CONG HUONG TU CHAN BOAN TiCH LUY SAT

DIE TRONG BENH THIEU MAU

MEDICAL

Vii Long

I. DAT VAN DE

Bénh can do thiéu sét san sinh hemoglobin, la 1
bénh vé gen dwa dén thiéu mau. Nhiéu ngau bién gay
ra nhiéu typ phu. Mirc do réi loan mau thay déi rat nhiéu
theo sb lwong ngau bién. Tir rdi loan gen dwa dén téng
hop hemoglobin, yéu t6 mang 6xy va CO, dén va di
khoéi phdi. Ngau bién trong ciu tric hemoglobin tac
dong dén kha nang thuc hién chirc ndng cla no.

O nguoi trwdng thanh ciu tric hemoglobin tredng
thanh gdm nhém hema 1 phan t& globin va 1 nguyén
tlr Fe & trung tdm. Phan t& globin chva 2 chubi alpha
va 2 chubi béta. O bao thai hemoglobin c6 2 chudi
alpha va 2 chudi gamma. 2 nhém dwéi typ chi yéu cla
thalasssemia 13 alpha va béta 1a chudi bi tac dong dén
cAu truc.

Alpha thalasssemia

Do san xuét qua mirc béta-globin. M&c d nidng
tuy thudc vao bao nhiéu chd trén gen bi tac dong. Thé
nhe nhét chi bi 1 chd va két qua khong co triéu chirng
lam sang. Néu & 2 chd sé co thiéu mau tan huyét nhe
3 chd sé& x4u hon, san xuét chudi alpha chi con 1/3 hay
Ya .Thra béta globin Hb H tuy loai nay hoa tan dwoc
nhwng né ciing phéa hiy té bao.

Trong khi d6 néu khong téng hop dwoc alpha globin
dwa dén phu thai. N6 c6 thé tao nén chubdi gamma Hb
nhwng lai khong van chuyén duoc 6xy dwa dén to
vong thai nhi. Sé lwong alpha globin phu thuéc vao
sb gen hoat déng, cang it gen hoat déng bénh alpha
Thalassemia nang hon.

M4t 1 gen chi biéu hién thiéu mau nhuoc séc
nhe.

Mé4t 2 gen thé nhe co biéu hién thiéu mau nhuoc
sac.

Méat 3 gen la bénh hemoglobin H chi c6 1 gen hoat
dong dé sinh alpha bglobin, & mirc tr nhe dén trung
binh. Cé thé lach to, séi mat, nhiém trung, vang da, co
thé phai truyén mau thuwdng xuyén.
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MAt 4 gen la alpha T thé nang, phu thai, chét trong
tlr cung hodc sau sinh. Th& nay dic biét phé bién &
DPéng nam A nhw Viét Nam, Thai Lan, Philipin.

Alpha Thalassemia c6 ti &€ nam/n nhw nhau.

Béta —thalasssemia

Do téng hop qua mirc alpha-globin, mirc pha hoai
I&n hon béta globin. Co thé phan (ng bang phat trién
tdy xwong chdng thiéu mau, noi sén sinh héng cau gitr
cho chuyén ché 6xy ctia nhu cau co thé nhwng té bao
khéng dli nhw tredc. Tay xwong phinh ra lam gian doan
phat trién co thé va strc 16N, gay gan, lach to, 6 loét
chan, suy tim. Cho dén nay it nhat 17 ngau bién dwoc
biét vé béta thalasssemia, co 2 loai la nang (majeur) va
trung gian. Loai nang can truyén mau méi sbng duoc.
Loai trung gian nhe hon khoéng can truyén. 2 loai thé
nhe (minor) chi thé hién khéng déu trong gen & thé hé
sau.

Thai & tudn 9 - 10 phat hién béta thalasssemia thé
nang va&i gan, lach to. Tién lwong twong dbi tt trir phu
thai gay t&r vong trong t&r cung. Béta thalasssemia vé&i
lach to can cét lach va van phai truyén mau.

Bénh phé bién & viing Dia trung Hai, d&c biét & Y,
Hy Lap nhung ciing thdy & Trung va Nam A. Tré em
thira k& 2 B-globin ngau bién thanh Thalassemia toan
phat (majeur) hay bénh thiéu mau Cooley, ciing gap &
Viét Nam ma thuwong xuyén phai truyén mau, hau qua
dan dén thra sat (Fe) tap trung & gan va tim. Giam
lwong Fe huyét thanh béng Desferroxamine, phirc hop
c6 ai lwc cao véi Fe. Tuy c6 dung thubdc lay bét sat
nhung ti 1é t& vong do bénh tim van cao. O Anh ndm
2000 c6 t&i 50% ngudi méc bénh nay chét & tudi 35.
Khi méi dé tré van khée manh, trong 2 ndm tudi bat
dau thiéu mau, néu khéng truyén mau dé duy tri lwong
hemoglobin tré sé& chét trong vong 2-5 tudi. Tuy nhién
1 don vi mau truyén lai chira 250mg Fe, véi 2 don vi
truyén méi thang thi 1 nam bénh nhan (BN) sé nhan 6g
FE. Do lwong Fe tdng qua mirc co thé khong thé dao
thai qua rudt. Trong nhitng nd&m 1960 chelator Fe, dé
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loai trlr Fe ra khai tim, deferoxamine ciling chi ctru dwoc
1 56 BN. Viéc truyén thubc dwdi da 5 1an /tudn, méi lan
8 gi® 1a phién phurc Ién cho tré ciing nhw cho cha me
BN. Thubc ciing c6 tac dung phu nhw gay diéc, cham
I&n. Van dé do lwong Fe trong mau hay sinh thiét gan
dat thanh van dé phai quan tam.

Hién nay ghép tdy, ghép tly xwong bang té bao
gbc, ghép gen |a phwong phap dang dwoc chu y. O
Viét Nam, theo Vién Nhi TW c6 gan 20 000 ca chi
1/10 dworc tiép can diéu tri. 8 BN da dwoc ghép té bao
gbc c6 co hdi kéo dai va nang cao chét lwgng cude
sbng, tuy nhién doi héi nhiéu diéu kién nhw tim té bao
gbéc phu hop, chi phi phdu thuat cao 500 triéu ddng/
ca, chua k& khan hiém ngudn t& bao gbc phu hop.
Thuwdng khong dwoc diéu tri tién lwong xau, khong
séng dén tudi day thi.

Il. PHUONG PHAP DE XUAT

Nhém Gs Pennel (Anh) cung Gs J.M.Walker Vién
Trwong Luan Dén da dé xuat dung cdong hwéng tir
(CHT) d@é tim tich Iily Fe trong tim. Trwdc day, thwong
dung xung spin echo T2 hay tang ti 1&é cwong doé tin
hiéu nhwng kém hiéu qua. Tac gia da dung nhirng xung
khac nhau dwa trén chénh tr T2, d6i v&i Fe nhay hon
chi dung xung T2. Pennel va nhém nghién ctru da dung
T2*. T2* cho co tim (Myocardial T2*) thi dung dén do

hinh co’ vira nhanh vira d&. T2* ¢6 hiéu qua véi chuyén
dong tim va nhay voi Fe.

Ill. KET QUA

Téc gia da dung 3000 I6p c&t CHT cho 75% trong
s6 845 BN vé&i T2. 28 BN suy tim, 89% c6 T2 duéi 10ms
c6 nguy co t&r vong cao, 10-10ms nguy co' thdp hon.
Tw két qué nay, trung tam khac ciing két hop nghién
cvu ngau nhién didu tri v&i chelate Fe nhung voi
deferiprone, loai chelate Fe uéng. Thubc dac biét chi
can uéng c6 hiéu qua hon deferoxamine 14y Fe khdi
tim. V&i 1200 BN & Sardaigne, c6 167 BN duwoc chan
doan CHT va chon ngau nhién 65BN diéu tri trong 1
nam v&i deferoxamine + placebo va deferoxamine +
deferiprone , 40% nhom sau T2* da tang, chirng té Fe
trong co tim da giam. 20 nwéc khac My, Y, Hy Lap,
Thuy Dién, Thai Lan, Singapore, Trung Quédc ciing da
ap dung. Tilé tr vong & Anh do vay da giam dwoc 80%,
két qua nay ciing duc xac nhan & cac nuéc khac.

IV. KET LUAN

Phwong phéap con trong giai doan thi» nghiém can
danh gia thoi gian dai hon, tuy doi héi trang bi dat tién
nhung ciling gitp mét huéng trong chan doan va diéu
tri bénh thalassemia, c6 thé danh gia la kha quan truwdc
hét khong gay phién toai cho BN va két qua ciing duwoc
xac nhan.

Hinh minh hoa

Hinh tim va gan T2W ctda BN thalasssemia
Tréi: tich Fe trong gan (hinh t6i) nhung khéng cé trong tim (hinh séng).
Phai: tich Fe trong tim (hinh téi) nhung khéng c6 trong gan (hinh séng).

DIEN QUANG VIET NAM S5 06 - 02 /2012

131



DIEN PAN

TAI LIEU THAM KHAO

1. Bénh thiéu méau huyét tan Alpha-Thalasssemia. 3. Ghép tdy xuwong bang té bao gbc chira bénh
Khoa Di truyén hoc phéan ti& - Bénh vién Nhi Trung Thalasssemia. Viet nam ThalassemiaAssociation.
Uong. 4. Tran Thi Mong Hiép, Thiéu mau tan huyét. Khoa

2. Health.ehow.com Thalassemia disease. Thén noi tiét Bénh vién Nhi Béng 2. pnt.edu.vn/home/

docs/bmnhi/Thieumautanhuyet.doc

TOM TAT

Muc dich: Gidi thiéu phuong phap chén doan va danh gia két qua diéu tri tich Idy st trong bénh thalassemia
bang CHT.

Déi twong va phwong phép: BN bj thalasemia thé néng (thalassemia majeur) da phai truyén méu nhiéu lan...
Phuong tién: may céng hudéng tir (CHT) cong suét 1,5T tré 1én.

Két qua va ban luan: Hinh thalassemia do tich st (Fe) trong tim va gan kha dién hinh. Nhém tac gia Gs
Pennel (Anh) cung Gs J.M.Walker da st dung CHT dé chén doan déng thoi dé xuét st dung thudc thai Fe theo
duwong ubng. Phuong phap nay duoc cac téc gid nhiéu nuéc khéc ép dung va xac nhan két qud nghién ctwu cla
phuwong phap trén.
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