Du dinh c¢o6 con...?

Nén cin nhac lam xét nghiém gien mam bénh roi loan mau di truyén

Bénh Roi Loan Mau Di Truyén

O tiéu bang Victoria c6 trén 100.000 ngudi duoc di truyén
gien globin bi bién d6i ma ho co thé di truyén lai cho con
cai. Sy kién nay c6 kha ning khién cho con cai cua ho b
bénh rdi loan mau di truyén, anh hudng tdi viée san sinh
huyét sic t5. Huyét sic t6 1a mot protein (chat dam) trong
mau giit nhiém vu van chuyén 6xy di khip co thé.

Nhitng bénh rdi loan méau di truyén nay dugc truyén tir
cha/me cho con cai ¢ trong gien. Gien c6 nhiing thong tin
vé céac dic tinh cua con nguoi chfmg han nhu mau mit,
mau toc va huyét sic tb.

Nhitng bénh rdi loan mau di truyén nay la bénh di
truyén.

Nhitng bénh roi loan mau di truyén nay khong lay
lan.

Nhiing bénh rdi loan mau di truyén nay khong lay lan
béi vi trung.

Doi khi, gien bi bién doi, roi gay ra bénh tat. Gien globin
c6 nhig thong tin dé ¢4 nhan san sinh huyét sic t6, tuy
nhién, nhiing bién doi trong gien globin c6 thé dan t6i
nhitng bénh sau day:

« Beta thalassaemia ning — bénh thiéu méu ning, can
phai dwoc diéu tri subt doi, ké ca truyén mau moi
thang.

« Anpha thalassaemia — dang bénh c6 thé gay tir vong
cho thai nhi va nguy hiém cho thai phu.

« Bénh thiéu mau hong ciu lrdi liém — nguoi bi bénh
ndy c6 thé can phai duoc truyén méu déu dan. Sudt
doi bi dau don vo ciing vi mach mau bi tat nghén vi
hinh dang hong huyét cau bi bién doi.

* Huyét sic to E — thong thuong 1a bénh lanh tinh,
nhung néu dugc di truyén bénh beta thalassaemia
hoac h@)ng cau ludi liém, c6 thé bi bénh dang ning can
phai dugc chita trj sudt doi.

Stre khoe ciia nguoi c6 gien globin bj bién doi

Nguoi ¢ gien globin bi bién d6i duoc goi 13 ‘ngudi ¢b

gien bénh’. Nguoi co gien bénh thi khée manh. Diéu
quan trong la bac si biét ho la nguoi c6 gien bénh.

Nhu viy néu 13 ngudi cé gien globin bi bién
doi thi sao?

Néu ban 14 nguoi ¢6 gien globin bi bién dbi, diéu quan
trong 1 ngudi phdi ngiu cua ban di thir mau dé xac dinh
tinh trang gien bénh ctia ho. Chi trong truong hop néu ca
hai ngudi déu c6 gien globin bi bién doi nhat dinh, ban
méi c6 nguy co co con bi bénh rdi loan mau di truyén
nang ma thoi.

Ly do dé ké hoach héa gia dinh

Gien cua nhing bénh rdi loan mau di truyén nay thuong
thay ¢ ngudi goc Dia Trung Hai, Trung Dong, Phi Chau
(ké ca nguoi ving Caribbean hodc ngudi My Pen) va bat
ctr nude A Chau: An Do, Pakistan, Sri Lanka, Bangla
bét, Indo, Philipin, Thai Lan, Vi¢t Nam va Trung Quéc
v.v.. Nhiing sic toc khac gdm c6 hai dan Dao Thai Binh
Duong va nguodi Maori & New Zealand.

Cip vo chdng du tinh co con hodc trong trudng hop
nguoi vo da thu thai, nén thtr mau dé xem néu minh ¢
phai 1a ngudi co gien bénh nay hay khong, néu sinhra &
hodc c¢6 than nhan (ngay ca ba con xa) tai bat cir ving
nao dugc liét ké o trén. Xét nghiém nay can thiét dé xac
dinh xem nguoi c6 gien bénh cé nguy co c6 con bi anh
huong boi bénh rdi loan mau di truyén hay khong.

Nhiing nguodi cé nguy co c6 con bi anh hudng bdi bénh
roi loan mau di truyén c¢6 nhitng lya chon khac nhau.
Nhitng dang bénh nay c6 thé duoc chan doan ngay tir
tuan thir 12 cia thai ky. Ban c6 thé can nhic giai phap
phé thai, néu dugc. Ngudi ta ¢6 thé nhan con nudi hodc
can nhic nhitng phuong phap thy thai nhan tao (ching
han nhu sir dung noan hoic tinh tring ciia ngudi hién
tang). Nguoi khac c6 thé chap nhan rui ro ¢6 con bi bénh.
Ban c6 thé thao luan nhiing lwa chon nay véi Nhan Vién
Tu Van Di Truyén (Genetic Counsellor).

Béc si dia phuong co thé sap xép lam xét nghiém hoic
ban c6 the lién lac véi cac bénh vién trong danh sach &
phan cudi to thong tin nay.

Théng tin quan trong danh cho thin nhan

Néu ban hoic ngudi phdi ngau 1a ngudi co gien globin bi
bién d6i, nhimg nguoi khac trong gia dinh ciing ¢ thé 1a
ngudi ¢ gien bénh va co nguy co co con bi bénh rdi loan
méu ning. Tat ca ngudi khic trong gia dinh va nguoi
phdi ngiu cta ho déu nén lam xét nghiém dé biét tinh
trang gien cia minh trude khi c6 con rudt.
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Xéac xuat c6 con bi bénh roi loan mau di truyén

Gien bi bién ddi dugc di truyén tir cha/me sang cho con cai theo nhiing dang thirc sau day:

Hinh 1: Hinh 2:

Ca cha lan me déu la nguoi cé gien bénh Chi c6 cha hodc me 1a ngudi cé gien bénh ma théi
Ngwoi co Ngwoi co gien Ngwoi co Ngwoi khong
gien bénh O bénh gien bénh O O c6 gien bénh
1 gien globin 1 gien globin 1 gien globin 2 gien globin
binh thwong binh thwong va binh thwong binh thwong
va 1 gien 1 gien globin bj va 1 gien
globin bi bién bién ddi globin bij bién
ddi - ddi -

@) @) @) @ @) @) @) @)
Nguwoi khéng céd Nguoi co gien 2 gien globin bj Nguwoi khéng cb gien bénh Nguwoi co gien
gien bénh bénh bién doi nhan 2 gien globin binh thwdng bénh
2 gien globin (Khdée manh) (C6 thé néng) (Khdée manh) (Khdée manh)
binh thwong
(Khée manh)

Cu moi lan thu thai, cdp vo chong nay co:

Ct moi lan thu thai, cdp vo chong nay co6:

* til¢ 1/4 c6 con nhan 2 gien globin binh thuong va * ti1¢ 2/4 c6 con nhan 2 gien globin binh thuong va

la nguoi khong c6 gien bénh.
ti 1€ 2/4 c6 con c6 gien bénh nhung khde manh -
giong nhu cha me. Pura con nay c6 1 gien globin

la nguoi khong c6 gien bénh.
ti 1€ 2/4 c6 con c6 gien bénh nhung khde manh -
giong nhu cha me. Pura con nay c6 1 gien globin

binh thuong va 1 gien globin bi bién doi.

* ti1¢ 1/4 c6 con c6 thé bi bénh rdi loan mau di
truyén nang. Pura con nay dugc di truyén 2 gien

globin bi bién doi.

Chi Tiét Lién Lac Hiru ich

binh thuong va 1 gien globin bi bién doi.

Thalassaemia Society of NSW
PO Box M120

CAMPERDOWN NSW 2050
Level 7 King George V Building
Missenden Road
CAMPERDOWN NSW 2050
Dién thoai: +61 2 9550 4844
Dién thoai di dong: 0400 116 393
www.thalnsw.org.au

Bénh Vién Nhi Pong tai Westmead
(Children’s Hospital at Westmead)
Khoa Huyét Hoc

Cnr Hawkesbury Road and
Hainsworth Street,

Westmead NSW 2145

bt: +61 2 9845 0000

Bénh Vién Nhi Pong Sydney
(Sydney Children’s Hospital)
Khoa Huyét Hoc

High Street, Randwick NSW 2031
bt: +61 29382 1111

Bénh Vién Prince of Wales
(The Prince of Wales Hospital)
Khoa Huyét Hoc

High Street,

Randwick NSW 2031

bt: +61 2 9382 4982

Bénh Vién Royal Prince Alfred
(Royal Prince Alfred Hospital)
Khoa Huyét Hoc

Level 5, Missenden Road
Camperdown NSW 2050

bt: +61 2 9515 7013

Bénh Vién Westmead
(Westmead Hospital)

Khoa Huyét Hoc

Cnr Hawkesbury Rd & Darcy Rds
Westmead NSW 2145

bt: +61 2 9845 5555

Bénh Vién Liverpool
(Liverpool Hospital)

Khoa Huyét Hoc

Ground Floor

Cnr Elizabeth & Goulburn Street
Liverpool NSW 2170

bt: +61 2 9828 3000
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