Phu luc 8: Mot s6 ky hiéu kiéu gen cin lwu y

1. Bénh a thalassemia
e Kiéu gen (-/--): Hoi chimg Hb Bart’s (v 4). 2 nhiém sic thé déu c6 dot bién
mat doan 16n mét ca 4 gen a. Gay phu thai va thudng tir vong trudc sinh.
e Kiéu gen (/- a): Hb H (P4), két hop cta 1 d6t bién mat 2 gen a voi 1 dot bién
mat 1 gen q. Biéu hién mirc do tir nhe dén trung binh nang
e Alpha-thal-1 (--/aa): (al thalalassemia) mat doan kiéu cis (cung bén) cta ca 2
gen o. Phd bién & Chau A. Khong biéu hién 1am sang.
e Alpha-thal-2 (- a/- a): mét doan kiéu trans (khac bén) cta 2 gen o. Phd bién ¢
Chau Phi. Khong biéu hién 1dm sang.
e Hb CS: Hemoglobin Constant Spring, dot bién diém ¢ ma két thuc 1am chudi a
globin dai hon binh thuong (172 vs 141aa).
o Di hop tir (aCSo/aa): binh thuong
o Dong hop tir (aCSo/aCSa): thiéu mau nhe
2. Bénh p thalassemia
e HbC: Hemoglobin C, dot bién diém lam acid glutamic & vi tri tht 6 cta chudi p
globin bi thay béi Lysine.
o Di hgp tir: binh thuong
o Dong hop tir: thiéu mau tan huyét nhe
e HbE: Hemoglobin E, dot bién diém lam acid glutamic ¢ vi tri thar 26 cua chudi
B globin bi thay boi Lysine.
o Di hop tir: binh thuong
o Dong hop tir: thiéu mau tan huyét nhe
e Hb E/-thalassaemia: Co thé nhin mot gen dot bién HBE tir bd (me) va mot gen
dot bién B-thalassaemia tir nguoi kia. Bénh biéu hién tir nhe t6i nang
o Kiéu gen (B+ /B; B0 /B; BE /B); (B+ /B+ , P+ /BE ):
m Thalassemia thé nhe (minor)
m Thiéu mau hong ciu nho
o Kiéu gen (B+ /p+; 0 /p+); (B+ /BE , PO /BE ):

m Thalassemia thé trung binh (intermedia)



m Thiu méu & cac mirc dd khac nhau. Thinh thoang can truyén
mau.
o Kiéu gen (B0 /B0 ); (B0 /B+ , B+ /p+, PO /BE ):
m Thalassemia thé ning (major)

m Thiéu mau nang, lach 16n, can truyén mau, thai sat



