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TOM tat

Nam 2014, H6i Tan mau bam sinh Viét Nam (VITA) da canh bao
su bung no Thalassemia 6 Viet Nam voi khoang 10 triéu ngudi mang
gen bénh, trong do co khoang 20.000 ngudi bénh; udc tinh méi nam co
khoang 2000 tré sinh ra mac bénh. Viéc sang loc va chan doan trudc
sinh cua cdc bdc sy San khoa co y nghia dac biét quan trong trong
viéc kieém sodt su lan rong cla gen bénh, giam su sinh ra nhing cd thé
mang thé bénh nang can truyén mau va thai sat suét doi.

Mue tiéu: mo ta mot sé dac diém vé thai va xét nghiém cua phu nu
o thai dugc hoi chan lien bénh vién vi nghi ngo thai bj thalassemia tai
Bénh viéen Phu san Trung uong ndm 2015.

Phuang phap: nghién cuu mo ta cat ngang 240 phu nd co thai dén khdm
tai Trung tam Chan doan trudc sinh va dugc hoi chan lién bénh vién vi nghi
ngo thai bi thalassemia tai Bénh vién Phu san Trung uong nam 2015.

Két qua: 82% truong hop siéu am co phu thai; 75% truong hop Xet
nghiém Tong phan tich té bao m&u ngoai vi cta cdc thai phu nay thdy
co MCV < 80fl; 48% truong hop xét nghiem phu ni mang thai co mang
gen thalassemia.

Két luan: Sang loc va chan dodn trudc sinh bénh thalassemia cho
phu ni co thai la bién phap can thiét dé kiém soat su lan rong cua gen
bénh va giam su sinh ra nhiing nguoi mac bénh thé nang.

Tir khoa: thalassemia, phu nt co thai.

Abstract

STUDY ON SOME FACTORS RELATED TO
THALASSEMIA IN PREGNANT WOMEN AT PRENATAL
DIAGNOSIS CENTER, NATIONAL HOSPITAL OF
OBSTETRICS AND GYNECOLOGY 2015

In 2014, the Vietnam Thalassemia Association (VITA) has warned the
outbreak of Thalassemia in Vietnam with about 10 million people carrying
the gene for the disease, including about 20,000 patients; estimates each



year about 2,000 children are born infected. The active participation of doctors Obstetrics in screening and
prenatal diagnosis makes sense especially important in controlling the spread of disease genes, reducing
the generation of individuals with severe illness should be blood transfusion and iron chelation for life.
Objectives: describe some characteristics of fetal and testing of pregnant women is associated
hospital consultations for pregnant suspect thalassemia at the National Hospital of Obstetrics and

Gynecology in 2015.

Method: 240 women pregnant women examined at prenatal diagnostic center and hospital for medical
consultation in connection suspicion thalassemia pregnant at the Central Maternity hospital in 2015.

Results: 82% of ultrasound is hydrops fetalis; 75% of tests General analysis of peripheral blood cells of
these women have MCV <80fl; 48% of pregnant women is thalassemia carriers.

Conclusions: Screening and prenatal diagnosis of thalassemia for pregnant women as
necessary measures to control the spread of disease genes and reducing the generation of

people with severe diseases.
Keywaords: thalassemia, pregnant woman.

1. bat van dé

Thalassemia l& bénh thi€u méu tan méu di truyén,
nguyén nhan do dot bién gen lam giam hogc mét
hoain toan kha nang téng hop chudi globin. Nam
2014, Hoi Tan mdu bém sinh Vit Nam (VITA) da
cénh bdo sy bung né Thalassemia 6 Viet Nam véi
khodng 10 triéu ngusi mang gen bénh, trong dé <6
khodng 20.000 ngusi bénh; uéc tinh méi nam cé
khodng 2000 tré em sinh ra méc beénh [1]. Bén canh
viéc néng cao nhén thic, tu vén fiéen hén nhan ve
bénh, sy tham gia tich cyc cia cdc béc st San khoa
trong viéc saing loc va chéin dodn trudc sinh cé y nghia
dac biét quan trong trong viéc kiém sodt sy lan réng
cta gen bénh, giém sy sinh ra nhing cé thé mang thé
bénh nang can truyén mdu va thai sét sust dsi.

Nam 2014, Bo Y t& da ban hanh Huéng dan
chén dodn va digu tri bénh Thalassemia véi quy
trinh xét nghiém sang loc Thalassemia bang xét
nghiém dau tién la Téng phan tich t€ bao mdu
ngoai vi- mét xét nghiém don gian, phé bién, tét cé
cdc bénh vien deu lam duoc [2]. Thuc € da s6 cac
bac si San khoa khi khdm thai chua quan tam dén
sang loc Thalassemia, chi dinh xét nghiém Téng
phan tich t& bao méu ngogi vi dugc lam muén &
tuéi thai quy 3, nhu vay thai da qud to dé cé thé
chén dodn truéc sinh var logi bé nhing cé thé méc
bénh nang néu chén dodn dugc.

Tai Trung tam Chén dodn truéc sinh Bénh
vien Phy san Trung uong trong nam 2015,

nhiong phy nu cé thai dén chan dodn trudc sinh
Thalassemia cho yéu do Phu thai hodic tien s
vo/ chong hodic con bi Thalassemia, rét it ngusi
dugc phét hien qua sang loc Téng phan tich té
bao mdu ngoaqi vi.

Chung téi tién hanh nghién cou nay véi myc
tieu: mé t& moét s6 dac diém vé thai va xét nghiém
cba phy n ¢ thai dugc hoi chdn lién benh vién vi
nghi ngd thai bj thalassemia tai Bénh vién Phy sén
Trung uong nam 2015.

2. boi tugng va phuong
phap nghién ctu

2.1. Déi tuong nghién cou

- Béi tugng: nhong phy no cé thai dén kham tai
Trung tam Chdn dodn truéc sinh va dugc hoi chén
lien benh vien vi nghi ngs thai bi thalassemia tai
Bénh vien Phy san Trung uong n&m 2015.

- Tieu chuén lya chon:cé mét trong cdc tiéu
chudn sau:

+ Phu thai.

+ Vg hodc chéng da dugce xdc dinh cé mang gen
bénh thalassemia hodc da cé con bj thalassemia.

+ Xét nghiém Téng phan tich t& bao mdu ngoai
vi thély MCV<80fl

- Tiéu chudn logi tru: khéng cé xét nghiem Téng
phan tich t& bao mdu ngoai vi.

2.2, Phuong phap nghién cuu

- Thiét ké nghién cGu: nghién ciu mé té cét ngang.
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- C& méu va chon méu: chon tét ca nhang phy
nU ¢ thai nghi ngd thai bi thalassemia dugc hoi
chén lien bénh vién tai Bénh vién Phy sén Trung
uong nam 2015, dugc 240 benh nhan.

- Noi dung nghién cou:

+Tuéi thai duoc chén dodn: chon céc thoi diém
trudc 20 tuan- néu sang loc dugc nguy co thai bi
thalassemia U thai diém nay thi rét thuan lgi cho chi
dinh choc 6i dé chdn dodn bénh cho thai; 20 dén
28 tuain- néu choc i chdn dodn thai bj thalassemia
thé naing thi van cé thé ngung thai nghén; sau 28
tuan: chén dodn & giai doan nay thi viec dua ra
céc quyét dinh sén khoa la kho khan vi dé sau 28
tuain con cé thé séng.

+ Tién sG san khoa: con bi phu thai, bj
thalassemia.

+ Tinh trang thai [an nay: binh thusng, phu
thai, ¢ bét thusng hinh thai khac.

+ Chi s6 MCV trong xét nghiém Téng phan tich
t& bao mdu ngoai vi cva thai phy.

+ Két qua xét nghiém dién di hemoglobin hoac
xét nghiém gen cta thai phy: ¢6 mang gen hay
khéng mang gen thalassemia. Danh gig la “cé
mang gen” dya vao két qua khém chuyén khoa
huyét hoc hotic két qué xét nghiem gen.

- Quan ly va xu ly 6 lieu: s6 lieu dugc nhap
va quan ly béng phain mém excel va SPSS 16.0, so
dung d6 tin cay a la 95% trong céc phép phan tich
so sanh dé danh gid do tin cay.

3. Két qua
3.1. Tuéi thai khi dugc chan doan bénh

m Duéi 20 tuéin
m 20 dén 28 tuan

Trén 28 tuin

Biéu do 1. Tudi thai 6 thsi diém hoi chdn

Khodng 3/4 céc trusng hop thai dugc hoi chén
c6 tudi thai dusi 28 tuan, cy thé trong téng s6 240
thai phy dugc lya chon vao nghién ctu c6 13% s6
thai phy dugc hoi chén lien benh vien 6 tusi thai
dusi 20 tuan, 61% sé thai phy dugc hoi chdn luc
tusi thai 20 dén 28 tuan, con 26% thai phy dén hoi
ché&n muén 6 tudi thai trén 28 tuan.

3.2. Két qua siéu am thai lan nay

Bang 1. Két qua siéu am thai

Ket qua siéu dm thai S6 luong Tyle%
Binh thutng 3 96
Phiy thai 197 82l
Bt thuong khdc 20 83
Tong 240 100

C6 197 trusng hop (chiém 82,1%) thai c6 biéu
hien phu thai trong s6 240 trusng hop dugc lya
chon vao nghién cou.

3.3. Két qua xét nghiém MCV khi lam
Téng phén tich t€ bao mdu ngoai vi.

W MOV < B0
W MY == 80

Bigu do 2. Ket qua xét nghigm MCV cba thai phy

C6 179 trusng hgp thai phy dugc hoi chén khi
xét nghiém Téng phan tich t& bao mdu ngogi vi ¢6
MCV < 80fl, chiém 75%.

3.4. Méi lién quan giva két qua MCV
va két qua xét nghiém dién di/gen.

Biing 2. Mai lién quan gita két qua MCV va két qua xét nghiém gen

MV < 80fl MV > 80fl Tong
(6 mang gen 115 1 116 (48%)
Khéng mang gen 0 2 2
Khang xét nghiém 65 57 122
Tong 180 60 240

P<0.001 (Fisher’s exact test)

Su khdc biet vé két qué xét nghiém gen giva 2
nhém xét nghiém Téng phan tich té bao mdu ngoai
vi c6 MCV < 80fl va MCV = 80fl la ¢6 y nghia
théng ke véi p< 0,001.

3.5. Méi lién quan giva két qua MCV
va két qua siéu am thai.

Bang 3. Mai lién quan gitia ket qua MCV va két qud siéu dm thai

il it MV <80l MV >80l Tong
Sigu am thai

Phu thai 139 58 197
Thai binh thutng 23 0 23
Thai bt thuting khdc 18 2 20
Tong 180 60 240

P=0.002 (Chi-square)
Két qué sieu am thai gitia 2 nhém xét nghiém Téng



phan tich t& bao mdu ngoai vi <6 MCV < 80fl vt MCV
= 80fl la khéc biét c6 y nghia théng ke véi p< 0,05;
trong d6 c6 139 trusng hop phu thai & nhém MCV <
80fl, chi c6 58 trusng hop 6 nhém MCV = 80fl.

3.6. Méi lién quan giva két qua mang
gen thalassemia va két qua siéu am thai.

Bing 4. Méi lién quan gita két qua xét nghigm gen va sigu 6m thai

Siw im that ity (6 mang gen | Khong mang gen K:;Ei :‘ Tong
Phi thai 81 2 114 197
Thai binh thutng 2 0 2 pA}
Thai bt thuing khdc 14 0 b 20
Tong 116 2 122 240

Trong s6 116 thai phy xét nghiém cé mang
gen thalassemia khi sieu am thai cé 81 trusng
hop phu thai (chiém khoang 70%), 21 trusng
hop thai binh thusng va 14 trusng hop cé bét
thusng hinh thai khdc. Trong s6 197 trusng hop
sieu am phu thai thi 81 trusng hgp c6 mang gen
thalassemia (chiém khoang hon 40%), 2 trusng
hop khéng mang gen con 114 trusng hop khéng
dugc xét nghiem gen.

4. Ban luan

Trong nghién clu nay c6 116 ngusi mang
gen, chiém ty le 48% (theo bang 2). Ty lé mang
gen nay khéng dai dién cho quan thé vi déi
tugng da dugc khu tro la nhong sén phy c6
nguy co cao con bi thalassemia (MCV < 80f],
phu thai, tien st vg/chéng/con bi thalassemia).
Trong s6 180 trudng hop xét nghiém Téng phan
tich t6 bao mdu ngoagi vi c&6 MCV < 80fl <6
t6i 115 trusng hop dugc xdc dinh c6 mang gen
thalassemia, chiém t6i 63,9%. Nhu vay vén de
sang loc ngusi mang gen thalassemia tu xét
nghiém Téng phan tich t€ bao mdu ngoaqi vi la
rét quan trong va cé y nghia (p<0,001) déi véi
cdc bdc si khong phai chuyén nganh huyét hoc.
Theo biéu do 1, chi cé 13% phy nu dén hoi chén
bénh thalassemi & tudi thai dusi 20 tuan, da s
(61%) & tusi thai tu 20 dén 28 tuan va 26% &
tuéi thai hon 28 tuan. Nhu vay, cdc bac si Sén
khoa can chi dinh thusng quy xét nghiém Téng
phan tich t€ bao mdu ngogi vi trong giai doan
nua dau cua thai ky thai nghén dé sang loc bénh
thalassemia cho phy no mang thai theo hudéng
dén cta Bo Y t€ [2] thi mdi c6 du thsi gian dé

chung ta chi dinh cdc xét nghiém chén dodn tiép
theo bénh thalassemia cho thai nhu choc 6i lam
xét nghiém gen. Trong nghién ctu nay c6 122
trusng hop khong dugc lam cdc xét nghiém chén
dodn mang gen, nguyén nhan chu yéu do khi
dugc chdn dodn phu thai ngusi bénh chi mong
muén ngung thai sém, vi vay rét thiéu théng tin
dé tu vén di truyén cho hai vg chong. Hién nay
trén thé gidi, mét s6 nudc con yéu cau lam mot
bo xét nghiém khéo sat téng thé cho thai phy,
trong d6 c6 bao gom xét nghiem Téng phan tich
té bao mdu ngogi vi, ngay tu thsi diém siéu am
sang loc truéc sinh quy 1 (tu 11 dén 14 tuan),
da giup cho viéc phat hién va xU tri cdc vén de
bét thusng coa thai phy dugc kip thsi, dem lai
nhiéu lgi ich cho cé gia dinh thai phy va xa héi.

Trong nam 2015, tai Trung tém Chén dodn
truéc sinh Bénh vién Phy sén Trung uong cé
197 trusng hop siéu am phu thai — chiém 82%
déi tugng nghién clu dugc lam cdac xét nghiém
chdn dodn bénh thalassemia, trong dé cé téi
139 trusng hop xét nghiém Téng phan tich té
b&o mdu ngoai vi thdy MVC< 80fl; trong s6 139
trusng hop nay cé 81 trusng hop xét nghiém me
mang gen thalassemia, 114 ngusi kheng lam cac
xét nghiém chén dodan mang gen thalassemia.
Thyc t&, phu thai c6 thé do nhigu nguyén nhan
nhu nhiém trung, mién dich, di truyén. Theo Ngé
Diém Ngoc, Tran Danh Cusng va céng sy khi
nghién cbu Chén dodn trudc sinh bénh HbH va
phu thai do Hb Bart’s da phat hién nguyén nhan
chinh gay phu thai la bénh a thalassemia véi
kiéu gen coa hai vo chong la (--SEA/aa) [3].
Theo Higp hoi thalassemia quéc 1€, s& ngusi
mang gen (--SEA/aa) trén thé gisi khoang 60
triéu ngusi, tap trung chi yéu 6 cdéc nuéc Dong
Nam A, trong d6 c6 Viet Nam [4]. Cong theo co
ché di truyén, nhing cap vo chéng mang gen
a thalassemia da tung sinh con bi phu thai vén
hoain toan cé kha nang sinh con binh thusng 6
nhang lan ¢é thai sau. Digu quan trong la ching
ta phéi cho dong sang loc va phat hien dugc
nhing cép v¢ chéng mang gen thalassemia
trong céng déng va chdn dodn trudc sinh cho
con cua ho xem cé bi thalassemia khéng ngay tu
trong bao thai. Déi véi nhing gia dinh da sinh
con bi thalassemia, viec chdn dodn truéc sinh
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cho lan ¢6 thai sau la binh thusng déi véi bénh
thalassemia cing rét cé y nghia trong viéc tu véin
cho ho luu tro mdu cuéng rén khi dé vi c6 kha
nang diéu tri cho anh/ chi cta bé bi thalassemia
bang ghép té bao géc t mdu cuéng rén [5].

5. K&t luan

- Trong s6 240 trusng hop dén Trung tam Chén
dodn trudc sinh — Bénh vién Phy san Trung uong dé
hoi chén lien vién vi nghi ngs thai bi thalassemia
c6 82% vi phu thai.

- Xét nghiém t6ng phan tich t& bao méu ngoai
vi cUa cdc thai phy nay thdy c6 179 trusng hop
MCV < 80fl, chiém 75%.
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