CHAN POAN VA PIEU TRI THIEU MEN G6PD

Thiéu men Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) 1a bénh thiéu men thuong
gip nhit trén thé gidi, ching gy ra nhitng hinh anh 14m sang nhu vang da so sinh,
tan huyét cdp, va tdn huyét man hay ciing c6 thé khong gy triéu chung gi. Pay la
bénh di truyén lién quan dén NST X thuong xay ra & nhiing ngudi ching toc nhu
chau phi, chau 4, ving dia trung hai hay trung dong. C6 khoang 400 tri€u nguoi trén
thé gigi mac bénh. Thé dong hop tir va di hop tir déu c6 thé c6 triéu chimg bénh, mic
dii thé bénh dién hinh thi nhitng ngudi thé déng hop tir nang hon nhiéu. sy chuyén
d6i nicotinamide adenine dinucleotide phosphate thanh dang rdt gon trong hong cau
1a test co ban dé chan dodn bénh thiéu men G6PD bang cdch phén tich huynh quang
(fluorescent spot test) phét mau tir gét chan. Nhitng dot bién gen khéc nhau s& gy ra
nhimg mirc do thiéu enzyme khéc nhau, va sé tao ra nhitng bénh canh 1am sang tuong
mg v6i mie d6 thiéu gen tuong Gmg. Boi tan huyét cap 1a do tinh trang oxy hod gay
ra tir nhiém tring, thuéc giy oxy hod, dau fava nén viéc diéu tri 1a hudng dén tranh
tinh trang nay cling nhu nhitng yéu td giy oxy hod. Tén huyét cip 1a bénh tu gii han,
nhung trong mot s6 hiém trudong hop né cé thé tré ning va can phai truyén méu.
Vang da so sinh c6 thé can phai diéu tri véi chiéu den hay thay mau dé ngin ngira
vang da nhan. Nhitng bén thé c6 thé giy ra tdn huyét man tinh nhung it gip vi né lién
quan dén sy dot bién gen rai rdc hon tinh trang dot bién gen di truyén nhu thong
thuong.

Thiéu men G6PD lam ting v& hong cau khi tiép xidc véi tinh trang oxy hod. Tré c6
thé biéu hién 1am sang: thiéu mdu tan huyét cip, man, vang da so sinh, va khong biéu
hién 14m sang gi. Bénh hiém khi dan dén chét nguoi.

DICH TE HQC:

Thiéu men G6PD xay ra voi tan suét ting & nhitng chung toc chiu phi, chiu 4, ving
Pia Trung Hai va Trung Pong. Tan xuat mac bénh c6 lién quan dén sy phan bo cta
bénh sot rét. Gia thiét cho rang nhimng ngudi thiéu man G6PD c6 sy bao vé mot phan
trudc sy tan cdng cia ky sinh tring sot rét. Mot s6 nhing trudng hop dot bién gen rii
rdc c6 thé xay ra & tat ca moi nguoi.



SINH BENH HOQC:

Men G6PD hién dién trong tit ca té bao, giam khi HC gia. T1/2= 60 ngay. Cau tric
gdm 515aa, trong lugng PT 59.000dalton. G6PD xiic tic nicotinamide adenine
dinucleotide phosphate (NADP) thanh dang rit gon NADPH trong con duong chuyén
hod pentose phosphate (hinh 1). NADPH bao vé té bao chdng lai nhitng xam hai do
oxy hod. Vi hong cau khong tao ra dugc NADPH bang bat ctr con duong nao khic,
nén ching dé bi phd huy hon nhiing té bao khac khi bi tinh trang oxy hoa. Mtrc do
men G6PD trong hong ciu dang kich hoat thi thap hon trong nhitng té bao khdc. Binh
thudng té bao hong cau khong bi oxy hod nhin chung ¢6 mic do men G6PD dang
kich hoat khoang 2% trong tong s kha ning cua ching. Tham chi, nhitng men d6 bj
giam, ma c6 it hay khong c6 triéu ching 1am sang. Sy thiéu men G6PD & muc do
khac nhau dugc phan vao nhiing mic d¢ 1am sang nang nhe twong tng khac nhau.

Puwong chuyén hod Pentose Phosphate



BANG 1: Phan loai thiéu men G6PD
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DI TRUYEN:

Di truyén men G6PD: gen vi tri X(Xq28), gen c6 13 exon, dai
18,5kb. Bénh G6PD do di truyén theo dinh luat Mendel hay
bat thudng gen trén NST X gi6i tinh. C6 khoang trén 400 vi
tri dot bién dugc xdc dinh trén gen bénh. Su dot bién anh
huong dén su ma hod men G6PD trén nhdnh xa cta nhiém
sic thé X. Hau hét nhirng thé bénh x4y ra rai ric, mic du thé
thiéu men G6PD dia trung hai va thiéu men G6PD thé A xdy

ra voi1 tan suat cao vo1 mot vai chung tdc.




BANG 2: SO SANH HAI THE THUONG GAP CUA BENH THIEU MEN
G6PD
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CHAN DOAN:

Chan dodn thiéu men G6PD duoc thuc hién béng phan tich dinh lugng béng do anh
sdang quang phd, thuong hon 1a test nhanh huynh quang phat hién su tao NADPH tur
NADP. Test nay duong tinh néu miu méu khoéng phat quang dudi 4nh séng tia cuc
tim. Trong lanh vuc nghién ctu, s6 lugng bénh nhan 16n do d6 nhiing test nhanh 1a
can thiét, nhiing test khdc van sir dung; tuy nhién véi mot két qua bat thuong thi doi
héi mot xét nghi¢ém dang tin cay. Phuong phdp PCR (polymerase chain reaction)
duoc dung dé phat hi¢n nhiing dot bién cu thé, va duoc st dung cho tam sodt cong
ddng, nghién ctu gia dinh, hay chan dodn tién san.

Nhitng bénh nhén tan huyét cap, test chan doan thiéu man G6PD c6 thé 4m tinh gia
boi vi nhitng hong cau gia bi thiéu men d3 bi tan huyét. Nhimg hong cau non va
nhimg hdng cau ludi c6 lwong men G6PD gan binh thuong hay binh thudng. thé di
hop tir & nit rat khé chan dodn béi vi ¢6 hién tuong 1an dp ctia nhiém sic thé X con lai
dan dén thiéu mot phan nén khong phat hién véi nhiing test tam sodt.

Thiéu men G6PD 1a mot trong nhitng bénh thiéu méu tdn huyét bam sinh. Do d6,
chan dodn nén dugc xem xét ¢ nhiitng tré c6 tién st gia dinh vé vang da, thiéu mau,
gan lach to, va s6i mat, ddc bi¢t 1a nhitng tré viing chau 4, phi va dia trung hdi. ching
cling dugc xem xét & nhiing tré ¢6 con tdn huyét cAp giy ra boi nhidm tring, ding
thudc giy oxy héa, hay an nhitng thuc phdm c6 chira dau tam. Mic di hiém nhung
thiéu men G6PD ciing c6 thé gy ra thiéu mdu tan huyét man khong c6 hong cau hinh
cau.



T6 chirc y té thé giéi (WHO) khuyén cdo nén tdm so4t tat ca nhiing tré so sinh, vi tan
suét méic bénh c¢6 thé 1én dén 3 — 5 % va nhiéu hon & tré nam.

THE VANG DA SO SINH:

Tan suat vang da so sinh gap hai 1an & nhiing tré nam va tré nir thé dong hop tir 6
thiéu men G6PD. Hiém khi xay ra & tré nir thé di hop tu.

Co ché sinh bénh cua thiéu men G6PD giy ra vang da so sinh hién van chua dugc
biét 16. Mic du tré so sinh thiéu men G6PD c¢6 hién tuong tan huyét va vang da,
nhung nhitng co ché khac dudng nhu déng vai trd quan trong hon trong co ché sinh
ra vang da so sinh. Vang da ting bilirubine & tré so sinh c6 thé thir phét sau ton
thuong su két hop cua Bilirubine va su chuyén héa ¢ gan dan dén ting bilirubine gidn
tiép trong mau. Nhimng tré thiéu men G6PD va bénh Gilbert dic biét dé mic phai
vang da ting bilirubune trong mdu thir phdt sau giam chuc ning chuyén héa
bilirubine ¢ gan.

Vang da so sinh trong thiéu men G6PD xay ra trong vong 24 gid dau, cé tién sir anh
chi vang da trudc d6, bilirubine ting cao c6 thé gdy vang da nhan va bé nam ving
chiu 4. Do d6, khi tré so sinh vang da can theo ddi sdt va diéu trj chiéu den hay thay
mdu sém dé tranh gdy vang da nhan.

THE TAN HUYET CAP:

Tén huyét cap do nhiém tring, an dau tam, hay sy phoi nhiém ddi véi thude oxy héa.
Tén huyét ciing c6 thé xay ra sau tinh trang cing thang nhung khong lien tuc nhu
nhiém triing va an dau tam. Piéu nay dugc cho 12 do nhitng hong cau gia c¢6 su thiéu
men nhiéu nhat va trai qua dot tin huyét dau tién. Mot khi té bao hong cau thiéu men
da tan huyét, thi nhitng té bao tré va hong cau ludi ching c6 mic men G6PD c6 thé
chdng d& duoc su ton thuong do oxy héa va khong ¢ su tan huyét.

Vé 1am sang: tan huyét cap c6 thé giy dau lung, dau bung va vang da thtr phét do su
gia tang bilirubine gian tiép. Trong trudong hop chic ning gan binh thudng, vang da
s& khong xay ra cho toi khi 50% sb hong cau bi phé huy.



BANG 3: Nhirng thudc nén tranh ddi véi bénh nhan thiéu men G6PD
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BANG 5: Triéu chimg va xét nghiém ¢ bénh nhan thiéu men G6PD
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Vang két mac

Nhirng thudc giy ra tdn huyét ¢ nhitng nguoi thiéu men G6PD 1a do ching giy ra
nhimng tdn thuong oxy héa cho té bao hdng cau dan dén phd huy hong cau. tin huyét
xay ra 24 dén 72 gio sau khi dung thudc, va tu thodi lui trong 4 dén 7 ngay. Nhitng ba
me cho con bu khi ding nhitng thudc oxy héa ching c6 thé qua sira me va giy tdn
huyét cip & nhing tré thiéu men G6PD dang bd me.

Nhiém tring ciing 12 nguyén nhéin thudng gip nhit cta tinh trang tan huyét cip &
bénh nhan thiéu men G6PD, mac du co ché chinh x4c cua tinh trang nay van con
chua r5. Bach ciu c6 thé giai phéng nhitng chit oxy héa ching gy ra tinh trang
stress cho té bao hong cau; tuy nhién viéc giai thich nay mot minh né khong giai
thich hét nhiéu nhiém tring khéc nhau lién quan dén tan huyét & bénh nhéan thiéu men
G6PD. Hau hét nhiing tic nhan nhiém trung thuong gip déu gdy tan huyét nhu:
Salmonella, Escherichia coli, beta-hemolytic streptococci, rickettsial infections, viral
hepatitis, and influenza A.

TAN HUYET MAN

Trong thiéu méu tdn huyét man khong c6 hong cau hinh ciu, ching thudng giy ra boi
mot sy dot bién gen rai rc, hién twong tdn huyét xay ra trong su chuyén héa hong cu
binh thuong. P ning cta tin huyét thay dbi c6 thé nhe hay ning phai truyén mdu.
Nhitng con stress oxy héa c6 thé gay ra tan huyét cdp ¢ bénh nhan nay.



NHUNG VAN DPE LIEN QUAN:

Nhitng ngudi thiéu men G6PD dé mic nhiém tring va nhitng bién chimg lién quan
dén nhiém tring sau khi chan thuong nang. Mic du khéng c6 nghién ctru nao chi ra
rang nguodi nhan mau tr nhitng ngudi cho mau cé thiéu men G6PD c6 nhiing yéu
nguy co cao, nhung nhiing ngan hang maulnhin2 chung van khong chap nhan ngudi
cho 12 nhitng nguoi thiéu men G6PD.

PIEU TRI

Piéu tri chinh ddi véi thiéu men G6PD 12 tranh nhiing tdc nhan giy ra oxy héa. Hiém
khi thiéu mdu ning phai truyén mau. Cat lich nhin chung khong duoc khuyén céo.
Acid folic va sit ¢6 kha ning st dung trong tdn huyét, mic du thiéu men G6PD thi
thuong khong c6 triéu ching va su tdn huyét thuong xay ra ngan. nhimg chit chong
oxy héa nhu Vitamin E va selenium khéng duoc chimg minh 12 hiéu qua trong diéu
tri thiéu men G6PD. Pang c6 nhitng nghién ctru thuc hién nhdm tim ra nhimng thude
trc ché su tdn huyét cia hong ciu gdy ra boi su oxy hod ¢ bénh nhan thiéu men
G6PD.
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