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Con: nhận gen từ bố - mẹ

Gen đó: có gen tốt, có thể có gen không tốt
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➢ Con có thể có 
các bất thường 
bẩm sinh

➢ Do đột biến trong quá 
trình mang thai.

➢ Do di truyền từ bố mẹ.
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Anh Trung (1974) và chị Hà 
(1980), ở Lạng Sơn, kết hôn
và sinh hai cháu khỏe mạnh
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- Xác định

đột biến

-Xác định 

HLA

CON 1

(2007)

Codon 

26/17

Chẩn đoán

trước sinh
(Codon 17)

Thai lần 

3

(2014)

CON 2

(2009)

Codon 26/17

A.TRUNG

(codon 26)

C.HÀ

(codon 17)

Bệnh nhân Hoàng M., 2009, Chi Lăng, Lạng Sơn, 
Beta thalassemia

Ghép tế bào gốc 

từ máu dây rốn 
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6

BN M., 2009, sau khi đã được 
ghép tế bào gốc điều trị bệnh thalassemia

2018
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NGƯỜI 

MANG 

GEN

NGƯỜI 

BỆNH
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Bệnh nhân 

1

(2007)

Codon 

26/17

Con thứ 

3

(2014)

Bệnh nhân 2

(2009)

Codon 26/17

A. 

TRUNG

(codon 

26)

C. HÀ

(codon 

17)

NGƯỜI BỆNH NGƯỜI MANG GEN

12 TRIỆU 

NGƯỜI

20.000 

NGƯỜI
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 Bệnh chỉ bị ở các 

dân tộc ít người?

 Do kết hôn cận 

huyết?



10
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Các thành phần của máu

11/50
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Các thành phần của máu,
bệnh của máu???

Hồng cầu
(Vận chuyển Oxy)

Bạch cầu
(Chống nhiễm trùng)

Tiểu cầu
(Cầm máu)

12/50
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13

Đời 

sống: 
#120 ngày
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Tế bào Hồng cầu

Không có nhân

Bào tương chứa Huyết sắc 

tố (hemoglobin)- nhiệm vụ 

trao đổi và vận chuyển Oxy

Phân tử Hemoglobin gồm

 Sắt (nhân hem)

 Bốn chuỗi globin (2 alpha, 2 beta)
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Phân tử hemoglobin
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❑ Làm giảm hoặc không tổng 

hợp được huyết sắc tố

❑ Bệnh di truyền GEN lặn

A  --- a

AA   Aa aa

BỊ BỆNH –BÌNH THƯỜNG- MANG GEN 
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Biểu hiện – triệu chứng điển hình

 Thiếu máu

 Vàng da

 Xạm da

17/29

17/50
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Biểu hiện – triệu chứng điển hình

Chậm phát triển: nhẹ 
cân,  dậy thì muộn;

Khuôn mặt: trán dô, 
mũi tẹt, bướu đỉnh, 
vẩu;

 Lách to, gan to

 .............

18/29

18/50
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Biểu hiện của NGƯỜI MANG GEN???

 Nhìn hoàn toàn bình thường

 Có thể thiếu máu nhẹ.

 Thường được phát hiện khi:

 Có người nhà bị thalassemia;

 Bị các bệnh khác, mang thai…

 Khám, tư vấn sức khỏe.

 Là… nguồn gen trong cộng đồng.

19/29

19/50
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ĐIỀU TRỊ BỆNH:

 Truyền máu: 2 đơn vị/tháng

 Thải sắt: thường xuyên
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Di truyền gen bệnh TMBS

 Người bị bệnh: do nhận gen của bố và mẹ

 Người mang gen: nhận gen từ bố hoặc mẹ

 Người mang gen, có thể sinh con bình thường, con bị 

bệnh, hoặc mang gen.
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Di truyền beta thalassemia

23/50

Nếu cả bố và mẹ đều mang gen bệnh: xác suất
mỗi lần sinh: 25% nguy cơ bị bệnh, 50% mang
gen bệnh và 25% bình thường
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?????

Bố, mẹ 

nhìn 

khỏe 

mạnh 

bình 

thường

24/50

Xác suất ở mỗi lần sinh???
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 BẠN CÓ THỂ BỊ 

BỆNH KHÔNG???

 BẠN CÓ CẦN 

PHÒNG BỆNH 

KHÔNG???

 CÁCH NÀO???
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Phòng bệnh?

BIỆN PHÁP:

 Truyền thông, giáo dục sức khỏe

 Thanh/thiếu niên chủ động sàng lọc bệnh

 Quản lý được nguồn gen

 Tư vấn trước hôn nhân
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KHÔNG ĐỂ SINH RA TRẺ BỊ BỆNH

TAN MÁU BẨM SINH THỂ NẶNG/TRUNG BÌNH
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Sàng lọc cơ bản thalassemia:

Khám, xét nghiệm cơ bản:

Tổng phân tích tế bào máu

Sắt huyết thanh

Ferritin huyết thanh

28/50
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Tổng phân tích tế bào máu

29/50

➢ Có thiếu máu 

không

➢ Chất lượng 

hồng cầu

➢ Nguy cơ mang 

gen TMBS
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Xét nghiệm sinh hóa máu

30/50

Đánh giá:

lượng Sắt 

huyết thanh

dự trữ sắt 

trong cơ 

thể
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Điện di huyết sắc tố

31/50

 Xem thành phần 

huyết sắc tố: có 

bất thường 

không?

 Định hướng làm 

xét nghiệm gen 

(alpha, beta??)
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Từ đó, có thể xem xét:

 Hiện có thiếu máu không?

 Thiếu máu do thiếu sắt?

 Có nguy cơ mang gen bệnh TMBS 

không? Loại gì?

=>Theo dõi?

=> Xét nghiệm thêm?

32/50
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Sàng lọc tại Hà Nội 2018:

Cứ 10 học sinh có 1 HS có 
nguy cơ mang gen bệnh 
TMBS



34/26

Chúng ta có thể làm gì?

Chủ động kiểm tra, sàng lọc

Sàng lọc trước kết hôn

 Tư vấn cho người khác                      

➢ HÔN NHÂN BỀN VỮNG

➢ CẢI THIỆN CHẤT LƯỢNG GIỐNG NÒI
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Xin trân trọng cảm ơn!


