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TÓM TẮT

Hemophillia A (HA) là bệnh di truyền lặn trên nhiễm sắc thể giới tính X gây nên do thiếu hụt yếu tố đông máu FVIII.  Xác định đột biến gen, phát hiện người lành mang gen bệnh và tư vấn di truyền là giải pháp hiệu quả nhất giúp ngăn ngừa và làm giảm tỉ lệ mắc bệnh. Đề tài được thực hiện với mục đích phát hiện người lành mang gen bệnh hemophilia A cho các bà mẹ có nguyện vọng được chẩn đoán tiền làm tổ (PGD - Pre-Implantation Genetic Diagnosis). 22 bà mẹ trong gia đình bệnh nhân hemophillia A được lựa chọn nghiên cứu. Sử dụng kỹ thuật Inversion PCR và giải trình tự gen để xác định tình trang mang gen ở trạng thái dị hợp tử. Kết quả đã phát hiện được 14/22 bà mẹ là người lành mang gen bệnh. Xác định người lành mang gen F8 dị hợp tử là bước cần thiết trước khi tham gia vào quy trình chẩn đoán tiền làm tổ bệnh hemophilia A. 

SUMMARY

DETECTION OF HETEROZYGOUS F8 MUTATION FOR HEMOPHILIA A

Hemophilia A is an inherited X-linked coagulation disorder caused by the deficiency of factor VIII (FVIII). Carrier detection and genetic counseling are effective solutions to prevent and reduce the incidence of disease. This study is carried out to detect the carriers for mothers of hemophilia A patients who may be enrolled for Pre-Implantation Genetic Diagnosis; 22 mothers belong to 22 hemophillia A patient families were selected for this study.  Inversion PCR and sequencing methods have been used. The results showed that 14 out of 22 mothers were found to have heterozygous mutation of F8 gene. Detection of heterozygous F8 mutation is necessary for Pre-Implantation Genetic Diagnosis of hemophilia A.
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