sinh.

Céc bac si san khoa nén phdi hop chit ché véi bac si cua trung
tam hemophilia, chuan bi thudc men ciing nhu phuong tién can
thiét cham soc cho me va em bé néu bi hemophilia. Nguoi phu
nir mang gen co thai can dugc kiém tra néng d6 yéu to VIII/IX
it nhét 1 1an, dac biét vao 3 thang cu01 de tién luong nguy co
chay mau khi dé ciing nhu chuén bi yéu t6 dong mau néu can.
Qua trinh chuyén da c6 thé gy ra chdy méu, dic biét 1a chay
mau ndo cho dura tré vi vay chéng chi dinh can thiép béng cap
kéo va giac hut. Trong qué trinh mang thai, ndng d6 yéu té dong
mau thudng tang nhung s& giam nhanh chéng sau dé vi vay can
theo doi nguy co chdy méu sau dé ¢ nhirng nguo1 phu nit nay.

6. Cac phwong phép chin doan truéc sinh

Céaccapvo chéng da thu thai ty nhién ¢6 thé mudn biét liéu
con cua ho bi anh hudng bdi bénh hemophilia trude khi dua tré
d6 duoc sinh ra bang cach chan doan trudc sinh.

- Sinh thiét gai rau (Chorionic villus sampling - CVS):
Thii thuat nay dugc thyc hién sém — tir tuan 11 dén tuan 14 cia
thai ky. Sinh thiét gai rau 1a phuong phap duoc sir dung rong rai
nhét cho viéc chan doan trude sinh ciia bénh hemophilia va roi
loan chay mau di truyén khac.

- Choc 6i: Tién hanh tr tuan tht 15 d&én tuan tht 20 cua
thai ky. Bac sis& ldy mot it nu6c 6i dé phan tich phat hién bénh
hemophilia.

- Dinh lwong nong dp yéu té VIII/IX ciia thai nhi: Tién
hanh tir tun thir 18 dén tuan 20 ctia thai ki, chi ap dung ddi véi
cac trudng hop khong xac dinh duoc ton thuong gen cua thanh
vién bi hemophilia trong gia dinh.
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Nguy co say thai lién quan t6i sinh thiét gai rau, choc 6i va
1dy mau tinh mach rén thai nhi 1a 1 —3%.

7.Chan don truéc cAy phoi

Trimg cua nguoi phu nit mang gen s€ dugc thu tinh trong
dng nghiém vdi tinh trung cta chong. Sau khi phéi hinh thanh,
béc si sé& tién hanh xét nghiém tim xem phoi nao khong mang
gen dé cay vao tir cung ciia nguoi me.

Pay 1a phuong phap méi cé thé gitp dé con ra khong bi
bénh. Tuy nhién ti 1 thanh cong ctia thy tinh trong 6ng nghiém
chi 1a 30% va khong phai phong xét nghiém nao ciing c6 thé
tién hanh dugc phuwong phép nay.

8.Luwuy vé van dé tam li

Ngum phu nir mang gen hemophlha dang phai chju nhiéu
ap luc ca vé thé chét va tinh than. R4t nhiéu nguoi chua quan
tam dén triéu chimg chay mau bat thudng ctia minh dan téi viée
bi chan doan mudn va chan doan nham. Viéc bi rong kinh, chay
mau kéo dai ciing anh huong dén cudc sdng hang ngay. Bén
canh d6 ho ludn c6 miac cam c6 16i do da truyén gen bénh cho
con cai hoac lo s¢ sé truyén gen bénh cho con. Chinh vi vay
chét luong sdng ctia ngudi mang gen hemophilia con thap.

Trung tim Hemophilia vién Huyét hoc — Truyén méu TW
da trién khai cac xét nghiém nham chan doén tinh trang mang
gen cho ngudi phu nit trong gia dinh bénh nhan hemophilia.
Trung tAm ciing phdi hop véi Hoi Rbi loan d6ng méu Viét Nam
thudng xuyén to chic cac budi gap mit, tu van va hd tro tam li
cho ngudimang gen bénh.
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Ngw&i mang gen hemophilia
Dia chi cac trung tAm diéu tri Hemophilia trén toan qudc

MIEN BAC:

@ Trung tam Hemophilia, Tang 3 - Vién Huyét hoc — Truyén mau TW
Puwdng Pham V&n Bach, Yén Hoa, Cau Gidy, Ha Noi
DT: (04) 32868030, 37821892 (may lé 554, 561) - Fax: 04 38685582
Website: hemoviet.org.vn - Email: quantrihemo@gmail.com

@ Khoa Huyét hoc — Lam sang, Bénh vién Nhi TW.
S6 18/879, Bé La Thanh, Béng Da, Ha Noi.
Dién thoai + Fax: 04 38351072

MIEN TRUNG:
@) Trung tam tw vAn Hemophilia Khu virc Mién Trung
Trung tdm Huyét hoc — Truyén mau Hué, Bénh vién da khoa TW Hué.
Sb6 16, Lé Lgi, TP Hué
Dién thoai: 054 3822325 - Fax: 054 3824758

MIEN NAM
) Bénh vién Truyén’ mau — Huyét hoc TP. H6 Chi Minh ;
S6 201, Pham Viét Chanh, P. Nguyén Cw Trinh, Q.1, TP. H6 Chi Minh
Dién thoai: 08 38397535 - Fax: 08 39256826
Email: lienlac@bthh.org.vn

@ Bénh vién Nhi Bdéng 1 TP. H6 Chi Minh
S6 341, Sw Van Hanh — P10, quan 10, Thanh phé H6 Chi Minh
Dién thoai: 08 39271119 - Fax: 08 39270053
Email: bvnhidong@nhidong.org.vn

@ Bénh vién Cho Ray
S6 201B, Nguyé&n Chi Thanh, quan 5, TP. H5 Chi Minh
Dién thoai: (08) 38554137; 38554138; 38563534 - Fax: 08 38557267
Email: bvchoray@hcm.vnn.vn

@ Bénh vién da khoa TW Can Tho
Khoa Huyét hoc - Truyén mau
Dia chi: 315 dwérng Nguyén Van Linh,
phuwdng An Khanh, quan Ninh Kiéu, TP Can Tho
Dién Thoaj : 0710 3820071 (may Ié 308)
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MUC LUC Trang:
- L&i mé dau 1
- Co' ché di truyén bénh hemophilia 2
- Ai nén lam xét nghiém xac dinh

tinh trang mang gen va nén tién hanh khi nao? 5
- Triéu chirng clia nguwdi mang gen hemophilia 5
- Cac phwong phap nao gitp chan doan

tinh trang mang gen hemophilia? 6
- Can chuén bj gi khi ngwdi mang gen mudn c6 con? 7
- Cac phwong phap chan doan trwéc sinh 8
- Chan doan trwéc cay phoi 9
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- Dia chi cac trung tam diéu tri Hemophilia trén toan quéc 10
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- Chju tréch nhiém xuét ban:
GS.TS.Nguyén Anh Tri
Vién truong Vién Huyét hoc - Truyén mau TW

Chu tich Hoi Réi loan déng méau Viét Nam
-Biénsogn:  ThS.Nguyén Thi Mai
- Biéntap: buc Nghia
- Trinh bay bia: Diéu Linh

- Thiétké, ché ban:

C.ty CP Sach va Truyén thong Gido duc Qudc Vin

NGUOI MANG GEN HEMOPHILIA

Khé sach: (14,5 x20,5)cm....
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Hoi Réi loan dong mau Vit Nam
tran trong cam on Quy Hemophilia Novo Nordisk

da tai tro kinh phi xuat ban an phdm nay.

novo nordisk
haemophilia fondation
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Hoi Roi loan déng mau Viét Nam

Trung tdm Hemophilia

Vié¢n Huyét hoc - Truyén mau Trung wong

Dia chi: Ph6 Pham Van Bach, Yén Hoa, Cau Gidy, Ha Noi

Dién thoai: 04 32868030; 37821892 (may le 554, 561) - Fax: 04 36865582

TAI LIEU CAP PHAT
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