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TÓM TẮT66 
Mục tiêu: Xác định tình trạng mang gen bệnh 

thalassemia ở phụ nữ mang thai người dân tộc thiểu 
số tại huyện Phú Bình, tỉnh Thái Nguyên năm 2023. 
Phương pháp nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt 
ngang trên 303 phụ nữ mang thai người dân tộc thiểu 
số tại huyện Phú Bình. Kết quả: Tỉ lệ mang gen bệnh 
thalassemia là 25,1%; cụ thể: α-thalassemia chiếm 
17,5%, β-thalassemia 5,6%, hemoglobin E 1,3% và α-
β thalassemia kết hợp 0,7%. Phát hiện 7 kiểu hình và 
11 kiểu gen đột biến. Kiểu gen phổ biến nhất là dị hợp 
tử αo-thalassemia kiểu --SEA/αα chiếm 11,8%; dị hợp 
tử βo kiểu β/β41/42 chiếm 3,3%. Kết luận: Nghiên cứu 
cung cấp dữ liệu quan trọng về tần suất lưu hành và 
phổ gen thalassemia tại Phú Bình, Thái Nguyên. 

Từ khóa: thalassemia, mang gen, phụ nữ có 
thai, dân tộc thiểu số  
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THE PREVALENCE OF THALASSEMIA 
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thalassemia carrier among minority ethnic pregnant 
women at Phu Binh district, Thai Nguyen province in 
2023. Methods: A cross-sectional descritive study 
was conducted on 303 minority ethnic pregnant 
women at Phu Binh district. Results: The prevalence 
of thalassemia gene carriers was 25.1%, in specify: α-
thalassemia 17.5%, β-thalassemia 5.6%, hemoglobin 
E 1.3%, and combined α-β thalassemia 0.7%. A total 
of seven phenotypes and eleven genotypes were 
identified. The most common genotype was 
heterozygous alpha-thalassemia (--SEA/αα was 11.8%); 
the heterozygosity β/β41/42 was 3.3%. Conclusion: 
This study provides essential data for mapping 
thalassemia gene prevalence at Phu Binh, Thai 
Nguyen. Keywords: thalassemia, gen carrier, 
pregnant woman, minority ethnic. 
 
I. ĐẶT VẤN ĐỀ 

Bệnh tan máu bẩm sinh (thalassemia) là 
nhóm bệnh thiếu máu di truyền lặn trên nhiễm 
sắc thể thường của dòng tế bào máu. Bệnh phát 
sinh do đột biến gen globin làm giảm hoặc 
không sản xuất chuỗi globin để tạo thành 
hemoglobin (Hb), gây ra tình trạng thiếu máu. 
Việt Nam hiện có khoảng hơn 12 triệu người 
đang mang gen bệnh thalassemia phổ biến ở tất 
cả các tỉnh thành trên cả nước. Đặc biệt, tỉ lệ 
người mang gen thalassemia phân bố trong các 
nhóm dân tộc thiểu số cao là rất cao [1–3]. Điều 
này sẽ dẫn đến các hậu quả phát sinh bệnh thể 
nặng tốn kém trong điều trị và ảnh hưởng đến 
chất lượng cuộc sống, đặc biệt là cho nhóm 
người dân tộc thiểu số [4]. Hiểu biết về tần suất 
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lưu hành gen, kiểu gen và tần số alen sẽ giúp ích 
rất lớn cho công tác sàng lọc và dự phòng bệnh 
thalassemia tại cộng đồng. Huyện Phú Bình, tỉnh 
Thái Nguyên là một huyện trung du miền núi, 
nơi sinh sống của trên 15 vạn người, trong đó 
đồng bào dân tộc thiểu số chiếm khoảng 10,0%, 
chủ yếu là dân tộc Tày, Nùng, Sán Dìu, Dao, Sán 
Chay… tập trung ở 7 xã miền núi với nhiều xóm 
làng được xếp hạng đặc biệt khó khăn. Hiện 
chưa có nghiên cứu nào về tần suất lưu hành 
gen bệnh thalassemia tại địa bàn huyện Phú 
Bình đặc biệt trong nhóm người dân tộc thiểu số. 
Chúng tôi tiến hành nghiên cứu này nhằm mục 
tiêu: Xác định tình trạng mang gen bệnh 
thalassemia ở phụ nữ mang thai người dân tộc 
thiểu số tại huyện Phú Bình tỉnh Thái Nguyên 
năm 2023. 
 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
2.1. Đối tượng nghiên cứu. Phụ nữ mang 

thai người dân tộc thiểu số được quản lý thai 
nghén tại trạm y tế các xã huyện Phú Bình, tỉnh 
Thái Nguyên. 

2.2. Thời gian và địa điểm nghiên cứu: 
từ 6/2023-6/2024 tại huyện Phú Bình, tỉnh Thái 
Nguyên. 

2.3. Phương pháp nghiên cứu 
2.3.1. Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu 

mô tả cắt ngang. 
2.3.2. Cỡ mẫu: Cỡ mẫu được tính theo 

công thức ước lượng một tỉ lệ trong quần thể. 

 
n = cỡ mẫu cần nghiên cứu 
p = 0,27 (tỉ lệ người mang gen thalassemia 

trong nhóm dân tộc thiểu số ở Miền Bắc theo 
nghiên cứu của Nguyễn Kiều Giang (2016) tại 
Định Hoá, Thái Nguyên [5]. 

d = độ chính xác tương đối, chọn d = 0,05 
α = 0,05, Z1-α/2 = 1,96 
→ n=303. Vậy cần cỡ mẫu tối thiểu cần có 

là 303 đối tượng nghiên cứu. 
2.3.3. Kỹ thuật chọn mẫu 
Chọn huyện chủ đích: Huyện Phú Bình, tỉnh 

Thái Nguyên.   
Chọn các xã: chọn toàn bộ 20 xã/thị trấn của 

huyện. 
Chọn phụ nữ tham gia nghiên cứu: chọn chủ 

đích. 
Lập danh sách phụ nữ mang thai người dân 

tộc thiểu số đến đăng ký quản lý thai nghén tại 
các trạm y tế xã tính đến thời điểm điều tra. Từ 
đó tuyển lựa đối tượng nghiên cứu bằng phiếu 
xác nhận tham gia nghiên cứu.  

2.4. Chỉ số nghiên cứu 

- Phân bố đặc điểm chung của đối tượng 
nghiên cứu theo nhóm tuổi, trình độ học vấn, 
dân tộc, nghề nghiệp và kinh tế hộ gia đình. 

- Tỉ lệ xét nghiệm phát hiện đột biến gen. 
Phân loại đột biến gen thalassemia. Phân bố kiểu 
hình và kiểu gen thalassemia. 

2.5. Phương pháp thu thập, phân tích 
và xử lý số liệu. Số liệu được phỏng vấn và ghi 
vào mẫu phiếu thiết kế sẵn. Thai phụ được lấy 
2,5 ml máu tĩnh mạch cánh tay, chống đông 
bằng EDTA và tách chiết DNA theo quy trình 
chuẩn. Mẫu DNA được phát hiện đột biến dựa 
trên kỹ thuật Multiplex -PCR và GAP PCR theo 
quy trình đã công bố. Có mang gen alpha 
thalassemia khi có ≥ 1 đột biến; mang gen αo 
khi xác định có đột biến --SEA, --THAI; --FIL; α+ khi 
xác định có đột biến -α3.7,-α4.2, HbCs, HbQs. Có 
mang gen β thalassemia khi có ≥ 1 đột biến; 
mang gen βo khi xác định có Cd.17, Cd.41/42, 
Cd.71/72, IVS1-1, IVSII-654; mang gen β+: -28; 
Cd.26 (HbE). Số liệu được làm sạch, mã hóa và 
nhập bằng phần mềm EPIDATA 3.1 và phân tích 
bằng phần mềm SPSS 25.0. 

2.6. Đạo đức nghiên cứu: Đã được sự 
chấp thuận của Hội đồng đạo đức trong nghiên 
cứu y sinh học, Trường Đại học Y Dược Thái 
Nguyên số 1280/ĐHYD-HĐĐĐ, ngày 26 tháng 10 
năm 2023. 
 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
Bảng 1. Đặc điểm chung của đối tượng 

nghiên cứu (n=303) 
Biến số SL % 

Nhóm tuổi 

≤24 tuổi* 142 46,9 
25-29 tuổi 58 19,1 
30-34 tuổi 67 22,1 
≥35 tuổi 36 11,9 

Trình độ 
học vấn 

Biết đọc biết viết 2 0,7 
Tiểu học 7 2,3 

THCS 83 27,4 
THPT 148 48,8 

Cao đẳng, ĐH 63 20,8 

Dân tộc 

Tày 127 41,9 
Dao 21 6,9 
Nùng 101 33,3 

Sán Dìu 39 12,9 
Mường 4 1,3 
Thái 8 2,6 
Khác 3 1 

Nghề 
nghiệp 

Làm ruộng 91 30,0 
Công nhân 148 48,8 

Cán bộ công chức 20 6,6 
Học sinh – Sinh viên 5 1,7 

Tự do 39 12,9 
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Kinh tế hộ 
gia đình 

Nghèo 7 2,3 
Không nghèo 278 91,7 
Cận nghèo 18 5,9 

* 14 trường hợp (4,6%) có thai ở tuổi vị thành niên  
Tỉ lệ thai phụ trong độ tuổi ≤24 tuổi chiếm tỉ 

lệ cao nhất (46,9%). Học vấn chủ yếu từ THCS 
trở lên. Dân tộc Tày chiếm 41,9%, Nùng 33,3% 
và Sán Dìu 12,9%. Hầu hết đối tượng nghiên 
cứu có nghề nghiệp làm ruộng (30,0%) hoặc 
công nhân (48,8%). Số hộ nghèo chiếm tỉ lệ 
thấp (2,3%). 

Bảng 2. Kết quả xét nghiệm DNA 
Xét nghiệm gen SL % 

Phát hiện đột biến gen 76 25,1 
Không phát hiện đột biến 227 74,9 

Tổng 303 100 
Tỉ lệ phát hiện các đột biến gen thalassemia 

chung là 25,1%. 

Bảng 3. Phân loại đột biến gen thalassemia 

Xét nghiệm gen SL % 
Tỉ lệ (%) trong 
tổng số ĐTNC 

α thalassemia 53 69,7 17,5 
β thalassemia 17 22,4 5,6 
Hemoglobin E 4 5,3 1,3 

α-β thalassemia kết 
hợp 

2 2,6 0,7 

Tổng số phát hiện 
đột biến 

76 100,0  

Số không phát hiện 
đột biến 

227  74,9 

Tổng cộng 303  100,0 
Trong 303 thai phụ dân tộc thiểu số, có 17,5% 

mang gen α thalassemia, 5,6% mang gen β 
thalassemia, 1,3% HbE và 0,7% phối hợp cả 2 loại 
đột biến α-β thalassemia. Trong tổng số phát hiện 
đột biến, tỉ lệ đột biến gen α thalassemia chiếm 
69,7%; β thalassemia  22,4%. 

 
Bảng 4. Phân bố kiểu hình và kiểu gen thalassemia 

Kiểu hình Kiểu gen SL 
Tỉ lệ % trong tổng 

số gen đột biến 
Tỉ lệ % trong các 
kiểu gen ĐTNC 

Dị hợp tử α0-thal --SEA/αα 36 47,4 11,8 

Dị hợp tử α+-thal 
αα/-α3.7 5 6,6 1,7 
αα/-α4.2 5 6,6 1,7 
αα/αCSα 6 7,9 2,0 

Dị hợp tử β0-thal 
β/β41/42 10 13,2 3,3 
β/β17 5 6,6 1,7 

β/β71/72 2 2,6 0,7 
Dị hợp tử Hb E β/β26 4 5,3 1,3 

Dị hợp tử kép αo/α+-thal --SEA/-α3.7 1 1,3 0,3 
Dị hợp tử kết hợp αo/βo-thal --SEA/αα; β/β41/42 1 1,3 0,3 
Dị hợp tử kết hợp α+/βo-thal αα/αCSα; β/β41/42 1 1,3 0,3 
Tổng số kiểu gen đột biến 76 100,0 -  

 *αα/αα; β/β 227  74,9 
Tổng  303  100,0 

* Kiểu gen không đột biến (Wild type) 
Có 7 kiểu hình gen và 11 kiểu gen đột biến 

được phát hiện. Kiểu gen --SEA/αα chiếm tỉ lệ cao 
nhất 11,8%; kiểu gen β/β41/42 chiếm 3,3%. 
 
IV. BÀN LUẬN 

Kết quả nghiên cứu cho thấy: tỉ lệ thai phụ 
trong độ tuổi ≤24 tuổi chiếm 46,9%. Tỉ lệ thai 
phụ dân tộc Tày 41,9%; Nùng 33,3%; Sán Dìu 
12,9% và Dao là 6,9%; còn lại là dân tộc khác. 
Trong 330 thai phụ được sàng lọc các đột biến 
trên NST 11 và NST 16 nhằm xác định tình trạng 
mang gen và các loại đột biến gen gây bệnh 
thấy có 76 thai phụ được xác định mang gen 
bệnh thalassemia, chiếm tỉ lệ 25,1%. So sánh với 
nghiên cứu tại Định Hoá, Thái Nguyên cho tỉ lệ 
mang gen β thalassemia trong nhóm trẻ dân tộc 
Tày là 27,2% [5] thì kết quả nghiên cứu của 
chúng tôi là tương đồng. Nghiên cứu của Nguyễn 

Thu Hà và cs về thalassemia và bệnh huyết sắc 
tố ở nước ta cho thấy tất cả 63 tỉnh 54 dân tộc 
đều có người mang gen bệnh, tỉ lệ mang gen 
chung trên toàn quốc là 13,8% [6]. Kết quả 
nghiên cứu đặc điểm gen thalassemia/ bệnh 
huyết sắc tố ở dân tộc Thái, Mường của Bạch 
Quốc Khanh và cs thấy: tỉ lệ mang gen của 2 
dân tộc này rất cao và tương đối giống nhau 
(dân tộc Thái là 38,0% và dân tộc Mường là 
41,4% [7]). Như vậy, nghiên cứu của chúng tôi 
cũng phát hiện tỉ lệ mang gen thalassemia thuộc 
nhóm tỉ lệ cao so với các tài liệu được báo cáo. 
Điều này có thể được lý giải là nghiên cứu của 
chúng tôi áp dụng kỹ thuật PCR để xác định các 
đột biến gen gây bệnh. Do đó nghiên cứu đã 
phát hiện được hầu hết các các đột biến phổ 
biến trên gen HBA1 và HBA2 mà xét nghiệm 
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sàng lọc dựa trên huyết đồ và điện di huyết sắc 
tố không thực hiện được ví dụ như các kiểu dị 
hợp tử α thalassemia. Xét nghiệm điện di huyết 
sắc tố chỉ có thể phát hiện các thể β thalassemia 
dựa vào sự thay đổi tỉ lệ HbA2 trong máu ngoại 
vi. Tuy nhiên với các thể mang gen α 
thalassemia, giá trị HbA2 trên điện di vẫn có thể 
bình thường hoặc gần ranh giới điểm cắt (3,5%). 
Điều này cho thấy sự cần thiết của việc áp dụng 
kỹ thuật sinh học phân tử trong chẩn đoán trước 
sinh và tư vấn di truyền. 

Trong tổng số đối tượng nghiên cứu, có 
17,5% mang gen α thalassemia, 5,6% mang gen 
β thalassemia, 1,3% HbE và 0,7% phối hợp cả 2 
loại đột biến α-β thalassemia. Như vậy, tỉ lệ 
mang gen thalassemia chung trong nghiên cứu 
này là tương tự với nghiên cứu trước đó tại Thái 
Nguyên trong nhóm người Tày: 16,3% là mang 
gen α thalassemia đơn thuần, 9,0% mang gen β 
thalassemia và 1,7% phối hợp cả 2 loại đột biến 
[8]. Trong 76 thai phụ phát hiện đột biến, tỉ lệ 
đột biến gen α thalassemia chiếm 69,7%; như 
vậy, gánh nặng bệnh tật và tử vong do 
thalassemia trong nhóm đối tượng này dự báo sẽ 
rơi vào các trường hợp HbH và Hb Bart’s Hydrop 
fetalis nhiều hơn là các thể đồng hợp tử β 
thalassemia hoặc β thalassemia-HbE. Hai thể lâm 
sàng α-β nêu trên rất nguy hiểm đặc biệt là thể 
phù gai rau sẽ gây tử vong bào thai hoặc sơ sinh. 

Về phân bố kiểu hình và kiểu gen của thể  α 
thalassemia, kết quả nghiên cứu cho thấy: kiểu 
hình --SEA/aa  chiếm  tỉ lệ cao nhất. Đây là thể 
không thường có biểu hiện lâm sàng mà chỉ có 
thể phát hiện qua sàng lọc một số chỉ số hồng 
cầu hoặc test đo sức bền màng hồng cầu (OF 
test). Bên cạnh đó các kiểu đột biến xóa đoạn 
ngắn -a3.7/aa, -a4.2/aa cũng được phát hiện. Có 2 
kiểu đột biến trên thuộc nhóm a+ , chúng không 
thể phát hiện qua sàng lọc bằng công thức máu, 
OF hoặc điện di huyết sắc tố ngoại trừ xét 
nghiệm DNA. Đây là rào cản lớn nhất gây khó 
khăn trong việc dự phòng bệnh tan máu bẩm 
sinh ở tất cả các quốc gia có sự lưu hành căn 
bệnh này do chi phí xét nghiệm đắt và sự không 
sẵn có của các labo xét nghiệm DNA. Các kiểu 
mang gen trên có thể kết hợp với nhau tạo tình 
trạng thiếu máu từ trung bình đến nặng ở thai 
nhi, thậm chí gây tử vong với xác xuất 25,0% 
nếu bố mẹ đồng thời có kiểu gen --SEA. Một 
nghiên cứu trước đó tại khu vực cũng ước tính tỉ 
lệ trẻ sinh ra với thể alpha lâm sàng là 35 
trẻ/1000 trẻ đẻ sống[5]. Điều này cho thấy 
ngánh nặng bệnh tật và chi trả cho thalassemia 
là rất lớn. Kết quả này gợi ý hệ thống dự phòng 

chẩn đoán cần tập trung vào xây dựng các chiến 
lược sàng lọc, chẩn đoán người mang gen α 
thalassemia. 
 

V. KẾT LUẬN 
Trong 303 phụ nữ mang thai người dân tộc 

thiểu số thì tỉ lệ người mang gen thalassemia 
25,1%; cụ thể: α-thalassemia chiếm 17,5%, β-
thalassemia 5,6%, hemoglobin E 1,3% và α-β 
thalassemia kết hợp 0,7%. Phát hiện 7 kiểu hình 
gen và 11 kiểu gen đột biến thalassemia gồm: 
DHT α0-thal ; DHT α+-thal; DHT β0-thal; DHT Hb 
E; Dị hợp tử kép αo/α+-thal Dị hợp tử kết hợp 
αo/βo-thal Dị hợp tử kết hợp α+/βo-thal. Kiểu gen 
--SEA/αα chiếm tỉ lệ cao nhất 11,8%; kiểu gen 
β/β41/42 chiếm 3,3%. 
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