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TÓM TẮT NHỮNG KẾT LUẬN MỚI CỦA LUẬN ÁN
- Phát hiện thấy 30 kiểu gen khác nhau ở nhóm bệnh nhân ( thalassemia thể nặng và nhóm kiểu gen có tỉ lệ cao nhất là CD17/HbE (18,69%), CD41/42/HbE (16,8%), CD41/42/CD17 (11,68%) và  xác định được 09 đột biến thường gặp, nhóm đột biến điểm chiếm tỷ lệ cao nhất là CD41/42(-TCTT) (30,79%), CD17 (AAG-TAG) (28,25%), HbE (CD26) (24,29%).
- Đã phát hiện 03 đột biến điểm hiếm gặp bằng phương pháp giải trình tự gen β globin và 01 trường hợp người mang gen bệnh ( thalassemia mang đột biến mất đoạn toàn bộ gen β globin với độ lớn 2,3kb.
- Đã xây dựng được quy trình chẩn đoán trước sinh.
- Chẩn đoán trước sinh cho 178 thai nhi trong đó 54/178 (30,3%) thai nhi không mang đột biến, 75/178 (42,1%) thai nhi mang 1 đột biến, 49/178 (27,6%) thai nhi mang 2 đột biến.
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FINDINGS AND CONCLUSIONS

· 30 different genotypes were identified in patients with thalassemia major and those with the highest rates were CD17/HbE (18.69%), CD41/42/HbE (16.8%), CD41/42/CD17 (11.78%), and CD17(AAG-TAG) (28.25%), HbE (CD26) (24.29%).

· Three rare mutations have been identified by Sanger sequencing method, and one case of the carrier of the thalassemia mutation gene carrying a mutation of the entire beta globin gene at 2.3kb.

· The prenatal diagnosis process has been developed.

· Pregnant diagnosis for 178 fetuses in which 54/178 (30.3%) of fetuses did not carry mutations, 75/178 (42.1%) of fetuses carried one mutation, 49/178 (27.6%). %) The fetus carries two mutations.
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