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Abstract

Hemochromatosis, the most common form of iron overload disease, is an inherited
disorder that causes the body to absorb and store too much iron. The extra iron builds up

in organs and damages them. Without treatment, the disease can cause these organs to
fail.

Tém tit

Bénh thang du sat mo 1a mot bién loan di truyén lam cho co thé hap thu qua nhiéu sit hon
mirc can thiét. Néu khong dugc diéu tri, lugng sat tich tu cao trong co thé c6 thé lam ton
hai nhimg co quan thiét yéu va nhimg khép cuia co thé, d6i khi co thé gay tir vong.

Bénh Thing Du Sit M6 (TDSM)

Trong co thé sat _gitp sy thanh lap va duy tri hong cau, giip chuyén cho oxygen di khip
co thé. Co the can can bang hoa sb luong sit can th1et bang cach hap thy mot s vira du
de cung tmg sd lugng vira tiéu thy. Khi co thé trit sit nhiéu hon nhu cau, sét tich tu trong
té bao, trong md, trong cac co quan nhu gan, tuy tang, tim, da, va ndo b9, co thé gay hu
hai cho mé va nhiéu co quan trong co thé.

Nguyén nhan gy thing dw sit (Iron Overload)

C6 hai loai théng du sit ‘ )
Loai thang du sat do di truyén qua gien (hereditary hemochromatosis) va thang du sat
phu thudc (secondary iron overload).

Thing dw sit di ‘truyén lién quan dén HFE
C282Y/C282Y dong hop tir (C282Y homozygotes)
C 282Y/H63D hon hop di hop tir (heterozygotes)

TDSM di truyén c6 lién hé dén mot ty vét trén gien HFE, mot gien c6 nhiém vu diéu hoa
lwong sat hip thu tir thyc pham. Co6 hai loai dot bién trong HFE, mang tén C282Y va
H63D. C282Y quan trong hon. Khi mot nguoi thira huong C282Y cua ca hai ngudi bd
1An me, s& mang C282Y/C282Y, sit s& dugc hap thu qua dang va cé thé giy nén bién
ching TDSM. Tai liéu cho biét trong nudc My, 85% ngudi bi TDSM cé hai 4n ban cua
gien dot bién C282Y thira huong di truyén ciia mot tr cha mot tr me. Gien dot bién
H63D thuong it gay gia ting sit hap thu, nhung d6i khi TDSM c6 thé xay ra cho mot
ngudi c6 mot hon hop C282Y tir mot ngudi (cha hay me) va H63D tir ngudi thtr hai (me



hay cha). Nhung néi chung, hau hét nhitng ngudi nay chi 1a ngudi tai bénh nay sudt doi
ma thoi.

Khuyet tat trong gien gdy TDSM hién di¢n tir khi méi sinh, nhung triéu ching it khi phat
hién dén tan tudi truong thanh.

Thing dw sit phu thude c6 thé do nhiéu nguyén nhan

Thiéu sit mau do véi truyén hay khong truyén mau

Bénh gan kinh nién nhu gan viém B va C, bénh gan do udng ruou, bénh gan md khong
phai do uéng ruou, rdi loan chuyén héa porphyrin xuat hién tré trén da (porphyria
cutanea tarda)

Sét thang du do thirc dn

Hoic nhitng nguyén do khac nhu sit thing du ¢ ngudi gidng Phi chau, sit thing du ¢ tré
so sinh, v.v...

Yeéu to mac bénh

TDSM di truyén 1a mot bénh di truyén vé méau thong thudng nhit & My. Ctr ¢& 5 trong
1,000 ngudi c6 thé mang hai gien dot bién C282Y nay. Bénh it thiy & nguoi My gbe Phi-
Chau, goc A-Chau, gdc Tay-Ban-Nha, va nguoi My da d6. Mic du ca hai phai nam va nit
déu co6 thé mang gien dot bién, nhung théng ké cho thiy dan ong d& bi anh hudng vé
bénh nay hon va bénh thuong thiy phat hién sém hon. Pan ba vi nho mat mau qua kinh
nguyét, qua sinh né va thoi ky co sita nén thudng phat hién tré hon sau khi tét kinh.

Triéu Ching

bac trung 1am sang gém dau khop, yéu dudi, mét mai, khong c6 sinh lyc, dau bung, mat
himg 1am tinh, méat kinh & dan ba, va kho thd. Triéu chimg xdy ra sém hon & dan ong
trong tudi tr 30 dén 50, va dan ba thi tir ngoai tudi 50. Ciing c¢6 ngudi do tinh co ma
chén dinh ra c6 bénh du chang c6 triéu chimg gi dang ké.

Néu bénh khong dugc kham pha ra s6m va tri lidu, sat tich ty trong mo va cac co quan
nhu gan, tim, tuyén tuy tang c6 thé gdy nén nhiéu bién ching trim trong nhu:
bénh khop xuwong, viém khop

bénh gan nhu gan to, so gan, suy gan va ung thu gan

hu hai tuy tang c6 thé gay nén bénh tiéu dudng

tim c6 thé c6 nhitng bat thuong nhu nhip tim khéng diéu hoa, suy tim

bAt Iuc

tat kinh nguyét som

sic té cta da tang lam da trong xam hay c6 mau nhu mau dong

suy yeu tuyen giap

nhuoc tuyén yén, giam chirc ning tuyén yén

nhiém trung
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Chan Pinh Bénh

Bénh TDSM thuong it khi duogc chan dinh va chixa tri sém, vi nhirng tri¢u chung cta
bénh nay thuong khong chuyén biét. Khi bénh nhan dén kham bénh va than phién vé
bénh nhu dau khép, bénh gan, bénh tim hay tiéu duong thi bac si chi nghi trudce tién 1a
diéu tri nhitng bénh nay, va it khi nghi 1a bénh do luong sat ton trir qua dang trong mé va
co quan. Chi sau khi lam nhiing thtr nghiém mau thong thuong, néu két qua cho thay thi
du nhu c¢6 bat binh thudng trong nhiing théng s6 cua chirc ning gan, va sau khi nhing co
ché cua ton trir sit khong c6 tinh cach di truyén nhu thiéu méu thalassemia hay thiéu mau
hong cau liém (sickle cell anemia) dugc loai bo thi thir nghiém chuyén biét tim TDSM
moi duge cho lam. Hién nay, nhitng co quan, hiép hoi lién quan dén bénh dudng rudt,
dau khop, tiéu dudng, tim mach c6 nhic nhd bac si nén nghi dén viéc cho thir nghiém
chuyén biét tim bénh TDSM cho nhitng ngudi c6 bénh dau khdp, bat luc, mét moi qua
sirc, bénh tim, enzym gan ting, va tiéu duong.

Thuong thi bénh sir, kham tong quat, va thir nghiém mau théng dung giup cho viée loai
ra nhimg diéu kién c6 thé giy nén nhiing triéu chimg bénh nhan than phién. Nhung
nhitng thir nghiém mau thong thuong khong cho biét duoc bénh, ma bénh nhén can phai
c6 it nht 13 hai thir nghiém chuyén biét vé mau dé dinh bénh TDSM.

Serum transferrin saturation (TS). Transferrin bdo hoa trong mau: do luong sat két
dinh véi mét protein (transferrin) c¢6 nhiém vu mang st trong méau. Néu transferrin
saturation > 45 % thi coi nhu qué cao.

Serum ferritin (SF). Ferritin trong mau do lugng sét du trit trong toan co thé.

Céch tinh TS:

Bénh nhén khéng duoc dung nhing san pham phu tro sit trong 24 gi0. Sau khi nhin déi
it nhét la 12 gio, ldy mau dé 1am bon thir nghiém: Sit trong huyét thanh (Serum Iron),
Téng sé Kha Ning Sit Két Dinh (TIBC), % bao hoa (% of Saturation), va Ferritin trong
huyét thanh (Serum Ferritin).

Cach do % béo hoa (ST): muén 6 sd ’phé’n trim cua do bio hoa thi ldy sit trong huyét
thanh (SI) chia cho Tong s0 kha nang sat két dinh (TIBC) va nhan cho 100%.
TIBC/Serum Iron x 100% = transferrin bao hoa

Tr}im an toan cho Transferrin bdo hoa (TS) hay % béo hoa la tir 12 dén 44%.
Tam an toan cua Ferritin trong huyét thanh (SF) [a tr 5 dén 150 ng/mL

Néu hai thtr nghiém trén cho thiy % bao hoa (ST) > 40% va SF >150ng/mL (ferritin >
300 ng/mL ¢ dan ong, va > 200 ng/mL ¢ dan ba) thi coi nhu ngudi bénh nay dang mac
bénh TDSM di truyén va can phai lam thém mdt s6 thir nghiém khac.



Thir nghiém DNA

Trong tat cd moi truong hop, 1am mot thir nghiém DNA cho gien dot bién HFE
Cys282Y va His63G trén nhiém thé s6 6. Thir nghiém nay c6 thé lam tir mot mau mo
(tissue sample) hay mau mau.

Thir nghiém chirc ning gan

T4t ca bénh nhan nghi ngd bi bénh TDSM déu can cho thir ALT, AST, SGOT, GGPT.
Néu nhiing thir nghiém nay c6 két qua cao dang ké, thi can lam mat sinh thiét gan dé xac
dinh d6 hu hai cta gan. Vi nhitng bénh nhan c¢6 chirc nang gan binh thudong va da xac
nhan 14 bi TDSM qua thir nghiém DNA thi nén cho diéu tri ngay ma khong can phai lam
sinh thiét gan.

Tiéu chuén dé 1am sinh thiét gan

Sinh thiét gan can phai lam khi:

Serum ferritin > 1000 ng/mL va ngudi bénh 16n hon 30 tudi

Thir nghiém chtrc nang gan cao dang ké

Két qua cua CT, MRI, hay siéu 4m cho thay to gan hay bat cir bat binh thuong nao cua
gan.

So sanh nhig phuong phap CT, cong huong tir quang anh-MRI hay siéu am thi MRI
cho hinh anh t6t nhat de xac dinh vi tri cua sit tich tu trong gan va no cung cAp mot
phong dinh toan luong sit trong gan, so vai sinh thiét gan chi cho thiy mau ctia mot phan
ciia gan. CT it nhay cam hon, va siéu 4m thuong khong phan anh duogc sy ton trit st
trong gan.

Néu sinh thiét gan cho thiy co triéu chimg bi so gan, ngudi bénh can duoc theo ddi
thuong xuyén dé tim bénh ung thu gan véi CAT scan va alpha-fetoprotein (AFP) ctr mdi
sdu thang.

Diéu tri

Diéu tri bénh TDSM thudng dudi su theo ddi cta bac si trong nganh chuyén vé gan,
chuyén vé duong rudt, hay huyét hoc. Ngoai ra bac si trong nganh tim mach, noi tuyén,
hay chuyén vé thip khép (rtheumatologist) va ngay ca bac si ndi khoa ciing thudc vao doi
chuyén gia tri liu.

Céach diéu tri thi rat gian di, khong tén kém va an toan.

Phuong phap d6 b6t mau (phlebotomy) 1a cach ldy bt méau ra khoi co thé. Khi mau co
thé giam, thi co thé s& ldy sat du trit trong co thé va chuyén héa n6 dé bu vao luong sat
thiéu hut trong mau. S6 lwong méau rat ra khoi co thé nhiéu it tuy thudc vao sé luong
thang du st trong mau. Mt ferritin trong mau dugc do ludng thudng xuyén. Bénh nhan
néu duogc theo ddi ky ludng, diéu tri han ky déu din, d6i khi tri liéu kéo dai ca niam, thi
c6 thé séng binh thudng. Muc dich can dat 1a giit cho myc ferritin trong huyét thanh mai
mai ¢ dudi 20 ng/mL. Néu tinh trang khong diéu tri kéo dai bénh nhan c6 thé bi so gan
va suy gan.



Truge day, sé méu ldy ra tir nguoi bi TDSM déu bi coi nhuy mau xau va dugc tiéu hiy.
Nhung bat dau tir nam 1999, FDA dé cho phép nhiing ngén hang mau duoc phep dung
mau nay sau khi thong qua dugc tiéu chuan do FDA dait ra.

Tién Lwong

Tién lugng cho nhitng nguoi bi bénh TDSM tuy thudc vao sy hu hong cua co quan lién
hé. Mot thi du dién hinh 13 néu bénh phat giac sém va tri liéu thuc hién ngay thi co thé
ngin ngira duoc sy tién trién cta bénh gan. Néu phat hién sau khi bénh nhan di bi so gan
thi du cho lwong mau trong co thé di duoc duy tri & myc binh thudng, bénh nhan van c6
thé c6 nguy co bi ung thu gan.

Giang Nguyén Trinh, R.Ph., D.Ph.
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John Steinbeck IV (1945-1991) va Bénh Thing Du Sit M6

Nha van John Steinbeck IV (1945-1991) con trai cia van hao John Steinbeck (The
Grapes of Wrath) thira huong hai bénh di truyén cia bd dé lai, d6 12 nghién ruou va bénh
thang du sit mo.

John Steinbeck IV bi so gan ngay tir khi méi 34 tudi, nhung bénh thing du sit mo chi
dugc kham pha ra vao nam 1984, khi Steinbeck IV 39 tudi.

Sudt cudc doi, 6ng phai tranh dau voi nghién ngap tir ma tay khi 6ng ¢ Viét Nam va
ruQu.

John Steinbeck IV viét hoi tuong vé Viét Nam trong In Touch va nhan mét giai thuong
Emmy khi hop tac voi CBS viét vé tai liéu The World of Charlie Company.

John Steinbeck IV chét nim 1991 vi bi bé dia (rupture disc), va khong séng sot sau giai
phau. Cudn sach The Other Side of Eden- Life with John Steinbeck do vo John, Nancy
Steinbeck viét tiép va xuat ban ndm 2001,



Mét trwd'ng hop bénh hemochromatosis

Viét vé hemochromatosis phai ké dén mot truong hop da gay chi y cho gidi chuyén gia
trong nganh huyét hoc.

Trong bao John Hopkins Advanced Studies in Medicine sé thang Hai, 2003 ¢6 mot bai
trong phan Clinical Red Flags n6i vé mot truong hop bénh thing du sit mé ~-TDSM
(hemochromatosis).

Pay 13 trwodng hop mot ngwdi dan éng da trang 30 tudi, bi mét maéi, mat ham
mudn tinh duc va duc tinh (loss of libido), dau nhirc khédp dG moi noi da ca nam
va 1&n 40 Ibs. Sau khi bénh nhan dwoc chan dinh 14 bi bénh thdng dw sat mé va
duwoc chiva tri bang phu tro testosterone va lay bt mau ra khdi co thé
(phlebotomy); b&nh TDSM thuyén gidm nhwng bé&nh nhan van bj dau khép va lai
ndng thém 25 Ibs ni*a. M6t s thir nghiém mau tiép tuc tim thém bénh da cho
biét bénh nhan c6 mwc hormone sinh trwéng rat thap & trong mau, d6 1a mot
bién chirng bat thuwdng hiém thay clia bénh thang dw sét trong mé.

Bénh nhan duoc cho tri liéu thém véi hormone tang trudng, sau nhiéu thang bénh nhan
da sut can nhiéu, bét mét nhung dau nhirc khép xwong van con dai dang.

BS D.W. Schlott, tac gia bai viét cho biét mic du testosterone s& duoc dung méi mai, 6ng
khong chic 1a hormone tang truong s€ dugc dung bao lau cho bénh nhéan nay, li do vi co
thé khi lay b6t sit trong co thé ra roi thi sy rdi loan chirc ning cua tuyén yén s& giam bét.
Tac gia két luan trong truong hop mot bénh nhan bi bénh TDSM mét mdi qua dg, 1én can
thi bac si nén nghi dén bénh nhan c6 thé bi thiéu hormone ting trudng khi tri liéu bang
cach loai bot chat sit moé ra khoi co thé qua cach 1dy bt mau ra, khong dat duoc két qua
tot.

1- Barton, J. D. (2000). HemOCh romatOS|S Cambridge: Cambridge University
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