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NGHI£N CøU §ÆC §IÓM L¢M SµNG Vµ XÐT NGHIÖM BÖNH HUYÕT S¾C Tè  
ë TRÎ EM §IÒU TRÞ T¹I BÖNH VIÖN §a Khoa Trung ¦¬ng TH¸I NGUY£N 

 
§ÆNG V¡N THøC, NGUY£N V¡N S¥N 

 
TãM T¾T  
B»ng ph­¬ng ph¸p ®iÒu tra c¾t ngang, nghiªn cøu 

trªn 35 bÖnh nhi bÞ bÖnh vÒ huyÕt s¾c tè, t¸c gi¶ cho 
thÊy: 80% bÖnh nh©n lµ ng­êi d©n téc; 100% sè bÖnh 
nh©n cã l¸ch to, thiÕu m¸u ë møc ®é nÆng vµ võa; 
91,1% sè bÖnh nh©n cã vµng da, vµng cñng m¹c; 71,1 
% sè bÖnh nh©n cã gan to; 71,1 % sè bÖnh nh©n cã biÕn 
d¹ng x­¬ng sä; 69% sè bÖnh nh©n cã tim to. 77,1% sè 
bÖnh nh©n cã Hb d­íi 60g/l, víi gi¸ trÞ trung b×nh lµ 
46,6±16,8 g/l. 100% sè bÖnh nh©n cã thÓ tÝch trung b×nh 
hång cÇu dµi 85 fl, gi¸ trÞ trung b×nh lµ 71,28 ± 8,33 fl. 
Gi¸ trÞ trung b×nh cña huyÕt s¾c tè trung b×nh hång cÇu lµ 
21,52 + 3,7pg vµ cña nång ®é huyÕt s¾c tè trung b×nh 
hång cÇu lµ 27,75 + 3,5 g/d1. 100% sè bÖnh nh©n cã 
biÕn ®æi h×nh th¸i hång cÇu: Nh­îc s¾c, kÝch th­íc 
kh«ng ®Òu, biÕn d¹ng, nhiÒu hång cÇu non. 4,3% trong 
hîp thuéc thÓ thalassemia. 25,7% trong hîp thuéc thÓ 
phèi hîp -Thalassemia/HbE. 60% trong hîp thuéc thÓ 
-Thalassemia. 

T¸c gi¶ cho r»ng cÇn cã nh÷ng nghiªn cøu réng h¬n 
vÒ ph¶ hÖ gia ®×nh ®Ó gãp phÇn lµm gi¶m sù l­u hµnh 
cña bÖnh trong céng ®ång. 

Tõ kho¸: huyÕt s¾c tè. 
summary 
In order to know clinical aspects and blood 

examination of children with hemoglobinopathy in Thai 
Nguyen general central hospital, the author studied 35 
patients with hemoglobinopathy by using cross-sectional 
survey. 

The results showed that 80 percents of the patients 
were minority people. 100 percents of the patients had 
splenomegaly, moderate and severe anaemia. 91.7 % of 
the patients hao jaundice. 71.1% of the patients had 
hepatomegaly and deformities of the skul1.77.1% of the 
patients had hemoglobin concentration <60g/l and 
average hemoglobin concentration was 46.6 
±16.8gll.100 percents of the patients had MCV < 85fl 
(71.28± 8.33fl) the average value of MCI and MCHC 
were 21.52 ± 3.7pg and 27.75 ± 3.5/dl, respectively. 
100% of the patients hao microcytic, hypochronic with 
abnormal red cells. 4.3% of the patients was ¸ -
Thalassemia. 25.7% of the patients was©-
Thalassemia/HbE. 60% of the patients was ©-
Thalassemia. 

The author recommended thai ferther investigation in 
genogram in order to reduce the incidence of this 
disease in community. 

Keywords: hemoglobinopathy. 
§ÆT VÊN §Ò  
ThiÕu m¸u tan m¸u lµ thiÕu m¸u do hång cÇu vì qu¸ 

nhanh vµ nhiÒu h¬n møc vì hång cÇu sinh lý. §©y lµ mét 
bÖnh kh¸ phæ biÕn ë trÎ em n­íc ta. Theo tæng kÕt m« 
h×nh bÖnh tËt t¹i ViÖn b¶o vÖ søc khoÎ trÎ em trong 10 
n¨m (1981 - 1991) th× thiÕu m¸u tan m¸u lµ mét trong 20 
bÖnh phæ biÕn nhÊt [4]. 

Cã nhiÒu nguyªn nh©n g©y thiÕu m¸u tan m¸u nÆng 
ë trÎ em n­íc ta. nh­ng hµng ®Çu lµ c¸c bÖnh vÒ huyÕt 
s¾c tè, trong ®ã - Thalassemia vµ HbE lµ phæ biÕn nhÊt 
trong c¸c tr­êng hîp thiÕu m¸u tan m¸u nÆng ®Õn viÖn 
[6].  

BÖnh huyÕt s¾c tè phæ biÕn trªn toµn thÕ giíi còng 
nh­ khu vùc Ch©u ¸. Theo thèng kª cña WHO (n¨m 
1981) cã kho¶ng 241 triÖu ng­êi trªn toµn thÕ giíi mang 
gen bÖnh, trong ®ã bÖnh Thalassemia kho¶ng 67 triÖu 
ng­êi, riªng ë Ch©u ¸ lµ 60 triÖu ng­êi. 

ë ViÖt Nam, bÖnh huyÕt s¾c tè ph©n bè ë kh¾p tÊt c¶ 
c¸c tØnh vµ c¸c d©n téc trong c¶ n­íc [1], [2], [7], [9].  -
Thalassemia vµ thÓ phèi hîp  – Thalassemia/ HbE lµ 
nguyªn nh©n hµng ®Çu g©y thiÕu m¸u tan m¸u ë trÎ em 
[5], [6], [12]. Theo tæng kÕt 10 n¨m (1981-1990) cña ViÖn 
b¶o vÖ søc khoÎ trÎ em th× tû lÖ bÖnh huyÕt s¾c tè chiÕm 
59,8% c¸c bÖnh m¸u vµo ®iÒu trÞ [5]. 

MiÒn nói phÝa B¾c lµ n¬i c­ tró chñ yÕu cña c¸c d©n 
téc Ýt ng­êi, tr×nh ®é d©n trÝ cßn thÊp, kinh tÕ thiÕu thèn, 
h«n nh©n gÇn huyÕt thèng, ®Î nhiÒu ®ã lµ nh÷ng ®iÒu 
kiÖn thuËn lîi cho bÖnh huyÕt s¾c tè lan réng trong céng 
®ång. NhËn thøc ®­îc ý nghÜa, tÇm quan träng cña bÖnh 
di truyÒn phæ biÕn nµy, ®ång thêi gãp phÇn vµo viÖc 
phßng bÖnh cho c¸c céng ®ång d©n téc ë Th¸i Nguyªn, 
chóng t«i tiÕn hµnh nghiªn cøu ®Ò tµi nµy nh»m môc 
tiªu: M« t¶ ®Æc ®iÓm l©m sµng vµ xÐt nghiÖm bÖnh huyÕt 
s¾c tè ë trÎ em ®iÒu trÞ t¹i Khoa Nhi BÖnh viÖn §a Khoa 
Trung ­¬ng Th¸i Nguyªn.  

§èI T¦îNG Vµ PH¦¥NG PH¸P NGHI£N CøU  
1. §èi t­îng vµ ®Þa ®iÓm nghiªn cøu. 
TÊt c¶ c¸c bÖnh nh©n ®­îc chÈn ®o¸n lµ bÖnh huyÕt 

s¾c tè ®iÒu trÞ t¹i khoa Nhi- BV§KTW Th¸i Nguyªn  
2. Thêi gian nghiªn cøu. 
Tõ th¸ng 8/2004 - 5/2005.  
3. Ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu. 
3.1. ThiÕt kÕ nghiªn cøu m« t¶ c¾t ngang.  
3.2. Kü thuËt chän mÉu:  
Chän mÉu thuËn tiÖn.Trong kho¶ng thêi gian trªn, 

chóng t«i chän ®­îc 35 bÖnh nh©n ®¸p øng víi tiªu 
chuÈn chän mÉu nh­ sau: L©m sµng cã c¸c ®Æc ®iÓm 
cña thiÕu m¸u tan m¸u m¹n tÝnh, xÐt nghiÖm cã biÓu 
hiÖn cña t×nh tr¹ng hång cÇu vì nhiÒu h¬n b×nh th­êng 
vµ cã t¨ng sinh hång cÇu trong tuû x­¬ng, ®iÖn di cã 
h×nh ¶nh Hb bÊt th­êng.  

3.3. Kü thuËt thu thËp sè liÖu. 
Pháng vÊn bè mÑ bÖnh nh©n th¨m kh¸m l©m sµng 

ph¸t hiÖn c¸c triÖu chøng. C¸c xÐt nghiÖm vÒ sinh ho¸ 
vµ huyÕt häc ®­îc lµm t¹i khoa Sinh ho¸, khoa HuyÕt 
häc - BÖnh viÖn §a khoa Trung ­¬ng Th¸i Nguyªn.  

4. ChØ tiªu nghiªn cøu. 
* ChØ tiªu l©m sµng: Tuæi, giíi tÝnh, d©n téc, ®Þa 

ph­¬ng, tiÒn sö b¶n th©n vµ gia ®×nh.TriÖu chøng l©m 
sµng: ThiÕu m¸u, vµng da, l¸ch to, gan to, tim to,biÕn 
d¹ng x­¬ng… 
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* ChØ tiªu cËn l©m sµng: C«ng thøc m¸u, huyÕt ®å, 
§iÖn di huyÕt s¾c tè. Sinh ho¸ (bilirubin, s¾t huyÕt 
thanh).  

5. Xö lý sè liÖu. 
Theo ph­¬ng ph¸p thèng kª y häc, sö dông phÇn 

mÒm EPIINO 6.04.  
KÕT QU¶ NGHI£N CøU 
B¶ng 1. Ph©n bè bÖnh nh©n theo tuæi vµ giíi: 
 

Giíi Tuæi 
Nam N÷ 

Chung Tû lÖ (%) 

0-5 11 7 18 51,3 
6-10 2 4 6 17,4 
11-15 6 5 11 31,3 
Tæng 19 16 35 100,0 
NhËn xÐt: Trong 35 BÖnh nh©n nghiÖn cøu cã 19 BN 

nam, 16 BN n÷. løa tuæi th­êng gÆp nhÊt lµ d­íi 5 tuæi (5 
1,3 1 %) vµ tõ 11 - 15 tuæi (3 1,26%).  

B¶ng 2. Ph©n bè bÖnh nh©n theo d©n téc: 

D©n téc Sè bÖnh nhi (n= 
35) T Ø l Ö (%) 

Tµy 15 42,9 
Kinh 7 20,0 
Nïng 4 11,4 
Dao 2 5,7 

X¬ t¨ng 2 5,7 
S¸n D×u 2 5,7 

D©n téc kh¸c 3 8,6 
NhËn xÐt: Tû lÖ bÖnh nh©n lµ ng­êi d©n téc thiÓu sè 

kh¸ cao (80%), trong ®ã 42,8% lµ ng­êi d©n téc Tµy, 
11,4% lµ ng­êi Nïng.  

B¶ng 3. DÊu hiÖu l©m sµng: 
DÊu hiÖu vµ triÖu chøng Sè bÖnh nhi (n= 35) T Ø l Ö (%) 
Da xanh, niªm m¹c hît 35 100 

L¸ch to 35 100 
N­íc tiÓu vµng 34 97,1 

Vµng da cñng m¹c 32 91,4 
BiÕn d¹ng x­¬ng sä 25 71,1 

Gan to 25 71,1 
Tim to 24 69,0 

Sèt 23 65,7 
X¹m da 18 51,4 
Khã thë 6 17,1 

Phï 3 8,6 
NhËn xÐt: Da xanh, vµng da, l¸ch to, n­íc tiÓu vµng 

th­êng gÆp ë hÇu hÕt c¸c bÖnh nh©n. 
B¶ng 4. 

Møc ®é thiÕu m¸u Sè bÖnh nhi (n=35) TØ lÖ (%) 
ThiÕu m¸u rÊt nÆng (Hb≤ 30) 5 14,2 
ThiÕu m¸u nÆng (Hb>30-60) 22 62,9 
ThiÕu m¸u võa (Hb>60-90) 8 22,9 

Nång ®é Hb trung b×nh 46,65 ± 16,8 
NhËn xÐt: PhÇn lín c¸c bÖnh nh©n ®Õn viÖn trong 

t×nh tr¹ng thiÕu m¸u võa vµ nÆng (85,8%), cã 14,2% 
tr­êng hîp thiÕu m¸u rÊt nÆng 

B¶ng 5. Mét sè chØ sè huyÕt häc 
 

ChØ sè Sè bÖnh nh©n (n=34) T Ø l Ö (%) 
Hematocrit 5 14,2 

ThÓ tÝch trung b×nh HC 22 62,9 
HST trung b×nh HC 8 22,9 
Nång ®é HSTTBHC 46,65 ± 16,8 
 
NhËn xÐt: BÖnh nh©n cã biÓu hiÖn thiÕu m¸u nh­îc 

s¾c hång cÇu nhá 
B¶ng 6. H×nh th¸i hång cÇu m¸u ngo¹i biªn 
 

BiÕn ®æi h×nh th¸i HC Sè bÖnh nhi (n=35) T Ø l Ö (%) 
HC Nh­îc s¾c 34 100 
HC kh«ng ®Òu 34 100 
HC biÕn d¹ng 34 100 

HC non 34 100 
HC nhá nhiÒu 31 91,1 

HC h×nh giät n­íc 30 88,2 
HC b¾t mµu kh«ng ®Òu 29 85,0 

HC h×nh bia 27 79,4 
HC M¶nh 24 70,5 
HC máng 23 67,6 

HC cã h¹t kiÒm 23 67,6 
HC cã vßng Joly 4 11,7 

Tû lÖ hång cÇu l­íi trung b×nh 4,8 ± 1,9%  
NhËn xÐt: §Æc ®iÓm hång cÇu nh­îc s¾c, kÝch th­íc 

kh«ng ®Òu, nhiÒu hång cÇu non, hång cÇu biÕn d¹ng 
gÆp ë 100% sè bÖnh nh©n. 

B¶ng 7. KÕt qu¶ ®iÖn di Hb 
 

Lo¹i Hb Sè bÖnh nhi (n=35) T Ø l Ö (%) 
Hemoglobin F,A2 4 11,4 

Hemoglobin F, A1, A2 17 48,5 
Hemoglobin F/HbE, A1 4 11,4 

Hemoglobin F/HbE 5 14,3 
Hemoglobin H, HbA1, A2 2 5,7 

Hemoglobin Barts/HbA1, A2 1 2,8 
Hemoglobin H, Hb Barts/HbA1, A2 2 5,7 

 
NhËn xÐt: Trong 35 bÖnh nh©n nghiªn cøu thÊy gÆp 

nhiÒu lo¹i s¾c tè, trong ®ã kÕt qu¶ ®iÖn di thÊy h×nh ¶nh 
HbF, HbA1, HbA2 chiÕm tû lÖ cao nhÊt (48,5%) 

B¶ng 8. Nång ®é Bilirubin vµ s¾t huyÕt thanh trung 
b×nh 

ChØ sè Sè bÖnh nhi (n=35) T Ø l Ö (%) 
Bilirubin toµn phÇn 35 39,12±19,4 
Bilirubin gi¸n tiÕp 35 33,21 ± 20,9 
S¾t huyÕt thanh 35 29,98 ±11,37 

 
NhËn xÐt: §a sè bÖnh nh©n cã Bilirubin toµn phÇn, 

Bilirubin gi¸n tiÕp vµ s¾t huyÕt thanh t¨ng. 

 



 y häc thùc hµnh (668) – sè 7/2009 
  
  

 

24 

* Ph¶ hÖ gia ®×nh 
Gia ®×nh bÖnh nh©n N«ng V¨n Toµn 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Phả hệ gia đình bệnh nh©n Nguyễn Thị Trang 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Phả hệ gia ®×nh bệnh nh©n Lª Thu Hải 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Phả hệ gia đ×nh bệnh nhân Vũ Khánh Lâm 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

BµN LUËN 
1. §Æc ®iÓm cña ®èi t­îng nghiªn cøu. 
KÕt qu¶ nghiªn cøu cho thÊy phÇn lín bÖnh nh©n lµ 

ng­êi d©n téc thiÓu sè (80%), trong ®ã d©n téc Tµy 
chiÕm 42,8%, d©n téc Nïng chiÕm 11,4% vµ ph©n bè 
chñ yÕu ë hai huyÖn §Þnh Ho¸ vµ Phñ L­¬ng. KÕt qu¶ 
nghiªn cøu cña NguyÔn §¾c Lai chØ ra tÇn xuÊt bÖnh ë 
d©n téc Tµy lµ 12%, d©n téc Nïng lµ 7,69% [9]. NguyÔn 
C«ng Khanh cho thÊy tû lÖ bÖnh gÆp ë d©n téc Tµy 11%, 
Nïng 7,l%[3]. Ph¶i ch¨ng tû lÖ m¾c bÖnh Hb cao ë ng­êi 
d©n téc thiÓu sè lµ do tÝnh chÊt cña bÖnh hay do tËp 
qu¸n quÇn h«n cña ng­êi d©n téc? §iÒu nµy cÇn ph¶i 
®­îc nghiªn cøu s©u h¬n. 

2. §Æc ®iÓm l©m sµng. 
TÊt c¶ bÖnh nh©n ®Òu cã triÖu chøng thiÕu m¸u tan 

m¸u m¹n tÝnh, ®ã lµ: ThiÕu m¸u, vµng da, l¸ch to. ThiÕu 
m¸u lµ vµng da th­êng lµ lý do bÖnh nh©n ®Õn viÖn. Tû 
lÖ bÖnh nh©n thiÕu m¸u nÆng kh¸ cao (77,14 %). Bªn 
c¹nh c¸c triÖu chøng: ThiÕu m¸u, vµng da, l¸ch to th× 
100% bÖnh nhi cã n­íc tiÓu sÉm mµu, ®«i khi ®©y còng 
lµ mét trong nh÷ng lý do ®Ó bÖnh nh©n vµo viÖn. BiÕn 
d¹ng x­¬ng còng lµ mét triÖu chøng kh¸ phæ biÕn ë 
71,4% c¸c tr­êng hîp víi c¸c biÓu hiÖn: §Çu to, tr¸n ®«, 
mòi tÑt, hµm trªn væ vµ trªn phim X-quang hép sä cã 
h×nh ¶nh: dµy x­¬ng b¶n sä, cã c¸c æ lo·ng x­¬ng, cã 8 
tr­êng hîp cã h×nh ¶nh ch©n tãc (hair on end). KÕt qu¶ 

HbA1-HbE 
Hb 139g/l 
MCV 72fl 

HbA2 –HbA1 
Hb 107g/l 
MCV 63fl 

HbA1 – HbA2 ®Ëm 
Hb 114g/l 
MCV 71fl 

HbH/ HbA2 ®Ëm- HbA1 
Hb 98g/l 
MCV 66fl 

HbF/ HbA 1,A2 ; Hb 45g/l; MCV 79fl 
 

HbA1 - (93,5%) 
HbA2 –(6,5%)  

Hb 110g/l 
MCV 75fl 

 

HbA1 - (94%) 
HbA2 –(6%)  

Hb 107g/l 
MCV 73fl 

 

HbA1 - (95,2%) 
HbA2 –(4,8%)  

Hb 110g/l 
MCV 72fl 

 

HbF - (93%) 
HbA2 –(7%)  

Hb 50g/l 
MCV 60fl 

 

HbA1 - (93%) 
HbA2 –(7%)  

Hb 109g/l 
MCV 72fl 

 

HbA1 - (93,2%) 
HbA2 –(6,8%)  

Hb 105g/l 
MCV 73fl 

 

HbF – (45%); HbA1 - (45%), HbA2 – (45%) 
Hb 75g/l; MCV 64fl 

 

HbF/HbE, Hb 57g/l; MCV 49fl 
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nghiªn cøu cña chóng t«i còng t­¬ng tù nh­ kÕt qu¶ 
nghiªn cøu cña NguyÔn C«ng Khanh [3], D­¬ng B¸ Trùc 
[11] vµ TrÇn V¨n BÐ [l]. Së dÜ c¸c triÖu chøng l©m sµng 
®iÓn h×nh vµ nÆng nÒ nh­ vËy lµ do bÖnh nh©n cña 
chóng t«i ®a sè lµ ë thÓ nÆng ®ång hîp tö, di hîp tö kÐp 
phèi hîp, ®· ®­îc ph¸t hiªn bÖnh tõ tr­íc vµ ®­îc 
truyÒn m¸u nhiÒu lÇn.  

Bªn c¹nh c¸c triÖu chøng thiÕu m¸u tan m¸u th× biÓu 
hiÖn t×nh tr¹ng nhiÔm s¾t kh¸ phong phó:  

Gan to, tim to, x¹m da, chËm ph¸t triÓn thÓ chÊt. KÕt 
qu¶ nghiªn cøu cho thÊy 25/35 tr­êng hîp cã gan to 
(71,14%), 24 tr­êng hîp cã tim to (69%), 8 tr­êng hîp 
cã x¹m da (51,42%) (b¶ng 3). T×nh tr¹ng nhiÔm s¾t ®­îc 
thÓ hiÖn rÊt râ b»ng nång ®é s¾t huyÕt thanh t¨ng cao. 
NhiÒu t¸c gi¶ cho r»ng gan to lµ dÊu hiÖu biÓu hiÖn quan 
träng cña t×nh tr¹ng nhiÔm s¾t, cßn tim to lµ biÓu hiÖn 
kh«ng nh÷ng cña thiÕu m¸u m¹n tÝnh mµ cßn lµ biÓu 
hiÖn cña nhiÔm s¾t c¬ tim g©y suy tim do tho¸i ho¸ c¬ 
tim [3], [10]. 

 
B¶ng 9. So s¸nh víi mét sè nghiªn cøu [3], [8], [11] 

N.C.Khanh Bïi Ngäc Lan §.V. Thøc 
DÊu hiÖu l©m sµng 

-Thal -Thal/HbE 
D.B. Trùc HbH 

-Thal -Thal/HbE bÖnh Hb 
Gan to 34 58,7 68   71,1 
Tim to 61,5 84,6    69,0 

X¹m da 34,3 64    51,4 
ChËm PT c©n nÆng 82,8 88 89,14 91,6 90,5 80,0 
ChËm PT chiÒu cao    87,5 86,7 67,5 

 
3. §Æc ®iÓm vÒ huyÕt häc. 
§iÓm næi bËt trong sè bÖnh nh©n cña chóng t«i lµ 

biÓu hiÖn mét t×nh tr¹ng thiÕu m¸u nh­îc s¾c hång cÇu 
nhá. Mét kÕt qu¶ ®¸ng l­u ý lµ thÓ tÝch trung b×nh hång 
cÇu (MCV) kh«ng nh÷ng nhá h¬n b×nh th­êng mµ cßn 
rÊt kh«ng ®ång ®Òu nhau, cã tr­êng hîp MCV rÊt nhá 
(49n) chØ b»ng 1/2 thÓ tÝch cña hång cÇu lín nhÊt lµ 84fl, 
trong khi ®ã chóng t«i thÊy gi¸ trÞ trung b×nh cña ®é ph©n 
gi¶i hång cÇu RDW (28,59 + 7,9) t¨ng h¬n so víi chØ sè 
b×nh th­êng. Hång cÇu m¹ng l­íi t¨ng ë 100% c¸c 
tr­êng hîp, nh­ng t¨ng kh«ng cao, trung b×nh lµ 4,8 + 
1,9%. KÕt qu¶ nghiªn cøu cña chóng t«i còng t­¬ng tù 
nh­ kÕt qu¶ cña c¸c t¸c gi¶ kh¸c [3], [11].  

B¶ng 10. So s¸nh MCH, CHC víi mét sè nghiªn cøu  
NCKhanh 

ChØ sè -
Thal 

-
Thal/HbE 

D.B.Trùc 
HbH 

§VThøc 
BÖnh Hb 

< 27g 100 97,3 95 88 
MCH 

pg Trung 
b×nh 

24,4 
± 2,3 

23,3 ± 
2,9 

21,75 
±3,8 

21,52 ± 
3,7 

MCHC 
g/dl 

Trung 
b×nh 

29,8 
± 2,9 

28,4 ± 
2,9 

25,81 ± 
4,1 

27,75 ± 
3,5 

 
Tõ c¸c chØ sè vÒ MCV, MCI, MCHC chóng t«i thÊy 

®Æc ®iÓm sau: ThÓ tÝch trung b×nh hång cÇu nhá, kh«ng 
®Òu vµ nh­îc s¾c lµ mét ®Æc ®iÓm rÊt ®¸ng l­u ý trong 
héi chøng bÖnh huyÕt s¾c tè di truyÒn, cã thÓ øng dông 
trong l©m sµng ®Ó ph¸t hiÖn ng­êi mang gien bÖnh. KÕt 
qu¶ ®iÖn di ë b¶ng 7 cho thÊy: Cã 5 tr­êng hîp cã h×nh 
¶nh HbH,Hb Bart’s c¸c tr­êng hîp nµy thuéc thÓ α -
Thalassemia. Cã 4 bÖnh nh©n ®iÖn di cã h×nh ¶nh HbF 
®Ëm n÷a kh«ng cã HbA1 c¸c tr­êng hîp ch¾c ch¾n 
thuéc thÓ β-Thalassemia ®ång hîp tö. Cã 9 tr­êng hîp 
cã HbF, HbE, HbA1, HbA2 nªn thuéc nhãm dÞ hîp tö kÐp 
β-Thalassemia/HbE. Cßn 17 bÖnh nhi cã kÕt qu¶ ®iÖn di 
h×nh ¶nh HbA1, HbA2, HBF, ®Òu cã løa tuæi trªn 2 tuæi, lµ 
d©n téc thiÓu sè l¹i c­ tró ë ®Þa bµn miÒn nói l©m sµng 
cã thiÕu m¸u nÆng, vµng da, l¸ch lo, cã ®Æc ®iÓm huyÕt 
häc ®iÓn h×nh: Hång cÇu nhá MCV< 90fl, kh«ng ®Òu, 
nh­îc s¾c (MCH < 27pg), cã t¨ng tû lÖ hång cÇu d­íi. 
Theo NguyÔn C«ng Khanh [3], nh÷ng tr­êng hîp thiÕu 

m¸u tan m¸u m¹n tÝnh cã ®Æc ®iÓm nh­ vËy, nÕu tiÒn sö 
thiÕu m¸u x¶y ra sím tõ d­íi 1 tuæi cã thÓ nghi lµ -
Thalassemia ®ång hîp tö nÕu thiÕu m¸u x¶y ra muén 
h¬n ë trÎ lín th× nghi lµ -Thalassemia thÓ phèi hîp víi 
HbE. Do vËy mµ chóng t«i nghÜ tíi 17 bÖnh nh©n nµy 
thuéc nhãm -Thalassemia ®ång hîp tö.  

VÒ ph¶ hÖ gia ®×nh: Chóng t«i ®· tiÕn hµnh nghiªn cøu 
4 ph¶ hÖ cña 4 bÖnh nh©n ®iÒu trÞ t¹i khoa, c¶ 4 bÖnh 
nh©n nµy ®Òu thuéc thÓ Thalassemia nÆng ®ång hîp tö. 
C¶ 4 gia ®×nh bè mÑ ®Òu kh«ng cã biÓu hiÖn l©m sµng râ 
rÖt, kh«ng cã gia ®×nh nµo cã yÕu tè tiÒn sö, khi xÐt 
nghiÖm - ®Òu cã t×nh tr¹ng Hb gi¶m nhÑ vµ MCV d­íi 80 
fl. Cã 2 gia ®×nh cã kÕt qu¶ ®Þnh l­îng l­u t¹i viªn nhi 
Trung ­¬ng th× c¶ bè mÑ ®Òu mang gien dÞ hîp tö β-
Thalassemia, con mang gien ®ång hîp tö. Cßn 2 gia ®×nh 
th× cã kÕt qu¶ ®iÖn di Hb ®Þnh tÝnh thÊy cã h×nh ¶nh HbA1, 
HbA2 ®Ëm hoÆc kÕt hîp cã HbH, HbE. Khi xÐt nghiÖm 
c«ng thøc m¸u thÊy Hb gi¶m nhÑ < l3g/dl, MCV < 90fl do 
vËy chóng t«i nghÜ ®Õn c¸c bè mÑ ®Òu ë thÓ dÞ hîp tö.  

Qua ®©y chóng t«i thÊy r»ng cha mÑ mang gien bÖnh 
vµ truyÒn cho con, kh«ng thÊy cã biÓu hiÖn liªn kÕt víi giíi 
tÝnh. Tuy nhiªn, cÇn ph¶i cã nh÷ng nghiªn cøu s©u h¬n, ë 
nhiÒu thÕ hÖ ®Ó t×m ra quy luËt di truyÒn, gãp phÇn vµo 
viÖc ng¨n chÆn sù l­u hµnh bÖnh trong céng ®ång.  

KÕT LUËN  
BÖnh huyÕt s¾c tè ë trÎ em ®iÒu trÞ t¹i bÖnh viÖn §a 

khoa Trung ­¬ng Th¸i Nguyªn cã mét sè ®Æc ®iÓm sau:  
*L©m sµng:  
- 100% sè bÖnh nh©n cã thiÕu m¸u ë møc ®é nÆng 

vµ võa.  
- 100% sè bÖnh nh©n cã l¸ch to.  
- 91,1% sè bÖnh nh©n cã vµng da, vµng cñng m¹c.  
- 71,1 % sè bÖnh nh©n cã gan to 
- 71,1 % sè bÖnh nh©n cã biÕn d¹ng x­¬ng sä. 
- 69% sè bÖnh nh©n cã tim to 
- 80% bÖnh nh©n lµ ng­êi d©n téc thiÓu sè 
* XÐt nghiÖm: 
- 77,1% sè bÖnh nh©n cã Hb d­íi 60g/l, víi gi¸ trÞ 

trung b×nh lµ 46,6±16,8 g/l. 
- 100% sè bÖnh nh©n cã thÓ tÝch trung b×nh hång cÇu 

d­íi 85 fl, gi¸ trÞ trung b×nh lµ 71,28±8,33 fl lµ trÞ trung 
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b×nh cña huyÕt s¾c tè trung b×nh hång cÇu lµ 21,52 ± 
3,7pg vµ cña nång ®é huyÕt s¾c tè trung b×nh hång cÇu 
lµ 27,75 ± 3,5 g/dl. 

- 100% sè bÖnh nh©n cã biÕn ®æi h×nh th¸i hång cÇu: 
Nh­îc s¾c, kÝch th­íc kh«ng ®Òu, biÕn d¹ng, nhiÒu hång 
cÇu non.  

- 14,3% tr­êng hîp thuéc thÓ α -Thalassemia 
- 25,7% tr­êng hîp thuéc thÓ phèi hîp β-

Thalassemia/HbE 
- 60% tr­êng hîp thuéc thÓ β-Thalassemia 
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