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Tóm tắt:

Thalassemia là một trong những rối loạn di truyền phổ biến nhất toàn cầu. Nghiên cứu cắt ngang này được thực 
hiện nhằm mô tả đặc điểm dịch tễ và kiểu gen bệnh Thalassemia tại Bệnh viện Hùng Vương trong giai đoạn từ 
tháng 1/2018 đến hết tháng 12/2023. Có 318.841 đối tượng thực hiện tầm soát Thalassemia, trong đó có 1.401 
đối tượng thực hiện xét nghiệm gen bệnh được đưa vào nghiên cứu. Tỷ lệ mang gen Thalassemia là 50,04%. Tây 
Nguyên là vùng có tỷ lệ mang gen cao nhất (63,64%). Bệnh xuất hiện chủ yếu ở nhóm dân tộc thiểu số. Trong 
đó, α-Thalassemia là thể bệnh phổ biến nhất (65,91%), với các đột biến thường gặp là SEA, -3,7, Hb Constant 
Spring, -4,2. Ba kiểu gen chiếm ưu thế của α-Thalassemia là SEA dị hợp, -3,7 dị hợp và Hb Constant Spring dị hợp. 
β-Thalassemia có tỷ lệ cao thứ hai (29,96%), với các đột biến phổ biến nhất là HBE, CD41/42 và CD17. HBE dị hợp, 
CD41/42 dị hợp và CD17 dị hợp là ba kiểu gen bệnh β-Thalassemia có tỷ lệ cao nhất. Nghiên cứu đã phân tích các 
đặc điểm dịch tễ và kiểu gen của bệnh Thalassemia tại Bệnh viện Hùng Vương, góp phần củng cố thêm hiểu biết 
cũng như nâng cao hiệu quả trong công cuộc tầm soát, quản lý và điều trị bệnh. 
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Abstract: 

Thalassaemia is one of the most common genetic disorders worldwide. This descriptive cross-sectional study aimed 
to describe the epidemiological and genotypic characteristics of Thalassaemia at Hung Vuong Hospital from January 
2018 to December 2023. A total of 318,841 individuals underwent Thalassaemia screening, of whom 1,401 underwent 
genetic testing and were included in this study. The Thalassaemia carrier rate was 50.04%. The Central Highlands 
had the highest carrier rate (63.64%). The disorder was predominantly observed among ethnic minority groups. 
α-Thalassaemia was the most common form (65.91%), with the most common mutations being SEA, -3.7, Hb Constant 
Spring, and -4.2. The three predominant α-Thalassaemia genotypes were heterozygous for SEA, heterozygous for -3.7, 
and heterozygous for Hb Constant Spring. β-Thalassaemia was the second most common form (29.96%), with HBE, 
CD41/42, and CD17 being the most common mutations. The three most prevalent β-Thalassaemia genotypes were 
heterozygous for HBE, heterozygous for CD41/42, and heterozygous for CD17. This study analysed the epidemiological 
and genotypic characteristics of Thalassaemia at Hung Vuong Hospital, contributing to a better understanding of the 
disease and enhancing the effectiveness of its screening, management, and treatment.
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1. Mở đầu

Thalassemia (tan máu bẩm sinh) là một rối loạn di 
truyền phổ biến tại Việt Nam. Đây là bệnh di truyền lặn 
nhiễm sắc thể thường làm giảm sự tổng hợp chuỗi globin 
và được chia thành hai thể phổ biến là α-Thalassemia 
và β-Thalassemia. Năm 2022, Việt Nam ghi nhận khoảng 
13,8% dân số mang gen bệnh, với tỷ lệ α-Thalassemia 
cao nhất Đông Nam Á [1, 2]. Đặc biệt, mỗi năm có thêm 
khoảng 8.000 trẻ được sinh ra mắc bệnh, trong đó có 
khoảng 2.000 trẻ mắc các thể nặng và khoảng 800 ca phù 
thai [3]. Người mang gen bệnh phân bố ở các vùng miền 
và dân tộc trên toàn quốc [1].

Thalassemia bắt nguồn từ đột biến trên các gen tổng 
hợp chuỗi globin. Thường gặp nhất là đột biến trên gen 
HBA1 và HBA2 gây bệnh α-Thalassemia và đột biến trên 
gen HBB gây bệnh β-Thalassemia. Những cá thể mang 
các đột biến này sản xuất ít hoặc không có một hay nhiều 
loại chuỗi globin, làm mất cân bằng trong số lượng giữa 
các chuỗi α-globin và β-globin, làm hồng cầu dễ vỡ [4]. Do 
đó, Thalassemia thường dẫn đến những bất thường của 
hồng cầu, gây thiếu máu và bệnh nhân có thể phụ thuộc 
vào truyền máu [5]. Mức độ nghiêm trọng của bệnh phụ 
thuộc vào số lượng alen đột biến và các loại đột biến [6]. 
Các thể Thalassemia nặng ảnh hưởng nghiêm trọng đến 
sự phát triển thể chất, đòi hỏi truyền máu liên tục và gây 
biến chứng ở tim, gan, xương và các tuyến nội tiết [7].

Không chỉ làm suy giảm chất lượng cuộc sống và đe 
dọa đến tính mạng người bệnh, Thalassemia còn ảnh 
hưởng nhiều đến gia đình và xã hội. Chi phí để điều trị 
cho một bệnh nhân thể nặng từ khi sinh ra đến lúc 30 
tuổi ước tính đến 3 tỷ đồng. Mỗi năm, cả nước cần hơn 
2.000 tỷ đồng và 500.000 đơn vị máu an toàn cho tất 
cả bệnh nhân có thể được truyền máu và thải sắt. Theo 
nghiên cứu của Viện Huyết học, Truyền máu Trung 
ương, có 47% bệnh nhân Thalassemia chỉ học đến trung 
học cơ sở, 45,5% không có việc làm, phải sống phụ thuộc 
vào người khác [8].

Việc biết thêm các đặc điểm về dịch tễ cũng như phân 
bố kiểu gen Thalassemia là một trong những bước đầu 
trong công cuộc tầm soát, quản lý và đẩy lùi bệnh tại Việt 
Nam. Do đó, nghiên cứu này được thực hiện nhằm mô 
tả đặc điểm dịch tễ và phân bố kiểu gen bệnh tại Bệnh 
viện Hùng Vương trong giai đoạn từ năm 2018 đến năm 
2023. Kết quả từ nghiên cứu không chỉ giúp nâng cao 
nhận thức về nguy cơ bệnh mà còn là cơ sở khoa học cho 
việc xây dựng các chiến lược tầm soát và can thiệp sớm 

hiệu quả, góp phần giảm thiểu gánh nặng bệnh tật cho 
gia đình và xã hội.

2. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu

2.1. Đối tượng

Nghiên cứu thu thập tất cả dữ liệu của các thai phụ và 
chồng tại Bệnh viện Hùng Vương từ tháng 1/2018 đến 
hết tháng 12/2023.

2.2. Tiêu chí lựa chọn và loại trừ

Tiêu chí lựa chọn: Các thai phụ không phân biệt tuần 
thai và chồng đến tầm soát bệnh Thalassemia và có kết 
quả xét nghiệm đột biến gen được lưu trữ trên hệ thống 
từ tháng 1/2018 đến hết tháng 12/2023.

Tiêu chuẩn loại trừ: Đối tượng thiếu một hoặc nhiều 
hơn các thông tin giới tính, thông tin thường trú, dân tộc 
và kết quả xét nghiệm gen Thalassemia.

2.3. Phương pháp nghiên cứu

Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu cắt ngang mô tả, sử 
dụng dữ liệu hồi cứu.

Các xét nghiệm huyết học của bệnh nhân được thực 
hiện bằng máy điện di mao quản tự động SEBIA Minicap 
Flex Piercing. Ferritin được định lượng bằng Elecsys 
Ferritin. Các đột biến mất đoạn α-Thalassemia được 
phát hiện bằng multiplex gap-PCR và MLPA. Các đột biến 
điểm α-Thalassemia và β-Thalassemia được phát hiện 
bằng phương pháp giải trình tự Sanger.

Phương pháp xử lý và phân tích số liệu: Số liệu được 
ghi nhận và xử lý bằng ngôn ngữ R phiên bản 4.3.1.

2.4. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu được chấp thuận bởi Hội đồng Đạo đức 
Bệnh viện Hùng Vương theo Quyết định số 1778/QĐ-
BVHV ngày 16/4/2024.

3. Kết quả

3.1. Tỷ lệ mang gen bệnh ở người thực hiện xét 
nghiệm gen Thalassemia 

Trong 318.841 đối tượng thực hiện tầm soát 
Thalassemia tại Bệnh viện Hùng Vương, có 1.401 người 
thực hiện xét nghiệm gen bệnh, bao gồm 957 nữ và 444 
nam. Trong đó, 701 người mang gen Thalassemia và 700 
người không mang gen, tỷ số mang gen so với không 
mang gen là xấp xỉ 1:1 (bảng 1).
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Bảng 1. Kết quả xét nghiệm gen Thalassemia theo giới tính.

Kết quả xét 
nghiệm gen

Nữ (N=957)
N (%; KTC 95%)

Nam (N=444)
N (%; KTC 95%)

Tổng (N=1401)
N (%; KTC 95%) 

α-Thalassemia 252 
(26,33; 23,64-29,21)

210 
(47,3; 42,7-51,94)

462 
(32,98; 30,56-35,48)

β-Thalassemia 137 
(14,32; 12,24-16,68)

73 
(16,44; 13,28-20,17)

210 
(14,99; 13,22-16,95)

α+β-Thalassemia 16 
(1,67; 1,03-2,70)

13 
(2,93; 1,72-4,94)

29 
(2,07; 1,45-2,96)

Không mang gen 
bệnh

552 
(57,68; 54,53-60,77)

148 
(33,33; 29,11-37,84)

700 
(49,96; 47,35-52,58)

Tổng 957 (100) 444 (100) 1401 (100)

Xét riêng trong các bệnh nhân mang gen Thalassemia, 
α-Thalassemia chiếm số lượng cao nhất, lên đến 65,91%. 
β-Thalassemia và phối hợp hai thể lần lượt đứng thứ hai 
và thứ ba như hình 1.

Hình 1. Tỷ lệ các thể bệnh Thalassemia theo giới tính.

3.2. Phân bố kiểu gen và các thể đột biến của 
Thalassemia ở người thực hiện xét nghiệm gen 
Thalassemia 

Kết quả phân tích kiểu gen α-Thalassemia cho thấy cả 
hai giới đều có kiểu gen phổ biến nhất là SEA dị hợp, tiếp 
đó là -3,7 dị hợp, Hb Constant Spring (Hb CS) dị hợp, -4,2 
dị hợp. Một số trường hợp là phối thể của hai loại đột 
biến, chẳng hạn như SEA/Hb CS và SEA/Hb Westmead 
(bảng 2). Trong các thể đột biến của α-Thalassemia, SEA 
và -3,7 lần lượt là hai thể đột biến chiếm tỷ lệ cao nhất 
ở hai giới. Đối với nữ, đột biến Hb CS xếp thứ ba về tỷ lệ 
mang đột biến, trong khi ở nam, Hb CS và -4,2 có tỷ lệ 
phân bố tương đương (bảng 3).

Bảng 2. Phân bố kiểu gen của các bệnh nhân mắc α-Thalassemia.

Kiểu gen bệnh Nữ (N=268)
N (%; KTC 95%)

Nam (N=223)
N (%; KTC 95%)

Tổng (N=491)
N (%; KTC 95%)

-3,7 dị hợp 79 
(29,48; 24,34-35,20)

66 
(29,60; 23,99-35,89)

145 
(29,53; 25,67-33,71)

-3,7 đồng hợp 3 
(1,12; 0,38-3,24)

1 
(0,45; 0,08-2,50)

4 
(0,81; 0,32-2,08)

-3,7/4.2 1 
(0,37; 0,07-2,08)

0 
(0,00; 0,00-1,69)

1 
(0,20; 0,04-1,14)

-3,7/Hb WM 2 
(0,75; 0,20-2,68)

0 
(0,00; 0,00-1,69)

2 
(0,41; 0,11-1,47)

-3,7/SEA 3 
(1,12; 0,38-3,24)

2 
(0,90; 0,25-3,21)

5 
(1,02; 0,44-2,36)

-4,2 dị hợp 8 
(2,99; 1,52-5,78)

14 
(6,28; 3,78-10,26)

22 
(4,48; 2,98-6,69)

-4,2/SEA 0 
(0,00; 0,00-1,41)

1 
(0,45; 0,08-2,50)

1 
(0,20; 0,04-1,14)

Hb CS dị hợp 21 
(7,84; 5,18-11,68)

14 
(6,28; 3,78-10,26)

35 
(7,13; 5,17-9,75)

Hb QS dị hợp 1 
(0,37; 0,07-2,08)

3 
(1,35; 0,46-3,88)

4 
(0,81; 0,32-2,08)

Hb WM dị hợp 12 
(4,48; 2,58-7,66)

6 
(2,69; 1,24-5,74)

18 
(3,67; 2,33-5,72)

SEA dị hợp 138 
(51,49; 45,53-57,41)

114 
(51,12; 44,60-57,61)

252 
(51,32; 46,91-55,72)

SEA/Hb CS 0 
(0,00; 0,00-1,41)

1 
(0,45; 0,08-2,50)

1 
(0,20; 0,04-1,14)

SEA/Hb WM 0 
(0,00; 0,00-1,41)

1 
(0,45; 0,08-2,50)

1 
(0,20; 0,04-1,14)

Tổng 268 (100) 223 (100) 491 (100)

Hb CS: Hb Constant Spring, Hb QS: Hb Quong Sze, Hb WM: Hb 
Westmead.

Bảng 3. Phân bố các thể đột biến của các bệnh nhân mang gen 
α-Thalassemia.

Thể đột 
biến

Nữ (N=274)
N (%; KTC 95%)

Nam (N=228)
N (%; KTC 95%)

Tổng (N=502)
N (%; KTC 95%)

-3,7 88 
(32,12; 26,87-37,86)

69 
(30,26; 24,67-36,51)

157 
(31,27; 27,37-35,46)

-4,2 9 
(3,28; 1,74-6,12)

15 
(6,58; 4,03-10,57)

24 
(4,78; 3,23-7,02)

SEA 141 
(51,46; 45,56-57,32)

119 
(52,19; 45,73-58,59)

260 
(51,79; 47,42-56,13)

Hb WM 14 
(5,11; 3,07-8,39)

7 
(3,07; 1,49-6,20)

21 
(4,18; 2,75-6,31)

Hb CS 21 
(7,66; 5,07-11,43)

15 
(6,58; 4,03-10,57)

36 
(7,17; 5,22-9,77)

Hb QS 1 
(0,36; 0,06-2,04)

3 
(1,32; 0,45-3,80)

4 
(0,80; 0,31-2,03)

Tổng 274 (100) 228 (100) 502 (100)

Hb CS: Hb Constant Spring, Hb QS: Hb Quong Sze, Hb WM: Hb 
Westmead. 
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HBE dị hợp là kiểu gen phổ biến nhất của 

β-Thalassemia ở hai giới. Tiếp sau là CD17 dị hợp và 

CD41/42 dị hợp (bảng 4). Các thể đột biến phổ biến nhất 

được tìm thấy của β-Thalassemia ở hai giới lần lượt là 

HBE, CD41/42 và CD17. Tuy nhiên, ở nữ CD17 chiếm tỷ 

lệ cao hơn CD41/42 (bảng 5).
Bảng 4. Phân bố kiểu gen của các bệnh nhân mắc β-Thalassemia.

Kiểu gen bệnh
Nữ (N=153)
N (%; KTC 95%)

Nam (N=86)
N (%; KTC 95%)

Tổng (N=239)
N (%; KTC 95%)

-28 dị hợp
8 
(5,23; 2,67-9,98)

4 
(4,65; 1,82-11,36)

12 
(5,02; 2,90-8,57)

CD17 dị hợp
12 
(7,84; 4,54-13,21)

5 
(5,81; 2,51-12,90)

17 
(7,11; 4,49-11,09)

CD41/42 dị hợp
9 
(5,88; 3,13-10,80)

10 
(11,63; 6,44-20,10)

19 
(7,95; 5,15-12,08)

CD71/72 dị hợp
1 
(0,65; 0,12-3,61)

1 
(1,16; 0,21-6,30)

2 
(0,84; 0,23-3,00)

CD95 dị hợp
2 
(1,31; 0,36-4,64)

3 
(3,49; 1,19-9,76)

5 
(2,09; 0,90-4,80)

HBE dị hợp
116 
(75,82; 68,45-81,92)

56 
(65,12; 54,59-74,35)

172 
(71,97; 65,96-77,28)

HBE đồng hợp
4 
(2,61; 1,02-6,53)

0 
(0,00; 0,00-4,28)

4 
(1,67; 0,65-4,22)

HBE+CD17
0 
(0,00; 0,00-2,45)

1 
(1,16; 0,21-6,30)

1 
(0,42; 0,07-2,33)

HBE+CD71/72
0 
(0,00; 0,00-2,45)

1 
(1,16; 0,21-6,30)

1 
(0,42; 0,07-2,33)

IVSI-1 dị hợp
0 
(0,00; 0,00-2,45)

3 
(3,49; 1,19-9,76)

3 
(1,26; 0,43-3,62)

IVSI-5 dị hợp
1 
(0,65; 0,12-3,61)

0 
(0,00; 0,00-4,28)

1 
(0,42; 0,07-2,33)

IVS-II nt-654 
dị hợp

0 
(0,00; 0,00-2,45)

2 
(2,33; 0,64-8,09)

2
(0,84; 0,23-3,00)

Tổng 153 (100) 86 (100) 239 (100)

Bảng 5. Phân bố các thể đột biến của các bệnh nhân mang gen 
β-Thalassemia.

Thể đột biến
Nữ (N=153)
N (%; KTC 95%)

Nam (N=88)
N (%; KTC 95%)

Tổng (N=241)
N (%; KTC 95%)

-28
8 
(5,23; 2,67-9,98)

4 
(4,55; 1,78-11,11)

12
 (4,98; 2,87-8,50)

CD17
12 
(7,84; 4,54-13,21)

6 
(6,82; 3,16-14,09)

18 
(7,47; 4,78-11,50)

CD41/42
9 
(5,88; 3,13-10,80)

10 
(11,36; 6,29-19,67)

19 
(7,88; 5,11-11,98)

CD71/72
1 
(0,65; 0,12-3,61)

2 
(2,27; 0,63-7,91)

3 
(1,24; 0,42-3,60)

CD95
2 
(1,31; 0,36-4,64)

3 
(3,41; 1,17-9,55)

5 
(2,07; 0,89-4,76)

HBE
120 
(78,43; 71,26-84,21)

58 
(65,91; 55,53-74,96)

178 
(73,86; 67,97-79,00)

IVSI-1
0 
(0,00; 0,00-2,45)

3 
(3,41; 1,17-9,55)

3 
(1,24; 0,42-3,60)

IVSI-5
1 
(0,65; 0,12-3,61)

0 
(0,00; 0,00-4,18)

1 
(0,41; 0,07-2,31)

IVS-II nt-654
0 
(0,00; 0,00-2,45)

2 
(2,27; 0,63-7,91)

2 
(0,83; 0,23-2,97)

Tổng 153 (100) 88 (100) 241 (100)

3.3. Tỷ lệ kết quả xét nghiệm gen bệnh Thalassemia 

theo vùng miền và dân tộc ở người thực hiện xét 

nghiệm gen Thalassemia

Đáng lưu ý, α-Thalassemia cũng là thể bệnh phổ biến 

nhất ở các vùng miền. Khi xét riêng từng vùng, tỷ lệ 

người mang gen cao nhất lần lượt ở Trung du và miền 

núi Bắc Bộ, Tây Nguyên, Đồng bằng sông Cửu Long. 

α-Thalassemia cũng là thể bệnh phổ biến nhất ở các dân 

tộc xuất hiện trong nghiên cứu, ngoại trừ Khmer phổ 

biến thể β-Thalassemia. Xét riêng từng dân tộc, tỷ lệ 

mang gen bệnh ở các nhóm dân tộc thiểu số, trừ dân tộc 

Hoa, lên đến 78,26% trong khi tỷ lệ của người Kinh thấp 

hơn đáng kể (hình 2).
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Hình 2. Tỷ lệ kết quả xét nghiệm gen bệnh. (A) Theo vùng miền; (B) 
Theo dân tộc (bao gồm các dân tộc: Thái, Mnông, Ba Na, Chơ Ro, Ê 
Đê, Hrê, Mường và La Ha).

4. Bàn luận

Tỷ lệ mang gen Thalassemia ở người thực hiện xét 
nghiệm gen Thalassemia trong nghiên cứu đạt mức cao 
(50,04%) ở các đối tượng được xét nghiệm tại Bệnh viện 
Hùng Vương, đến từ nhiều vùng địa lý và nhóm dân tộc 
khác nhau. Số lượng người tầm soát bệnh thực hiện xét 
nghiệm gen Thalassemia tăng lên nhiều trong thời gian 
gần đây, bao gồm cả nhiều trường hợp mặc dù không 
nằm trong ngưỡng nguy cơ vẫn thực hiện xét nghiệm 
gen, chứng tỏ sự tăng cường trong hiểu biết và ý thức 
của người dân, cũng như phần nào phản ánh được hiệu 
quả trong việc phổ biến và tuyên truyền tầm soát trước 
sinh bệnh Thalassemia. Các đặc điểm trong kết quả tầm 
soát thay đổi không đáng kể khi α-Thalassemia luôn là thể 
bệnh chiếm ưu thế qua các năm, tiếp sau là β-Thalassemia 
và kết hợp hai thể (hình 3).

Hình 3. Kết quả xét nghiệm gen Thalassemia qua các năm từ 2018 
đến 2023.

Hình 4. Phân bố kiểu gen α-Thalassemia ở người được xét nghiệm 
gen bệnh qua các năm từ 2018 đến 2023.

α-Thalassemia là thể bệnh phổ biến nhất (65,91%), 
tiếp đến là β-Thalassemia và phối hợp hai thể. Kết quả 
này phù hợp với xu hướng dịch tễ tại Việt Nam và khu 
vực Đông Nam Á, nơi α-Thalassemia được ghi nhận là 
thể phổ biến nhất. Theo L.P.W. Goh và cs (2020) [2], Việt 
Nam có tỷ lệ mang gen α-Thalassemia cao nhất khu vực 
(51,5%). Các nghiên cứu khác như của T.D. Cuong và cs 
(2023) [9] cũng xác nhận tỷ lệ α-Thalassemia là 69,3%. 
Nghiên cứu tại Bệnh viện Hùng Vương do T.V. Nguyen và 
cs (2015) [10] thực hiện ghi nhận số ca α-Thalassemia 
gấp đôi so với β-Thalassemia. Điều này cho thấy, 
α-Thalassemia là thể bệnh cần được ưu tiên trong các 
chiến lược tầm soát và can thiệp tại Việt Nam.

(A)

(B)
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Nghiên cứu cũng chỉ ra rằng, α-Thalassemia là thể 
bệnh phổ biến nhất ở tất cả vùng địa lý Việt Nam. Trong 
đó, tỷ lệ α-Thalassemia ở Tây Nguyên lên đến 52,94%. 
Đây cũng là vùng có tỷ lệ mang gen Thalassemia cao 
nhất, với 61,76%. Kết quả này cũng tương đồng với 
những phát hiện của Viện Huyết học, Truyền máu Trung 
ương khi tỷ lệ mang gen Thalassemia ở Tây Nguyên là 
64,7%, trong đó α-Thalassemia chiếm 55,7% [11]. Trên 
khía cạnh dân tộc, nghiên cứu này cũng chỉ ra tỷ lệ mang 
gen bệnh rất cao ở các nhóm dân tộc thiểu số (77,27%). 
Điều này có thể lý giải qua việc các dân tộc thiểu số cư 
trú ở vùng sâu xa, địa bàn chia cắt, cũng như đặc điểm lối 
sống, văn hóa có xu hướng kết hôn gần hoặc kết hôn cận 
huyết, dẫn đến tỷ lệ mang gen Thalassemia cao [8].

Các thể đột biến chủ đạo của α-Thalassemia trong 
nghiên cứu lần lượt là SEA, -3,7, Hb CS và -4,2. Điều này 
hoàn toàn phù hợp với dịch tễ Đông Nam Á khi SEA là 
thể đột biến phổ biến nhất của α-Thalassemia [12, 13]. 
Nghiên cứu của T.P. Le và cs (2022) [14] cho thấy 68,4% 
người mang đột biến SEA, sau đó là -3,7 và Hb CS. Nghiên 
cứu của T.D. Cuong và cs (2023) [9] báo cáo 91,8% 
trường hợp α-Thalassemia mang đột biến SEA, sau đó là 
các thể -3,7, -4,2 và Hb CS. Những kết quả này cho thấy, 
tính nhất quán giữa những phát hiện của chúng tôi và các 
báo cáo trong nước về phân bố kiểu gen α-Thalassemia.

Trong nghiên cứu này, bốn kiểu gen α-Thalassemia 
phổ biến nhất lần lượt là SEA dị hợp, -3,7 dị hợp, Hb 
CS dị hợp và -4,2 dị hợp. Nghiên cứu của G. Xu và cs 
(2022) [15] trên 15.231 người tham gia sàng lọc bệnh 
Thalassemia trong độ tuổi sinh sản tại Tây Nam, Trung 

Quốc cho thấy, các kiểu gen phổ biến nhất lần lượt là SEA 
dị hợp, -3,7 dị hợp, Hb CS dị hợp và -4,2 dị hợp. Ngoài ra, 
công bố của T.D. Cuong và cs (2023) [9] cũng cho thấy, 
SEA dị hợp là kiểu gen chiếm ưu thế (91,9%), sau đó là 
-3,7 dị hợp (1,7%) và -4,2 dị hợp (1,5%), trong khi Hb 
CS dị hợp chỉ chiếm 0,5%. Đáng chú ý, nghiên cứu của 
chúng tôi ghi nhận tỷ lệ Hb CS dị hợp cao hơn (7,03%) so 
với -4,2 dị hợp (4,62%), phản ánh sự khác biệt nhất định 
trong phân bố kiểu gen giữa hai khu vực địa lý. Trong 
đó, nghiên cứu của nhóm tác giả được thực hiện tại Bệnh 
viện Phụ sản Trung ương (Hà Nội), còn nghiên cứu hiện 
tại được triển khai tại Bệnh viện Hùng Vương (TP. Hồ 
Chí Minh). Điều này cho thấy, vai trò quan trọng của yếu 
tố địa lý và dân tộc trong dịch tễ học Thalassemia, đồng 
thời nhấn mạnh sự cần thiết phải xây dựng chiến lược 
sàng lọc phù hợp với từng vùng miền.

Với β-Thalassemia, thể đột biến chiếm ưu thế trong 
nghiên cứu là HBE (73,86%), sau đó là CD41/42 và CD17. 
Kết quả này nhất quán với nghiên cứu của T.V. Nguyen 
và cs (2015) [10] tại Bệnh viện Hùng Vương, khi HBE 
cũng được ghi nhận là đột biến phổ biến trong quần thể 
tầm soát. Tương tự, các nghiên cứu của M.G. Doro và cs 
(2017) [16], L.T.T. Vo và cs (2018) [17], P.T.T. Phuong và 
cs (2024) [18], trên đối tượng người Việt đều chỉ ra HBE, 
CD17 và CD41/42 là ba thể đột biến phổ biến nhất của 
β-Thalassemia. Kết quả nghiên cứu cũng hoàn toàn phù 
hợp với dịch tễ khu vực, khi HBE là thể đột biến thường 
gặp nhất của β-Thalassemia tại Đông Nam Á [19].

Kiểu gen bệnh β-Thalassemia phổ biến nhất trong 
nghiên cứu là HBE dị hợp, tiếp theo là CD41/42 dị 
hợp và CD17 dị hợp. Mặc dù các nghiên cứu kiểu gen 
β-Thalassemia tại Việt Nam còn hạn chế, nhưng dữ liệu 
của chúng tôi tương đồng với nghiên cứu của G. Xu và cs 
(2022) [15] tại Tây Nam Trung Quốc, nơi HBE dị hợp, 
CD17 dị hợp và CD41/42 dị hợp cũng là ba kiểu gen 
chiếm ưu thế trong nhóm β-Thalassemia.

Qua phân tích các năm từ năm 2018 đến năm 2023, 
phân bố kiểu gen bệnh cũng không có sự thay đổi. SEA dị 
hợp và -3,7 dị hợp là hai kiểu gen thường gặp nhất của 
α-Thalassemia qua các năm, trong khi β-Thalassemia thì 
kiểu gen hay gặp nhất là HBE (hình 4 và 5). Kết quả này 
nhấn mạnh vai trò nổi bật của các kiểu gen SEA dị hợp, 
-3,7 dị hợp và HBE dị hợp trong khu vực, đồng thời cung 
cấp dữ liệu nền tảng cho chiến lược tầm soát và quản lý 
bệnh hiệu quả hơn.

5. Kết luận

Nghiên cứu đã góp phần củng cố thêm hiểu biết về các 
đặc điểm dịch tễ và phân bố kiểu gen của Thalassemia ở 
người thực hiện xét nghiệm gen Thalassemia tại Bệnh 
viện Hùng Vương. Trong đó, α-Thalassemia là thể bệnh 

Hình 5. Phân bố kiểu gen β-Thalassemia ở người được xét nghiệm 
gen bệnh qua các năm từ 2018 đến 2023.
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phổ biến nhất (65,91%), với đột biến SEA chiếm ưu thế 
(51,79%), theo sau là -3,7 và Hb CS với tỷ lệ lần lượt là 
31,27 và 7,17%. Xét về kiểu gen, SEA dị hợp, -3,7 dị hợp và 
Hb CS dị hợp là ba kiểu gen phổ biến của α-Thalassemia 
(tỷ lệ lần lượt là 51,32, 29,53 và 7,13%). β-Thalassemia 
là thể bệnh có tỷ lệ cao thứ hai, với HBE là thể đột biến 
phổ biến nhất (73,86%), tiếp theo là CD41/42 (7,88%) 
và CD17 (7,47%). Tương ứng, các kiểu gen HBE dị hợp, 
CD41/42 dị hợp và CD17 dị hợp là ba kiểu gen có tỷ lệ 
cao nhất (với tỷ lệ lần lượt là 71,97, 7,95 và 7,11%). 
Những phát hiện này góp phần bổ sung dữ liệu dịch tễ 
học và di truyền học về Thalassemia, làm cơ sở khoa 
học cho các chiến lược tầm soát trước sinh, can thiệp và 
quản lý bệnh hiệu quả tại Việt Nam.
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