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BAI BAO NGHIEN CU'U GOC

Pic diém dich t& gen bénh Thalassemia & mdt s6 dong bao dén tdc thicu
s0 it ngwoi trén dia ban tinh Lao Cai niim 2018

Duong Thai Hiép'*, Nguyén Puc Diép?

/T(')M TAT

s6 dan toc thiéu sb tai tinh Lao Cai nim 2018

Muc tidu: Xéac dinh ty 1& nguoi mang gen bénh va cac dot bién gen bénh thalassemia trong quan thé mot

Phwong phap: Nghién ctru st dung thiét ké mé ta cit ngang c6 phén tich va tién hanh thu thap sé liéu
thong qua xét nghiém mau tinh trang mang gen bénh ctia 1433 doi tugng 1a nguoi dan toc Phu La, Nung,
B0 Y, Giay, Ha Nhi trén dia ban tinh Lao Cai tir thang 4/2017 - 9/2018.

Két qua: Nghién ctru cho thdy c6 24,5% mang gen bénh thalassemia chung, trong d6 ty 1¢ mang gen
bénh o thalassemia la 15,2%; ty 1¢ mang gen P thalassemia 1a 11,4%; ty 1¢ mang ca gen bénh a va
thalassemia 14 2,1%. Dan toc Gidy va dan toc Nung c6 ty 1 mang gen bénh thalassemia cao nhat. C6 10
kiéu dot biét gen dugc phat hién, trong do6 kiéu dot bién gen bénh a thalassemia phé bién nhét 1a --037/
oo —-aoa (6,8%), kiéu dot bién gen bénh P thalassemia phd bién nhat 1a Cd17/17 (7%).

Két luan: Ty 1é mang gen bénh thalassemia chung cho 5 nhom dan toc 1a cao, trong d6 dan toc Gidy,
Nung cé ty 1€ cao nhat. Vi vay can day manh cong tac sang loc, phat hi¢én nguoi mang gen dong thoi nang
cao chat lugng, chan doan va diéu tri bénh thalassemia tai dia ban.

\T w khoda: Gen bénh Thalasemia, dan toc thiéu 35, thalasemia. )

~

PAT VAN PE

Tan méau bam sinh (Thalassemia) 1a bénh
di truyén pho bién trén thé gidi voi wée tinh
khoang 7% dan sé mang gen bénh (1). Bénh
gay ra do dot bién gen quy dinh tong hop chudi
globin, thanh phan quan trong tao nén huyét
sic t6, dan dén mét can bang trong ciu tao
phéan tr hemoglobin, 1am bién ddi thanh phan
huyét sic t6 din toi hién tuong v hong cau
(tan méu), gdy ra tinh trang thiéu mau (2). O
nguoi bénh thé ning (dién hinh), bi thiéu mau
man tinh do tan mau, kéo dai sudt doi dan dén
nhiéu bién chimg nhu suy tim, suy gan, lach
to, cham phat trién thé chat, bién dang xuong
(2) Hién nay phuong phap diéu tri chinh la
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truyén mau va dung thudc thai st dé kéo dai
cudc séng cho ngudi bénh. Tuy nhién, bénh
nay hoan toan co thé phong tranh dugc néu
2 ngudi cing mang gen bénh khong nén két
hén va sinh con véi nhau hodc néu mudn sinh
con phai chan doan trudc sinh. Chinh vi thé,
viéc xac dinh dugc nguoi mang gen bénh trong
cong déng (dac biét o do tudi trude va trong
thoi ky sinh dé) 1a rat quan trong. Tuy nhién
viéc xét nghiém phat hién gen bénh van con it
phd bién, dac biét 1a & dong bao dan toc thiéu
sd (3). Chinh vi nhiing 1y do trén ching toi
tién hanh nghién ctru voi muc tiéu: Xdc dinh
1y 1é nguoi mang gen bénh va cdc dét bién gen
bénh thalassemia trong quan thé mét sé dan
tc thiéu sé tai tinh Lao Cai nam 2018.
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PHUONG PHAP NGHIEN CUU

Thiét ké nghién ciru: Nghién ciu sir dung
thiét ké mo ta cat ngang

Thoi gian va dia diém nghién ciru: Nghién
ctru duge thyc hién tai 5 huyén tap trung nhidu
nguoi dan toc thiéu sé trén dia ban tinh Lao
Cai, gém Bic Ha, Muong Khuong, Bat Xat,
Bao Yén, Van Ban. Thoi gian nghién cuu tur
thang 4/2017 - 9/2018

Poi twong nghién ciru: Ngudi dan (> 10 tudi)
1a nguoi dan toc thiéu sb co sb dan tir trén
1000 nguoi dén dudi 30.000 nguoi trén dia
ban tinh Lao Cai gom: Phu L4, BS Y, Giay,
Ha Nhi, Nung.

MAiu va phwong phip chon miu nghién
ciru: C& mau dugce tinh theo cong thirc udc
luong cho 1 ty 1€ vé&i p 1a ti 1€ mang gen bénh
chung ¢ ngudi dan toc thiéu s (chon p = 0.5
dé dat c¢& mau 16n nhat). Ap dung phuong
phap chon miu ngau nhién hé thong. Thuc té
thu thap duoc s6 lidu cua 1440 d6i tuong, tuy
nhién sau khi lam sach sd liéu, loai trir cac
truong hop khong hop 18, mau hong...tong s6
mau con lai 1433 ddi tuong.

Bién s0 nghién ctru: nghién cou gom céc
nhom bién so0 thong tin chung ve doi tugng va
nhom bién ve tinh trang gen bénh Thalassemia
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Phlr()'ng phap thu thap sb liéu: Nhom lay
mau xét nghiém gom cac ky thuat vién xét
nghiém ciia Vién huyét hoc truyén mau trung
uong va bénh vién da khoa tinh Lao Cai. Cac
mau mau duoc thu thap, bao quan, van chuyén
dung quy trinh vé Vién huyét hoc va truyén
mau trung uong dé tién hanh xét nghiém tong
phan tich té bao mau va xac dinh dot bién gen
clia tat cac ddi tuong nghién ciru.

Phan tich s6 liéu: Xur 1y, phan tich s liéu
bang phan mém Epidata va SPSS 16.0.

Pao dirc nghién ciu: Nghién ciru da dugc
thong qua dé tién hanh thuc hién theo to trinh s6
79/TTr-SKHCN ngay 26/10/2017 cua S¢ Khoa
hoc va Cong nghé tinh Lao Cai va quyét dinh s6
4900/QD-UBND tinh Lao Caingay 01/11/2017.

KET QUA

Théng tin chung vé ddi twong nghién ciru

Nghién ctru tién hanh trén ¢ mau 1433 nguoi,
trong d6 nam chiém ti 1¢ 40,9%, nir 1a 59,1%.
Nhém tudi chiém ti 1¢ cao nhat 13 tr 10 — dudi
16 tudi (60,1%), tiép d6 1a nhom tir 17 — 49 tudi
(28,6%) va trén 50 tudi (11,3%). Nghién ctru thuc
hién trén 5 nhém dén toc, chiém ti 16 cao nhat la
dan toc Gidy (42,4%), Phu L4 (32,2%) (Bang 1).

Théng tin chung vé ddi twong nghién ciru

Bang 1. Phin b6 doi twong nghién ctru theo tudi, giéi, dan tdc (N=1433)

Théng tin N Ty 18 (%)

Tir 10 d&én < 16 tudi 861 60,1

Tudi 17-49 tudi 410 28,6

> 50 tudi 162 11,3

. Nam 586 40,9
Gioi —

Nit 847 59,1

B6Y 85 5,9

Giay 464 32,4

Din tc Ha Nhi 71 5,0

Nung 352 24.6

Phu L4 461 32,2
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Ty 1¢ ngudi mang gen bé¢nh Thalassemia trong quén thé mgt s6 dan toc thiéu so tai tinh Lao Cai

Mang gen o
Thal
13.119%

Mang gen
Thal
9.281%

Mang ca gen
o.pp Thal
2.094%

Biéu d6 1. Ty 1¢ mang gen bénh thalassemia

Két qua sang loc 1433 ngudi cho thdy ty
1¢ mang gen bénh thalassemia chung cho
5 nhom dan toc tai Lao Cai la kha cao voi
24.5%, trong do co 13,1% nguoi chi mang

gen o thalassemia don thuan, 9,3% nguoi chi
mang gen B thalassemia va c6 2,1% nguoi
mang ca gen a va 3 thalassemia (Biéu do 1).

Bang 2. Pic diém giéi va din tdc ciia ngwdi mang gen bénh thalassemia

Mang gen Mang gen a thalassemia Mang gen p thalassemia

Pic diém TAn sb Ty 18 (%) Tén s6 Ty 18 (%)
Gidi Nam (n = 586) 77 13.1 62 10.6
Nir (n = 847) 141 16.6 101 11.9
Dantoc  BOY (n=85) 12 14,1 7 8,2
Giay (n = 464) 106 22,8 79 17,0
HaNhi (n=71 2 2,8 1 1,4
Nung (n=352) 65 18,5 40 11,4
Phu L4 (n =461) 33 7,2 36 7,8
Téng (n = 1433) 218 15,2 163 11,4

Xét riéng tung loai gen bénh thi trong nghién
clru nay, ty 1& nguoi dan toc thiéu s6 c6 mang
gen o thalassemia 1a 15,2% va c6 mang gen
B thalassemia chung 1a 11,4%. Theo dac
diém gidi, ty 16 mang gen o thalassemia va
thalassemia & nit 1an luot 1a 16,6% va 11,9%,
& nam lan luot 12 13,1% va 10,6%. Ty 1é mang
gen bénh thalassemia nhin chung & nir cao
hon nam. Theo dic diém dan toc, ty 1€ mang

gen o thalassemia va  thalassemia ¢ dan
toc Giay la cao nhat (22,8% va 17,0%) tiép
dén 1a dan toc Nung(18,5% va 11,4%), B6 Y
(14,1% va 8,2%), Phit L4 (7.2% va 7,8%) va
thip nhat 1a Ha Nhi (2,8% va 1,4%) (Bang 2).

Tilé cackiéu dot bién gen bénh Thalassemia
& mot so dong bao dan toc thiéu so tai tinh
Lao Cai

33



Duwong Thai Hiép va cong su
Ma DOI: https://doi.org/10.38148/JHDS.0705SKPT23-072

Tap chi Khoa hoc Nghién ciru Sire khée va Phat trién (Tap 07, S6 05-2023)

Journal of Health and Development Studies (Vol.07, No.05-2023)

Bang 3. T Ié cac kiéu dot bién gen bénh a thalassemia ¢ cac nhém dan toc

C6 dot bién gen

bot bién o’

Dot bién o ny v A aeR
j Dot bién diem

thalassemia thalassemia
Dan téc
: --aSFA o0 --a* 7/ oo/--o10Cs
--a"™A o --a*?/aa;

n % % n %
BO Y (n=85) 3 3.5 6 7.1 2 2.4
Giay (n = 464) 50 10.8 43 9.3 17 3.7
Ha Nhi (n=71 0 0.0 2 2.8 0 0.0
Nung (n =352) 30 8.5 24 6.8 16 4.5
Phu La (n=461) 10 2.2 23 5.0 0 0.0
Téng (n = 1433) 93 6.5 98 6.8 35 2.4

Trong tong s6 1433 nguoi xét nghiém c6 218
truong hop mang gen bénh véi 5 kiéu alen dot
bién « thalassemia dugc xac dinh. Trong do
dot bién o’ thalassemia 1a --aSEA/aq; va --a™A/

oo chiém ty 1& 6,5%. Dot bién mang gen alpha
+1a --a*7/aw; --a*¥/aa chiém 6,8%. Dot bién
diém ao/--o™ chi chiém 2,4% (Bang 3).

Bang 4. Ty 1é cac kiéu dot bién gen bénh p thalassemia & cac nhém dén toc

C6 dot bién gen

Déan toc Cd17 Cd41/42 -28 IVSi-1 Cd 26

% n % n % n % n %
BSY (n=85) 6 71 1 12 0 0 0 0 0 0
Giay (n =464) 49 10,6 14 3,0 3 0,6 3 0,6 10 2,2
Ha Nhi (n=71 1 1.4 0 0 0 0 0 0 0 0
Ning (n=352) 26 7.4 4 0 0 1 03 23
Phu La (n=461) 18 39 5 1,1 1 0,2 0 0 12 2,6
Téngm=1433) 100 70 25 17 4 03 4 03 30 21
Trong 163 truong hop mang gen bénh p  BAN LUAN

thalassemia c6 5 kiéu dot bién duoc xac dinh,
trong d6 dot bién Codon 17 chiém ti 1¢ cao nhat
(7%) tiép dén 1a dot bién Codon 26 (2,1%), dot
bién Codon 41/42 (1,7%), cudi cung 1a dot bién
-28 va dot bién IVS1-1 déu 14 0,3%. Ti 1& xuét hién
cac loai dot bién cling khac nhau theo timg dan
toc, trong do dan toc Gidy co ti I¢ mang gen dot
bién cao nhét, tiép dén 1a dan toc Nung (Bang 4).
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Ty I¢ mang gen a thalassemia chung 1a 15,2%
cao hon so voi ty 1€ mang gen ¢ cac nudc Chau
au (2,3%), Chau My (4,8%), Trung Qudc
(7,19%), Philippin (5%), Malaysia (4,5%)
nhung thap hon ty 1& mang gen & Lao, Thai
Lan (30-40%) va Chau Phi 1a 41,2% (1). Xét
theo yéu t6 dan toc, theo két qua ciia nghién
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cliru nay, dan toc Giay co ty 1€ mang gen o
thalassemia cao nhét (22,8%), tiép dén la dan
toc Nung (18,5%). Ty 1¢ nay cao hon so véi ty
1€ & nhom dan toc Kinh tai Ha Noi (2,3%) (4)
va dan toc Muodng tai Hoa Binh (0,4%) (5).
Tuy nhién, ty 1¢ nay lai thap hon ty 1¢ ¢ dan
toc Stieng tai Khanh Hoa (28%) (6). V&1 gen
B thalassemia, ty 1€ mang gen chung cho ca 5
nhom dén toc 1a 11,4% trong d6 cao nhat van
la dan toc Gidy (17,0%) va Nung (11,4%).
Ty I¢ nay cao hon hon so voi ty 1€ & nhom
dan toc Nung tai céc tinh mién nui phia Bac
12 7,1% (4) va thip hon so véi nghién ctru
tai Thai Nguyén ¢ dan toc Nung va Mong la
10,74% (7). Két qua nghién ctru cho thiy ty
1¢ mang gen bénh ¢ dan toc BS Y 1a 8,2%,
Phu Lé 1a 7,8% va dan toc Ha Nhi la 1,4%.
Hién chua c6 nghién ctru ndo vé ty 1é mang
gen bénh thalassemia ¢ 3 dan tdc trén nén day
¢6 thé coi 1a diém méi ctia nghién ciru. Trong
nghién ctru nay, ti 1¢ mang gen o thalassemia
va B thalassemia ¢ nt (16,6% va 11,9%) co
cao hon ¢ nam (13,1% va 10,6%) tuy nhién
khong c6 nghia théng ké vi dic diém bénh
thalassemia la mot bénh di truyén do dot bién
gen tong hgp mach B- Globin polypeptit nam
trén canh ngan ctia nhiém sic thé 11, khong
lién quan dén nhidm séc thé gi6i tinh (8).

Két qua nghién ctru cho théy ty 1¢ mang gen
bénh thalassemia chung cho 5 nhom dan toc
la kha cao (24.5%), cao hon so v¢i ty I¢ mang
gen bénh tai mot sb6 nudc bong Nam A nhu
Théi Lan (5 - 8%), Lao (3 - 9%), Indonesia
(6-10%), Myanmar (4,3%) (1, 9). Tir két qua
nghién ctru ¢6 thé goi y cho chung ta rang can
phai tuyén truyén, tu van tién hén nhan cho
cac cap vo chéng chuén bj c6 thai hodc dang
mang thai, dac biét cac gia dinh da c6 nguoi
bénh Thalassemia nén dugc tu van va chan
doan tién hon nhan dic biét doi voi nhém dan
toc co ty I¢ mang gen bénh thalassemia cao.
Trong tong s6 1433 nguoi xét nghiém c6 218

truong hop mang gen bénh véi 5 kiéu alen
ddt bién o thalassemia duoc xac dinh. Trong
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d6 dot bién 00 thalassemia 1a --aSEA/oo; va
—-aTHA/ao chiém ty 18 6,5%. Pay la kiéu
dot bién xo6a doan phé bién & khu vuc Dong
Nam A vé6i tan xuét tir 5 - 14% (1). Dot bién
mang gen alpha + la --a3.7/00; --04.2/00
chiém 6,8%. Ty 1¢ dot bién diém aa/--aHbCs
(2,4%) trong nghién ctru nay thap hon nhiéu
so v6i nghién ctru o dan toc E dé 21,4% (3,
4, 10), thap hon so véi ty 1& ¢ Thai Lan 1a tir
5-8% nhung tuong dong véi ty 1& & cac nude
Pong Nam A (1-6%) (1). Véi dot bién gen
B thalassemia thi c6 5 loai kiéu hinh., trong
d6 chiém ti 1& cao nhat 1a dot bién Codon 17
(7,0%). Tuy nhién ti 1& nay thip hon so Thai
Lan (16,5 — 21,7%) (3, 9). Pot bién Codon
41/42 chiém ti 1& 1,7% cao hon so véi nghién
ctru trén dan toc E dé 0,17% (3) nhung thap
hon so véi ti 1€ ¢ Thai Lan (31,6%) (9).
Trong nghién ctru ctuia chiing t6i chi c6 0,3%
(4 trudng hop) dot bién -28, & dan toc Gidy
(0,6%) va dan toc Phu La (0,2%) va 0,3%
dot bién IVS1-1. Dot bién Codon 26 ¢o ty 18
chung cua 5 dan toc 1a 2,1%. Trong nghién
clru nay chung t6i khong gip cac dot bién
IVS1-5 (G>C), IVS2-654 (C>T) va Cd71/72
(+A), diéu nay ciing twong tu nhu két qua tir
nhitng nghién ctru khac (3, 6, 7, 9).

Trong nghién ctru nay chung t6i chi tién hanh
lam xét nghiém mau trén may tu dong, tuy
rang c6 thé tinh toan va dém chinh xac cac
chi s6 huyét hoc tuy nhién lai khong quan sat
dugc hong cau dé khang dinh rd hon vé kich
thudce, hinh dang 1am can ct cho nhimng két
luan sau hon. Vi vy nhitng nghién ctru tiép
sau, néu co thé thi ngoai xét nghiém méau nén
lam thém thu thap thém sb liéu khi quan sat
hinh dang, kich thudc hong cau dudi kinh
hién vi quang hoc.

KET LUAN

Két qua nghién ciru cho thiy ty 16 mang gen
bénh thalassemia chung cho ca 5 nhom dan
toc 1a kha cao (24,5%) trong do ty 1¢ mang
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gen bénh a thalassemia la 15,2%; ty 1€ mang
gen [} thalassemia la 11,4%; ty 1€ mang ca gen
bénh a va P thalassemia la 2,1%. Trong do
dan toc Gidy va dan toc Nung cé ty 1¢ mang
gen o, P thalassem 1a cao nhat, con thip nhét
1a dan toc Ha Nhi. C6 10 kiéu dot biét gen dugc
phat hién trong nghién ciru, trong d6 dot bién a
thalassemia gdm dot bién of thalassemia (--
oSEA oo --o™ o), dot bién o thalassemia
(-7 --0*/aa) va dot bién diém oo/--
oHbCs. Pot bién P thalassemia gdm 5 dot bién
1a: Dot bién Codon 17, C41/42, -28, IVS1-1,
Cd 26.

Tir két qua trén, nghién ctru d& xuat khuyén
nghi can phai ting cudng cong tac truyén
thong tu vén tién hon nhan dic biét ddi véi
nhom dan toc c6 ty 1€ mang gen thalassemia
cao. Ngoai ra nganh y té tinh Lao Cai noi
riéng va cac tinh c6 dong bao dan toc thiéu
s6 sinh sdng nodi chung can phai to chirc sang
loc, phat hién nguoi mang gen dong thoi
¢ cac bién phap nang cao chit lugng, chan
doan va diéu tri bénh thalassemia tai cac co
s& kham chira bénh trén dia ban.
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Epidemiology of thalassemia among some ethnic minorities of Lao Cai
Province in 2018

Duong Thai Hiep', Nguyen Duc Diep’
!Department of Health of Lao Cai Province
’Lao Cai Province General Hospital

Objective: to estimate the prevalence of various form of Thalassemia gene carriers and the rate
of thalassemia gene mutations among some ethnic minorities of Lao Cai Province in 2018.
Methods: A cross-sectional study was conducted to obtain information and blood specimens
from 1433 subjects from ethnic minority groups include Phu La, Nung, Bo Y, Giay and Ha Nhi
in Lao Cai province from April 2017 to September 2018. Results: The prevalence of people
carried the thalassemia gene was relatively high, about 24.5%. the rate of carrying a thalassemia
gene was 15.2%; the rate of carrying § thalassemia gene was 11.4%; the rate of carrying both o
and [ thalassemia genes was 2.1%. The Giay and Nung ethnic groups have the highest rates of
thalassemia carrier. There are 10 types of gene mutations detected, in which the most common
a thalassemia gene mutation was --a*’/aa; --o*?/a0 (6.8%) and the most common P thalassemia
gene mutation was Cd17/17 (7%). Conclusion: The rate of common thalassemia gene carrier
for 5 ethnic groups is high, of which Giay and Nung have the highest rate. Therefore, it is
necessary to promote screening and detection of gene carriers while improving the quality,
diagnosis and treatment of thalassemia in the area.

Keywords: Thalasemia gene, Thalassemia, ethnic minorities.
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