Tai liéu nay mo ta dac diém cua cac bénh nhan thuc
su va ho da dudc tra thu lao dé tham gia.

TIM HIEU KY HON DE

BIET BENHTAN MAU BAM SINH DI KEM VOI NHUNGGI

Ngay c khi quy vi khong dudc truyén mau thudng xuyén, bénh tan mau bam sinh c6 thé di kem vdi cac nguy o nghiém trong.
Tim hiéu thém ve cac nguy co nay va nhitng gi quy vi ¢ thé lam dé tranh nguy co.
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Bénh tan mau bam sinh khéng phu thudc truyén mau (NTDT) 8

Bénh tan mau bam sinh thé alpha khéng phu thudc truyén mau 10
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Khéng cé ndi dung nao trong tai liéu ndy nham muc dich tu van y té. Bé dugc tu
vany té, vui long lién hé véi nhém cham séc suc khoe cua quy vi.




GIG1 THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH

Bénh tan mau bam sinh la gi?
— Bénh tan méu bam sinh xay ra véi nhiing ai?

Bénh tan mau bam sinh anh hudng dén
ca nam gidi va phu n

Bénh tan mau bam sinh (Thalassemia) la

Mot nhém cac bénh mau di truyén hiém Bénh tan mau bam sinh c6thé anh
gap. B&nh anh hudng dén viéc san xuat mét U] S UAE] MELIED @ RlEy MELIO0
loai protein cé tén la hemoglobin goc khac nhau nhung pho bién hon d

Al P ) g ) ) nhiing ngugdi c6 ngudn goc chau Phi,

+ Hemoglobin la mét phan quan trong cuda h(j)ng cau. chau A, Dia Trung Hai hoac Trung Béng
H'errggilprnAgltjkﬁz'(y VZI?\Q cgluytepquy %eg Tén thalassemia cé ngudn goc tu tiéng
;Eich N %?A ren khapc €. Lactebaosudung oxy Hy Lap: thalassa nghia la bién va emia

€ hoat dong nghia la lién quan dén mau

- G bénh tan mau bam sinh, hemoglobin khéng
dudc tao ra dung cach. Do dd, cac hong cau khoe
manh khéng thé dudc tao ra dung cach

Bénh tan mau bam sinh dan dén thiéu mau
man tinh cé thé kéo dai sudt dai

 Loai thiéu mau do bénh tan mau bam sinh khéng
giéng nhu thi€u mau thiéu sat. Thiéu mau thiéu sat

Hardik

Song chung vi beta-TDT*

xay ra khi cd thé khong cé du sat dé tao ra *Bénh tan mau bam sinh thé
héng cau

beta phu thudc truyén mau

205 WD WOUN

3 ngudi 1I6n khde manh khéng mic bénh tan mau bam sinh, néng dé hemoglobin
thudng dao dong tu 14 g/dL dén 18 g/dL 3 nam gidi va 12 g/dL dén 16 g/dL & nit gidi.
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GIG1 THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH
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Nguyén nhén gay bénh tan méu bam sinhla g

3 bénh tan mau bam sinh, cé nhiing thay déi déi
v3i cac gen chi dan cd thé tao ra hemoglobin

« Hemoglobin dudc tao thanh tu 4 tiéu don vi goi la globin - Mar jo
2 alpha (a) globin va 2 beta (B) globin Song chung vdi beta-TDT*, _
N e . . . , trudc day a beta-NTDT! =
- G bénh tan mau bam sinh thé alpha, cac don vi alpha cua =
hemoglobin bi thi€u hoac bi tén thudng. G bénh tan mau
bam sinh thé beta, cac dan vi beta cla hemoglobin bi *Banh tan mau bam sinh thé
thi€u hoac bi tén thuong. G ca hai loai, hemoglobin khéng beta phu thuéc truyén mau
3 = ] = = A 3 A . fBénh au ba inh
dudc san xuat dung cach va hong cau khéng khoe manh thegb;fa”k?g:g ;L‘Li‘;‘uéc —
truyén mau
|
=

Khi héng cau khéng cé du nang lugng
(ATP) bén trong, chung khéng phat
trién dung cach (tao hong cau khong
hiéu qua) hoac phan hudy s8m haon binh —
thudng (tan mau). Piéu nay cé thé dan
dén hemoglobin thap, dan dén thiéu

" g p—
mau man tinh. %‘
=
QI
3
8.
—
Hién tai, khdng cé loai thudc nao cho tat ca cac loai bénh tan mau bam sinh ma cé thé xu ly
ca viéc san xuat dang cach cac té bao hong cau va su sdng con cua hong cau.
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GIOI THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH
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Mau khong bi anh huong boi bénh tanmaubamsinh ~ Mau bi anh huong bai bénh tan mau bam sinh =
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Chi nham muc dich minh hoa. =
Tudi tho clia hdng cau khoe Tudi tho clla hdng cau bénh tan mau
manh la khoang 120 ngay bam sinh |a khoang 17-33 ngay

3 bénh tan mau bam sinh, tudi tho ngan haon clia héng cau cé thé gay ra cac triéu ching
thi€u mau man tinh va cling cé thé dan dén cac bién ching nghiém trong. -
=




GIGI THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH

Bénh tan mau bam sinh dugc mo ta nhu thé nao?

C6 nhiéu cach dé mé ta bénh tan mau bam sinh
Bénh tan mau bam sinh thé alpha va tan mau bam sinh thé beta dé cap dén di truyén va moé hinh di truyén.

Bénh tan mau bam sinh thé alpha la do thay d6i cac gen

alpha-globin

- 4 gen cung cap chi dan tao alpha-globin
- @ bénh tan mau bam sinh alpha thé nang, tat ca 4 gen alpha-globin déu bi

anh hudng

- 3 bénh tan mau bam sinh alpha thé trung gian, 3 trong s6 4 gen

alpha-globin bi anh hudng

- & bénh tan mau bam sinh alpha tiéu biéu, 1 hoac 2 trong sé 4 gen

alpha-globin bi anh hudng; néu chi cé 1 gen alpha-globin bi anh hudng,
bénh nhan déi khi dudc goi la ‘ngudi mang gen lan’

Né&u quy vi bi thi€u hoac bi tén

thuong gen alpha-globin

Bénh tan mau bam
sinh thé alpha

1gen bi anh hudng 2 gen bi anh huéng

Ngugi mang gen lan Ngusi mang gen
Téi thiéu Nhe (d3c diém)
Khéng cé Thi€u mau nhe hodc
triéu ching khéng triéu ching

3 gen bi anh huéng

Thi€u mau ti trung

4 gen bi anh huéng

Phu thai do
Hb Bart’s

Nang

Thudng gay
t’ vong khi sinh,
khéng can thiép

Bénh tan mau bam sinh thé beta la do thay déi cac

gen beta-globin

- 2 gen cung cap chi dan tao beta-globin

- 3 bénh tan mau bam sinh beta thé ning va tan mau bam sinh

beta thé trung gian, ca hai gen globin déu bi anh hudng

- & bénh tan mau bam sinh beta thé nhe, 1 gen beta-globin bi

anh hudng

Né&u quy vi bi thiéu hoac bi tén
thuadng (cac) gen beta-globin

Bénh tan mau bam
sinh thé beta

1gen bi anh huéng 2 gen bi anh huéng

Ngugdi mang gen

(d3c diém)
Trung gian
Nhe
Thi€u mau nhe hoidc Thi€u mau nhe
khong triéu ching dén trung binh

2 gen bj anh huéng

Nang
(thi€u mau Cooley)

Thi€u mau nang

Mot c6 van di truyén cé thé cung cap thong tin vé xét nghiém thé bénh tan mau bam sinh,
giao duc vé cac md hinh di truyén va cé thé thao luan vé ké hoach héa gia dinh dugc ca
nhan héa véi quy vi.
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GIG1 THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH

Bénh tan mau bam sinh dugc mo ta nhu thé nao?

Bénh tan mau bam sinh thé ndng, tan mau bam sinh thé trung
gian, tan mau bam sinh thé nhe, va tan mau bam sinh tiéu biéu
dé cap dén di truyén hoc va muc dé nghiém trong cua thiéu mau.
Gan day, cac chuyén gia da bat dau mé ta bénh tan mau
bam sinh dua trén tinh trang truyén mau: bénh tan mau
bam sinh phu thuéc truyén mau (TDT) va bénh tan mau
bam sinh khéng phu thudc truyén mau (NTDT)

- Bénh tan mau bam sinh can truyén mau thudng xuyén dé séng
sét cé thé dudc goi la TDT. Vi du, mdt ngudi mac bénh tan mau
bam sinh dudc truyén mau 3 tuan mét |an cé thé dudc coi la
mac TDT

- Bénh tan mau bam sinh khdng can truyén mau thudng xuyén
dé séng sét cé thé dudc goi la NTDT

- Nhitng ngudi mac NTDT c6 thé dudc truyén mau tuy tung thai g°?gﬂ;¥"g vol
diém hoac khéng can truyén mau 4

- Nhitng ngudi mac NTDT c6 thé can truyén mau thudng xuyén
hon theo thai gian va chuyén sang TDT

Hardik

Mac du ¢6 nhiéu cach dé mé ta bénh tan mau bam sinh, 3 ca TDT va NTDT, tat ca déu cé
chung mét diém la co thé khéng c6 du kha ndng san xuat da lugng hemoglobin khée manh
va hong cau khée manh.
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GIOI THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH
’ oA V/ ) A ’ A o 1 \7 %:
Cac triéu chimg cua bénh tan mau bam sinh la gi’ E;
[ [}
Cac triéu ching clda bénh tan mau bam sinh c6 thé khac nhau 3 méi ngugi.
Kiém tra bat ky triéu ching nao dudi day ma quy vi dang gap phai dé quy vi cé thé chia
sé théng tin v8i nhém cham séc cda minh.
Cac triéu chiing thudng gip bao gom:
B Mét moi =
B Yéu
B Hut hoi
B Chéng mat va ngat xiu . . . . . .
= el “Cac bac si thudng sé ndi rang
- tdi khong qua ém... nhung toi
Bl baudau . 2s s e N
biét phai cé diéu gi do toi cé =
Cac triéu ching khac bao gom: thé Iam dé cam thé’y t&6t hon.” —
B Vang dava mat
B Co thé bi dau & viing da day do phi dai lach B T GOe S SeiTe ST Ve Dt et
hoac gan
B Thay d6i xusng mat
B Nudc tiéu sam mau %ZT
B Chanan =
3
B Kho tap trung =N
Diéu quan trong Ia tat ca nhitng ngudi mac bénh tan mau bam sinh phai nhan thic dugc va
chia sé bat ky triéu chiing nao véi nhém cham séc cua ho.
=
=




GIG1 THIEU VE BENH TAN MAU BAM SINH
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Bénh tan mau bam sinh dugc diéu tri nhu thé nao?*

Nh{ng ngudi mac bénh tan mau bam sinh cé thé can céc liéu phap ho tra:
Truyén mau ’
» Muc tiéu cua truyén mau la bo sung cac hong cau khde manh va hemoglobin
+ Mot s6 ngugdi can truyén mau dé séng sét. Nhiing nguai khac c6 thé can truyén mau =
tuy tung thdi diém, hoac trong cac tinh huéng khi cd thé bi cang thang (vi du: bénh =/
tat hoac mang thai)
« Cb ai dé dugc truyén mau hay khéng va tan suat thao luan véi chuyén gia cham séc
suc khoe
Liéu phap thai sat ) ) ’ \
« Muc tiéu cua liéu phap thai sat la giup loai bd sat du thua ra khoi ca thé
+ Qud nhiéu sat trong cd thé c6 thé xay ra do chinh bénh tan mau bam sinh va/hodc liéu
phap truyén mau
—_
B6 sung axit folic =
- Axit folic |a mét vitamin can thiét dé tao ra héng cau khde manh
Cat lach (it dugc thuc hién hon) , )
« Lach coé thé trd nén to han vi lach dang lam viéc cham chi dé pha v3 cac héng
cau bi tan mau. Cat lach c6 thé dudc coi 1a 1dm tdng sé lugng héng cau j —
esse
Theo ddi s8m va thudng xuyén déi véi TAT CA cac thé bénh tan mau bam Song chung vdi alpha-TDT! _
sinh 13 rat quan trong. Cac chuyén gia vé bénh tan mau bam sinh khuyén céo g
nén theo ddi thudng xuyén cac bién chling 3 tat cd nhiing ngudi mac bénh QI s oérm <inh S
B , A N - R B . X ~ - ‘pha phu thudc I~
tan mau bam sinh, cho du ho mac bénh tan mau bam sinh khéng phu thudc truyén mau 3
truyén mau hay bénh tan mau bam sinh phu thuéc truyén mau. =
*Day khoéng phai la I18i khuyén y té. Vui long tham khao y kién béc si ciia quy vi.
—
Theo déi giup quy vi va nhém cham séc cua quy vi xac dinh va cé kha nang phong ngua cac
bién chuing. =
g
|




NTDT

Nhiing nguoi mac bénh tan mau bam sinh khong phu thudc truyen mau (NTDT)
bédo cao nhiing triéu chiing ndo mac d c6 cac chién lugc kiém soat hién tai?

Muc dd nghiém trong cua cac triéu chiing dugc bao cdo bdi nhiing ngugi séng chung véi NTDT
trong mét nghién clu phong van
g 10— T T T T T
03
8,1
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Gia tri trung binh: % (n) C6 triéu chung:
0 =khoéng cé 10 = nghiém trong NTDT =8

Thiét ké nghién cdu: 18 bénh nhan mac bénh tan mau bam sinh phu thudc truyén mau (TDT) (5 bénh nhan mac bénh tan mau bam sinh thé alpha va 13 bénh nhan mac
bénh tan mau bam sinh thé beta) va 8 b&énh nhan NTDT mac bénh tan mau bam sinh thé alpha khéng cé thay déi gi trong diéu tri b&énh tan mau bam sinh trong it nhat
6 thang da dugc phdong van vé cac triéu ching, anh hudng, chat lugng cudc séng va su phu thudc truyén mau théng qua cac cudc phong van ma, ban cau trdc. Muc

dé nghiém trong cua triéu ching dugc bénh nhan danh gia theo thang diém ti 0-10. 0 nghia la muic dé nghiém trong cua triéu ching bang khéng va 10 nghia Ia triéu
chung cuc ky nghiém trong.

MUc dé nghiém trong trung binh cua triéu chiing 3 nhiing ngudi tham gia bao cdo triéu ching dugc tinh todn tU cac cau tra I3i.
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“M6t so triéu ching nhu hut hai va
dau xuong rat dé nhan thay, nhung
c6 nhing triéu chdng it nhin thay
haon. Lach cua toéi bi phinh to nén téi da
phai cat bo, tdi mat cua toi bi suy, téi bi
loAng xuadng, thta sat. Bénh tan mau
bam sinh cling lam ton thuong cac ca
guan bén trong néu khéng dudc theo MarvJo

ddi va kiém soat duing cach.” Sing ciung véi beta-TOT,
truoc day la beta-NTDT
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ALPHA-NTDT

Mot sd bién chiing cd thé xay ra & nhiing nguoi song chung vdi bénh
tan mau bam sinh thé alpha khong phu thudc truyén mau la gi?

Cuc mau déng (cé thé
... dan dén cac van dé vé
tim mach hoac dét quy)

San xuat
hormone thap

San xuat té bao
mau bén ngoai
tuy xueng

Xuaong gion

Tang ap phoi

. Thiéu mau
Thua sat néng dét ngét

Thi€u mau man tinh cé thé lién quan dén

I
N
|
’ S6i mat
I
é
I
[ 4

Sénh gan Mot s6 bi€n chiing cé thé dan dén tén thudng

co quan dich va c6 thé de doa tinh mang néu
khéng dudgc theo déi va kiém soat dung cach.

Pé biét thém théng tin,
hay quét ma QR dé truy cap
RethinkThalassemia.com.

Pay khéng phai |a danh sach day du cac bién ching cé thé xay ra.
Dé dudc tu van y té, vui Idng tham khao y kién bac si clia quy vi.

Theo déi giup quy vi va nhém cham séc cua quy vi xac dinh va c6é kha nang phong ngua
cac bién chung.

nhiéu bién ching cla bénh tan mau bam sinh.
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https://www.rethinkthalassemia.com/

ALPHA-NTDT
=n)
Cuc mau déng: Mot sé diéu xay ra 8 bénh tan Bénh gan: Khi sat Idng dong & gan, né c6 thé dan g
0.... mau bam sinh cé thé khién quy vi bi cuc mau " dén xo hoda (seo gan) va xo gan (seo nang, cé thé -
ddéng nguy hiém nam trong mach mau, trong ngan can hoat déng binh thudng).
trudng hgp dé cé thé gay nghén luu lugng mau s ~ . o
dén tim hodc dét quy trong ndo. B&i v8i nhiing San xuat hormone thap: Hormone la cac héa
bénh nhan khéng dudc truyén mau thusdng o chat ma ca thé san xuat va su dung dé diéu hoa

hau hét moi cd quan va chlc nang. Do thiéu mau

Xuyén, tinh trang nay cé thé phé bién haon. - moicod Jenang. Hed s
hoac thua sat, bénh tan mau bam sinh cé thé lam

a Xudng gion: Hau hét cac té bao mau dudgc tao ra giam san xuat mot s6 hormone nhat dinh. Diéu
\ trong tuy xuong (vat liéu x6p bén trong xuang). nay cé thé lién quan dén mét sé tinh trang, bao
O nhing bénh nhan mac bénh tan mau bam gom chdm tang trudng, day thi mudn, cac van dé
sinh, cé thé md réng do nhu cau vé héng cau vé tuyén giap va tiéu dusng.

tang lén, khién xudng cla quy Vi n3 réng. Diéu

nay c6 thé lam cho xuong clia quy vi mong va 4 SAan xuat té bao mau bén ngoai tuy xudng: Diéu

P 5 X & nay co thé xay ra 3 tat ca cac thé bénh tan mau
gion, lam tang nguy cd gay xuang. \ bam sinh khi héng cau khéng dudc san xuat
S6i mat: Soi mat [a mat trong nhiing bién ching ddng cach trong tly xucng. Diéu nay c6 thé dan
' phd bién nhat. D3y la két qua cla su phan huay dén phi dai cac co quan nhu 13 lach va gan hoac
hoéng cau (tan mau), mét trong nhiing qua trinh hinh thanh cac khai bén canh cét séng.
chinh thuc day bénh tan mau bam sinh. L L ) o N —
Tang ap phoi: Mét loai huyét ap cao trong phoi. =
..« Tan mau: Su pha huly cac té bao héng cau dan “ Su phan hudy clia héng cau (tan mau) cé thé gay
"' dén giai phéng hemoglobin tU bén trong cac té tdng ap phdi, va thiua sat cling cé thé gy ra tinh
bao héng cau vao huyét tusng. trang nay.
. Tao héng cau khéng hiéu qua: Khi cd thé c6 Thiéu mau ndng dét ngdt: “Cudc khiing hoang —
::: gépg tao ra hong cau, nhung ching khéong phat tan mau” hoac tinh trang gidm dét ngét néng doé
trién dung cach. ¥ hemoglobin kém theo dau hiéu pha hdy héng —
oL B L . cau cb thé xay ra 3 nhiing ngudi mac bénh tan a-
Thua sat: Nhiing ngudi mac bénh tan mau bam mau bam sinh thé alpha. Diéu nay cé thé xay ra g_
6 smb dudc tr‘gyenAmau thudng xuyeén, clng nhu do nhiém trung kém sét cao. =3
Nnhng ngudi khéng dugc truyén mau thudng 3.
Xuyén, cé thé nhan qua nhiéu sat trong co thé tu -
viéc truyén mau thudng xuyén hoac do bénh.
Piéu nay cbé nghia la rat nhiéu sat dang di chuyén —
xung quanh trong mau. Khi sat tich tu, né U lai &
nh{ng nagi nhu tim, gan va cac ca quan ndi tiét
va c6 thé khién cac cd quan nay khé hoat déng
binh thudng. =
=
|




BETA-NTDT

Mot s6 bién chiing co the xay ra & nhiing nqusi song chung voi bénh

tan méau bam sinh thé beta khdng phu thudc truyén mau la gi?

Cuc mau déng (cé thé
dan dén cac van dé vé
tim mach hoac dét quy)

Bénh gan

co quan dich va c6 thé de doa tinh mang néu
khéng dugc theo déi va kiém soat dung cach.

Pé biét thém théng tin,
hay quét ma QR dé truy cap
RethinkThalassemia.com.

Pay khéng phai |a danh sach day du cac bién ching cé thé xay ra.
Dé dudc tu van y té, vui Idng tham khao y kién bac si clia quy vi.

Theo déi giup quy vi va nhém cham séc cua quy vi xac dinh va c6é kha nang phong ngua
cac bién chung.

k .\ San xuat

N Xudng gion hormone thap °
r San xuat té bao é

Suy tim mau bén ngoai é
é tay xuong \
6 Thua sat Tang ap phéi ‘\ o ) ) ) e "

Thiéu mau man tinh cé thé lién quan dén

| nhiéu bién chiing clia bénh tan mau bam sinh.
‘ Loét chan Mét s6 bién chiing cé thé dan dén tén thuong
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BETA-NTDT

Cuc mau doéng: Mot s6 diéu xay ra 3 bénh tan
0.... mau bam sinh cé thé khién quy vi bi cuc mau
ddéng nguy hiém nam trong mach mau, trong
trudng hgp dé cé thé gay nghén luu lugng mau
dén tim hoac doét quy trong nao. Baéi véi nhiing
bénh nhan khéng dugc truyén mau thudng
xuyén, tinh trang nay cé thé pho bién han.

a Xudng gion: Hau hét cac té bao mau dudgc tao ra
\ trong tuy xuong (vat liéu x6p bén trong xuang).
O nhing bénh nhan mac bénh tan mau bam
sinh, cé thé md réng do nhu cau vé héng cau
tang lén, khién xudng cla quy Vi n3 réng. Diéu
nay cé thé lam cho xugng clda quy vi mdéng va
gion, lam tang nguy cc gay xuaong.

Suy tim: Co tim khéng thé bom du mau dé dap

% Ung nhu cau cla cd thé vé mau va oxy. G bénh
tan mau bam sinh, bién chldng tim la mét trong
nh{ng mai quan ngai chinh. Mét sé nguyén
nhan cé thé gay bénh tim. Bénh tim cé thé tién
trién thanh suy tim va cé thé td vong.

... Tan mau: Su pha hdy céc té bao héng cau dan
“' dén giai phéng hemoglobin tU bén trong cac té
bao héng cau vao huyét tudng.

. Tao héng cau khéng hiéu qua: Khi ca thé cé
::: gang tao ra hdng cau, nhung ching khéng phat
trién dung cach.

Thiua sat: Nhiing ngudi mac bénh tan mau bam
sinh dugc truyén mau thudng xuyén, cing nhu
nh{ng ngugdi khong dudc truyén mau thudng
Xuyén, cé thé nhan qua nhiéu sat trong co thé tu
viéc truyén mau thudng xuyén hoac do bénh.

Piéu nay cé nghia la rat nhiéu sat dang di chuyén
Xxung quanh trong mau. Khi sat tich tu, né U lai &
nh{ng nagi nhu tim, gan va cac cd quan ndi tiét
va c6 thé khién cac cd quan nay khé hoat déng
binh thudng.

[ 4

[} ]

Loét chan: Thiéu mau dan dén gidm cung cap
oxy dén cac mé nhu da, khién cac vét loét hoac
vét dau nhuc dé phat trién hon.

Bénh gan: Khi sit 1ang dong & gan, né cé thé dan
dén xa hda (seo gan) va xa gan (seo nang, cé thé
ngan can hoat déng binh thudng).

San xuat hormone thap: Hormone 13 cac héa
chat ma co thé san xuat va si dung dé diéu hoa
hau hét moi co quan va chic nang. Do thiéu mau
hodc thUa sat, bénh tan mau bam sinh cé thé lam
giam san xuat mét sé hormone nhat dinh. Diéu
nay co thé lién quan dén mot sé tinh trang, bao
gom cham tang trudng, day thi mudn, cac van dé
vé tuyén giap va tiéu dudng.

San xuat té bao mau bén ngoai tuy xuong: Diéu
nay cé thé xay ra & tat ca cac thé bénh tan mau
bam sinh khi hdng cau khdng dudc san xuat
dung cach trong tdy xuong. Diéu nay cé thé dan
dén phi dai cac cd quan nhu |4 lach va gan hoac
hinh thanh cac khéi bén canh cét séng.

Tang ap phoi: Mét loai huyét 4p cao trong phdi.

Su phan hudy cta héng cau (tan mau) cé thé gay
tang ap phai, va thua sat cling cé thé gay ra tinh
trang nay.
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BETA-NTDT

NIy} 1019

0 hhing nguoi khong dugc truyen mau thwong xuyén, nhiing nguoi bi thiéu
mau nang hon cd nhiéu kha nang gap cac van dé stic khde nghiém trong hon

Trong mét nghién cliu kéo dai 10 ndm trén 53 bénh nhan mac bénh tan 3 nhing ngugdi mac bénh

mau bam sinh beta thé trung gian, nhiing ngugi bi thi€éu mau nidng hon tan mau bam sinh thé beta

c6 nhiéu kha nang gap cac van dé suc khdée nghiém trong han. B L .
Tang 1g/dL hemoglobin cé thé lién quan dén

giam nguy ca bién ching nghiém trong trong

tusng lai, chang han nhu dét quy, tén thusng co
guan va cuc mau déng.*

0/0 Nhing ngugi co6 nong dé sat trong mau cao hon
(dudc do bang ferritin) cé thé cé nguy co mac
bién chdng tan mau bam sinh cao hon. Trong mot
nghién cuu kéo dai 10 nam trén nhiing bénh nhan
mac bénh tan mau bam sinh thé beta khéng phu .,
v g La L LA thudc truyén mau, nhitng ngugi cé: S
ngudi mac bénh tan mau bam sinh nguoi mac bénh tan mau bam sinh T Y A o 9ng o -
véi hemoglobin 210 g/dL v6i hemoglobin <10 g/dL : Nogg,do E‘?r”t'” w BhQQ ng/mL trd 1én c6 nguy
¢6 bién chiing ¢ bién chiing Ca bien chung cao nhat
- Néng dd Ferritin trén 300 dén dudi 800 ng/mL
c6 nguy cd bién ching thap haon —
Trong nghién clu nay, tat ca cac bénh nhan déu mac bénh tan mau bam sinh beta - Néng dd Ferritin 300 ng/mL trd xuéng khéng
thé trung gian (bénh tan mau bam sinh khéng phu thudc truyén mau). Cac bién cé bién chung
ching dudc danh gia trong nghién cldu bao gédm bénh gan, su hinh thanh bat thudng . ?—
cla cac t& bao mau bén ngoai tly xuang, tiéu dudng, xusng gidn, sdn xuat hormone O ngudi I8n khoe manh khéng mac bénh tan mau =)
gidi tinh thap, cuc mau déng, tdng ap phdéi va nédng d6 hormone tuyén gidp hodc bam sinh, néng dé ferritin thudng dad dong tu 30 :=3—(
tuyén can giap thap. dén 300 ng/m L. i ’ =
. o . . . . R . . S-
O ngudi 18n khde manh khdng mac bénh tan mau bam sinh, néng dé hemoglobin *Day khong phai 13 I8 khuyén y té. Vui Iong tham khao ¥ kién béc si
thudng dao déng tl 14 g/dL dén 18 g/dL & nam gidi va 12 g/dL dén 16 g/dL & nli gidi. cda quy vi.
—
Kiém tra nong dé hemoglobin va ferritint la mét phan quan trong cua viéc theo déi thudng xuyén.
Mt thude do sat trong mau. —
O
3
|




TDT

Nhiing nguoi mac hénh tan mau bam sinh phu thudc truyen mau (TDT) bao cao
nhiing triéu chiing ndo mac il ¢d céc chién luac kiém soat hién tai?

Muc d6 nghiém trong cua céc triéu chiing dugc bao cao bai nhiing
Nngudi séng chung véi TDT trong mét nghién clu phdng van
o O]
5.2
,g g 7,6 7,5
'Q 6,8 6.7
,g 6’3 616 6,5
=
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triéu ching dugc b
w
= b

© — —~ =
< E - g E — 9 2
[2) o o 3
o X = N X X R X
o = G ] R o ) M N
o > B » > D g (<] O
\.<°° +© 6‘6&0‘% &,(\6 ogb 5@6” SE @,\9 & o°
7 4 LS
W N & o & £ <
c o° AS
o +
Gia tri trung binh: % (n) C6 triéu ching:
0 =khdéng cd 10 = nghiém trong TDTN =18

Thiét k& nghién clu: 18 bénh nhan TDT (5 bénh nhan mac bénh tan mau bam sinh thé alpha va 13 bénh nhan mac bénh tan mau bam sinh thé beta) va 8 bénh nhan
mac bénh tan mau bam sinh khéng phu thudc truyén mau (NTDT) mac bénh tan mau bam sinh thé alpha khéng cé thay déi gi trong diéu tri bénh tan mau bam sinh
trong it nhat 6 thang da dugc phdong van vé cac triéu ching, anh hudng, chat lugng cudc séng va su phu thudc truyén mau théng qua cac cudc phong van ma, ban
cau trdc. Mdc dé nghiém trong cla triéu ching dugdc bénh nhan danh gia theo thang diém tu 0-10. 0 nghia la mdc dé nghiém trong cla triéu ching bang khéng va 10
nghia la triéu chidng cuc ky nghiém trong.

Muc d6 nghiém trong trung binh cla triéu chdng 6 nhitng ngudi tham gia bao céo triéu ching dudc tinh todn tu cac cau tra I5i.
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TDT

Mot so bién | chiing co thé xay ra 6 nhiing nquoi mac bénh tan méu bam sinh phu
thuoc truyen mau (TDT)?

Cuc mau déng (c6 thé

0.... dan dén cac van dé vé Bénh gan
tim mach hoac dét quy)

X .. San xuat

udng gion hormone thap

Tang cudng kha
nang hinh thanh
cuc mau doéng

San xuat té bao
mau bén ngoai
tuy xuong

S-A—0-%

Thia sat Tang ap phoi

Thi€u mau man tinh cé thé lién quan dén

o-o—9-/-

Loét chan
Mét s6 bién ching cé thé dan dén tén thucng
co quan dich va cé thé de doa tinh mang néu

khéng dugc theo déi va kiém soat dung cach.

Dé biét thém théng tin, hay
quét ma QR dé truy cap
RethinkThalassemia.com.

Pay khéng phai |a danh sach day du cac bién ching cé thé xay ra.
Dé dudc tu van y té, vui Idng tham khao y kién bac si clia quy vi.

Theo déi giup quy vi va nhém cham séc cua quy vi xac dinh va c6é kha nang phong ngua
cac bién chung.

nhiéu bién ching cla bénh tan mau bam sinh.
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https://www.rethinkthalassemia.com/

TDT

Cuc mau doéng: M6t so diéu xay ra é bénh tan
mau bam sinh cé thé khién quy vi bi cuc mau
déng nguy hiém nam trong mach mau, trong
trudng hgp dé cé thé gady nghén luu lugng mau
dén tim hoac dét quy trong néo.

Xudng gion: Hau hét cac té bao mau dugc tao ra
trong tuy xudng (vat liéu xép bén trong xuang).
3 nhiing bénh nhan mac bénh tan mau bam
sinh, c6 thé ma réong do nhu cau vé hdng cau
tang lén, khién xuang cua quy Vi nd réng. Diéu
nay cé thé Iam cho xuong cla quy vi mong va
gion, lam tang nguy cc gay xuong.

Tan mau: Su pha hly cac té bao héng cau dan
dén gidi phéng hemoglobin tU bén trong cac té
bao hong cau vao huyét tuong.

Tao héng cau khong hiéu qua: Khi ca thé cé
gang tao ra hdng cau, nhung ching khéng phat
trién dung cach.

Thua sat: Nhiing ngudi mac bénh tan mau bam
sinh dugc truyén mau thudng xuyén, ciing nhu
nhing ngudi khéng dugc truyén mau thudng
Xxuyén, cé thé nhan qua nhiéu sat trong co thé tu
viéc truyén mau thudng xuyén hodc do bénh.

Diéu nay cb6 nghia la rat nhiéu sat dang di chuyén
xung quanh trong mau. Khi sat tich tu, né G lai &
nh{ng ndi nhu tim, gan va cac cd quan noi tiét
va cé thé khién cac co quan nay khé hoat déng
binh thudng.

[ 4

()

Loét chan: Thi€éu mau dan dén giam cung cap
oxy dén cac md nhu da, khién cac vét loét hoac
vét dau nhuc dé phat trién han.

Bénh gan: Khi sat 1ang dong & gan, n6 cé thé dan
dén xa hda (seo gan) va xa gan (seo nang, cé thé
ngan can hoat déng binh thudng).

San xuat hormone thap: Hormone la cac héa
chat ma co thé san xuat va st dung dé diéu hoa
hau hét moi cd quan va chulc nang. Do thiéu mau
hodc thua sat, bénh tan mau bam sinh cé thé lam
giadm san xuat mot s6 hormone nhat dinh. Biéu
nay cé thé lién quan dén mot sé tinh trang, bao
gom chd@m tang trudng, day thi mudn, cac van dé
vé tuyén giap va tiéu dusng.

San xuat té bao mau bén ngoai tuy xuong: Diéu
nay cé thé xay ra 3 tat ca cac thé bénh tan mau
bam sinh khi hong cau khéng dudc san xuat
dung cach trong tly xuong. Diéu nay cé thé dan
dén phi dai cac cd quan nhu |4 lach va gan hoac
hinh thanh cac khéi bén canh cot séng.

Tang ap phoi: Mot loai huyét dp cao trong phéi.

Su phan hldy cta hong cau (tan mau) cé thé gay
tadng ap phdi, va thia st cling cé thé gy ra tinh
trang nay.
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TDT

Mt so thach thc lién tuc cia bénh tan mau bam sinh phu

thuoc truyén mau (TDT) 1a gi?

Bién chung

« Mac du moét muc tiéu cua truyén mau la
giam nguy ca bién ching cuda bénh tan
mau bam sinh, nhitng ngudi dugc truyén
mau van cé thé gap bién ching. Nhiing
bi€n chiing nay cé thé do chinh bénh tan
mau bam sinh gay ra hoac do truyén mau

» Trong mét nghién cdu kéo dai
10 nam & nhiing ngudi mac bénh
tan mau bam sinh thé beta phu
thudc truyén mau, 76% da phat
trién it nhat 1 bién ching

- 3 beta-TDT, ganh nang truyén mau 18n
hon (dudc dinh nghta la truyén mau
thudng xuyén han hoac truyén nhiéu don
vi mau han) cé lién quan dén nhiéu bién
chung hon

« Mac du cé it nghién cdu & nhiing ngugi
mac bénh tan mau bam sinh thé alpha
phu thudc truyén mau, nhiing ngudi mac
alpha-TDT c6 thé gap cac bién ching
tuong tu nhu nhiing ngudi mac beta-TDT

Anh hudng cua truyén mau dén cudc séng hang ngay

~10

gio

T("in%thdl gian dugc béo céo T6°ng thdi gian ducc bao cdo
danh cho céc hoat dong lién danh cho céc hoat dong lién
quan dén truyen mau vao quan dén truyén mau vao

nhiing ngay truyén mau* nhiing ngay khong truyén mau*

Thiét ké nghién ciu: Trong nghién clu nay, 85 ngudi I8n séng chung v&i bénh tan mau bam sinh thé
beta phu thudc truyén mau va 4 ngudi cham séc thanh thi€u nién séng chung véi bénh tan mau bam
sinh thé beta phu thudc truyén mau da cung cap di liéu bang Gng dung dién thoai théng minh. DU liéu
bao gém théng tin vé chat lugng cudc séng lién quan dén slc khoe, cac triéu chidng va kiém soat bénh
tan mau bam sinh phu thudc truyén mau trong khoang thai gian 90 ngay.

Thiét ké nghién clu: Trong nghién clu nay, 612 ngudi séng chung véi TDT da
dudc theo ddi tU 1an nhap vién dau tién hodc cudc hen kham ngoai trd vao nam
2009 cho dén khi td vong & bénh vién, 1an nhap vién cudi cung hodc cudc hen

kham ngoai trd cudi cung vao nam 2018.

nang truyén mau.

Nhitng ngudi mac TDT cé thé bi anh hudng dang ké dén chat lugng cudc séng va nidng suat
lam viéc. Kha ndng giam sé lan truyén mau hoac sé don vi truyén mau cé thé giip giam ganh
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“Dabi khi téi cdm thay nhu minh bi mac

ket trong vong truyén mau khoéng
bao gid két thdc nay. Toi ludn séng
cudc ddi trong vong lap ba tuan nay
ma téi khéng sao co thé thoat khoi.
Giong nhu t6i 1a hai ngugdi khac nhau:
Cé Hardik trudc khi truyén mau, va
Hardik sau khi truyén mau. b6 Ia hai
Nngudi rat khac nhau ma chung ta
dang néi dén. Tuy thudc vao vi tri cda
quy Vi trén dong thgi gian dé, kha
nang cham séc ngudi khac cua quy vi
sé thuc su bi anh hudng khi quy vi chi
c6 gang cham séc ban than minh.”

Hardik

Song chung véi beta-TDT
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NHOM CHAM SOC CUA QUY VI
=)
Lam viéc vdi nhom cham soc -
[} -é;
Tan mau bam sinh la mét bénh phuc tap cé thé lién —
quan nhiéu hon ngoai mau ctia quy vi CACTHANH VIEN KHAC TRONG NHOM CUA QUY VI
Vi bénh tan mau bam sinh anh hudng dén moi ngudi khac COTHE BAO GOM:
nhau, cdc nhém cham séc cé thé phu hgp riéng v3i nhu cau —
cla moi ngudi. Nhém cham séc cling cé thé thay déi theo thdai =i
gian dé tiép tuc phu hop v8i nhu cau va hoan canh ca nhan.
« Cac bac si chuyén khoa huyét hoc la nhiing chuyén gia vé roi
loan mau. Ho chuyén theo doéi sic khoe va diéu tri bénh vé
mau. Mot sé bac si chuyén khoa huyét hoc chuyén vé bénh Bac si cham séc Chuyén gia Bac si tim —
tan mau bam sinh. Ho cé thé lam viéc véi cac bac si chuyén chinh (PCP) dinh dudng mach
khoa khac khi can thiét (vi du: bac si tim mach dé kiém tra
tim cla quy vi hodc bac si ndi tiét dé kiém tra bénh tiéu
dudng hodc tinh trang tuyén giap) .
- Ngoai ra con cé cac trung tam chuyén vé bénh tan mau bam =
sinh trén toan quéc. Mét sé ngudi mac bénh tan mau bam
sinh dén trung tam bénh tan mau bam sinh moi nam mot
lan hoac thudng xuyén hon. Mot chuyén gia vé bénh tan mau

bam sinh tU trung tam co thé lam viéc véi bac si chuyén khoa Béc si noi tiét Béc si tam than/nha Chuyén gia
huyét hoc hodc bac si cham séc chinh tai dia phudng cla ho tam ly hoc diéu dudng

« Tim mdt bac si chuyén khoa huyét hoc ma quy vi tin tudng
c6 thé gilp quy vi cdm thay tu tin rang cac nhu cau phuc tap
cla bénh tan mau bam sinh cta quy vi dang dugc dap ung.
Hai bac si cham séc chinh cla quy vi dé dudc gidi thiéu cé
thé 1a budc dau tién thich hdp

Pay khéng phai 1a 18i khuyén y té. D& dudc tu van y t€, vui long lién hé vdi nhém
cham séc stic khde cla quy vi.
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Hay nhd rang quy vi va gia dinh quy vi la nhitng ngudi déng vai tré quan trong trong suc
khde va an sinh cua quy vi. Hop tac véi nhém cham séc cua quy vi bang cich trao déi théng
tin vé cac triéu chiing cua quy vi va cach cac triéu ching dé anh hudng dén cudc sdéng cua
quy Vi dé xac dinh cach tiép can kiém soat bénh tan mau bam sinh tét nhat.
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HOTRO

(0 nhiing ho tro nao danh cho nhiing nqudi dang song chung véi bénh tan mau bam sinh?

Mac du bénh tan mau bam sinh la mét tinh trang hiém gap, nhung diéu
quan trong la phai biét quy vi khéng dan déc

« C6 nhiing cdng déng ngudi dang séng chung v3i bénh tan mau bam sinh tucdng tac theo
nhiéu cach khac nhau:

- Gap g8 tung ngudi mét, truc ti€p hoac qua dién thoai - hodc tham gia truc
tuyén an danh han

« Cé Mot s6 té chiic cung cap hé trg va gido duc cho cac ca nhan va gia dinh séng chung
v3i bénh tan mau bam sinh. Dugi day la mot sé té chiic cé thé phu hdp véi quy vi:

« T6 chuc Thi€éu mau Cooley (Cooley’'s Anemia Foundation): www.thalassemia.org

« To chlc Quéc gia vé Rai loan Hiém gap (National Organization for
Rare Disorders, NORD): www.rarediseases.org

- Lién doan Bé&nh tan mau bam sinh Quédc té (Thalassaemia International Federation):
www.thalassaemia.org.cy

“Khi toi bat dau ndi vé bénh tan mau bam
sinh mét cach cdi ma, cha me téi da cé chut
canh giac. Ho s3 nhiing gi ngugi khac sé
Nnoi, dac biét la cac thanh vién khac trong

gia dinh. Sau khi chung téi vugt qua dugc
cu séc¢ ban dau, ho van én va hédm nay ho
rat ung ho.”

— Yasmeen, song chung vdi beta-TDT

C6 nhiéu lua chon dé két ndi véi nhitng ngudi khac. Bang cach tich cuc tham gia vao mot
cdng dong bénh tan mau bam sinh, quy vi ¢é thé gitup ban than va nhitng ngudi nhu quy vi.
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HOTRO

Dich vu Ho trg Bénh nhan myAgios® cd thé tro gitip nhu thé nao?

myAgios 1a mét chuong trinh hé trg tuy chinh danh cho nhiing ngudi dang séng chung véi bénh tan mau bam
sinh. La mdt phan cla chuadng trinh, cac Nha gido duc Piéu dudng Ldm sang (CNE) cla myAgios cé thé gilp quy vi
va gia dinh quy vi tim hiéu thém vé bénh tan mau bam sinh, v3i su hd trg dap Ung nhu cau cla ting ca nhan:

Gido duc vé

I~ N No
Qa0 aucve \( Ho tro duoc Ket noi
bénh tan mau ¢ nhan hoa cong don
(] b’\, s h L[] g g
Cu%t‘fhggﬁ:éﬂ}‘é?p”tﬁgghcoﬂa Gip g6 truc tiép hodc Chia sé& I8i mdi tham gia héi thao
UV Vi V3i cac nha cung ca truc tuyén vao thdi diém trén web vé gido duc va cac su kién
?:Iigh VU chdm séc stc gkhég thuan tién cho quy vi truc ti€p dé nghe y kién tu cac bac
va nhdng ngUSi ¢ chuyén si’chuyén khoa vé bénh tan mau
mén lién quan bam sinh va cac bénh nhan khac
Cung cap théng tin téng H6 trg tinh than va Théng bao cho quy vi vé cac
quan vé bénh tan mau bam lang nghe dé hiéu trai cach tucng tac véi céng déng
sinh, bao g'(Sm nguyén nhan, nghiém cua quy vi bénh tan mau bam sinh, bao
tigu chding v bién chiing S5 o1 va Coc nhomvan Gang
e o Xac dinh cach hé trg K&t néi quy Vi v8i nhitng bénh nhan
Giai thich va gitp quy vi tim quy vi tét nhat va gidp Va ngudi cham séc khac c6 thé
hlebukngtglen cuu rgld' nhaave quy vi ddt muc tiéu dé c6 trai nghiém tudng tu khi séng
enhtan maubam sin déng hanh véi bénh chung véi bénh tan mau bam sinh
tan mau bam sinh
AN AN

J

CNE la nhan vién cua Agios Pharmaceuticals va khéng cung cap tu vany té.
Pé dudc tu van y té hoac giai dap cac thac mac lién quan dén diéu tri,
vui long néi chuyén v8i nhém cham soéc suc khde cua quy vi.

Hay goi 1-877-77-AGIOS (1-877-772-4467) hoac quét ma QR & bén trai dé dudc
ho trd ca nhan héa ti moét Nha gido duc Piéu dudng LAm sang myAgios.
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Cac chu de hitu ich dé thao luan vei nhom cham soc cua quy vi E:
(] [
Dugi day la mot sé cau hodi va quan sat cé thé hitu ich khi trdo chuyén véi nhém cham séc cla quy vi: /
D Dugi day la cac triéu ching t6i dang gap phai va tan suat xay ra cac triéu
ching khién t6i bo 18 cac hoat déng
D Pay la nhiing hoat déng téi khédng codn hoac hiém khi cé thé thuc hién 5
dudc do cac triéu chidng cua to6i =
D MUc hemoglobin va ferritin cla téi nén dugc kiém tra bao l[au mét [an?
D Chudng trinh sang loc va xét nghiém thudng quy la gi? Hardlk )
) ] i ) ) ) Song chung véi beta-TDT
D C6 dau hiéu cu thé nao cua cac bién ching ma téi can biét khong?
D Co bat ky phuang phap diéu tri hoac thu nghiém |lam sang mdi nao
c6 thé phu hdp vai tdéi khéng? =
—'
[ ] Nhing bién ching tiém an ma chung ta can theo déi la gi?
[ | K& hoach giam sat va xét nghiém la gi?
T6i nén kiém soat cac triéu ching hodc bién ching gilita cac cudc \
hen nhu thé nao?
C38i m3 vé cac moi quan =
ngai vé suc khde cla quy =)
vi la mot budc di tao bao §
va bé ich. 8.

Trang bi kién thuc cho ban than cé thé giup quy vi cam thay tu tin hon khi chia sé méi quan
ngai cua minh va néu thac mac.




Hay néi chuyén véi nhom cham soc cua quy vi. Chia sé cac triéu chiing cta quy viva

xay dung ke hoach theo doi phu hap vei quy vi.

TiM HIEU BENH TAN MAU BAM SINH
CUA QUY VI

Tat ca cac thé bénh tan mau bam sinh
(NTDT, TDT, tan mau bam sinh thé alpha
va tan mau bam sinh thé beta) c6 thé
gay ra cac triéu chung

Tat ca cac thé bénh tan mau bam sinh
(NTDT, TDT, tan mau bam sinh thé alpha
va tan mau bam sinh thé beta) cé thé cé
cac bién ching nghiém trong

Pé dudc ho trd va biét cic tai nguyén vé bénh tan mau bam sinh hiy quét ma QR bén

trai dé truy cap RethinkThalassemia.com. Quy vi ciling c6 thé lién hé véi mét Nha giao
duc Piéu dudng Lam sang myAgios® theo so6 1-877-77-AGIOS (1-877-772-4467).

=< agios | RETHINKTHALASSEMIA

LN

UNG HO CHINH MINH

Diéu quan trong déi véi bat ky
ai mac bénh tan mau bam sinh
la phai cé ké hoach theo doi
thudng xuyén dé xac dinh, cé
kha nang phong ngua va chu
ddng kiém soat cac bién ching
cla bénh tan mau bam sinh

Agios Pharmaceuticals, Inc. © 2024 Bao luu moi quyén.
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TAP HGP MOT NHOM MA QUY
VI TIN TUGNG

Piéu quan trong la xay dung
Mot nhém cham séc toan
dién dé ho trg ké hoach giam
sat va cham séc téng thé cua
quy Vi
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https://www.rethinkthalassemia.com/
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