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Tém tat

Bénh hong cau giy ra do khi€m khuy&t mot gen tinh trang lin trén nhiém sic thé thudng trong chudi beta ciia
haemoglobin (HbA), giy ra bénh haemoglobin hong cau lui liem (HbS).

Hong cau lwdi liem c6 thé can trd luu lwgng mau v phd v& sém, va giy ra cic mitc do thi€u mau khac nhau.

Tic nghén cdc mao mach mau nhd cé thé giy ra cic con dau, tdn thwong cic co quan ndi tang, va ting kha ning
bi t&n thwong giy ra béi cdc nhiém tring ning.

Lién quan dén ty 1&¢ mic bénh sudt doi va tudi tho giam.

Moi tré nhii nhi déu dugc sang loc, véi cac phét hién dugce xdc nhin béi dién di haemoglobin, tong phan tich t&€
bao mdu ngoai vi, s6 lwvgng hdng cau ludi va phét mau ngoai vi.

Muc tiéu diéu tri bao gom kiém sodt cdc triéu chiing co ning (bao gom diéu tri dau), va phong nglva va diéu trj
cdc bién chitng.
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Dinh nghia

Bénh thi€u m4u hong cau 1wdi liem (bénh hong cau 1wdi liem) giy ra do khiém khuy&t mot gen tinh trang Lin trong chudi
beta ciia haemoglobin (HbA) trén nhiém sic thé thuwong, gy ra bénh haemoglobin hong cau ludi ligm (HbS). Cic hinh
thitc khéc clia bénh hong cu 1wdi liém c6 thé xdy ra néu HbS duge thira hudng t b6 hodc me va mdt haemoglobin bat
thuwdng hoic thi€u méu huyét tén beta khdc dugc thira hudng ti ngwdi con lai (vi du nhw HbSB-thal hoidc HbSC). Bénh
thi€u m4u héng ciu 1wdi liem gy ra cdc mitc do thi€u mau khéc nhau, chitng huyét tdn hdng ciu, va tic nghén cdc mao
mach mau nhé gy ra cdc con dau, t6n thuong cdc co quan nodi tang, va ting kha ning bj tén thuwong giy ra béi cdc nhiém
trung ning. V&t hong ciu ludi liem xay ra néu HbS dugc thiva huéng tir bd hodc me va HbA binh thudng ti ngudi con
lai.

Dich té hoc

Tai Anh, bénh hong cau ludi liém anh hudng dén hon 1 trong s& 2000 ca sinh.[2] Tai Hoa Ky, 4000 dén 5000 trudng
hop mang thai c6 nguy co méc bénh hong cau lwdi liém mdi ndm. Khoang 8% ngudi da mau mang gen hong cau ludi
liém.[3] Mot nghién cttu thyc hién trén 3,3 triéu tredng hop sang loc tré so sinh tai California ti* ndm 1990 dén 1996 cho
thdy ty 1& bénh hong ciu lui liem 1a 1 trén 396 ngudi da mau; 1 trén 36.000 ngudi gde La tinh; va 1 trén 123.000 ngudi
da tring.[4] Khé c6 thé wdc tinh tong s& nguoi tai Hoa Ky mic bénh hong cau 1w lidm bdi khong c6 s6 lwong ding k.
Mot nghién citu wde tinh ring c6 khoang 100.000 ngwdi méc bénh nay tai Hoa Ky.[5] VEt hoic bénh hong cau ludi liém
¢6 tic dung bao vé chong lai bénh sot rét & ving luu hanh dich va digu niy da din dén sy chon loc tich cuc cic dot bién
gen. Ty 1€ Iwu hanh bénh 1a 10% dé&n 30% & tiéu ving Sahara & chau Phi.[6] Khodng 25% dé&n 30% tré so sinh & tiy Phi
mang dic diém bénh hong ciu Iwdi liém. T¥ 18 lvu hanh bénh ciing cao doc theo b bién phia nam ctia ban déo A rap,

& khu vic mién trung va ven bién tiéu luc dia An Do, Dong Nam A va ngudi ¢6 ngudn gdc Dia Trung Hai.[7] [8] Tai
nhitng noi viéc hdn hop chiing toc di xay ra hang th€ ky, vi du nhw Nam Phi, gen ndy ciing c¢6 thé dugc tim thdy & nhitng
ngudi da tring.[3]

Bénh can hoc

Bénh hong cau ludi liém xay ra khi cdc hong cau chita haemoglobin hong cau lui ligm tr& nén cing va bi bép méo
thanh hinh dang 1u&i ligm. G bénh thi€u méu hdng ciu ludi liém, valine thay thé axit glutamic & axit amin thit sau
ciia chudi beta globin, 13 k&t qua clia mot dot bién gen 13n. Valine c6 thé phii hgp véi tiii ky nwéc clia mot phin tix
haemoglobin khéc, 1am cho haemoglobin polyme héa trong hong cau, do d6 hinh thanh soi tetramer haemoglobin dai
cing.

Dic diém hong cau lwdi liém x4y ra khi tré thita huéng mot gen hong cau ludi ligm tir bd hodc me va mdt gen binh
thuong tir ngudi con lai. Bénh hong cau 1udi lidm xay ra khi tré thiva hwéng mot gen hong cau lwdi ligm tir mdi ngudi bd

hoac me.

Bénh thiéu mdu huyét tan beta hong cau 1udi liem x4y ra khi tré thiva huéng mot gen hong cau ludi litm tir bd hodic me
va mot gen thi€u mau huyét tin beta tit ngudi con lai. O bénh nhan mic thi€u méau huyét tin beta hong ciu ludi liém, mot

dot bién gen beta ngin chin qu4 trinh tao ra chudi globin beta thong thudng (beta 0) hoic 1am gidm qud trinh nay (beta +).

Bénh haemoglobin SC xay ra khi tré thira huéng mot gen hong ciu ludi liem tir b8 hodic me va dot bién haemoglobin C
tl ngudi con lai. Dot bién haemoglobin C 1a mot axit amin thay thé lysine cho axit glutamic tai vi trf thi 6 ctia chudi beta

globin. Nhitng ngudi mic bénh haemoglobin SC khong tao ra haemoglobin A.
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Val
Asn
ileu
Gly
Arg
Phe
Asn
Lys
Lys
Asn
Val

* HbS ®6 Glu
o Hbp CHarlem ®73 Asp
e Hb SAntiHes ®23 Val
e Hb CNdiamena ®37 Try
e Hb CZiguinchor ®58 Pro
 Hb Jamaica Plain ®68 Leu
e Hb SPrDvidence ®82 LVS
+ Hb SCameroon ®90 Glu
+ Hp somar ®1216Glu
¢ Hb SSouthEnd ®132Lys
o Hb STravi ®142Ala

++++++++++
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Haemoglobin hong cdu lwi liém va cdc dot bién gdy ra tinh trang ndiy

Sinh ly bénh hoc

Qu4 trinh polyme héa haemoglobin héng cau 1wdi liem & hong cau 6 thé dugc kich hoat bdi tinh trang gidm oxy mdu va
nhiém toan, khién cho c4c t& bao tr& nén cting lai va bién dang thanh hinh 1udi ligm. Céc t& bao bién dang ny cé thé gy
tdc ngh&n mach mau trong cdc mach mau nhé hodc dinh vao n¢i mac mach mau, gy ting sdn ndi mac mach tai nhitng
mach mdu 16n hon va 1am chidm luu lugng mdu.[9] Céc t€ bao bién dang nay ciling c6 xu huéng giy ra chiing huyét tan,
g6p phan gy chitng thi€u mdu.

Bénh hong cau lwdi ligm duge coi 1a mot tinh trang viém véi sy kich hoat bat thudng clia bach ciu don nhan va bach
cau hat.[10] Hién van chua hiéu 16 cdc yéu td thic ddy cic dot tic ngh&n mach mdu, nhung cic yé&u t& duge biét dén bao

gom nhiém toan, mAt nuwéc, nhiét do lanh, tip thé duc qua niing, tinh trang ciing thing, va nhiém tring.[11]

Khi chitng thi€u m4u tré nén ning, lvu lwgng mau cao c6 thé din dén tim to. Tinh trang giam him ti€u cau trong l4ch
hoic bét san tiy xwong tam thdi ¢6 thé gy suy tuan hoan va de doa tinh mang & tré em. T khi con nho, 16i loan chic

ning l4ch 1am ting khé niing bi ton thwong do cic nhiém tring nghiém trong giy ra.

Chitng thi€u mau huyét tdn trong tinh mach kéo dai din dén tinh trang thi€u twong déi nito oxit (NO), gy ra bdi sy gidi
phéng haemoglobin va arginase tit hong cau phan gidn Iam sach NO. Thi€u nito oxit c6 thé gy ngh&n mach ciing nhu co

mach phdi va réi loan chitc ning ndi mé von c6 thé din t6i ting dp phdi.[12]

Pic diém 1am sang khic nhau rit nhidu giita cdc bénh nhan. Van chwa 13 ly do clia sy khdc nhau nay; dugc biét ring miic
haemoglobin & thai nhi (HgF) ting cao lién tuc va sy dong thira hudng thi€u mau huyét tdn alpha c6 thé gidm thi€u mic
do nghiém trong 1am sang ctia bénh. Mot vai ngudi ¢6 thé hoan toan khdng c6 triéu chitng gi cho dén cudi thoi tho du

hoic chi c6 thé dwgc chan dodn mot cach tinh cd.
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Phan loai

Huéng dan hé th(:)'ng sang loc tré s sinh tai Hoa Ky giai doan II: Theo doi tré
em, chan doan, di€u tri va danh gia. Tuyén bo caa Hoi dong Mang lu@i Khu vuc
cua Dich vu Di truyén (CORN)[1]

T NIH, B6 phan Bénh va Ngudn lyc vé Mau:

» Bénh hong cau lu6i lidm -SS: 65% bénh nhan Hoa Ky, kiéu gen S/S

» Bénh hong cau ludi ligm -SC: 25% bénh nhan Hoa Ky, kiéu gen S/C

» Bénh hong cau lu6i liém -S beta + thifu mau huyét tan: 8% bénh nhan Hoa Ky; ki€u gen betas/beta + thi€u mdu
huyét tdn

» Bénh hong cau lu6i 1idm -S beta 0 thi€u mdu huyét tdn: 2% bénh nhan Hoa Ky; kiéu gen betas/beta 0 thi€u mau

huyét tan.
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Ngin ngiia so cap

Mic diing khong c6 cdch ndo d& phong ngiva bénh hong cau ludi liem, cdc chuyén gia di truyén hoc c6 thé gitp cic ciip
vo chong di hop tir va c6 nguy co c¢6 con cdi dong hop tit. Mot nghién cttu cho ring tién hanh sang loc trude sinh d6i véi
bénh hong cau 1udi liém tai thoi diém x4c nhan ¢6 thai khi chim séc¢ ban dau c6 thé 1am ting ty 1& phu nit dwgc sang loc
trwde tuan thit 10 cha thai ky.[13]

Kham sang loc

Tai Anh, moi tré so sinh déu dwgc sang loc bénh hong cau lwi liém 12 mot phin ctia Chuong trinh Sang loc Hong cau
Lu6i liem & Chitng huyét tdn NHS, vn dwoc trién khai Ian dau tién vao nim 2006.[19] Tai Hoa K3, tét cé cdc bang thyc
hién sang loc phd cap tré so sinh, bdi day 1a cich duy nhit ddm bao phat hién moi tré nhii nhi mic bénh hong cau ludi
liém. Trén thé gi6i c6 cdc cdch sang loc khdc nhau. Viéc sang loc tré so sinh dwa trén ngudn gdc chiing tdc hodc dan toc
cu thé 1a khong déng tin cdy.[ 14] C6 thé 14y mAu mdu & tré so sinh tir mAu mau gét chan. Viéc sang loc thuong dugce thuce
hién bdi nhiéu phuong phép phong thi nghiém. Khi phat hién ra mot k&t qua bat thudng, phong thi nghiém phéi c6 mot hé
thong tai chd dé thong bdo nhanh két qua duong tinh cho bén cung cap dich vu chim séc sttc khde cho bénh nhian. MAu
sang loc bat thwong luén dwoc xdc nhan bing viéc sit dung mot ky thuat khac, vi du nhw séc ky 16ng hiéu ning cao, xét
nghiém mién dich, hoiic thit nghiém dya trén DNA.[1] [20] Giéi thiéu phit hgp d&n mot phong kham chuyén vé hong ciu
1wai ligm dé gido duc, tw van vé di truyén va chim séc theo dai dinh ky 1a rat can thiét va nén tién hanh ngay khi chin
doan dugc thyc hién.

Sang loc Doppler Xuyén So (TCD) & tré em c6 HbSS dugc khuyén cdo dé phong ngira dot quy ban dau, bit dau tir 2 tudi
va ti€p tuc hang nim néu TCD binh thwdng, hodic mdi 4 thdng néu TCD & c4n bién. Tré em véi két qua bat thudng dugc
xét nghiém lai trong vong 2 dén 4 tuan.[21] [22] Sang loc bénh véng mac véi khdam mét gidn nd bit dau & 10 tudi.

V Q9N ONQHJ

Ngin ngira thi cap

Khuyén céo duy tri siic khde & ngudi 16n d6i v6i bénh nhan bi bénh hong cau ludi liem:[97]

* Viéc sang loc dinh ky dugc thye hién véi cao huyét 4p, rdi loan lipid, ung thw dai triec tring, ung thu vi, trim
cam, phong nglta ban dau vdi cdc bién ¢d tim mach, va tw vin vé st dung thudc 14. Tuy nhién, viéc sang loc bénh
nhan phéi dugc thyc hién véi nhan thitc vé cic lo ngai cu thé d6i v6i bénh nhan bj bénh hong cau luai liem. Vi
du, huyét 4p tam thu va tdm trwong & bénh nhan nhin chung thuwong thdp hon cdc miu ddi chitng phit hop, vi vy
céc gid tri trong ngwéng binh thwdng ting tham chi chi ting it cling c6 thé cho thdy d4u hiéu bénh than hoic cic
tinh trang bénh dong nhiém khac. Bénh nhan dang dugc truyén dich ciing can dwoc xét nghiém bénh viém gan C.

Tranh thai:[102] [103]

* Duwoc khuyén cdo d€ phong ngira mang thai khong mong mudn.

* Khuyén cdo ctia T8 chitc Y t& Thé gisi (WHO) vé viéc sit dung cdc phuong phdp thay th& vé tranh thai bit ngudn
tir nhitng lo ngai ring cdc thudc tranh thai ndi tiét t& k&t hgp c6 thé 1am ting nguy co bénh thuyén tic huyét khoi
va do d6 khong dugc khuyén cdo.

* Céc thudc trénh thai chi c6 progesterone khdng c¢6 han ché vi ching khong lién quan dén ting nguy co nghén
mach.

* Dong va vong tranh thai levonorgestrel khong c6 han ché vé st dung trong truedng hop bénh hong cau ludi liém.

Tiém chiing:

* Vic-xin ph& cau khuén lién hop duge khuyén cdo d6i véi tré em dudi 2 tudi.
* Vic-xin ph& cau khuén 23 kiéu huyét thanh dugc khuyén cdo sau 2 tudi.

* Cim haemophilus tuyp b.
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* Vic-xin mang ndo ciu khuan va viém gan B, va tiém vic-xin tiéu chuin theo khuyén cdo ciia lich tiém vic-xin clia
khu vuc néu trede ddy chua dugc tiém.

* Tiém vic-xin phong cim duwgc chi dinh, cling véi tiém vic-xin lai nglta pneumococcus sau mdi 5 ndm doi véi
nguoi 1on.

Sang loc & tré em:

* Sang loc Doppler xuyén so & tré em bi HbSS dwoc khuyén cdo, bit diu tir nim 2 tudi va ti€p tuc hang nim néu
TCD binh thuong va sau mdi 4 thang néu TCD can bién. Tré em véi két qua bat thudng dugc xét nghiém lai trong
vong 2 dén 4 tuan.[21] [22] Sang loc bénh vong mac véi khdm mit gidn né bit dau & 10 tudi.

Bién phdp dv phong khéng sinh véi nhiém phé ciu khuin dwoc thye hién ti thoi diém chin dodn cho dén nim 5 tudi.
Mot nghién citu tdng quét véi cic thir nghiém c6 dbi chitng ngiu nhién vé dnh hwdng clia cdc phéic do khang sinh du
phong d6i v6i phong ngira nhiém phé& cau khudn & tré em bi bénh hong ciu lwdi lidm da phét hién ring penicillin dy
phong gidm dang k& nguy co nhiém phé& cau khuan. Viéc st dung penicillin ¢6 lién quan dén ty 1¢ phan ¢ng phu thap
nhit.[25] Luu ¥ cin trong d6i v6i truong hop suy than khi st dung lidu cao hoiic qua dudng tiém, vi thudng gip phat ban
va ¢6 thé can gidm liéu.
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Tién st ca bénh

Tién s ca bénh #1

Mot bé trai 6 thang tudi trude ddy khdng c6 van dé vé y t& bi sdt va sung dau & ban tay va ban chan. B& me ciu bé lo
ling vi tinh trang cia ciu bé khong thuyén giam trong sudt 6 tiéng dong ho. Cau bé khong chiu udng sira binh va thay

ta it hon trong 2 ngay qua.

Tién st ca bénh #2

Mot phu nit 24 tudi mic bénh hong ciu lui liem biéu hién vé6i bénh sit 3 ngiy ho ¢6 dom tring, budn non va chan

dn. C6 Ay ciing bi dau ngwc va hong khong do ké ca da udng paracetamol hoic ibuprofen.

Cac bai trinh bay khac

Phan 16n céc ca bénh dwoc chin dodn thdng qua chwong trinh sang loc so sinh. Tré rat nhd c6 thé ¢ biéu hién vang
da, chitng huyét t4n hoic con giam ham ti€u ciu trong ldch. P8i véi tré trén 4 thang tudi, bi€u hién c6 thé bao gdom
sung cdc khép, dic biét 1a viém ngdn, ting bach cau ma khong c6 nhiém tring, viing bung nho 1én (thuong di kém véi
thoét vi r6n), tiéng thdi tAm thu, va phi dai ham trén véi ham trén nho ra ngoai so véi ham dudi. PSi véi moi bénh
nhén, giai doan dau cap tinh va chitng huyét tén 1a diic diém cla bénh. Bénh nhan mic bénh haemoglobin SC c6 thé
¢6 it con dau hon, nhung c6 nguy co cao hon bi xuét huyét vong mac. O nhitng bénh nhan sinh ra trwde khi viéc sing

loc tré so sinh tr& nén phd bién, ddy c6 thé 1a biéu hién dau tién clia bénh.

Cach ti€p can chan doan tirng budc

Tai Hoa K3, phan 16n cdc ca bénh thi€u mau hong cau 1udi liem dwoc chin do4n nho sang loc so sinh. Chan doan thuwdng
khong phé bién & thoi tho du hodic tudi trudng thanh, mic du ¢6 thé xay ra. Phin 16n cic trudng hop dén gip bac si chidm

séc¢ ban dau hoic vao bénh vién 1a do bién chitng. Bién chitng thudng gip nhat 1a con tic ngh&n mach méu (con duge goi

ow

12 con dau dén). Bién chiing thudng gy tit vong & ngwdi 16n va tré em 13 hoi chiing nguc c4p tinh.

Chan doan trudc sinh

Khi c4 bd me déu mang gen 13n hong cau lu6i liém, c6 1 trén 4 kha ning 13 con c4i ho s& thira hudng r6i loan nay. B&
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me c6 thé tién hanh chin dodn trude sinh bing cdch 14y mAu gai rau & tudn thit 8 d&n 10 clia thai ky, hoic bing thi
thuat choc mang &i & tuin thi 14 dén 16. MAu nay sau d6 c6 thé dugc phan tich bing thir nghiém dwa trén DNA. Can

tham khéo y ki€n mot chuyén gia di truyén hoc d€ tu vin va thong bdo cho bd me. Ciing c6 thé théo luan vé viéc xét

nghiém cho céc thanh vién khéc trong gia dinh.

Chan doan & tré so sinh

Phuong phép chii yéu dé chin dodn tré so sinh & Hoa Ky 1a chwong trinh sang loc. T4t ca cdc bang thuc hién sang loc

tré so sinh theo tidu chuin toan cau, bdi day 1a cich duy nhit ddm bio phdt hién moi tré nhii nhi mic bénh hong cau

1wai ligm. Viée sang loc tré so sinh dwa trén ngudn gdc chiing toc hoic dan tdc cu thé 1a khong déng tin cay.[14]

Tt ca sang loc so sinh dwoc tién hanh bing cch dién di di€ém ding dién haemoglobin (Hb IEF) hoic sic ky 16ng hiéu
ning cao (HPLC). Mau méu thudng dugc 14y bing miu gét chan va dénh gid haemoglobin dwoc thic hién trong vong
3 ngay sau khi sinh. Nén thyc hién xét nghiém xdc nhan khong mudn hon 3 thang tudi. Xét nghiém b sung dugc thuc
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hién trong vong tir 6 d€n 12 thang d€ gidp phan biét gitta bénh HbSS, thi€u mau huyét tdn HbSBO, va thi€u méu huyét
tdn HbSB+.

Chan doan & tré nhii nhi

Tré nhii nhi thudng khong thé hién bat ky dau hiéu va triéu ching ndo cho dén khi dugc 6 thdng tudi. Tuy nhién, tré

nhii nhi rat nhd mic bénh hong ciu lwdi liem khong duge chan dodn bing chuong trinh sang loc ¢6 thé biéu hién cic
dAu hiéu va triéu chiing ctia chitng huyét tén (chiing vang da, xanh tdi, hodc nhip tim nhanh) hoic con giam ham tiéu

cau trong lach (xanh ti, nhip tim nhanh, ho#c s6c).

Khoéng t¢ 4 thang tudi tré di, tré nhii nhi thudng c6 cdc bi€u hién nhu:

* Sung cédc khdp, ddc biét 1a viem ngén
[Fig-2]
* Ting bach ciu ma khong c6 nhiém tring (nguyén nhin chua rd nhung duge cho 13 do nhdi mdu tim Idch)
» Ving bung nho 1én (do l4ch phinh to), thudng véi thodt vi rén
* Tiéng théi tAm thu thit phét bdi chitng thi€u mau
* Phi dai ham trén v6i ham trén nho ra ngoai so v6i ham duwdi do sy tao huy€t ngodi tiy séng von xay ra & mot
s6 hinh thttc ctia bénh
+ B& me ciing c6 thé cho biét ring tinh trang con ctia ho di khong cai thién trong mot thdi gian dai, da khong
chiu uéng sita binh va da thay ta it hon trong 2 ngay qua.
Chan doén dugc dwa ra dya trén Hb IEF. Xét nghiém hoa tan haemoglobin khdng dwgc khuyén cdo & tré nhii nhi dudi
6 thang tudi vi ty 1& cao clia haemoglobin thai nhi so v6i haemoglobin hong cau Iui liém ngudi 16n trong mau tré so
sinh c6 thé anh hwéng dén két qua.

Chan doan & tré em

Néu mot diva tré khong dwoc chan dodn bing chwong trinh sang loc so sinh, bién chiéng biéu hién thudng gip nhat 1a
viém ngén, gy ra cic dot dau va nhidm tring tdi phat. O tré 16n hon, dién di cellulose acetate & mtc pH kiém thuwdng
dwogc st dung nhit dé xdc dinh subtype haemoglobin. C6 thé x4c nhan chin dodn bing mot phwong phdp thay thé vi
du nhw HPLC hodc thir nghiém dva trén DNA.

Chan dodn & nguvi 16n

Viéc mot ngudi bi bénh hong cau 1uw6i lidm dat dén tudi trudng thainh ma khong biét vé chdn dodn ctia minh 1a khong

thwong gip. Chan dodn can duoc nghi ngd & bénh nhan c6 biéu hién chitng huyét tén khong rd nguyén nhan, cé hoic
khong c6 cac dot dau thanh tirng dot (con tic ngh&n mach mdu). Bénh nhén ciing ¢6 thé ¢6 biéu hién hoai tir v6 mach,

xuét huyé&t vong mac hoic loét chan.

Nhitng buéc dau tién trong chan dodn bao gdm xem xét phét mau ngoai vi, ti€p dé 1a dién di haemoglobin va chan
dodn xdc nhan bing HPLC. G bénh nhén ddi hoi chin doan nhanh, c6 thé thyc hién xét nghiém hda tan hong ciu ludi
ligm béing cdc thém chat khi (lam gidm lugng oxy trong mau), 1am cic polymer hong ciu ludi ligm hinh thanh trong
bAt cit t&€ bao ndo c6 haemoglobin hong cau lwsi ligm. Xét nghiém nay sé phat hién ra bat ky haemoglobin hong ciu
lwi lieém va s& duong tinh & bénh nhan c6 ca vét hong cau 1udi liém va bénh hong cau 1udi ligm. Do dé, can tién
hanh xét nghiém xac nhian thém b?mg HPLC hodc mot thit nghiém dya trén DNA.

Con tic nghén mach mau

Bién chitng thuong gip nay & tré em va ngudi 16n gdy dau ning va c6 thé bi Iam ting 1én béi tinh trang lanh, mat
nude, nhidm triing, hoiic chitng thi€u mau cuc bo - vi du nhu thi€u mau cuc bo co do tap thé duc niing. Cic con dau

c6 thé xuat hién nhu dau xwong do nhdi mau xwong hozc hoai tir vo mach, dic biét 12 & hong hoic vai. Co tic nghén
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mach méu trong xuong cé thé xay ra hay khong phu thudc vao do tudi ctia bénh nhan, bdi céc bién c6 nay duoc cho
riing xudt phat ti¥ tiy xwong. O tré em, tiy do c6 & tt ca cdc xwong, bao gobm xwong nhd & ban tay, vén phit hop véi
phit hién 1dm sang ctia bénh viém ngén. G tré 16n hon, tiy d6 thuong dwgc tim thdy nhét & diu xwong, va & ngudi
16n thi chi c6 & xuong truc - vi du nhu cot séng, xwong chau, hdp s, va cdc phan gan xuong dui va xwong céanh tay.
Diéu nay phit hgp vé mit 1dm sang véi cc truong hgp nhdi mau quan st duwoc & cac xwong dai ting theo do tudi, dic
biét 1a & dau xuong dli/xwong cénh tay.

[Fig-3]

Céc biéu hién khéc c6 thé gidng véi dau bung cap tinh hodc viém phdi (hdi chitng nguc cap tinh).

Hoi chitng nguc cap tinh

Hoi chitng nguc cip tinh 12 mot nguyén nhan thudng xuyén gay ti vong & ca tré em va ngudi 16n. N6 c6 thé khdng
phan biét dwgc vé mit 1am sang véi viém phdi. Bénh nhan c6 biéu hién dau nguc, sot, khé thé, thé nhanh, thidu oxy
mau, vi thim nhiém phdi méi trén X-quang nguc.

[Fig-4]

Cac xét nghiém khac

Xét nghiém tng phan tich t&€ bao mau (FBC) véi phét mdu ngoai vi ¢6 thé duoc st dung dé xét nghiém tré 16n hon
va ngudi 16n dé danh gia s& lwgng va chit lwong hong cau, thanh phan haemoglobin, va s& Iwgng bach cau. FBC ciing
hitu ich trong viéc xéc dinh nén tdng co ban cho cdc ddnh gid dang thuc hién. Xét nghiém nay c6 s&n rong rai, khong
ton kém, va cho két quéa nhanh, nhung né khong c6 tic dung chin doén. Ciing nén thyc hién FBC khi sang loc so sinh
dwong tinh. Cin ghi nhé ring bénh nhéan c¢6 thé ¢6 cic con dau nghén mach mau va s8 lugng haemoglobin va hong
cau lugi khong thay déi gi so v6i nén tang co ban.

[Fig-5]

Kiém tra sit gitip phan biét thi€u mau huyét tin véi thi€u mau do thi€u sit & tat ca bénh nhan va ciing c6 thé phat hién
tinh trang thira sit do truyén dich nhiéu Ian.

Chan 14y nuodi cay t€ bao médu, dom, nudc tiéu, phan va/hodc mi & bénh nhén bi s6t va nhiing ngudi c6 biéu hién bi

nhiém ddc.

ow

Chan doan hinh anh

Chyp X-quang thong thuwdng dugc dung d€ xac nhin tinh trang nhdi mdu xuong. Tuy nhién, cdc phat hién trén chup
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X-quang dugc khu biét & cic xwong chia tiy do; do d6, quy ludt thay d6i xwong 1a khdc nhau & tré em va ngudi 16n.
O tré em, tity d6 c6 & tit ca cdc xwong bao gdm xuwong nhd & ban tay, von phit hop véi phét hién 1Am sang ctia bénh
viém ngén. O tré 16n hon, tity do thuwong dugc tim thdy nhét & dau xwong, va & ngudi 16n thi chi c6 & xwong truc

- vi du nhu c6t sdng, xwong chau, hop so, va cic phan gan xuong dui va xwong cdnh tay. Diéu nay phit hop vé mit

1am sing véi cdc tredng hgp nhdi mau quan sét dwgc & cdc xwong dai ting theo do tudi, dic biét 1a & dau xuong dui/
xwong canh tay.
[Fig-3]

Thuc hién X-quang ngwe néu bénh nhan ¢6 triéu ching co ning vé ho hap, s6t hodc dau nguc.
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di truyén
» Hong cau ludi lidm 1a mot dic diém tinh trang lin. Bénh thi€u mdu hong cau lwdi liém xay ra & 1 trén 4 tredong

hop mang thai khi ca b8 me déu mang gen hong cau lui lim.
Cac yéu to veé tién sit va tham kham

Céc yéu td chan doan cha yéu

(cac) bé me chian doian mic bénh thiéu mau hong cau lui liém, ciac bénh hong cau luwdi liem
khéc, hoidc dic diém hong cau lwdi liém (thuwong giip)

* Vét tinh trang lin trén nhiém sic thé thudng Nhitng nguoi di hop ti véi mot gen haemoglobin bat thudng thuong

khong c6 triéu chitng va do d6 dong vai tro 1a ngwdi mang tinh trang bénh.
dau dai dang trong xuwong, nguc va’/hodc bung (thudng gip)
« Triéu chitng cap tinh ctia con tic nghén mach méau/dau.
viém ngoén (thwong gap)

« Phin sung & tay va chan phit hop véi hoi chitng tay-chén, c6 thé biéu hién triéu chitng & tré nhii nhi va tré em. O
dd tudi 1én 2, 25% tré em My va 50% tré em Jamaica méc bénh thi€u m4u hong ciu ludi liém di trai qua it nhat
mot dot viem ngén.[15]

[Fig-2]
 Thong thuong 1a bi€u hién bénh dau tién cla tré. Khéi phét sém lién quan dén tién lwong xau hon.[16]

Cic yéu t6 chan doan khac

nhiét do cao (thuwo'ng gip)
» Nhiét d6 & miéng trén 38,5°C (101,3°F), ho, phin 16ng, bung mém, tinh trang khé chiu, dau nguc, tiéu chay va/
hoiic ndn mira Ia céc d4u hiéu nhiém tring. O tré em bj s6t, cAn xét nghiém k§y dé kiém tra nguyén nhan va quan

sét chit ché dé loai trit cdc nhiém tring de doa tinh mang.

ow

hoi chiing gidng viém phdi (thuong gip)

* Tao liém clia hdng ciu trong hé mach mdu phdi gy ra hoi chitng dau nguc cap tinh. Didu nay khong thé phan biét
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vé mit 1Am sang véi viém phdi va c6 thé gdy dau nguc, s6t, khé thd, thd nhanh va thiu oxy mau. Puoc chin dodn
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khi bénh nhan bj s6t, dau ngwc va thAm nhiém trén X-quang nguc.
» C6 thé bi giy ra boi bat ky diéu gi lam gidm oxy mdu, bao gdbm ngh&n mach méu 16n/vi mach, xep phdi va nhiém

trung.

dau xwong (thuwd'ng gip)

» Nhoi mdu xwong va hoai tir vo mach (dic biét 1a & dau xwong dii) gy ra bdi con tic nghén mach mau.
* Xayra & 10% dé&n 50% nguwoi 16n bi bénh thi€u mau hong cau Iui liém va bénh hong cau lusi liem HbC.[17]

chitng ruéi bay trudc mit (thuong gip)

» Hong cau ludi lidm va tic nghén céc tiéu dong mach véng mac c6 thé dAn dén hinh thanh mach m4u méi va, néu

khong diéu tri, gy xuat huyét, bong vong mac, va mat thi lyc.
thd nhanh (thuwo'ng gap)

 Dau hiéu ctia hoi chitng nguc cp tinh.
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Tang truéng cham (thuwong gap)
* Biéu hién d4u hidu & tré nhii nhi va c¢6 thé xay ra do chitng thi€u mdu va tinh trang ting chuyén héa.
Xanh nh¢t (thwo'ng gip)
 DAau hiéu giam him tiéu cau trong lich hodc chitng huyét tan.
Chirng vang da (thwong gap)
* DA4u hiéu ctia chieng huyét tan.
Nhip tim nhanh (thwo'ng gap)
 Dau hiéu giam ham tiéu cau trong lich hoic chitng huyét tan.
Lo mo (thuwong gap)
 DAau hiéu giam him tiéu cAu trong lich hodc chitng huyét tan.
Phi dai ham trén véi ham trén nho ra ngoai so véi ham du@i (khong thuwo'ng gip)
* Biéu hién dau hiéu & tré nhii nhi do sy tao huyét ngoai tlily s6ng von xay ra & mot s§ hinh thitc clia bénh.
viing bung nhd 1én, thuo'ng v&i thoat vi ron (khong thuong gip)
* Biéu hién diu hiéu & tré nhii nhi do lich phinh to.
tiéng théi tAm thu (khong thuong giip)
* Biéu hién diu hiéu & tré nhii nhi thi phat do chitng thi€u mau.
soc (khong thudng giip)

 Dau hiéu giam ham tiéu cau trong lach.

Xét nghiém chan doan

,

Xét nghiém th nhat cin yéu cau

Xét nghiém Két qua

Xét nghiém dya trén DNA thay thé ca cic tiéu phan tif
haemoglobin beta c6 HbS la
chan doan cta bénh thiéu mau
hong ciu ludi liem (HbSS);

¢6 1 ti€u phén t& haemoglobin
beta binh thwo'ng va 1 Hbs la
chin do4n ciia diic diém hong
chu lui liem

o

Z
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 Cung cip chan do4n chinh x4c nhat nhwng thic hién twong d6i ton kém va
do d6 thudng danh riéng cho chin do4n trudc sinh hoic nhitng ngudi c6 kicu
gen khé chin doédn hon.

» Thudng dwoc st dung dé x4c nhian mdt bit thudng phat hién thay khi xét
nghiém haemoglobin. C6 thé dwgc sit dung thay cho xét nghiém haemoglobin
& mot s§ chuong trinh sang loc. Pugc coi 1a d4ng tin ¢y hon IEF nhung

~ ~ z N ~ N .

cling ton kém va ton thoi gian hon.



http://bestpractice.bmj.com

Xét nghiém Két qua

dién di di€ém ding dién haemoglobin (Hb IEF) HDF thai nhi s& chiém wu thé
& tré so sinh mic bénh hong
cau ludi liém; ¢ tré 16n hon,
so Iwgng HbS s& ting khi HbF
giam; dén 2 tudi ligng HbS va
HDbF 6n dinh; bénh nhin mic
bénh thiéu mau hong ciu hivi

» Mic di khong phai 1a xét nghiém chan doan cudi cuing, IEF 1a xét nghiém
thwong dugce dung nhat d€ xdc dinh sy ¢6 miit clia gen hong cau lw6i liem.[8]

* Ciing c6 thé dwgc dung dé xdc dinh ty 1&¢ HbS trong miu méu. Diéu nay dic
biét c6 ich trong hwéng din va theo doi diéu tri - vi du nhw, d€ xdc dinh viéc
truyén dich trao d6i hodic don gian c6 hiéu qua nhw thé nao trong viéc gidm
mtic haeglobin hong cau lwdi 1iém & bénh nhan.

« Tit ca chwong trinh sang loc tré so sinh dwgce thyc hién bing cich st dung liém s& khong c6 HbA
Hb IEF hodc HPLC.
dién di cellulose acetate bénh thiéu mau hong cau hivi

liém 75% dén 95% HbS, HbA
khong c6 dang ké; diu hi¢u
hong ciu luai liem 40% HbS,
<2% HbF, 60% HbA

« O tré 16n hon va ngudi 16n, dién di cellulose acetate & mitc pH kiem thudng
duwoc sir dung nhat dé x4c dinh loai phu haemoglobin. C6 thé khiing dinh
chan doan bing phwong phéap thay thé.

sic ky 1ong hi¢u ning cao (HPLC) & tré so sinh bi bénh hong

cau lu@i liém, HbF thai nhi s&
chiém vu thé; ¢ tré 16n hon,
Iwgng HbS s€ ting khi HbF
giam; dén 2 tudi, lwvgng HbS
va HbF 6n dinh; bénh nhan bi
bénh thiéu mau hong ciu luwi
liém s& khong c6 HbA

 Khi haemoglobin bét thudng dugc xéc dinh, cc xét nghiém dwa trén DNA
hay HPLC s& duoc st dung d€ xdc nhan chan dodn va xdc dinh kiéu gen sau
hon. Nhitng xét nghiém ny ciing cho phép phan biét giita di hop tir va dong
hop tt.

xét nghiém do hoa tan haemoglobin >10% dén 15% HbS

* C6 thé sit dung d€ sang loc ban dau & tré 16n va ngudi 16n nhung khong thé
phan biét gitta dic diém hong ciu ludi liem (di hop ti¥) va bénh hong cau
1w6i liém (ddng hop ti).

» Khéng dwoc khuyén cdo cho tré nhii nhi dudi 6 thang tudi vi ty 1& cao cia
haemoglobin thai nhi lién quan d&n haemoglobin hong cau lu6i liém ngudi
16n trong méu tré so sinh ¢6 thé &nh hudng dén két qua.

» K&t qua binh thuong khong loai trir bénh hong cau 1udi litm & bénh nhan
trén 6 thang tudi khdng c6 triéu chiing co ning hoidc diu hiéu thuc thé clia
chitng thi€u mdu niing ho#ic mitc haemoglobin thai nhi rit cao.

ow

A~ 2. 2 e e JV-8 TN S A 2 A
phét lam kinh mau ngoai vi ¢6 t€ bao hong cau c6 nhan,

* Gitp loai trlt cac nguyén nhén b6 sung gy chitng thi€u mau nhung doi héi sy t€ bao hinh @i liém, va thé
gidi thich cita chuyén gia va khong thé sit dung dé xdc dinh xem bénh nhan c6| Howell-Jolly
con tic nghén mach mau hay khong.

[Fig-5]

» Udc tinh s6 lwgng va danh gid loai bach cau, hong cau, va tiéu cau dwoc thuc
hién dé€ d4nh gi4 xem c6 binh thuwdng vé s& lwgng va hinh thdi hoc hay khong.
C6 thé nhin thay hong cau hinh 1udi liém, thé Howell-Jolly, su xuat hién ciia
t& bao héng ciu c6 nhin, v méanh v& t€ bao trén phét mdu. T& bao yén mach
va t& bao hinh bia c6 thé dwoc nhin thiy & bénh HbSC. C6 thé thdy céc t& bao
hinh bia & bénh thi€u m4u huyét tin, bénh gan vi haemoglobin C.
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Xét nghiém Két qua

Cong thiic mau va sd Ivgng hong ciu luéi mét s6 miic do thiéu mau xay

. S pe PN n
» Duoc st dung dé€ xét nghiém tré 16n va nguoi 16n dé danh gia sd lugng va ra & phan 16n bénh nhan

chat lugng ciia t&€ bao hong ciu, thanh phin haemoglobin va s& lwgng t& biao
bach cau. Hitu ich trong viéc xdc dinh mot dwdng co ban cho cic danh gid
dang thyc hién. C6 s&n rong rai, khong ton kém, va cho két qua nhanh, nhung
khong gidp chin dodn.

S8 lwong t& bao bach cau ddi khi c¢6 thé bi wéc tinh qud cao néu khong duge
diéu chinh do sy hién dién ctia t& bao hdng cau c6 nhin von thudng xuit
hién.

« (O bénh nhan c6 s8 lugng hong ciu lwdi rét thap <1%, rt nén cin nhic kha
néng nhiém parvovirus.

céc xét nghig¢m st nong do sit, transferrin,
ferritin huyét thanh va kha
niing gin sit huyét thanh la
binh thuong hoac cao

« Gitip phan biét thi€u méu huyét tdn véi thi€u mau do thi€u sit. Nhitng bénh
nhén da ting truyén dich trong qua khi s& c6 két qua cao hon.

2, 2, *A 2, Sa A g
Cac xét nghiém khac can can nhac

Xét nghiém Két qua

dau do bio hoa oxy qua da cho thay giam bao hoa oxy &

A 2. ~ 2.
 Theo doi dau do bdo hoa oxy qua da 1a rit quan trong béi bdo hoa oxy gidm hi chirng nguc cap tinh

sém c6 thé 1a goi y ban dau ciia hdi chitng ngwe cap tinh.

chup X quang xwong dai khong sita soan nhin thay nh6i mau theo cac
b khong déu hoiic bi pha

hity do nhdy cin di kém sy
hinh thanh xveng m&i & mang

* DPugc st dung dé xdc nhan sy c6 mit ctia nhdi mau xwong. Hau hét cic
trudng hgp nhéi méu xwong duge chdn dodn 14m sang nhd vao céc tridu
chitng (dau xwong) va cdc ddu hiéu (vi du: khong c6 sot).

» Duoc thyc hién néu bénh nhin c6 triéu chitng hd hap, s6t hay dau nguc.

oF
[Fig-4] P

xuwong

cdy vi khuin nudi cAy mam bénh vi khuén
Z « Can thyc hién cdy vi khuéin (si dung mdu, dom, nwéce tidu, phan vivhode ma) © thé xac nhan nhiém khuan
\é & nhitng bénh nhan bi st vi/hoic ¢6 biéu hién bi nhiém doc.
; X quang nguc ¢6 tham nhiém phdi cé thé 1a
it dau hiéu cia hdi chirng nguc
s
@)

Chan doan khac biét

Tinh trang Cac dau hiéu/triéu chitng Cac xét nghiém khac biét
khac biét
Gut * Biéu hién dau ning, sung, va tdy e Hiit dich & khép cho thdy tinh
dé & khép bi anh hwdng, thwong thé monosodium urate khic xa
12 khép xwong ban d6t ngén kép am tinh.
chén cai.

 C6 thé giip bénh gout & bénh
nhin mic hong cau 1w liém bi
bénh than di kem.
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Tinh trang

Céc dau hiéu/triéu chitng  Céc xét nghiém khac biét

khéc biét

Viém khép nhiém khuin

bénh mé lién két

hoai t&¢ vo mach

Bénh Perthes

Pau bung cap tinh

» Thuong biéu hién s6t va sung .
cac khdp bi anh hudng.

« Nghi ngd khi khdi phat dot ngot
viém khdép.

* Nhitng bénh nhan c6 nguy co
cao bao gom nhitng ngudi gan
day mic du khuan huyét do
viém phdi hodc nhiém tring
dudng tiét niéu, hoidc c6 tién sir
tiém chich ma tdy, viém khép
dang thap, khép nhan tao hoic
suy giam mién dich.

 C6 thé c6 ban d6 dang cénh .
bwdm; nhay dnh sdng; khép
xuwong ban dot ngén tay sung,
dau va cttng; chitng thiéu mdu;
va viém mach.

* Biéu hién dau thudong 1A & hong | »
hoic vai va c6 thé phan biét véi
con tic nghén mach mau bing
dic tinh man tinh caa nd.

« Tinh trang cia thoi tho du dic .
trung bdi hoai ti dau xuong
dui. Thwong gdp & tré em tir 4
dén 10 tudi.

 C6 thé lién quan dén chitng ting
doéng mau.[18]

+ Cic con tic ngh&n mach mau .
do chitng nhodi mdu nho tang
bung phai dugc phan biét véi
cdc 161 loan bung c4p tinh khéc.
Vi du nhu viém ti mat cap tinh
c6 biéu hién dau phan tw trén
bén phai (dau hon sau khi dn do
in béo), budn ndn va ndn, va
d4u hiéu Murphy dwong tinh.
Trong khi d6, viém tuy c4p tinh
thwdng biéu hién dau bung/
thwong vi toa ra sau lung.

Hiit dich khép sé& thay tran md,
s0 Iwgng t&€ bao bach cau cao,
nhudm Gram duvong tinh va
nudi cdy duong tinh.

Kiém tra huyét thanh c6 thé
thdy khang thé khéng nhan va/
hoic yéu t6 dang thap duong
tinh.

Chup cdng hudng tir vung khép
bi 4nh huéng thay khong c6 sy
khac biét gitra hoai tir vO mach
gy ra bbi bénh hong ciu ludi
liém va hoai tir giy ra bdi cdc
cidn bénh hoc khac (vi du nhw
chin thuong hoic dich chuyén
khép).

X-quang c6 thé chan dodn. C6
thé khé phan biét v6i hoai tir
hong cau lwdi ligm.

ow

Amylase va lipase ting cao &
viém tuy. Si€u am vung bung &
viém tuy c6 thé thiy c6 trudng,
s6i mat, gidn 6ng mat chli va tuy
16n. O viém tdi mat, siéu 4m c6
thé thay séi mat hoic thanh tdi
mat day.
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Céc dau hiéu/triéu chitng
khac biét

Tinh trang

» Céc con dau xwong & bénh
thi€u méu hong cau lwdi liem
khong thé phan biét vé mit 1am
sang V@i cac con dau trong viém
tly xuwong.

Viém tiy xuwo'ng

Chin thuong  Dau va triéu chitng thuc thé clia
chén thuong lién quan dén vi tri

chan thwong.

Cac xét nghiém khac biét

Chup cdng hudng tir xwong
khéng chic chin phan biét hai
tinh trang.

Pau dai déng khu tri & mot chd,
dic biét 1a & bénh nhan sdt, goi
y kha nédng bi viém tly xwong.
Nudi cdy mdu duong tinh

V@i cac loai Salmonella,
Staphylococcus aureus,
Streptococcus pneumoniae,
Haemophilus influenzae loai b,
hoic Escherichia coli gitip chdn
dodn viém tly xwong.

N&u nghi ngo chan thwong &
tré khong c6 kha ning giao
ti€p, chup hinh anh viing bi 4nh
hwdng c6 thé c6 ich, kém véi
quan sét chat ché.
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Cach tiép can diéu tri tiing budc

Khuyén cdo st dung mot céch ti&p can toan dién dé didu tri, véi viec nhan manh vao gido duc va huéng din bénh nhan

vé diéu tri tai nha,[23] cling nhw vé& yéu ciu 1am sang truée mit. CAy ghép tily xuong 1a cich diéu tri chita bénh duy nhat,

nhung khong dwgce dung thudng xuyén do thi€u ngudi hién tiy xwong phit hop, do chi phi va rii ro (10% ty 1& ti vong &

tré em).

Muc tiéu diéu tri

O tré nho, myc tiéu diéu tri chinh 1a nhiim cai thién ty 1& s6ng s6t bing cach giam cdc mdi de doa do nhidm tring.
Diéu ndy c6 thé dat dwoc thong qua:[24] [25]

* Chéin dodn sém
* Tiém ching ph& cau khuén
« Bién phap dy phong khang sinh bing penicillin & tré em duéi 5 tudi
» Tu vin vé dinh duwdng
« Didu trj kip thdi khi nhiém tring xay ra.
O bénh nhan séng sét khi con nhd va ¢6 bénh man tinh, muc tiéu diu tri chinh 1a kiém sodt triéu ching va didu tri

céc bién chitng clia bénh. Pidu nay c6 thé dat dugc thdng qua:

* Kiém sodt con dau (man tinh va c4p tinh)
¢ Cai thién mitc dd nghiém trong ctia bénh bﬁng thudc véi viéc stt dung hydroxycarbamide[26)]
* Bién phdp dy phong va kip thoi didu trj nhiém tring

 Phong ngiva va diéu trj cdc bién chitng cap tinh (vi du nhw hdi chitng nguc cip tinh, con tic nghén mach mau)

* Phong ngtra dot quy

» Phong ngiva va diéu tri t6n thwong ndi tang man tinh (than, trong than, phéi)

o Tu van vé di truyén

* Gido duc vé sttc khoe va dinh dwdng cho bénh nhan va/hoic bd me[27] [23]

 Tu van bénh nhin va/hoic bd me d€ ngin ngira y&u 8 gdy bénh (vi du nhv mat nuéc,[6] [28]lanh va do cao,
va tap thé duc niing).[1] [29] [30] [31]

Piéu tri dy phong

Hydroxycarbamide

+ Hydroxycarbamide c6 thé dugc cAn nhic & bénh nhan >2 tudi mic bénh thi€u mau hong cau lwdi liem. Trong
ngin han, hydroxycarbamide da dwoc chitng minh 13 1am gidm tin s8 cdc con dau, gidm s6 Ian phai truyén
dich, va gidm nguy co mic hoi chitng ngwe cap tinh.[32] [33] [34] [35] [36] [37] [38] [39] [40] Thudc nay
ciing duoc chitng minh 1 gitp ngin ngira cic bién cd than kinh de doa tinh mang & cc bénh nhin cé nguy co
dot quy,[40]va giam tan s6 mic viém ngén & tré nhii nhi.[38]

* Bién chitng thudng giip nhit ctia hydroxycarbamide 13 gidm bach ciu trung tinh.[37] [41] [42]Trong nghién
cttu HUG-KIDS, khong c6 anh huéng bt 1¢i vé chiéu cao, cin ning hoic phét trién ddy thi & tré nhii nhi va
tré 16n hon sau khi diéu trj bing hydrocarbamide trong 12 théng.[37]

+ Mitc do an toan va hiéu qua lau dai ctia hydroxycarbamide hién van chwa 16 do thi€u bing chitng chit lwong
cao. Céc nghién cttu theo ddi quan sét lau dai & bénh nhan 1 ngudi 16n da bdo cdo ve ty 1é tir vong gidm sau
khi diéu trj 1au dai bé“lng hydroxycarbamide, va khong ting ty 1€ mic bénh dc tinh.[43] [44] [45]

L-glutamine

L NAId
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* L-glutamine c6 thé dwgc can nhic & bénh nhin >5 tudi khong dung nap hydroxycarbamide ho#ic nhitng ngudi
ti€p tuc bi c4c con dau khi dang st dung hydroxycarbamide. Hién con chwa & co ché tidc dong clia thude nay
trong bénh thi€u mdu hong cau lwdi liém, nhung né dwoc cho 1a 1am gidm do nhay cam clia hong cau ludi
ligm v&i ton thuong oxy héa bing cich ting kha ning oxy héa khit trong cic t& bao nay.

+ Trong mot thir nghiém c6 d6i chitng gia dwoc ngiu nhién thyc hién trén 230 bénh nhan c6 do tudi tir 5 dén 58
c6 ki€u gen thi€u mau huyét tdn HbSS hoic HbSBO va c6 tién st hai hodc nhiéu hon cdc con dau trong nim
truede, dieu tri bing L-glutamine gitip lam giam cdc con hong cu ludi lidm va giam s6 Ian nhap vién.[46]

 Can tranh L-glutamine & bénh nhan suy than ho#ic gan do c4c lo ngai vé ty 1& tit vong ting khi sit dung & bénh
nhin 6m niing bi suy phi tang.[47]

SA Z
Truyén mau

Mot céch didu trj dy phong phd bién I truyén dich don gian 13p di lip lai d€ duy tri HbS dudi 30%. G
nhitng bénh nhan can trdi qua bat ky hinh thitc phiu thuat ndo, thwdong cin truyén dich trude va sau phiu
thuat dé€ ngin ngira bién chitng hong cau lwdi liem sau phiu thuat. Viéc truyén dich dugc thiét k& dé duy tri
haemoglobin & mitc 100 g/L (10 g/dL) dugc cho 1a ciing hiéu qua nhw, va c6 thé an toan hon, truyén dich trao
ddi trong c4c tinh hudng nay.[48] [49]

» Mot nghién citu da trung tAm thyc hién ngiu nhién & ngudi 16n va tré em mic bénh thi€u mdu hong cau lusi
ligm (thi€u mau huyét tan SS hodc Sb0) duge truyén dich hoic khdng truyén dich trude khi trdi qua phiu thuat
nguy co trung binh da bi dirng lai sém do bién chitng nhiéu hon déng ké & nhém khong truyén dich, mic du ty
1¢ tir vong do tat cA nguyén nhan khong khac biét gitta hai nhém.[50] Bénh nhan bi bénh HbSC dang tri qua
phiu thuat I6n thudng can truyén thay mau trweée khi phiu thuat, do mitc haemoglobin co s& di cao hon 100 g/
L (10 g/dL) va sy can thiét phdi tranh tinh trang mdu qud dic trong mdu.

* Trong nghién ctu Thit nghiém Phong ngita Dot quy & Bénh thi€u mau Hong ciu lui liém (STOP), cdc nha
nghién cttu phét hién ra méc giam 90% & Ian dot quy dau tién véi viéc truyén dich man tinh so véi chidm séc
hd tro tiéu chudn.[51] Nghién citu sdu hon cho thay ty 1& dot quy cao hon sau khi ngitng truyén dich.[52]

* Truyén dich dy phong thudng xuyén thudng khong dugce khuyén cédo trong khi mang thai. Tuy nhién, trong mot
nghién cttu ngiu nhién veé truyén dich khi mang thai, nhitng ngudi dwgc truyén dich c6 it con dau hon trong
qud trinh mang thai.[53] K&t qua thai nhi trong nghién cttu d6 khong khéc giita nhitng ngudi ngiu nhién dwoc
truyén dich so vé6i nhitng ngudi ddi chitng.[53]

Diéu tri cac con tac nghén mach mau

Muc tidu diéu tri cic con tic nghén mach mau la dé gidm dau dong thoi giam thi€u anh hudng bat 10i.

+ Dinh gid dau toan dién bing céc st dung cic mitc do dau phit hop véi do tudi va thong tin ciia bénh nhén s&
dwa ra Iya chon giam dau.

* Paracetamol hoic thudc khéng viém khong steroid (NSAID) duwoc st dung cho cdc con dau nhe, thudng véi
bién phdp hd trg, vi du nhw miéng ddn git* nhiét. Opiod manh hon diing dudng udng dwoc st dung cho tinh
trang dau trung binh d&n ning. N&u dau niing, thudng can phai ding opioid duwdong tiém. Mot thir nghiém c6
ddi chitng gid duge ngiu nhién cho thiy khdng c6 su khéc biét ddng k€ gitta morphine gidi phéng c6 kiém sodt
ding dudng udng va morphine dudng tinh mach & bénh nhan tir 5 dén 17 tudi lién quan dén mic do gidm dau,
thoi gian dau, v mitc do thuwdong xuyén xay ra céic bién c6 bat 1gi.[54]

* Tré em 16n hon, tré vi thanh nién, va nguoi 16n c6 thé duwge ty dieu tri bing thudc gidm dau bing thiét b
thudc gidm dau do bénh nhén ki€m sodt (PCA).[55] Cin lwu y ring udng thanh tirng dot thudc giam dau opiod

tac dong ngdn c6 thé khong gitp kiém sodt con dau néu bénh nhan nga gat. G cic bénh nhén nay, dic biét 1a
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nhitng ngudi da titng diing opioid, sit dung opioid dwdong udng tic dung dai cing véi PCA/liéu tiém nhanh c6

thé gidp diéu tri con dau.
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» Bénh nhan st dung thudc gidm dau opioid 1au dai c6 thé dung nap c6 kha niing can dung opioid liéu cao hon.

+ Nhiéu opioid giy ngita va can diéu tri bing khdng histamine dwong udng.

Bénh nhan bi con tic nghén mach mau ciing can chim s6c nang d& (vi du nhu oxy cho bénh nhan thi€u oxy) va diéu

tri cdc yéu t6 thic ddy bénh (vi du nhu mét nwdc hodic nhiém triing).

* Oxy dugc dua vao dudng mili véi tdc do 2 L/phiit cho bénh nhén bi thi€u oxy mdu trung binh (PaO, 70-80
mmHg hoic bido hoa O, 92% dén 95%). Bénh nhan bi thi€u oxy mdu ning hon s& can tdc do chdy cao hon.
Bénh nhén bj thi€u oxy m4u man tinh ma viéc ti€p nhan PaO, khong thap hon mitc d thong thudng ctia ho
cling c6 thé hwdng 1oi tir oxy.

» Boi phu dich diéu chinh tinh trang thi€u dich trong tinh mach; bui cho bat ky lwong nao mat di do s6t, bai tiét
nudc ti€u gidm G trong, ndn mita, hoic tiéu chay; va bu cho tinh trang mat natri niéu gia ting trong céc con
dau. Bénh nhan bi thi€u m4u ning man tinh va nhitng ngwdi bi cao huyét ap phdi can theo ddi cin than trong
liéu phap boi phu dich do c6 nguy co suy tim sung huyét. Né&u tinh trang mat nwdc nhe, c6 thé bi nude bing
duong udng. Bénh nhan c6 thé can b sung dich theo dwong tinh mach néu khong thé hodc khong sin sang st
dung dich theo dudng udng. Néu tinh trang mat nudc ning, khuyén cdo diéu trj bing cic liéu tiém dich nhanh
va do can than lwong vio va ra theo dich tinh mach véi toc do it nhit bing 1,5 Ian toc do duy tri. Toc do nay
c6 thé s& can diéu chinh néu bénh nhén ¢6 tién st bénh tim hoic cao huyét 4p phdi, va cin than trong khi sir
dung & bénh nhén cao tudi ¢6 thé c6 bénh phdi/tim khong dugc chin dodn.

 Nén xem xét dung khang sinh n&u c6 biing chiing nhiém triing. Khéng sinh phit hgp phu thudc vao viéc c6 nghi
ngd ¢6 bénh viém phdi mic phai tir cong dong, mic phai tir bénh vién, hodc khong dién hinh khong.

Chi dinh truyén mdu (truyén don gidn hoiic thay) d6i véi cic bién c6 tic nghén mach mau, thi€u mau cé tridu ching,
161 loan noi tang cAp tinh, cdc thi thuit ¢6 nguy co cao (bao gdm giy mé toan than), va mot s§ trudong hop mang thai
nhét dinh. Khong chi dinh truyén ddi véi bénh nhén bi thi€u mdu c6 triéu chitng kém theo tic nghén mach mdu, vi

chua c6 bing chitng cho thdy truyén méu gitp giam thoi gian bién c¢d trong tinh hudng nay.

Piéu tri hoi chitng nguc cap tinh

Muc tiéu cia diéu tri hoi chitng nguc c4p tinh 12 phong ngira tién trién thanh suy hd hap cap tinh. Diéu tri bao gom
liéu phdp oxy (ddi v6i bénh nhén bj thiéu oxy), truyén mau, va thudc khang sinh. Kiém sodt con dau t6i wu va bl
nuéc, cing v6i phé€ dung k& khuyén khich, cling dwoc khuyé&n nghi. Néu con dau gidm, bénh nhin s& khdng 6m nguc
khi thé va it kha niing x4y ra tinh trang xep ph6i. Ph& dung k& khuyén khich s& phong ngira xep phdi hitu hiéu hon.

Hd tro ctia don vi chidm séc tich cuc ¢6 thé cttu sdng tinh manh trong nhitng ca bénh ning.

* Truyén dich dugc khuyén cdo boi viéc nay gitip 1am gidm ty 1& t& bao hong cau lwdi liem. Mic du cdc hudng
din d& xuit ring viéc truyén miu dwoc chi dinh néu bénh nhan c6 chi s6 PaO, <70 mmHg & di¢u kién thd
khi phong hodc, trong trudng hop thi€u oxy mau man tinh, néu chi s8 Pa0, gidm hon 10% so véi chi s6 co
s& thong thuong, nhung viéc ddnh gid 1dm sang sé 1a co s& d€ quyét dinh.[24] Viéc truyén mau dwgc khuyén
cdo dic biét & nhitng bénh nhén ¢6 tién st bénh tim mach, s6 lwong ti€u ciu thap, hodc viém phdi da thity, vi
nhitng nguy co nay di dugc chitng minh Ia c6 lién quan dén nguy co phai thé méy cao hon.[56]

* Vi viém phéi do vi khuidn khong phai Iic nao cling ¢6 thé loai trit, nén can tiém khdng sinh phd rong dudong
tinh mach. Trong mot nghién cttu tién cttu quy md 16n, céc vi khuén thudng gip nhat dugc xé4c dinh 1a khong

dién hinh, do d6 can st dung cé thuc khang sinh dién hinh va khong dién hinh.

VN

Cay ghép tiy xuong

Can can nhic ciy ghép tly & tré em bi bién chitng niing ctia bénh thi€u mau hong ciu ludi ligm (vi du nhw dot quy,
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hdi chitng nguc cap tinh tai phat) ma khdng dép Gng vé6i cic liéu phap bac mot. D6 1a phuong phdp diéu tri chita khoi
duy nhit v6i bénh hong cau lwdi liém, nhung khong thuwong xuyén dwge st dung do thi€u ngudi hién tiy, chi phi va
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cdc nguy co. Céc thit nghiém 1am sang ngiu nhién danh gid viéc cay ghép tiy ddi v6i bénh thi€u mau hong cau ludi
liém con chwa day da.[57] Mot nghién cttu qudc t€ dua trén di liéu hd so thue hién vao nim 1986 va 2013 di béo cdo
ty 1& sdng st tdng thé va ty 1é séng st hét bién ¢d trong vong 5 ndm [an lugt 1a 95% va 93%, & tré em dudi 16 tudi
dugc cily ghép HLA phit hop ctia anh chi em.[58] G nhitng ngudi tir 16 tudi trd 1én, ty 18 séng sot tong thé va ty 1é
s6ng sot hét bién ¢d trong vong 5 ndm déu 1a 81%. Tuy nhién, & hau hét cdc trung tim, chi c6 it bénh nhan ddp tng

céc tiéu chi diéu kién thong thuong dé cdy ghép, bao gom ca ngudi hién 1a anh chi em c6 HLA phu hop.

Do nhitng lo ngai vé nhiém doc, cay ghép tao mau diét tiy hoan toan khdng dwgc cAn nhic ddi véi ngudi 16n, nhung
¢6 thé cAn nhic véi tré em. Tré em nhin chung it bi ton thwong suy tang (vi dy, t6n thuong than) hon va do dé it cé

kha niing bi bién chitng khi héa tri lidu cao hon.

CAy ghép tao mdu di ghép khong diét tiy ctia anh chi em hoan toan phit hop, clia thanh vién gia dinh phii hop, hoic,
ciia thanh vién gia dinh c6 haplotype phlt hgp dang dugc nghién cttu. Mot s& nghién cttu quy md nhd nghién citu cic
phac do cdy ghép khong diét tiy da cho thdy ring cich nay an toan va hiéu qua, cho két qua ddo ngugc phan loai kiéu
hinh 1uai liém.[59] [60]

Pau hang ngay man tinh

Nhiéu bénh nhén s& bi dau hang ngdy man tinh. Trong mot nghién cttu ddi v6i hon 230 bénh nhan ti* 16 tudi trd 1én,
con dau dugc bdo cdo & 54% trong hon 31.000 ngdy phan tich. Mudi hai phan trim s& ngay d6 1a bénh nhan bi dau
theo con ma nhitng ngay d6 bénh nhan khong st dung chim séc clia bénh vién hay citu thwong, va 3,5% s6 ngay doé
12 dau (theo con hoiic khong) va bénh nhan c6 tim ki€m chim séc y t&. Nhitng ngay con lai 12 dau man tinh dugc diéu
tri tai nha. Nguyén nhén clia con dau can dugc xem xét va diéu tri khi can. Cdc nguyén nhin c6 thé diéu tri tiém an
khéc bao gom hoai t&t vo mach va loét chin man tinh.[61] Viéc nh4n thitc vé ty 1& hién mic dau hang ngay man tinh
& nhém bénh nhén nay I3 rit quan trong, va chuyén dén chuyén gia vé con dau nén dwgc cin nhic.[62] Nhigu nghién
cttu da xem xét viéc can thiép vé tim ly dé cai thién 4nh hudng dau dén, nhung chwa c6 phwong phdp can thiép chinh
xac nao duoc xac dinh.[63]

Tong quan vé cac chi tiét diéu tri

Tham khdo co s& dit liéu dwgc dia phuong ciia quy vi dé€ biét thong tin toan dién vé thudc, bao gdm céc chdng chi dinh,
twong tdc gitta c4c loai thudc, va lidu ding thay thé. ( xem Tuyén bd mién trdch nhiém )

Cap tinh (tém tat)

con tic nghén mach mau
1 Thudc giam dau
bosung  Khang histamin
thém chiim séc ning d& + diéu tri nguyén nhan
bosung  Bu nuéc
bosung  thudc khang sinh

bosung  Truyén mau

hoi chiing nguc cap
1 oxy + ph€& dung ké khuyén khich

thém Thudc giam dau
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Cap tinh ( tém tit )

Tiep dién

bo sung  Khéng histamin
thém khang sinh phé réng
bésung  Truyén miu

bosung  Bu nuée

( tém tat)

bénh man tinh

1 chiim séc ning d& + phong ngifa bién chitng
bd sung hydroxycarbamide
bo sung  L-glutamine
bo sung  truyén mau lip lai

2 Cay ghép tily xuiong

VN
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Cac Iva chon diéu tri

Cap tinh

con tic nghén mach mau

1 Thudc giam dau
Céc lya chon so cap

» Paracetamol: tré nhii nhi va tré em: 10-15 mg/
kg duong udéng sau mdi 4-6 giv khi can, t6i da

1a 75 mg/kg/ngay; tré em >12 tudi va ngudi 16n:
500-1000 mg sau mdi 4-6 gid khi can thiét, t6i da
la 4000 mg/ngay

Céc lva chon thi¥ cap

» Ibuprofen: tré nhii nhi va tré em: 4-10 mg/kg
dwong uéng sau mdi 6-8 gio khi can, t6i da 1a
40 mg/kg/ngay; tré vi thanh nién va nguoi lén:
200-400 mg sau mdi 4-6 gi® khi cin, t&i da 1a
2400 mg/ngay

HOAC

» ketorolac: ngudi 16n: 30 mg dwong tiém bip/
duwong tinh mach sau mdi 6 gio khi can, t6i da 5
ngay diéu tri

HOAC

» Naproxen: tré em >2 tudi: 5-7 mg/kg dudng udng
sau mdi 8-12 gid khi cAn; ngudi 16n: 500 mg ban
dau, sau d6 1a 250 mg sau mdi 6-8 gid' khi can, tdi
da la 1250 mg/ngay

Céc lya chon cip ba

» codeine phosphate: ngudi 16n: 15-60 mg sau mdi
4-6 gid khi can, t6i da 240 mg/ngay

HOAC

» Oxycodone: nguoi Ién <50 kg: 0,2 mg/kg duwong
udng (gidi phéng tic thoi) sau mdi 3-4 gid' khi
can; ngudi 16n >50 kg: 5-10 mg sau mdi 3-4 giv
khi can

HOAC

» morphine sulfate: tré em: tham van véi chuyén
gia d€ c6 huéng dan vé licu lwong; ngudi 16n:
10-30 mg dudng udng (gidi phong tic thdi) sau
mdi 4 gid khi can, hodc 15-30 mg duwong udng
(gidi phéng c6 ki€ém sodt) sau mdi 8-12 gid khi
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b sung

can, hodc 2,5 dén 10 mg dudng tiém bip/duwdong
tinh mach/du6i da sau mdi 2-6 gio' khi can

» Paracetamol dugc st dung dé diéu tri con dau nhe.
P4 6 bdo cdo vé tdn thwong gan va than khi st dung
qué ligu.

» Céc thudc khdng viém khong steroid (NSAID) dugc
st dung dé diéu tri con dau nhe dén trung binh. Ching
can dugc sit dung cén trong & nhitng bénh nhan bi suy
gidm chitc nang gan hodc thin nhe.

» O bénh nhén bi bénh hdng ciu lwdi liém, creatinine
12 bién ph4p khong hiéu qua vdi rdi loan chitc niing
than. Khi c¢6 k& hoach st dung NSAID lau dai, cin
theo doi protein niéu cin than theo dinh ky.

» Codeine c6 thé dugc st dung dé diéu tri con dau
trung binh. Codeine chdng chi dinh & tré em dudi

12 tudi, va khong dugc khuyén cdo cho tré vi thanh
nién ti* 12 dén 18 tudi bi béo phi hodic c6 cdc bénh 1y
nhw ngung thé lic ng do tic nghén hodc bénh phdi
niing vi n6 c6 thé 1am ting nguy co cdc van dé vé ho
hap.[64] Thudng chi khuyén cdo st dung dé diéu tri
con dau trung binh cAp tinh, ma khong thé didu tri dit
diém bing cac loai thudc giam dau khéc. Nén sir dung
& licu thap nhat c6 hiéu qua trong thoi gian ngin nhat
va diéu tri gii han trong 3 ngay.[65] [66]

» Opiod manh hon ding dudng udng dwoc st dung
cho tinh trang dau trung binh dén ning. Néu dau ning,
thuwdng can phai ding opioid dudng tiém. Mot thit
nghiém c6 ddi chitng gia dwoc ngiu nhién cho thay
khong c6 su khéc biét dang ké gitta morphine giai
phéng ¢6 kiém soét dung dudng udng va morphine
duwdng tinh mach & bénh nhan t* 5 dén 17 tudi lién
quan dé&n miic d6 gidm dau, thoi gian dau, va mic do
thuwdng xuyén xay ra cc bién c6 bat 101.[54]

» Tré em 16n hon, tré vi thanh nién, va ngwoi 16n

c6 thé duge ty didu tri bing thudc giam dau bing
thiét bi thudc gidm dau do bénh nhan kiém soat
(PCA).[55]Can luu ¥ ring udng thanh titng dot thudc
giam dau opiod tdc dong ngin c6 thé khong gitp kiém
soét con dau néu bénh nhin ngi gat. O cdc bénh nhan
nay, dac biét 1a nhitng nguwoi da tirng dung opioid, st
dung opioid dudng ubng tac dung dai cling v6i PCA/
lidu tiém nhanh c6 thé gidp diéu tri con dau.

» Bénh nhén sit dung thudc gidm dau opioid 1au dai
6 thé dung nap c6 kha niing can ding opioid ligu cao
hon.

Khang histamin

Céc lya chon so cap

» diphenhydramine: tré em 2-5 tudi: tham van v&i
chuyén gia d€ c6 hwéng din vé lieu lwong; tré em

L NAId

VN
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6-12 tudi: 12,5 dén 25 mg dudong udéng sau mdi
4-6 gid khi can, t6i da 150 mg/ngay; tré em >12
tubi va nguoi I6n: 25-50 mg dudng udng sau mdi
4-6 git khi can, t8i da 300 mg/ngay

» Nhiéu opioid gdy ngita va can diéu trj bing khéng
histamine dudng udng.

thém chiim séc nang d& + diéu tri nguyén nhan

» Oxy dugc dwa vao dudng miii véi t6c do 2 L/phut
cho bénh nhan bi thi€u oxy mdu trung binh (PaO,
70-80 mmHg hodc bdo hoa O, 92% dén 95%). Bénh
nhén bj thi€u oxy mau ning hon s& can tdc do chdy
cao hon. Bénh nhan bi thi€u oxy mdu man tinh ma
viéc ti€p nhan Pa0, khong thap hon mic do thong
thuwdng clia ho cling ¢6 thé huéng 1oi tir oxy.

» Viéc diéu tri bat ky nguyén nhén thiic ddy cu thé nao
13 can thiét, ching han nhw digu tri nhiém toan hoiic
lam 4m bénh nhan néu yéu 8 thiic ddy 1a phoi nhiém
cam lanh.

bdsung  Bu nuéc

» Boi phu dich s& diéu tri tinh trang thi€u dich noi
mach, bit dip cho bat ky phin thé tich mat di nao gy
ra do sdt, bai tidt nwdc tiéu gidm ti trong, nén mira,
hoic tiéu chay, va bu ddp sy mét di natri niéu trong
céc dot bénh. Bénh nhan bj thi€u mau ning man tinh
va nhitng ngudi bi cao huyét 4p phdi cin theo doi cin
than trong liéu ph4p bdi phu dich do ¢6 nguy co suy
tim sung huyét.

» Néu tinh trang mat nuwdc nhe, c6 thé bt nudc bing
dwdng udng. Bénh nhan c6 thé cin bd sung dich theo
duwdng tinh mach néu khong thé hodc khong sin sang
st dung dich theo dudng udng.

» Néu tinh trang mat nudc niing, khuyén cédo diéu tri
bing c4c lieu tiém dich nhanh va do cin than lwgng
vao va ra theo dich tinh mach véi tc do it nhat bing
1,5 Ian t6c d6 duy tri. T6c do nay c6 thé s& can dieu
chinh néu bénh nhan c6 tién s& bénh tim hoic cao
huyét 4p phdi, va can than trong khi st dung & bénh
nhan cao tudi c6 thé c6 bénh phdi/tim khong dwoc
chén dodn.

bosung  thudc khang sinh

» Nén xem xét ding khéng sinh néu c6 biing chiing
nhiém triing. Khéng sinh phit hgp phu thudc vao viéc
¢6 nghi ngd c6 bénh viém phdi mic phai tir cong
dong, mic phai tir bénh vién, hoic khong dién hinh
khong.

bosung  Truyén mau

<
/)
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» Chi dinh truyén mdu (thay hoiic truyén don gian)
ddi v6i cdc bién cd tic nghén mach mdu, thi€u mau c6
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triéu chitng, r6i loan ndi tang cAp tinh, cdc thii thuat
c6 nguy co cao (bao gom giy mé toan thin), va mot s&
truong hop mang thai nhat dinh.

» Cdc nguy co bao gdm truyén qud mic (tinh trang
m4u qué diic, qud tai thé tich), phan ¢ng truyén dich
(cAp tinh, nhiém tring huyét, st, va di ¢ng), nong do
mién dich véi khdng nguyén hong ciu, qu4 tii sit, va
cdc bénh lay truyén qua truyén dich (viém gan B va C,
HIV, va céc tac nhan khac).

» Trong nghién cttu Thit nghiém Phong ngtra Dot quy
& Bénh thi€u mau Hong cau 1ugi litm (STOP), cdc
nha nghién cttu phat hién ra mic gidm 90% & Ian

dot quy dau tién véi viéc truyén dich man tinh so véi
chim séc hd tro tiéu chuin.[51] Nghién cttu sau hon
cho thdy ty 1& dot quy cao hon sau khi ngling truyén
dich.[52]

» Truyén dich khong dugc chi dinh & bénh nhan bi
thi€u mau khong c6 triéu chitng kém theo con tic
ngh&n mach méu vi chua ¢6 bing chiing ring truyén
dich gitip giam thi gian dau trong tinh hudng nay.

hoi chitng nguc cip

thém

oxy + phé dung ké& khuyén khich
» Oxy duoc st dung v6i bénh nhan bi thi€u oxy.

» Oxy dugc dwa vao dudng mii véi tdc do 2 L/phut
cho bénh nhan bi thi€u oxy mdu trung binh (PaO,
70-80 mmHg hogc bdo hoa O, 92% dén 95%). Bénh
nhén bi thi€u oxy mau ning hon s& can tdc do chdy
cao hon. Bénh nhan bi thi€u oxy mdu man tinh ma
viéc ti€p nhan PaO, khong thap hon mic do thong
thuwdng ctia ho cling ¢6 thé hudng 19i tlt oxy.

» Ph€ dung k€ khuyén khich s& phong ngira xep phéi
hitu hiéu hon. Hb trg ctia don vi chim séc tich cue ¢6
thé cttu s6ng tinh manh trong nhitng ca bénh ning.
Thudc giam dau

Cic Iya chon so cap

» Paracetamol: tré nhii nhi va tré em: 10-15 mg/
kg dudng udng sau mdi 4-6 gio khi can, t6i da

1a 75 mg/kg/ngay; tré em >12 tudi va ngudi 16n:
500-1000 mg sau mbi 4-6 i khi can thiét, t6i da
1a 4000 mg/ngay

Céc lya chon thi¥ cap

VN

» Ibuprofen: tré nhii nhi va tré em: 4-10 mg/kg
duwong udng sau mdi 6-8 giv khi can, t6i da 1a
40 mg/kg/ngay; tré vi thanh nién va nguoi Ién:
200-400 mg sau mdi 4-6 giv khi can, t6i da 1a
2400 mg/ngay

L NAId
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HOAC

» ketorolac: ngudi 16n: 30 mg dudng tiém bip/
duwdng tinh mach sau mdi 6 gid khi can, t6i da 5
ngay diéu tri

HOAC

» Naproxen: tré em >2 tudi: 5-7 mg/kg dudng udng
sau mdi 8-12 gid' khi can; ngudi 16n: 500 mg ban
dau, sau d6 1a 250 mg sau mdi 6-8 gid khi can, t&i
da 1a 1250 mg/ngay

Céc lya chon cip ba

» codeine phosphate: ngudi 16n: 15-60 mg sau mdi
4-6 gid khi can, t6i da 240 mg/ngay

HOAC

» Oxycodone: nguwoi 16n <50 kg: 0,2 mg/kg duong
udng (gidi phong tic thoi) sau mdi 3-4 gid khi
can; ngudi 16n >50 kg: 5-10 mg sau mdi 3-4 givy
khi can

HOAC

» morphine sulfate: tré em: tham van véi chuyén
gia d€ c6 huéng din veé liu lwgng; ngudi 16n:
10-30 mg dudng udng (gidi phéng tic thoi) sau
mdi 4 gior khi can, hodc 15-30 mg dudong uéng
(gidi phong c6 kiém sodt) sau mdi 8-12 gid khi
can, hodc 2,5 dén 10 mg dudng tiém bip/duwong
tinh mach/duéi da sau mdi 2-6 gior khi can

» Paracetamol dugc st dung dé diéu tri con dau nhe.
Di 6 bdo cdo vé tdn thwong gan va than khi st dung
qué ligu.

» Céc thudc khang viém khong steroid (NSAID) dugc
st dung d€ diéu tri con dau nhe dén trung binh. Ching
can duwoc st dung cin trong & nhitng bénh nhan bi suy
giam chitc ning gan hoac thin nhe.

» O bénh nhéan bi bénh hdng ciu ludi liém, creatinine
12 bién phdp khong hiéu qua véi 16i loan chiic niing
than. Khi c¢6 k& hoach sit dung NSAID lau dai, cin
theo dai protein niéu cin than theo dinh ky.

» Codeine c6 thé dugc st dung d€ diéu tri con dau
trung binh. Codeine chdng chi dinh & tré em dudi

12 tudi, va khdng dwoc khuyén cdo cho tré vi thanh
nién t&* 12 dén 18 tudi bi béo phi hodc ¢6 cdc bénh 1y
nhw ngung thé lic ngd do tic nghén hodc bénh phdi
niing vi né c6 thé lam ting nguy co céc van dé vé ho
hap.[64] Thudng chi khuyén cédo st dung dé didu tri
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bd sung

thém

bd sung

bo sung

con dau trung binh c4p tinh, ma khong thé diéu tri dit
diém bing cdc loai thudc gidm dau khac. Nén st dung
& ligu thap nhit c6 hidu qua trong thdi gian ngin nhat
va diéu tri gi6i han trong 3 ngay.[65] [66]

» Opiod manh hon ding duong udng dwoc st dung
cho tinh trang dau trung binh dén ning. Néu dau ning,
thudong cin phai ding opioid duwong tiém.

» Bénh nhan st dung thudc gidm dau opioid lau dai
6 thé dung nap c6 kha niing can dung opioid litu cao
hon.

Khang histamin

Céc lya chon so cap

» diphenhydramine: tré em 2-5 tudi: tham van véi
chuyén gia dé c6 huwéng dan vé lieu lwong; tré em
6-12 tudi: 12,5 dén 25 mg dudng udng sau mdi
4-6 gid khi can, t6i da 150 mg/ngay; tré em >12
tubi va nguoi I6n: 25-50 mg dudng udng sau mdi
4-6 gid khi can, t6i da 300 mg/ngay

» Nhiéu opioid giy ngita va can diéu tri bing khing
histamine dudng udng.

khang sinh phé rong

» Vi viém phdi do vi khuéin khong phi Idc nao ciing
c6 thé loai trlr, nén can tiém khéng sinh phd rong
dwdng tinh mach. Can st dung c4 phd khang sinh dién
hinh va khong dién hinh.

Truyén mau

» Truyén dich dugc khuyén cdo bdi viéc nay gidp
lam gidm ty 1 t€ bao hong cau ludi liem. Mic du cdc
hwéng din dé xuét ring viéc truyén mdu duwge chi
dinh néu bénh nhan c6 chi s6 PaO, <70 mmHg & diéu
kién thd khi phong hoic, trong trudong hop thidu oxy
méu man tinh, néu chi s8 PaO, gidm hon 10% so véi
chi s co s& thong thudng, nhung viéc ddnh gid 1am
sang s& 1a co s& d€ quyét dinh.[24]Viéc truyén méu
dwogc khuyén cdo dic biét & nhitng bénh nhan c6 tién
st bénh tim mach, s6 luong ti€u cau thap, hodc viem
phdi da thlty, vi nhitng nguy co nay di dugc chitng
minh Ia ¢6 lién quan dén nguy co phai thd méy cao
hon.[56]

» Khong phai bénh nhén nao bi hoi chitng nguc cip
tinh déu cén truyén mau.

Bu nudc

VN

» Boi phu dich s& diéu tri tinh trang thi€u dich noi
mach, but dip cho bat ky phin thé tich mat di nao gy
ra do sot, bai tidt nwdc tiéu gidm ti trong, ndn mira,
hodc tiéu chay, va bu dip sy mét di natri niéu trong
céc dot bénh. Bénh nhan bj thi€u mau ning man tinh
va nhitng ngudi bi cao huyét 4p phdi can theo doi cin

L NAId
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than trong liéu phdp boi phu dich do c6 nguy co suy

tim sung huyét.

» Néu tinh trang mat nwéc nhe, ¢ thé bit nude bing
dwdng udng. Bénh nhin c6 thé cin bs sung dich theo
dwdng tinh mach néu khong thé hoic khong sin sang
st dung dich theo dudng udng.

» Néu tinh trang mit nudc ning, khuyén cdo diéu trj
béing cdc lidu tiém dich nhanh va do can than lvong
vio va ra theo dich tinh mach véi téc do it nhat bing
1,5 Ian t6¢ do duy tri. T8¢ do nay c6 thé s& can diéu
chinh néu bénh nhan cé tién s bénh tim hoic cao
huyé&t 4p phdi, va can than trong khi st dung & bénh
nhén cao tudi ¢6 thé c6 bénh phdi/tim khong dugc
chén dodn.

Tiép dién

bénh man tinh

bd sung

chiim séc ning d& + phong ngifa bién chitng

» O tré nho, muc tiéu diéu tri chinh 14 nhm cai thién
ty 1& séng s6t bing cach giam cic mdi de doa do
nhiém triing. Viéc nay c6 thé dat dwoc thong qua: chdn
dodn sém, tiém chiing phé& cau khuin, dy phong khéng
sinh bang penicillin & tré em dwdi 5 tudi, tw vin dinh
dwdng, va diéu tri ngay khi xay ra nhiém triing.[24]
[25]

» 0 bénh nhan sdng s6t khi con nhd va ¢ bénh man
tinh, muc tiéu diéu tri chinh Ia kiém sodt triéu chitng
va diéu tri cdc bién chitng ctia bénh. Viéc nay c6 thé
dat dugc thong qua: diéu tri con dau (man tinh va cap
tinh); gidm dd nang cta bénh béng thudc véi viée

st dung hydroxycarbamide;[26] 4p dung bién phap
dy phong va diéu tri nhiém triing ngay; phong ngira
va diéu tri cdc bién chitng cp tinh (vi du, hoi chiing
nguc cap tinh, cdc con tic nghén mach mau); phong
ngita dot quy; phong ngira va diéu tri t6n thwong nodi
tang man tinh (than, bénh than, phdi); tv van tdng
quét; huan luyén veé stic khée va dinh dudng cho bénh
nhén va/hoic phu huynh;[27] [23] va tw van bénh
nhén va/hoic phu huynh trdnh cdc y&u t6 kich thich (vi
du: mat nuéc,[6] [28] lanh va do cao, va tip thé duc
ndng).[1] [29] [30] [31]

» Nhitng bénh nhan bj bién chitng tai phat (cic

con tic ngh&n mach mdu trung binh dén niing, hoi
chitng nguc cap tinh, hodc thi€u mau cé triéu chitng
niing) can thém bién phdp diéu trj bd sung (vi du:
hydroxycarbamide va/hodc truyén mau 13p lai).

hydroxycarbamide

Céc Iya chon so cap
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Tiép dién

b sung

» hydroxycarbamide: tré em va nguoi 16n: 10-20
mg/kg dudng uéng mdi ngiy mot [an thdi gian
dau, ting thém 5 mg/kg/day sau mdi 12 tuan tiy
theo két qua xét nghiém madu, duy tri lwgng bach
cau da nhan trung tinh >2500/mm”3 va s6 lugng
ti€u cau >95.000/mm”3, tdi da 1a 35 mg/kg/ngay

» Hydroxycarbamide c6 thé dugc xem xét & bénh nhan
>2 tu6i mic bénh thi€u miu hong cau lwai ligm.

» Trong ngin han, hydroxycarbamide da dugc chitng
minh Ia 1am gidm tn s6 cdc con dau, gidm s& Ian phai
truyén dich, va gidm nguy co mic hdi chiing ngue cip
tinh.[32] [33] [34] [35] [36] [37] [38] [39] [40] Thudc
nay ciing dugc chiing minh 12 gitip ngin ngira c4c bién
c6 than kinh de doa tinh mang & céc bénh nhan c6
nguy co dot quy,[40] va gidm tan s6 mic viém ngén &
tré nhii nhi.[38]

» Bién chiing thuong gdp nhat ctia hydroxycarbamide
1a gidm bach cau trung tinh.[37] [41] [42] Trong
nghién cttu HUG-KIDS, khong c6 anh huwéng bat

lgi vé chiéu cao, cAn niing hoic phét trién day thi

& tré nhii nhi va tré 16n hon sau khi diéu trj biang
hydrocarbamide trong 12 thing.[37]

» Mitc d6 an toan va hiéu qua lau dai cua
hydroxycarbamide hién van chua 16 do thiéu bing
chiing chat lugng cao. Cdc nghién ctiu theo ddi quan
sat 1au dai & bénh nhan 1a ngwdi 16n da bao cdo

Ve ty 1¢ tl vong giam sau khi diéu tri 1au dai bing
hydroxycarbamide, va khong ting ty 1é mic bénh 4c
tinh.[43] [44] [45]

» Hydroxycarbamide can dugc sit dung cén trong doi
vGi truomg hop suy gidm chic ning gan/than; c6 thé
can giam liéu.

» Chdng chi dinh véi truong hgp qua man cam véi
hydrocarbamide hoic tic ché tily ddng k€ (cu thé 1a
giam bach cau, gidm tiéu cau)

» Téng phan tich t& bao mau ngoai vi can dugc theo
ddi sau mdi 2 d&n 4 tuan cho dén khi hoan thanh
chuén do lidu. Sau d6 can thie hién xét nghiém méu
hang thang.

L-glutamine

Céc lya chon so cap

» L-glutamine: tré em >5 tudi va ngudi 16n: can
niing co thé <30 kg: 5 g dudng udng hai [An mdi
ngly; cAn ning co thé 30-65 kg: 10 g dudng udng
hai [an mdi ngly; cAn ning co thé >65 kg: 15 g
dwong udng hai Iin mdi ngay

VN

L NAId

» L-glutamine c6 thé dugc can nhic & nhitng
bénh nhan t 5 tudi trd 1én ma khdng dung nap
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Tiép dién

bd sung

hydroxycarbamide hogc nhitng bénh nhan vén bi dau
khi diéu tri bing hydroxycarbamide.

» Hién con chua 1 co ché tdc dong clia L-glutamine
trong bénh thi€u mdu hong cau 1w liém, nhung né
dwoc cho 12 1am gidm do nhay cdm clia hong ciu ludi
lidm véi ton thuong oxy héa bing cach ting kha ning
niing oxy héa khi¥ trong cdc t& bao nay.

» Trong mot thi nghiém c6 ddi chitng gid dugc ngiu
nhién thue hién trén 230 bénh nhan c6 dd tudi tie 5
dén 58 c6 kiéu gen thi€u mau huyé&t tdn HbSS hoic
HbSBO va c6 tién st hai hodic nhiéu hon cic con dau
trong nim trudc, didu tri bing L-glutamine gitp 1am

‘o . N Sa ~ 1A NEE X TR A
gidm cdc con hong cau ludi liém va gidm so6 lan nhap
vién.[46]

» Can trdnh L-glutamine & bénh nhén suy than hoic
gan do cic lo ngai vé ty 1& tir vong ting khi st dung &
bénh nhan 6m néng bi suy phii tang.[47]

truyén mau lip lai

» Mot cich diéu tri dw phong phd bién 12 truyén dich
don gian 13p di 13p lai d€ duy tri HbS duéi 30%.

» O nhitng bénh nhan cin trai qua bét ky hinh thic
phAu thuit nao, thwong can truyén dich trude va sau
phAu thuat dé€ ngin ngira bién chitng hong cau lwdi
ligm sau phAu thuat. Viéc truyén dich dugc thidt k&
d€ duy tri haemoglobin & miic 100 g/L (10 g/dL)
dugc cho la cling hiéu qua nhu, va ¢6 thé an toan hon,
truyén dich trao ddi trong céc tinh hudng nay.[48] [49]

» Mot nghién citu da trung tim vé nhitng ngudi I6n

va tré em bi thi€u m4u hong cau lwsi liem (thi€u mau
huyé&t tan SS hoiic Sb0) ngiu nhién dwoc truyén dich
hoic khdng duge truyén dich trwde khi thye hién phiu
thuét nguy co trung binh da déng lai sém vi ¢6 nhiéu
bién chitng hon hén trong trudng hop khong truyén
dich, mic di khdng c6 khéc biét veé ty 1& tir vong tir

tat cA cdc nguyén nhan duoc ghi nhan gitta hai truong
hop.[50]

» Bénh nhan bi bénh HbSC dang trai qua phiu thuat
16n thudng can truyén thay mau trieée khi phiu thuat,
do mtc haemoglobin co s& di cao hon 100 g/L (10 g/
dL) va si cin thiét phdi tranh tinh trang mau qud dic
trong mau.

» Trong nghién cttu Thit nghiém Phong ngtra Dot quy
& Bénh thi€u mau Hong cau 1udi litm (STOP), cdc
nha nghién cttu phat hién ra mic gidm 90% & Ian

dot quy dau tién véi viéc truyén dich man tinh so véi
chim séc hd tro tiéu chuin.[51] Nghién ctu sau hon
cho thdy ty 1& dot quy cao hon sau khi ngling truyén
dich.[52]
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Tiép dién

» Truyén dich dy phong thuwdng xuyén thudng khong
dwogc khuyén cdo trong khi mang thai. Tuy nhién,
trong mot nghién ctu ngiu nhién vé truyén dich khi
mang thai, nhitng ngudi dugc truyén dich c6 it con
dau hon trong qua trinh mang thai.[53] K&t qua thai
nhi trong nghién cttu dé khong khéc gitta nhitng ngudi
ngau nhién dugc truyén dich so vé6i nhitng ngudi doi
chitng.[53]

Cay ghép tily xuong

» CAn can nhic cdy ghép tiy & tré em bi bién chitng
niing ctia bénh thi€u m4u hoéng cau 1udi liem (vi du
nhu dot quy, hdi chitng ngue cap tinh tai phat) ma
khong dép tng vdi cac liéu phap bac mét.

» D6 1a phuong phdp diéu tri chita khoi duy nhét véi
bénh hong ciu ludi liem, nhung khong thudng xuyén
dwoc st dung do thi€u ngudi hién thy, chi phi va cdc
nguy co.

» Céc thi* nghiém 14m sang ngiu nhién d4nh gid viéc
cdy ghép tly d6i véi bénh thi€u mau hong cau ludi
liém con chwa day di.[57]

» Mot nghién citu qudc t€ dya trén di liéu hd so thuc
hién vao ndm 1986 va 2013 da bdo cdo ty 1& song st
tong thé va ty 1& song st hét bién ¢d trong vong 5 ndm
Ian lwot 13 95% va 93%, & tré em dudi 16 tudi dugc
cdy ghép HLA phi hop ctia anh chi em.[58] O nhitng
ngudi i 16 tdi trd 1én, ty 1€ sdng sot tdng thé va ty
1é sOng s6t hét bién ¢ trong vong 5 ndm déu 1a 81%.
Tuy nhién, & hau hét c4c trung tim, chi c6 it bénh
nhén dép (ng céc tiéu chi dieu kién thong thuwong dé
cy ghép, bao gdm c4 ngudi hién 1a anh chi em c6
HLA phu hop.

» Do nhitng lo ngai vé nhiém doc, ciy ghép tao mau
diét tiy hoan toan khong duge can nhic d6i véi nguoi
16n, nhung c6 thé can nhic véi tré em. Tré em nhin
chung it bi t6n thuong suy tang (vi du, t&n thwong
than) hon va do d6 it c6 kha ning bi bién chitng khi
héa trj litu cao hon.

» Chéng chi dinh thiic tién héa tri litu cao tiéu chuin &
nhitng bénh nhan bj t6n thwong ndi tang.

» CAy ghép tao mdu di ghép khong diét tly ciia anh
chi em hoan toan phtt hgp, cia thanh vién gia dinh phu
hop, hoic, ciia thanh vién gia dinh c6 haplotype phu
hop dang dwoc nghién cttu. Mot s§ nghién ctu quy mo
nhé nghién cttu cdc phic do ciy ghép khdng diét tiy
da cho thdy ring cdch nay an toan va hiéu qua, cho két
qué dao nguoc phan loai ki€u hinh 1wdi liem.[59] [60]
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Giai doan dau

Rivipansel

Rivipansel ttc ch& cdc phan ti¢ két dinh t& bao selectin. Trong mdt nghién citu giai doan II d6i v6i nhitng bénh nhan bi
bénh hong ciu ludi lidm, rivipansel dudng nhu gitp gidm thoi gian cai thién con tic nghén mach mau va yéu ciu ddi véi
thudc gidm dau opioid so véi thude gid dwoc.[67] C4c phét hién khong cho ¥ nghia quan trong vé mit thdng ké. Nghién
cttu bdo cdo ty 1& nhifm doc vdi rivipansel rit thap. Mot nghién citu giai doan III hién dang dugc thic hién.[68]

Crizanlizumab

Crizanlizumab 12 mot khdng thé don dong nhdm dén phan ti¢ k&t dinh P-selectin & cdc t€ bao ndi mo va tidu cau. Trong
mot nghién citu giai doan II d6i véi nhitng bénh nhan bi bénh hong ciu ludi liém, crizanlizumab di duge chitng minh

gidm ddng k€ ty 1& con dau lién quan d&n hong ciu ludi liém, va thoi gian trung binh dai hon gitta con dau diu tién va
con dau thit hai so v6i gid duoc.[69] C4c dnh hudng bit 1oi bao gdm dau khép, tiéu chay, ngita, ndn mira va dau nguc.

Carboxyhaemoglobin peg héa giong bo (Sanguinate®)

Carboxyhaemoglobin peg héa bd c6 tiém ning cai thién cung cip oxy va tao hiéu quéa khang viém & nhitng bénh nhan bi
thi€u mau hong cau ludi liem. Chwa cé bao cdo nio vé phan ng phu nghiém trong trong cdc nghién citu giai doan I va Ib
(céc tinh nguyén vién binh thudong).[70] [71]Trong nghién cttu giai doan I, haptoglobin huyét thanh da duoc quan sat thay,
nhung dudng nhu khong lién quan dén ligu luong.
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Bénh nhan cin dugc theo dai lién tuc d6i véi cdc bién chitng clia bénh hong cau lwdi liem. Tan suét bic si gidp bénh
nhén tlty theo tin suit va mitc d6 nghiém trong clia c4c bién chitng clia bénh nhan. Hién khong c6 huéng din cu thé
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* Bénh nhan dugc diéu tri bing hydroxycarbamide cin xét nghiém tdng phan tich t& bao mau ngoai vi va s&
lwong hong cau wéi va phan biét dugc theo ddi hang thang.

* Sang loc Doppler xuyén so & tré em bi HbSS dugc khuyén cdo, bit dau ti ndm 2 tudi va tiép tuc hang ndm néu
TCD binh thuong va sau mdi 4 thang néu TCD can bién. Tré em véi két qua bat thudng dugc xét nghiém lai
trong vong 2 dén 4 tuin.[21] [22] Sang loc bénh vong mac v6i kham mét gidn nd bit dau & 10 tudi. Chuong
trinh Sang loc Hong cau va Thi€u mau Huyét tin NHS & Anh Qudc da xudt ban hwéng din khuyén cdo ring
t4t cd tré em va ngudi 16n 1t tudi bi hong cau lwdi liem (HbSS) va thi€u méu huyét tan HbS-betal can dugc xét
nghiém TCD hang nim t¥ nim 2 tudi cho dén khi it nhat 16 tudi.[19]

* Chua c6 huéng din chinh thitc nao vé viéc sang loc ting 4p phdi bing xét nghiém siéu 4m tim. Tuy nhién,

nguoi 16n véi tridu chitng co ning bénh phdi can dugc thuc hién siéu Am tim d€ danh gid ting 4p phdi.
* Bénh nhin can khdm véng mac hang nim d€ sing loc bénh vong mac ting sinh, va sang loc hang nim d6i véi

bai ti€t albumin niéu ting. Cling khuyén cdo danh gid chitc niing gan, phdi, va thin hang nim.

Huéng dan danh cho bénh nhan

Viéc chuyén bénh nhan dén trung tim y t€ chuyén khoa vé bénh hong cau Iu6i liém phit hop d€ huan luyén, tv vin vé

di truyén, va chidm séc theo doi dinh ky 1a quan trong va can thuc hién ngay khi c¢6 chan doan.

Phy huynh v nguoi chim séc dwge huin luyén vé cdc ddu hidu va triéu chitng co ning ciia cdc bién chitng clia bénh,
ky thuat phong ngira va céc lwa chon diéu tri.[23] Nhitng viéc ndy bao gdm dwoc huéng din vé thao tdc s bung va
céch phat hién l4ch to va yéu ciu vé chidm séc y t€ khan cAp néu thay tinh trang nay. Phu huynh vi ngudi chidm séc
can dugc thdng bdo vé yéu cau chim séc y t& néu dia tré bi sot hodc da, mdi, hodic nén méng bi xanh tdi, bat ky triéu
chitng, dau hiéu hd nip ndo clia con dau hoic khong thé ¢t dong tit chi, va cdc triéu chitng thyc thé sém clia giam
him ti€u cau trong l4ch, bao gdm xanh t4i va 1& do. Thong tin vé céc tridu chitng co niing sém nhat clia dita tré can
duogc cung cap (cu thé 13, tay va/hodic chan bi swng dau [hoi chitng tay-chan]). C4c triéu chitng co ning clia cic giai
doan sau, va cdc bién chiing 4nh hudng dén tré em 16n hon va ngudi 16n bao gdom dot quy, ddi dam, chitng cuong
dwong vat, day thi mudn, bénh vdng mac ting sinh, hoai t& vd mach ving hdng va vai va loét chan.

Bénh nhan cin nhan dugc thong tin vé cdc van dé lién quan dén tranh thai, xét nghiém lay nhiém ctia ddi tac, tw

vin vé di truyén, va chin dodn trede sinh. Khuyén céo tranh thai d&€ phong ngiva viéc mang thai khéng mong mudn.
Khuyén cdo ciia TS chitc Y t€ Thé gii (WHO) vé viéc st dung cc phwong phép thay thé vé tranh thai bit nguon tir
nhitng lo ngai ring c4c thudc tranh thai ndi tiét t& k&t hop c6 thé lam ting nguy co bénh thuyén tic huyét khéi va do
d6 khodng dwoc khuyén cdo. C4c thudc trénh thai chi ¢6 progesterone khdng c6 han ché vi chiing khong lién quan dén
tdng nguy co ngh&n mach. Ngoai ra, dong va vong trénh thai levonorgestrel (IUD) khong c6 han ché st dung trong
trudng hop bénh hong ciu ludi liem.[102]

Bénh nhan bi bénh hong cau 1wdi litm c6 yéu cau cao hon vé axit folic, dic biét 12 bénh nhan mang thai. Liéu cao c6
thé giy anh hwdng giéng dnh hwdng huyét hoc ctia thi€u hut vitamin B12 dong thoi 1am cac bién chitng than kinh ti€n
trién, do d6 lam chin doén chitng thi€u m4u nguy hiém thi€u chinh x4c.

Khéi lwgng hoat dong clia tim ting 1én va sy tao thém huyét s& lam ting thém yéu cau ting trwdng dinh duwéng.[8]
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chitng thiéu mau dai han cao

Bié€u hién cic triéu chitng co ning man tinh ching han nhw qui mét, mét méi, khé thd khi ging stic, xanh tdi, va dung
nap van dong suy giam.

phu thudc vao opioid dai han trung binh

Tinh trang phu thudc vao opioid c6 thé x4y ra & bt ky bénh nhin nao sit dung opioid trong mot thoi gian kéo dai.
Bénh nhén st dung opioid dé€ diéu tri dau man tinh can dwgc cho biét vé bién chitng nay, nhung né khong nén dnh
huéng dén quyét dinh thudc gidm dau opioid c6 dwoc dé xuit véi bénh nhan hay khong. Do tinh trang phu thudc va
tinh dung nap, viéc thay ddi opioid hay ting lidu c6 thé cin thiét d€ duy tri viéc diéu tri dau hiéu qua.

qua4 tai sit tif truyén dich man tinh dai han trung binh
Phoi nhi€ém man tinh v&i truyén mdu c6 thé dan t6i t6n thudng suy tang & nhitng ngudi bi bénh hong cau lwdi ligm.
Bénh nhan dang trong chwong trinh truyén dich man tinh can dwoc theo déi tinh trang qua tai sit. Nhitng bénh nhan
6 nhiéu hon 50 don vi hdng cau can dwgc ddnh gid tinh trang qu4 tai sit. Khuyén cdo danh gid tinh trang qud tai sit
& nhitng bénh nhan dugc truyén dich man tinh bao gdom dénh gia ferritin huyét thanh, sit trong gan biing chup cong
hudng tir hodc sinh thiét gan hang ndm va siéu am tim hang nim.[100]

Viéc diéu tri qud tai mau c6 thé bﬁng desferoxamine, deferiprone, hodc deferasirox. Deferasiox da dwgc chitng minh 1a

hiéu qué nhu desferoxamine. Vi day Ia mot thuée dang udng chit khong phai dang tiém, nén né c6 thé gitip tuan thu tt
hon.[101]

céc bién chiing gan va bénh so6i mat bién thién cao
Thuong gip chitng vang da va gan to, cling nhw qud tai sit.[80] [81]

Chitng huyét tdn man tinh m cc bénh nhin bi bénh hong cu 1wdi liem gip phai din téi ty 1& mic bénh s6i mat cao;
50% dén 70% sd& bénh nhan c6 thé bi séi bilirubin.[82]

Cit bo tdi mat bing ndi soi 6 mat da dwgc chiing minh 14 an toan va hidu qua ddi véi diéu tri s6i mat c6 tridu ching &
tré em va ngudi 16n.[83] [84]

hoai t& vo mach vung hong hoac vai bién thién cao
Gay ra boi tinh trang nghén ndi dong mach, thudng gly ra hién twong dau ning va r6i loan tu thé. Do bénh khép thodi

héa tién trién gly ra, nhitng bénh nhan nay can dugc diéu tri dau man tinh, vat 1y trj liéu va diéu tri phiu thuat.[61]
Xay ra & 10% dén 50% sd nguwoi 16n bi thi€u mau hong cau 1udi liem hodc HbSC.

viém ngén bién thién cao
Chi gidi han cho tré nhil nhi va tré nho.
Gay ra bdi tinh trang gidm oxy mdu cia tdy tai tay va chan.

Viéc diéu tri tip trung vio chim sé¢ hd trg bao gom thude gidm dau va bu nwée. Hydroxycarbamide dd dugce ching to
lam gidm tan suét bi viém ngén & tré nhii nhi.[38]
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1oét chan bién thién cao

C6 thé dao dong tir nhe va nho dén 16n va ning. Thudng xay ra & tré em trén 10 tudi. Cac yéu t6 nguy co khic bao
gom quan hé tinh duc giita nam gi6i, mit doan gen alpha, mitc t6ng haemoglobin cao, va mitc haemoglobin F (HbF)
cao.[24]
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Viéc diéu tri twong tw nhw c4c tinh trang loét & chin khdc, bao gdm nang va bing ép 4dp suat kém sulfate.[90)]

céc biéu hién tim mach bién thién cao

Do tinh trang s6t tdi phét va thi€u mdu man tinh, tinh trang tim to, viing trudc tim ting dong, va tiéng thdi co thé xdy ra

& mot s6 bénh nhin. Phwong phdp diéu tri tiéu chuéin dugc st dung d6i véi ting huyét 4p va suy tim sung huyét.
chitng ciong duong vat bién thién cao

Gifta do tudi 12 va 20, gan 90% s& bénh nhan nam bi bénh hong ciu ludi liem s& trai qua mot hodc nhidu dgt cuong
duwong vat, thudng giy ra chiing bat lyc vinh vién.[98] C4c dot nay néu kéo dai 4 giv hodic hon dugc xem 13 trudong
hop cip cttu y t&, va viéc ddnh gid tiét niéu dugc chi dinh. Thudc gidm dau, bl nudc, va cdc bién phdp cuc b (hit sic,
giai phéng chen ép tiét niéu) 1a thanh phan chinh cta liéu phap.

giam ham tiéu cu trong lich bién thién trung binh

Biéu hién 1a l4ch to, xanh tdi, nhip tim nhanh, 1i bi, va s6c, giy ra b&i tinh trang giam hdm hong cau trong ldch va két

qua la gidm mitc haemoglobin.
Puoc diéu tri bing truyén dich cip citu.[24]
Céc dot bénh 1dp lai (cic dot giam ham) trong lach giy ra chitng xo hda va chitng xo teo lach.

C6 thé can nhic phiu thuat cit bo 14 lich ddi véi nhitng bénh nhin bi giam hiam tidu ciu trong lich tdi phét hoic ting
hoat l4ch c6 tri€u chitng, mac du bﬁng chitng con chua day di.[24] [85]

G tré em 16n hon va ngudi 16n, sidu 4m ving bung c¢6 thé duge sit dung dé ghi nhan kich thwdc lach va hién dién cta

sO1 mat.

Nhitng bénh nhén di trai qua phiu thuat hodic da bi xo teo lich cin dugc tiém vic-xin ngiva ctim, phé ciu khuin va

g . N ~ SA .
vac-xin mang ndo cau khuan.

Bénh nhan bi bénh hong cau ludi liem ma khong phai HbSS thudng c6 léch to.

ting huyét 4p phoi bién thién trung binh

Bing chiing sidu Am tim vé 4p luc phéi ting xay ra & 30% dén 40% s6 ngudi 16n bi bénh hong cau ludi liem.[91]
Chiing thi€u mau huyét tdn noi mach kéo dai gy ra suy gidm twong d6i nito oxit (NO) do sy gidi phéng haemoglobin
va arginase tit hdng ciu phan gidn, 1am sach NO. Viéc thi€u hut NO twong d6i giy ra hién twgng co mach ngoai vi
phéi, r6i loan chitc ning ndi mo, ting huyét 4p phdi va nghén mach tiém 4n.[12] Viéc chin dodn ting huyét 4p dong
mach phéi can duge khing dinh biing viéc dit ng thong tim diing céch trude khi thyc hién digu tri.[92]

Viéc diéu tri tiéu chuén twong ty nhu véi cdc bénh nhan khéc bi ting huyét 4p phdi va bao gdm truyén prostacyclin lién
tuc.[93] [94] [95] Mot nghién cttu ngﬁu nhién xem xét viéc st dung sildenafil ddi véi ting huyét 4p phdi trong bénh
hong cau 1wdi liem da phai ditng sém vi ty 1& nhap vién gia ting vi cdc con dau & nhitng bénh nhén sit dung sildernafil.
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Bat thuong vé than bién thién trung binh

Céc mach mdu trong tly than rit nhay cdm véi t6n thwong tr 1wdi liem do mdi trudng gidm oxy va cé tinh axit clia
tiy. Cdc con bénh tai phdt c6 thé gy suy than. Béi vi bénh nhén ting tiét creatinin, ddy 1a bién phdp khong hiéu qua
v6i bénh than. Bénh nhan can duoc sang loc hang nim ddi vé6i hién twong bai tiét albumin niéu ting. Néu c6 protein
niéu, dé xuét diéu tri bing cic thudc tc ché men chuyén.[97]

chim tiing trudng va phat trién bién thién trung binh

Viéc phan tich xu huéng ting trwdng cho thdy ring tré em 1éch khéi dudng cong ting trudng khi ching 16n 1én, tré em
nam bi 4nh hwéng niing hon tré em nit. T6c do ting trudng di theo dwdng cong ddi véi 13 tré vi thanh nién cho thay
d6 tré khai phat cta ting truong day thi vot sém.[99]

dot quy va bénh vé hé than kinh trung veng bién thién thap

Suy gidm than kinh dot ngdt bao gom: kho khin vé ngdn ngft, viét, vashoidc doc; co gidt; suy gidm van dong va cam
gidc; va thay d6i y thite. Ty 1€ bi ddt quy Ian dau tién & thoi diém 20 tubi va 45 tudi Tan lwot 1a 11% va 14% véi bénh
nhan HbSS va 2% va 10% d6i véi bénh nhan HbSC.[72]

Céc xét nghiém dong Doppler thuc hién thong qua siéu am Doppler xuyén so (TCD) véi cac mach mau xuyén so s&
gitip ddnh gid nguy co dot quy giy ra bdi cic tén thuong mach mdu 16n (ddng mach cénh trong va dong mach nio
trudc va giita).[ 73] Xét nghiém TCD sang loc & tré em bi HbSS dugc khuyén cdo d€ phong ngira dot quy nguyén phét,
bit dau tir khi 2 tudi va tiép tuc hang nim n&u TCD binh thudng, hoic sau mdi 4 thang néu TCD cin bién. Tré em véi
két qua bat thwong dwoc xét nghiém lai trong vong 2 dén 4 tuan.[21] [22] Sang loc bénh vong mac véi kham mit gidn
n& bit dau & 10 tudi. Tré em c6 tdc dd TCD bAt thuong thuwong dwgc didu tri bing liéu phap truyén dich man tinh,
gitip gidm nguy co dot quy. Thir nghiém TWiTCH cho thdy ring tré em bj thi€u mau hong ciu ludi lidm dwoc truyén
dich trong it nhat 1 nim vi TCD ting, va khong bi bénh mach mdu niing v6i nguy co cao duoc xdc dinh khi chup cdng
hwéng tir mach mau, c6 thé dwoc chuyén sang diéu tri bing hydroxycarbamide mot cich an toan.

O tré em bj dot quy 13 rang, liéu phdp truyén dich man tinh dwoc khuyén cdo.[74] [75] Tuy nhién, mot nghién ctiu cho
thay ring tré em bi dot quy trude day khi dwoc thye hién liéu phdp truyén dich man tinh van c¢6 nguy co bi nhdi mau
ndo tién trién (c4 nhdi mdu ndo ro rang va tidm 4n), viéc ndy xay ra & 45% trong s& 40 tré em dugc nghién ctu.[76] O
ngudi 16n, hién chi ¢6 it dir lieu &€ hwéng dan didu tri, va viéc diéu tri dot quy cip tinh twong tw nhw véi bat ky bénh
nhan bi dot quy nao khéc.

Can cin nhic viéc phong ngira bao gom 4p dung truyén mau thwong xuyén dé duy tri HbS bing hoic dwdi 30%.

Chan thuong than kinh thwdng giip nhét & tré em 1a nhdi méu ndo 4m thAm. Tré em bi dot quy 4m tham c6 nguy co
cao hon bi dot quy o rang va c6 két qua hoc tap kém hon. Cé bing chiing ring liéu phdp truyén dich man tinh c6 thé
giam déng ké nguy co dot quy 1am sang va céc bién chitng lién quan dén bénh hong cau ludi liem khéc (hdi chitng
nguc va cic con dau cAp tinh) & tré em c6 nguy co cao (vi dy, nhitng tré em c6 tdc d TCD bat thudng hogic bi nhoi
méu ndo Am tham trudc day).[77] [78]

Nguoi 16n bi thi€u mau hong ciu ludi litm c6 thé bi 16i loan nhan thitc nghiém trong, khdng dwoc nhin biét. Trong
mot nghién ctu d6i v6i 149 ngudi 16n bi thi€u mdu hong cau 1wdi liem, chi s6 1Q thyc hanh WAIS-III trung binh ctia
bénh nhan bi thi€u m4u héng ciu 1wdi liem thdp hon ddng ké so véi nhitng ngudi déi chitng. Chite niing nhan thiic
kém hon lién quan dén chitng thi€u mau va do tudi.[79]

bénh vong mac ting sinh va xuit huyét vong mac bién thién thap
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Nhodi mau co tim man tinh c6 thé kém theo xuit huyét dich kinh va mi1 do tdn mach. C6 thé han ché lugng bénh bing
viéc st dung quang dong laze cic mach méi.[86]
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Nhitng bénh nhan bdo cdo vé hién twong duc dich kinh khéi phét cap tinh hodc mat thi luc c4p tinh can dugc bac st
chuyén khoa mit danh gia ngay dé kiém tra céc triéu chitng thuc thé cia bénh xuét huyét vong mac hoic tic nghén
dong mach vong mac.[88]

Bénh nhéan cin xét nghiém vdng mac hang nim d€ sang loc bénh vong mac ting sinh.

Viéc diéu tri bﬁng laze can dugc can nhic nhw mét lwa chon tri liéu d6i véi bénh nhan cé béng chitng bénh vong mac
ting sinh hodic mat thi Ic va xuat huyét dich kinh.[89] C4c liéu phdp khic chéng han nhu tiém cdc yéu t& chdng ting
tredng 16p ndi mac vao dich kinh chwa dugce nghién ctu k¥ cang.

chitng bat san héng ciu tam thoi bién thién thap

Viéc dirng sin xuat hong cau tam thoi, thudng giy ra do nhiém vi-rit, c6 bi€u hién dic tring 1a xanh tdi, thé nhanh,
va nhip tim nhanh ma khong bi lach to. N6 thudng dwoc gy ra béi nhiém vi-rit Parvo nhiéu nhat. S6 lugng hong cau
1u6i thudng <1%. Pugc digu tri bing truyén hong cau.[24]

Sot rét bién thién thap

Ty 1é¢ mic méi nhiém Plasmodium falciparum & nhitng ngudi sinh s6ng tai chau Phi bi thi€u mau hdng cau ludi liem
da dugc cho thay la thap hon & nhitng ngudi khong bi bénh. Tuy nhién, biéu hién ctia bénh sdt rét c6 thé ning hon &
nhi*ng ngwdi bi bénh héng cau 1wdi liem.

Mot thir nghiém c6 d6i chitng ngau nhién da chiing minh riing viéc diéu tri phong ngira theo ting dot bing mefloquine-
artesunate hiéu qua hon trong viéc phong ngira bénh sét rét so véi bién phap du phong hang ngay bing proguanil.[96]

Tién Ivgng

T6n thuong ndi tang man tinh thi phat do bénh hong ciu lwdi lim gy ra nhigu bién chitng y t&, mic dit mot s6 phuong
phdp diéu trj dy phong c6 thé gitip gidm ty 1&¢ mic méi nhitng bién chitng nay. N&u khong cdy ghép tiy (phwong phéap
diéu tri chita khoi bénh tiém niing duy nhat), thi do tudi trung vi khi ti vong 1 42 tudi d6i véi nam gidi va 48 tudi ddi
vGi nif gidi & nhitng bénh nhan bi thi€u mau hong cau 1wdi ligm (SS), va 60 tudi d6i véi nam gidi va 68 tudi doi véi nit
gi6i bi bénh haemoglobin SC.[28] Tai nhiéu noi & chau Phi, 50% s6 tré em bi bénh hong cau luwéi liém qua doi trude khi
mot tudi.[6] Ty 1& mic bénh va ty 18 t& vong dang gidm nhd nhitng cai thién trong viée didu tri nhiém trung va cic bién
chitng khéc & tudi nién thi€u, cc bién phap can thiép méi, tich cwc duy tri siic khde & ngudi 16n, va tw vAn bénh nhan.
Hon 90% s& bénh nhan thudc tat ca c4c phan loai kiéu hinh s& séng sét sau 20 tudi, va s 16n sdng trén 50 tudi.[28]
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* HbS ®6
* Hb CHarIem + ®73
e Hb SAntilles + ®23
* Hb CNdjamena + ®37
e Hb CZiguinchor + ®58
* Hb Jamaica Plain + ®68
e Hb SProvidence + ®82
e Hb SCamerc:-on + ®90
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. Hb STravis afs

Hinh 1: Haemoglobin hong cdu lwdi liém va cdc dot bién gdy ra tinh trang ney

Glu > Val
Asp > Asn
Val > ileu
Try > Gly
Pro > Arg
Leu > Phe
Lys > Asn
Glu > Lys

®121Glu > Lys
®132Lys > Asn
®142Ala > Val
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Hinh 2: Hpi chiftng tay-chan & bénh nhan tic 14 thdng tudi véi bénh hong cdu lui liém dong hop tiv

Tir: Davies SC, Oni L. BMJ. 1997;315:656-660
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Hinh 3: Hogqi tiv vé mach & ddu xwong diii & bénh nhdan mdc bénh thiéu mdu hong cdu i liem (haemoglobin SC) di hop
ur.
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Hinh 5: Hong cdu trong bénh hong cdu ludi liém
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Chronic renal failure —
Chronic sickle lung e

Hinh 6: Sw phdn b6 theo do tudi ciia cdc van deé lam sang ciia bénh hong cdu lwdi liem

Tie: Davies SC, Oni L. BMJ. 1997;315:656-660
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cung c4p 1a chinh xdc va cap nhat, nhung chiing tdi va ca nhitng ngudi cip gidy phép clia chiing tdi, 1a nhitng ngudi cung
cp c4c ndi dung nhit dinh c6 lién két v6i ndi dung ctia ching t6i hodic c6 thé truy cap dwgc tir ndi dung clia chiing toi,
d8u khong dam bao diéu d6. BMJ Group khong Ging hd hay x4c nhan viéc st dung bt ky loai thudc hay trj liéu nao trong
d6 va BMJ Group ciing khdng thyc hién chan doén cho cc bénh nhan. Céc chuyén gia y € can st dung nhitng can nhéc
chuyén mon ctia minh trong viéc st dung thong tin nay va chdm séc cho bénh nhan ctia ho va thong tin trong nay khong
dugc coi 1a sy thay thé cho viéc do.

cdc phwong phdp chan dodn, diéu tri, lién lac theo ddi, thuSc va bat ky chdng chi dinh hay phén ing phu no. Ngoai ra,
cdc tiéu chuén va thyc hanh y khoa d6 thay d6i khi c6 thém s& liéu, va quy vi nén tham khéo nhiéu ngudn khéc nhau.
Chiing t6i diic biét khuyén nghi ngudi diing nén xdc minh doc 14p cdc chan dodn, diéu tri va theo dbi lién lac dwoc dua ra,
dong thoi dam bao ring thong tin d6 1a phit hgp cho bénh nhan trong khu vic ciia quy vi. Ngoai ra, lién quan dén thudce
ké toa, chiing t6i khuyén quy vi nén ki€m tra trang thong tin san phAm kém theo mdi loai thudc dé€ x4c minh cic diéu kién
st dung va xdc dinh bt ky thay d6i ndo vé lieu ding hay chéng chi dinh, diic biét 1a néu dwoc chat dwoc cho sir dung 1a
loai mdi, it dwoc st dung, hay c6 khoang tri liéu hep. Quy vi phai luon ludn kiém tra ring céc loai thudc duge din chidu
c6 gidy phép dé sir dung cho muc dich dugc néu va trén co s& dugc cung cip trong tinh trang “hién ¢6” nhu duoc néu,
va trong pham vi dy di dwoc phép luat cho phép BMJ Group va nhitng ngudi cap gidly phép ctia minh khong chiu bat ky
trdch nhiém ndo cho bat ky khia canh chidm séc siic khde ndo dugc cung cip vé6i sy hd trg clia thong tin nay hay viéc sk
dung nao khéc cuia thong tin nay.

Xem diy di Cac Pieu khoan va Piéu kién St dung Trang Web.
Lién h¢ véi chiing t6i

+ 44 (0) 207 111 1105
support@bmj.com
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