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MỞ ĐẦU 

 

1. LÝ DO CHỌN ĐỀ TÀI 

Thalassemia là tên một loại bệnh thiếu máu do di truyền. Nguyên nhân do 

các đột biến trên gen globin làm giảm hoặc mất khả năng tổng hợp chuỗi globin 

trong phân tử hemoglobin. Tùy theo sự thiếu hụt khả năng tổng hợp chuỗi 

globin mà bệnh thalassemia chia thành các loại khác nhau nhưng 2 loại phổ 

biến nhất là α-thalassemia, β-thalassemia. 

Hiện nay, có khoảng hơn 500 đột biến liên quan đến thalassemia đã được 

báo cáo trên toàn thế giới. Tại Việt Nam, theo nhiều nghiên cứu tần số alen 

người Việt Nam cho thấy có 8 loại đột biến chính gây bệnh β-thalassemia là 

Cd41/42(-TCTT), Cd71/72(+A), CD17, IVS1-1(G>T), IVS1-5(G>C), -28(A-

G), IVS2-654(C>T) và Cd26(GAG>AAG) [3]. Với alpha thalassemia con số 

này là đột biến xoá đoạn lớn kiểu SEA, THAI; đột biến xoá đoạn nhỏ là alpha 

3.7 và alpha 4.2;đột biến điểm là HbCS và HbQS.  

Việc chẩn đoán thalassemia trước đây dựa chủ yếu vào triệu chứng lâm 

sàng và các xét nghiệm sinh hoá huyết học. Tuy nhiên, các chẩn đoán này chỉ 

giúp sàng lọc và xác định một số thể thalassemia nhất định. Với đối tượng người 

lành mang gen hoặc thai nhi (trong chẩn đoán trước sinh) thì các phương pháp 

này không thể xác định được thể bệnh. Ngày nay, với sự tiến bộ vượt bậc của 

khoa học biệt là khoa học ứng dụng trong y học đã giúp các nhà nghiên cứu 

chẩn đoán được bệnh thalassemia ở cấp độ phân tử, phát hiện chính xác sự có 

mặt của các loại đột biến gây bệnh, mở ra sự hỗ trợ rất lớn cho công tác chẩn 

đoán trước sinh và tư vấn di truyền phòng bệnh thalassemia. Ở nước ta các kỹ 

thuật giúp cho sự chẩn đoán đột biến gen đang được nghiên cứu và đạt được 

một số thành tựu nhất định. Tuy nhiên, phần lớn các dịch vụ chẩn đoán tập 

trung ở các Viện, bệnh viện tuyến Trung ương trong khi bệnh nhân thalassemia 

chủ yếu tập trung ở đồng bào dân tộc ít người khu vực vùng cao miền núi. Khả 
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năng tiếp cận của nhóm người này tới tuyến Trung ương là rất hạn chế. Mặt 

khác thalassemia là bệnh rất đặc trưng cho vùng miền tương ứng với các nhóm 

chủng tộc. Do đó khi triển khai dịch vụ chẩn đoán đột biến gen thalassemia, 

người ta phải thực hiện các nghiên cứu cơ bản để xác định loại đột biến và tần 

số allen nhằm thiết lập labo một cách chuẩn xác và tối ưu nhất.  

Bệnh viện Trung Ương Thái Nguyên là bệnh viện tuyến Trung Ương duy 

nhất của 6 tỉnh miền núi Đông Bắc, khu vực mà tập trung hầu hết nhóm dân tộc 

ít người có dân số đông nhất cả nước. Tỷ lệ người mang gen thalassemia ở khu 

vực này được báo cáo là rất cao 10-30%. Hàng năm, bệnh viện Trung Ương 

Thái Nguyên cũng tiếp nhận 300-500 lượt bệnh nhân thalassemia thể nặng vào 

truyền máu thải sắt. Nhu cầu dự phòng bệnh thalassemia cho khu vực là rất cấp 

thiết. Để đáp ứng nhu cầu đó, bệnh viện Trung Ương Thái Nguyên đã thành lập 

khoa Miễn Dịch - Di truyền phân tử nhằm cung cấp các dịch vụ sang lọc và 

chẩn đoán trước sinh bệnh thalassemia cũng như các bệnh di truyền khác. Để 

đánh giá kết quả bước đầu áp dụng kỹ thuật sinh học phân tử trong sàng lọc đột 

biến gen gây bệnh thalasemia nhóm nghiên cứu tiến hành đề tài nghiên cứu 

“Đặc điểm đột biến gen globin của các bệnh nhân thalassemia tại bệnh viện 

Trung Ương Thái Nguyên”. 

2. MỤC TIÊU ĐỀ TÀI 

Ứng dụng kỹ thuật Multiplex -PCR trong sàng lọc và xác định một số 

đột biến phổ biến gây bệnh thalassemia. 

3. NỘI DUNG THỰC HIỆN 

3.1. Sàng lọc, phát hiện, phân loại bệnh nhân, thu thập mẫu máu tách chiết 

DNA. 

3.2. Ứng dụng quy trình phát hiện đột biến gen globin. 

3.3. Phân tích đặc điểm đột biến gen gây bệnh Thalassemia tại Bệnh viện 

Trung Ương Thái Nguyên 


