Huyét siac to E (HbE)

Huyét sic t6 E 1a gi?

Huyét sic t6 E (HbE) 1 bénh di truyén thuong gip
gdy ra boi viée san sinh protein huyét sac t6 bat binh
thudng. Huyét sic t6 1a mot protein (chit dam) trong
mau giltt nhiém vu van chuyén oxy di khép co thé.

HbE dugc di truyén tir cha/me sang con cai & trong gien.
Gien c6 nhiing thong tin vé cac dac tinh ctia con nguoi
chang han nhu mau mat, mau toc va huyét sac to.

HbE 1a bénh di truyén.
HbE khéng lay lan.
HDbE khong lay lan béi vi trung.

Poi khi, gien bi bién doi, réi gy ra bénh tat. Nhiing
bien doi nhu vay xdy ra véi gien beta (B) globin:

* Binh thuong mdt nguoi nhan hai glen B globm dé
san sinh protein beta globin ctia huyét sic t6.

« Mot trong hai gien p globin ciia mot ngudi cé thé
c6 HbE bi bién ddi (dot bién). Ngudi nay dugc goi
12 ngudi cé gien bénh Huyét sic t6 E (HbE) va
khée manh. Ngudi co gien bénh co thé c6 nguy co
c¢6 con bj bénh rdi loan mau ning.

« Mot nguoi co thé c6 HbE bi bién do6i (dot bién)
trong cd hai gien f3 globin cua hg. Nguoi nay dugc
goi 1a ddng hop tir 601 v6i HbE va khong bi bénh
gi trdm trong ngoai van dé hoi b1 thiéu mau. Ho ¢
thé c6 nguy co ¢6 con bi bénh rdi loan mau nang.

« Khi mot nguoi co gien bénh HbE bi bién ddi (dot
bién) va mot loai gien globin bi bién d6i (d6t bién)
nita, ho co thé bi bénh rdi loan méau tram trong can
phai dugc chita tri. Vi du: khi mot ngudi nhan mot
gien HbE bi bién doi (d6t bién) tir cha/me va mot
gien B thalassaemia bi bién d6i (dot bién) tir ngudi
cha/me kia, ho s€ bi dang bénh tram trong goi la
bénh HbE/p thalassaemia (xem Hinh 2).

Diéu tri

HBE tu n6 khong phai 1a bénh tram trong, tuy nhién,
khi két hop mot gien [} globin bi bién do6i khac, su kién
nay co thé gay ra bénh thiéu mau trim trong can phai
duoc chira tri sudt doi, ké ca truyen méu dé chan chinh
tinh trang thiéu mau.

Strc khée ciia nguwoi c6 gien bénh HbE va
dong hop tir HbE

Ngudi ¢é gien HBE va ca nhan dién dong hop tir ddi
vo1 HBE c¢6 thé van song khée manh. Diéu quan trong
1a bac si bi€t ho 1a nguoi c6 gien bénh.

HDbE va du tinh c6 con

Gien HbE bj bién doi thuong thdy & ngudi goc Pong
Nam A (Thai Lan, Mién Pién, Campuchia, Viét Nam,
Lao va Indo) va Sri Lanka.

Cap vo chdng du tinh c6 con hoic trong thoi ky dau
cua thai ky, nén thir mau dé x4c dinh xem minh c6
phai 1a nguoi cé gien bénh hay khong, néu gia dinh
cua mot trong hai nguoi co goc tur nhung vung néu
tren hodc néu gia dinh ho c6 tién st bi bit cr benh
r6i loan méu hodc thiéu mau nao. Xét nghi¢m nay can
thiét dé xac dinh xem c6 bit ¢t nguy co nao vé van dé
c6 con bi anh huong boi bénh r6i loan méu di truyén
hay khong.

Nhitng nguoi c6 nguy co ¢é con bi anh hudng bdi
bénh rdi loan mau di truyén c6 nhiing lya chon khac
nhau. Bao thai c6 thé duogc chan doan ngay tir tuan
thir 12 ctia thai ky. Ban c6 thé can nhic giai phap pha
thai, néu dugc. Nguoi ta co thé nhan con nudi hoic
can nhic nhitng phuwong phap thy thai nhan tao (ching
han nhu sir dung nodn hodc tinh tring ctia ngudi hién
tang). Nguoi khac ¢ thé chap nhéan rui ro ¢ con bi
bénh. Ban c¢6 thé thao luan nhiing lya chon nay véi
Nhan Vién Tu Van Di Truyén (Genetic Counsellor).

Bac si dja phuong c6 thé sap xép lam xét nghiém hodc
ban c6 thé lién lac vdi cac bénh vién trong danh sach
O phan cuoi to thong tin nay.

Thong tin quan trgng danh cho than nhin

Néu ban 14 ngudi c6 gien bénh HbE, nhiing nguoi
khac trong gia dinh ciing c¢6 thé 1a ngudi c6 gien bénh
va c¢b nguy co ¢ con bi bénh rdi loan mau ning.
Nhirng ngudi khac trong gia dinh va ngudi phdi ngau
ctia ho déu nén lam xét nghiém dé biét tinh trang gien
cua minh trwéc khi c6 con rudt.

HAEMOGLOBIN E (HbE) - VIETNAMESE



H¢ qua cia viéc di truyén gien HbE bi bién doi cho con cai

Hinh 1:
Ca cha 1an me déu c6 gien bénh HbE.

Nguoi co gien

bénh HbE c6 1
gien B3 globin . .

Nguwoi c6 gien
bénh HbE co6 1

gien 3 globin
binh thwdong va binh thwong
1 gien HbE bj val gien HbE
bién dbi bi bién dbi
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Nguwoi khéng Nguwoi co gien Déng hop t&r HbE

c6 gien bénh bénh HbE vi ca hai gien B3 globin
2 gien B globin (Khdée manh) déu co6 HbE bi bién dbi

binh thwong (Khdée manh)

(Khde manh)

Ctr méi 1an thy thai, cap vo chéng nay co:

* til¢ 1/4 c6 con co6 2 gien B globin binh thuong.
* til¢ 2/4 c6 con co6 gien bénh HbE.

* ti1é 1/4 c6 con c6 dong hop tir HBE.

Chi Tiét Lién Lac Hiru ich

Hinh 2:
Cha/Me la nguwoi c6 gien bénh HbE va nguoi
cha/me Kia la nguwoi c6 gien bénh p thalassaemia
(B thal)

Nguwoi co gien
bénh HbE c6 1

gien 13 globin .
binh thwong va

1 gien HbE bj
bién dbi

Ngud&i co gien
@ bénh B thal co
1 gien R globin
binh thwong va

1 gien B thal bi
bién dbi
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Nguwoi khéng  Ngudi cod Nguwoi co HbE/R thal.
co gien bénh  gienbénh gienbénh B (Thwong la

2 gien B globin HbE thal. nang)
binh thwong (Khde manh) (Khée manh)
(Khée manh)

Ctr mdi 1an thy thai, cap vo chdong nay co:

* til¢ 1/4 c6 con co6 2 gien B globin binh thuong.
* til¢ 1/4 c6 con co6 gien bénh HbE.

* til¢ 1/4 c6 con co gien bénh P thalassaemia.

* til¢ 1/4 c6 con bi bénh HbE/B thalassaemia.
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