THEO DOI BENH TAN MAU BAM SINH KHONG PHU THUOC VAO
TRUYEN MAU (NTDT)

Cho du ban mac bénh tan mau bdm sinh thé alpha hay thé beta, viéc biét can ldam nhirng xét nghiém nao cé thé gip ban va bac s7 clia ban ngdn nglra va
quan ly cac bién chirng. Biéu quan trong & lam viéc véi nhém chdm séc clia ban dé xay dung mét ké hoach theo déi cd nhan hoéa dua trén thé bénh tan
mau b&m sinh va kinh nghiém truyén mau cda ban. Cung nhau, ban cé thé theo déi chuong trinh clia minh theo thoi gian.

Hudng dan dudi day cho thay xét nghiém va tan suét dugc khuyén nghi cho nhitng ngudi séng véi bénh tan mau bam sinh thé alpha ho&c beta khéng
phu thuéc vao truyén mau tir 18 tudi tr& lén. Lich trinh nay duoc tao ra dua trén théng tin dau vao tir hudng dan cla Lién doan Quéc té vé Bénh tan mau
bam sinh (TIF) va cac chuyén gia hang dau vé bénh tan mau bdm sinh. Néu ban chi gép bac si huyét hoc m&i ndm mét lan, mét thanh vién khac trong
nhédm ch&m séc cla ban cé thé yéu cau thuc hién mét sé xét nghiém nay.

Ban co thé sir dung cac cot "Ngay" dé theo dbi cac xét nghiém clia minh. Théng tin ndy coé thé duoc st dung trong cac cudc trd chuyén véi bac s vé viéc
theo déi. Biéu quan trong & phai chia sé bénh tan mau bdm sinh cda ban &nh hudng dén chat lugng cudc séng cla ban nhu thé nao.

Cac hudng dan theo déi nay duoc soan thdo bi Uy ban Chi dao gbm cac chuyén gia vé bénh tan mau bam sinh hang dau do Agios t6 chirc; nhirng chuyén gia nay da duoc Agios trd thil lao cho thei gian cdia ho.
Pay khéng phai la & khuyén y té. Vui long tham khdo y kién bac si cda ban.

CAC XET NGHIEM VA KIEM TRA PU'OC KHUYEN NGHI CHO MOI LAN THAM KHAM

Bénh stt, bao gdm chét lwvong cudc séng, can duoc xem xét va so sanh vdi lan kham trudce

Kham thé chat

Xét nghiém

Céng thirc mau toan phan* (Néu ban dang dung mét chat tao phirc st goi la deferiprone (Ferriprox®), xét nghiém nén duoc thuc hién 2 tuan mot lan)

Ferritin huyét thanh

Chirc néng gan va than (Néu ban dang dung liéu phap thai sit, xét nghiém nay nén duoc thyuc hién madi thang)

LICH KHUYEN NGHI CHO VIEC THEO DOI CAC BIEN CHU'NG PU'OC LIET KE

Lan kham co ban Ngay M&i ndm 2 ndm mét lan Ngay

Hong cau hinh thanh bén ngoai tlly xwong (tao mau ngoai tiy)

MRI C/T/L* c6t séng c6 chat cdn quang Tan suét theo dbi phu thuéc vao mirc d6 néng cla bénh thiéu mau va cac triéeu chirng, chédng
han nhu dau lung hodc bung trén, cdm gidc no va mat ho&c gidm kha nang cdm nhan moi th
Kich thudc lach (kham thé chat/siéu am) hodc di chuyén cac bd phan cla co thé

N6éng dé sit cao (qua tai sit)

MRI gan cho néng dé sat trong gan' ° o

Chup tim (T2* MRI tim®) [

ECHO,* bao gbm TRV* °

Do bang may Holter hoac tuvong duong Tan sudt theo déi phu thuéc vao tinh trang strc khée cu thé clia ban

Xuong yéu va dé v& (loang xuong*) va bénh xuong

Mat do xuong (chup DEXA*) ° o

Vitamin D [ ] °

Mat can bang hormon (bénh ndi tiét*)

Bac si clia ban sé thu thap danh gid co ban va sé thuc hién cac lan kham mdi ndm néu cé bang chirng vé tinh trang qua tai sat’

Hormon sinh san thap* (suy sinh duc)

FSH,* LH,* testosterone, va estrogen ‘ [ ‘ ‘ [ ] ‘ ‘
Chirc ndng tuyén gidp thap (suy giap)

Thyroxine tu do (FT4) va TSH* ‘ ° ‘ ‘ ® ‘ ‘
Chirc ndng tuyén cén giap thap (suy tuyén can giap)

PTH,* canxi, phosphate, magié ‘ ° ‘ ‘ ® ‘ ‘
Dai thdo dudng

Xét nghiém dung nap glucose lic doi hodc glucose ‘ ° ‘ ‘ ° ‘ ‘
dudng uéng

"Béc s7 cd thé thuc hién MRI gan & lan kham co bdn néu ban duoc truyén mau thuong xuyén hodc Bac si c6 thé thuc hién MRI tim néu ndng do sét trong gan >10 mg/g trong lwgng kho.
ferritin huyét thanh >300 ng/mL. IBac s7 cd thé thuc hién xét nghiém nay 2 ndm mat [an hodc mdi ndm néu bat thuong
*BAc sT ¢6 thé thuc hién cdc danh gid m8i nam néu ban dang dung liéu phap thai sit va 2 ndm mot duoc phat hién.
lan néu ban khong dung liéu phap thai sét. Cac 1an kham c6 thé duoc gidi thieu dén bac sT néi tiét hoac thurc hién déc lap.

*Cac thuat ngir va chir viét tit chinh

Liéu phap thai sit: Thudc lién két voi sdt trong dong mau dé c6 thé duoc loai bd qua dueng tiéu hda hodc dudng tiét niéu. Céng thirc mau: Danh gia nhiéu yéu t6 dé cé duoc birc tranh toan canh hon vé strc khée
mau ctia ban va thueng bao gdm, trong sé cac thudc do khac, hemoglobin, mirc héng cau va néng dé bach cau. Bénh néi tiét: Tinh trang cac tuyén hodc co' quan clia ban khéng san sinh ra ding lrong hormon. Tao mau
ngoai ty: X3y ra khi co' thé ban bt dau tao ra hdng cau & nhirng noi bén ngoai tly xuong chang han nhu & cdc co quan khac hodc cot séng. Pieu nay x3y ra vi bénh tan mau bdm sinh lam gidm s6 luong héng cau
trong co thé, khién co thé c6 gng san xuét chung & cac khu vuc khac dé bu dip cho su thiu hut. Hormon: Cac chat hda hoc di chuyén khép co thé qua dong mau. Ching gilip diéu hoa su tang trudng va phat trién,
chuyén héa (bién thirc &n thanh nang lrong), tdm trang, chirc ndng tinh duc va sinh san. Hormon & mét phan clia hé néi tiét. Lodng xwong: Tinh trang trong @4 xuong trd nén yéu va dé v&, khién xuong dé gay hon.

C/T/L=cé/nguc/thét lung; DEXA=do hap thu tia X nang luong kép; ECHO=siéu am tim; FSH=hormon kich thich nang trirng; LH=hormone tao hoang thé; MRI=chup céng hudéng tir; PTH=hormon tuyén can gidp;
TRV=tdc do tia trao nguoc van ba l&; TSH=hormon mén kich thich tuyén giap.



Nhan gidy giéi thiéu dé gap

bac si tim mach

Khi chup ECHO* v&i TRV* hodc MRI* cho thay
cac van dé cé thé xady ra vd&i tim hodc huyét
4p cao trong phéi clia ban (con duoc goi la
tang ap phéi).

Khi theo déi tim cho thdy nhip tim khéng
déu hodc cac van dé khac vai hé théng dién
cla tim.

Khi két quad xét nghiém mau cho thay:

= Noéng do thdp cla cac hormon sinh san,
tuyén giap hodc tuyén can gidp thap, hoac
tiéu dudng co.

» Ké&t qua bat thutng khi chup DEXA*

Ban cling c6 thé dugc gidi thiéu dén gép
chuyén gia sirc khde xuong khi két qua chup
DEXA bét thuong.

CAC BAC Si KHAC cO THE PU'QOC THEM VAO NHOM CHAM SOC CUA BAN

Nhan gidy gi¢i thiéu dé gip
bac si néi tiét sinh san

Nhan gidy giéi thiéu dé gip
bac si ndi tiét

Néu ban dang can nhéic viéc cé con, ban cé thé
muén tim hiéu thém vé kha nang sinh san cla
minh va khédm pha céc lra chon hd trg c6 thé

Con tan mau

Thiéu mau dét ngét va thueng néng xdy ra khi co thé khéng thé san
xuét du té bao héng cau dé thay thé nhirng té bao dang bi pha hdy.

CAC BIEN CHU'NG KHAC CAN THEO DOI

Bién chirng va/hodc tinh trang Chi tiét

Néu ban bi bénh tan mau bdm sinh thé alpha va bi nhiém trung kém theo sét, bac s7 cd thé
thdo luan vé mét nguy co can cép clru y té, duoc goi la con tan mau.

Hay cho bac si biét néu ban co cac dau hiéu va triéu chirng mét maéi, vang da ho&c nudc
tiéu sdm mau.

Trudc va sau khi cdt lach
Cat lach la mét thd thuat phau thuét loai bo lach.

Ban sé duoc tiém vic xin trudc va/hodc sau khi cdt lach. Hay trao dSi véi bac si vé nhitng
loai v3c xin nao phu hop nhét v&i ban dua trén cac khuyén nghi cia CDC*.

Sau khi cdt lach, diéu quan trong la phai néi chuyén v&i bac sT vé nguy co nhiém trung va
phai lam gi trong trudng hop cdp clru y té

Nhirng ngudi bi cit bd lach co thé cé s6 lwong tiéu cau cao, dan dén hinh thanh cuc mau déng.

Huyét khéi va cac bién ¢ mach mau
Hinh thanh cuc mau déng bén trong mach mau, cé thé lam gian doan
ho&c chan dong mau.

Hay trao d6i vd&i bac si néu ban gép cac dau hiéu va triéu chirng cla:
« DVT* sung, dau, &m, nhay cam khi cham vao, hodc dé & chan
« PE* kho thd&, dau nguc va ho

Xo gan, chai gan va HCC*

Tén thuong gan lau dai cé thé gay ra mé seo cé thé hodi phuc (xo gan)
hodc mé seo vinh vién (chai gan). HCC la mét loai ung thu gan cé thé
phét trién tir chai gan.

Néu ban bi qud tdi sit néng, kéo dai hodc bi viém gan, hay trao déi v&i bac si vé viéc do
AFP* ban dau va thuc hién chup hinh &nh (chdng han nhu siéu am va FibroScan*).

Séi mat
Hinh thanh trong éng mat do thiéu mau va su phan hdy cda héng cau

(tan mau). Biéu nay khac v&i khi cé qua nhiéu cholesterol trong co' thé.

Hay trao d6i vdi bac s néu ban gap cac dau hiéu va triéu chirng cla:
» Pau & phia trén bén phai hoac gitra da day, budn nén, ndén 6i va vang da va mét tr& nén
n&ng hon. Ban cé thé dugc xét nghiém mau dé danh gia gan va chup hinh anh.

HCV, HBV va HIV*

M3c du kha nang rat thap, HCV, HBV va HIV c¢6 thé lay lan qua truyén
mau. HCV va HBV lam tén thuong gan, trong khi HIV [am suy yéu hé
mién dich.

Néu ban da dugc truyén mau trong 12 thang qua, hdy trao ddi vdi bac si vé viéc lam xét
nghiém khang thé va/hodc xét nghiém khang nguyén dé danh gid mau cda ban vé HCV, HBV
va HIV.

Néu két qud xét nghiém duong tinh, hdy yéu cau bac si thuc hién xét nghiém PCR* dé xac
nhan két qua.

Loét chéan

Vét loét hodc vét thuong hé & cédng chan khéng lanh mét cach binh
thudng.

Hay trao d6i va&i bac si néu ban gép cac dau hiéu va triéu chirng cla:
« Pau hoac khé chiu, sung va dd & chan bi anh huéng.
Yéu cau bac si kiém tra loét chan tai mdi lan kham.

CHIA SE TAC PONG CUA BENH TAN MAU BAM SINH V&1 NHOM CHAM sOc cUA BAN

Vao mai lan thdm kham, hdy nhd ndi chuyén véi nhém cham séc vé cdm giadc cla ban, déc biét la néu ban dang gip bat ky thay d6i nao vé cac triéu
chirng, khd ndng hoan thanh cac hoat déng hang ngay va strc khde tdm than.

Strc khée thé chat

Cam thay kiét sirc va’hodc mét mai
Cam thay yéu hoic kiét sirc

Thiéu nang luong

*Cac thuat ngir va chir viét tit chinh

3

Strc khée cdm xuc
Tram cam
Lo &u va/hodc cang thadng

Strc khée chirc ndng

Kha nadng lam viéc

Kha nang thuc hién cac hoat dong
théng thuong

Kh& n&ng chiu dung viéc tap thé duc
(vi du, @i bé én cau thang)

%

ECHO: Siéu am tim, hay con goi & "echo”, l& mét lan chup duoc s dung dé xem cu tric cda tim. DEXA: Chup X-quang mat dé xwong & mét khu vuc cu thé trén co thé ban.
FibroScan: Cong nghé siéu &m dac biét do do cirng clia gan va nhirng thay déi vé chat béo trong gan cla ban.

AFP=alpha-fetoprotein; CDC=Trung tam Kiém so&t va Phong ngira Dich bénh; DVT=huyét khéi tinh mach sau; HBV=viém gan B; HCC=ung thu biéu mé té bao gan; HCV=viém gan C;
HIV=virus gy suy gidm mién dich & nguei; MRI=chup cong hudng tir; PCR=phan Urng chudi polymerase; PE=thuyén tic phéi; TRV=t6c d6 tia trdo nguoc van ba (4.

nhém cham séc stre khée cdia ban.

Két néi v&i mot Nha gido duc diéu dudng lam sang (CNE) myAgios®, ngudi cd thé déng hanh cling ban suét hudng dan theo ddi nay va giup ban
chudn bi cho lan th&m kham béac si clia minh. CNE hop tac chit ché véi cac bénh nhan, gia dinh va nhém cham séc dé cung cap cho ban su hd tro
ca nhan,' tdi nguyén gido duc va két néi cong dong. Goi s6 1-877-77-AGIOS (1-877-772-4467) ho&c truy cap RethinkThalassemia.com dé bt dau.

CNE la nhan vién cla Agios Pharmaceuticals va khéng cung cdp tu van y té D& duoc tu van y té hodc gidi dap cac thic mac lién quan dén diéu tri, vui long trao d6i vai
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