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ABSTRACT
Objevtive: Evaluating the effectiveness of gap-PCR combined with MALDI-TOF testing technique 
in detecting thalassemia carriers among pregnant women compared with red blood cell indices 
and hemoglobin electrophoresis.

Methods: A cross-sectional design was conducted on 476 pregnant women from January to October 
2025. Participants underwent parallel screening using the traditional method (hematology indices 
and hemoglobin electrophoresis) and genetic testing with gap-PCR combined with MALDI-TOF.

Results: A total of 56/476 (11.8%) carriers were detected, including 7.6% alpha, 3.8% beta, and 0.4% 
combined alpha-beta mutations. Sensitivity and specificity of the traditional method were 92.9% 
and 86.7%, respectively, with PPV 48.1% and NPV 98.9%. Gap-PCR combined with MALDI-TOF 
demonstrated superior sensitivity (98.2%) and specificity (100%), with PPV 100% and NPV 99.8%.

Conclusion: Gap-PCR combined with MALDI-TOF provides high diagnostic accuracy and enables 
one-step screening, improving the efficiency of thalassemia carrier detection.
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TÓM TẮT
Mục tiêu: Đánh giá hiệu quả của kỹ thuật xét nghiệm gap-PCR kết hợp MALDI-TOF trong phát hiện 
thai phụ mang gen thalassemia so với sàng lọc bằng tổng phân tích tế bào máu kết hợp điện di 
huyết sắc tố.

Phương pháp: Nghiên cứu mô tả cắt ngang trên 476 thai phụ đến khám thai từ tháng 1-10 năm 
2025. Đối tượng được thực hiện đồng thời hai phương pháp sàng lọc: truyền thống (công thức máu 
+ điện di huyết sắc tố) và xét nghiệm gen bằng gap-PCR kết hợp MALDI-TOF.

Kết quả: 56/476 thai phụ (11,8%) mang đột biến gen thalassemia, trong đó mang gen alpha 7,6%, 
mang gen beta 3,8% và mang phối hợp alpha-beta 0,4%. Phương pháp truyền thống có độ nhạy 
92,9%, độ đặc hiệu 86,7%, PPV 48,1% và NPV 98,9%. Phương pháp gap-PCR kết hợp MALDI-TOF 
có độ nhạy 98,2%, độ đặc hiệu 100%, PPV 100% và NPV 99,8%.

Kết luận: Gap-PCR kết hợp MALDI-TOF là kỹ thuật có độ chính xác cao, rút ngắn thời gian sàng lọc 
và phù hợp triển khai lâm sàng để phát hiện người mang gen bệnh thalassemia.

Từ khóa: Thalassemia, gap-PCR, MALDI-TOF, sàng lọc mang gen.

1. ĐẶT VẤN ĐỀ
Thalassemia (còn gọi là bệnh tan máu bẩm sinh) là một 
nhóm bệnh huyết sắc tố gây thiếu máu, tan máu di truyền. 
Ở người trưởng thành bình thường, thành phần huyết sắc 
tố chủ yếu là HbA (khoảng 98%) bao gồm hai chuỗi alpha 
và hai chuỗi beta. Bệnh thalassemia do đột biến gen chịu 
trách nhiệm tổng hợp chuỗi globin tương ứng, do đó phân 
loại thành hai thể bệnh chính là Alpha-thalassemia và 
Beta-thalassaemia; ngoài ra, có các thể phối hợp khác 
như thalassemia và bệnh huyết sắc tố. Đây là bệnh di 
truyền gen lặn phổ biến tại các quốc gia Địa Trung Hải, 
châu Phi, châu Á (trong đó có Việt Nam) [1]. Tại Việt Nam, 
bệnh thalassemia cũng như tình trạng mang gen bệnh 
phân bố ở tất cả các tỉnh, thành và các dân tộc trong cả 
nước, đặc biệt là các dân tộc thiểu số ở các tỉnh miền 
núi phía Bắc [2]. Theo nghiên cứu của Trần Danh Cường 
và cộng sự, tại Việt Nam tỷ lệ dân số mang gen bệnh 
Alpha-thalassemia là 10,73%; tỷ lệ mang gen bệnh Beta-
thalassaemia là 2,24% và 0,29% bệnh nhân mang cả đột 
biến gen Alpha-thalassemia và Beta-thalassaemia [3].
Để giảm dần tỷ lệ trẻ sinh ra mắc bệnh thalassemia, công tác 
phòng ngừa dựa trên giáo dục sức khỏe, sàng lọc rộng rãi và 
tư vấn di truyền là phương pháp có chi phí thấp so với điều 

trị và hiệu quả mang lại cao. Tại Việt Nam, Bộ Y tế ban hành 
Hướng dẫn sàng lọc người mang gen bệnh thalassemia 
được thực hiện theo từng bước: xét nghiệm công thức máu 
toàn phần và ferritin của thai phụ với cut-off MCV < 85,0 fL 
hoặc MCH < 28,0 pg được sử dụng để xác định người nguy 
cơ cao mang gen bệnh. Nếu MCV và MCH của thai phụ thấp 
thì đánh giá MCV, MCH của chồng. Nếu MCV và MCH của 
chồng giảm, tiếp tục xét nghiệm điện di huyết sắc tố. Dựa 
trên kết quả điện di, tiếp tục xét nghiệm phân tích đột biến 
gen [4]. Tuy nhiên, phương pháp sàng lọc bằng MCV, MCH 
và điện di huyết sắc tố có thể gặp một số hạn chế như tỷ lệ 
dương tính giả cao và có thể gặp âm tính giả. Bên cạnh đó, 
lưu đồ sàng lọc nhiều bước làm quá trình khám - tư vấn kéo 
dài, nhiều trường hợp không tiếp tục quy trình sàng lọc. 
Hiện nay, kỹ thuật di truyền phân tử với độ nhạy và hiệu suất 
cao, có khả năng triển khai trên diện rộng đã và đang được 
ứng dụng rộng rãi trong việc tầm soát và phát hiện người 
lành mang gen bệnh thalassemia trong 1 lần xét nghiệm 
duy nhất. Hiệu năng và tính hiệu quả trên chi phí của công 
nghệ di truyền so với phương pháp truyền thống đã được 
chứng minh trong các nghiên cứu tại các nước trong khu 
vực. Zhao J và cộng sự (2020) khảo sát và so sánh độ nhạy, 
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độ đặc hiệu của phương pháp xét nghiệm gen (NGS kết hợp 
gap-PCR) với phương pháp dựa trên chỉ số huyết học (MCV 
< 82 fL hoặc MCH < 27 pg và điện di hemoglobin phát hiện 
HbA2) khi tầm soát thalassemia cho hơn 944 cặp vợ chồng 
tại Quảng Đông, Trung Quốc [5]. Tỷ lệ phát hiện đột biến 
Alpha-thalassemia được báo cáo trong nghiên cứu này là 
73,49% với phương pháp MCV-MCH và 65,12% với phương 
pháp điện di hemoglobin. Tương tự, tỷ lệ phát hiện đột biến 
Beta-thalassaemia lần lượt là 85,9% với MCV-MCH và 
95,65% (66/69) với điện di hemoglobin. Tại Việt Nam, đến 
nay chưa có nghiên cứu nào sử dụng kỹ thuật xét nghiệm 
gen đầu tay để sàng lọc thalassemia thể ẩn. Chính vì vậy, 
trong nghiên cứu này, chúng tôi tiến hành khảo sát hiệu 
quả của xét nghiệm gen bằng phương pháp gap-PCR kết 
hợp MALDI-TOF so với phương pháp truyền thống dựa trên 
chỉ số huyết học (MCV-MCH) và điện di huyết sắc tố trong 
tầm soát thalassemia cho đối tượng thai phụ tại Việt Nam. 
Mục tiêu của nghiên cứu nhằm đánh giá hiệu quả kỹ thuật 
xét nghiệm gap-PCR kết hợp MALDI-TOF để phát hiện thai 
phụ mang gen thalassemia so với sàng lọc bằng tổng phân 
tích tế bào máu kết hợp điện di huyết sắc tố.

2. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU

2.1. Đối tượng nghiên cứu
- Tiêu chuẩn lựa chọn: phụ nữ mang thai 3 tháng đầu đến 
khám thai tại Bệnh viện Phụ Sản Hà Nội; thai phụ chưa 
được xét nghiệm sàng lọc, chẩn đoán mang gen bệnh 
thalassemia trước đó; thai phụ đồng ý tham gia nghiên cứu.
- Tiêu chuẩn loại trừ: thai phụ đã có chẩn đoán xác định 
bệnh lý thalassemia hoặc mang gen bệnh thalassemia, 
thai phụ từ chối tham gia nghiên cứu.

2.2. Phương pháp nghiên cứu
- Thiết kế nghiên cứu: nghiên cứu mô tả cắt ngang, so sánh 
2 nhánh xét nghiệm đồng thời cho đối tượng nghiên cứu.
- Cỡ mẫu nghiên cứu tính theo công thức: 
Với mục tiêu ước tính độ nhạy:

nse = TP + FN TP + FN = Z2
α x Pse x (1 - Pse)

Pdis w2

Với mục tiêu ước tính độ đặc hiệu:

nsp = FP + TN FP + TN = Z2
α x Psp x (1 - Psp)

1 - Pdis w2

Trong đó: độ nhạy và độ đặc hiệu của xét nghiệm này sử 
dụng trong công thức tính cỡ mẫu trên dự đoán lần lượt là 
0,99 và 0,99; w là độ rộng của khoảng tin cậy 95%, chọn 
w = 0,03 (3%); p là tỉ lệ bệnh thalassemia trong dân số, dự 
đoán p = 0,1 (10%). 
Cỡ mẫu cần thiết n = max (nse, nsp) nên chọn cỡ mẫu chung 
là n = 422.
Trong nghiên cứu này, chúng tôi có 476 thai phụ tham gia 
toàn bộ nghiên cứu.
- Các biến số nghiên cứu: tuổi, giới, Hb, MCV, MCH, %HbA2, 
HbE. Đột biến gen β được phân loại thành các dạng β0, β+, 
βE. Đột biến gen alpha được phân loại α+ và α0. 
- Thời gian và địa điểm nghiên cứu: nghiên cứu từ tháng 
1-10 năm 2025 tại Bệnh viện Phụ Sản Hà Nội.

2.3. Quy trình tiến hành nghiên cứu

Mẫu máu của thai phụ được thực hiện đồng thời theo 2 
phương pháp sàng lọc:

- Sàng lọc chẩn đoán theo phương pháp truyền thống (theo 
Quyết định số 1832/QĐ-BYT ngày 01 tháng 7 năm 2022): xét 
nghiệm tổng phân tích tế bào máu ngoại vi thực hiện trên 
hệ thống tự động DXH690 với ngưỡng cut-off MCV < 85,0 fL 
hoặc MCH < 28,0 pg. Nếu MCV và MCH thấp, điện di huyết 
sắc tố bằng phương pháp sắc kí lỏng hiệu năng cao (HPLC) 
trên máy Ultra2variant. Dựa trên kết quả điện di xét nghiệm 
phân tích đột biến gen bằng kĩ thuật Stripasssay của hãng 
Viennalab, Áo (21 đột biến alpha và/hoặc 22 đột biến beta), 
MLPA, giải trình tự gen khi nghi ngờ các đột biến hiếm.  

- Sàng lọc bằng xét nghiệm gen gap-PCR kết hợp MALDI-TOF: 
thực hiện ngay lần lấy máu đầu tiên (cùng lúc xét nghiệm 
tổng phân tích tế bào máu ngoại vi của phương pháp truyền 
thống) trên hệ thống Mass Array (hãng Agiena, Hoa Kỳ) cho 
phép khảo sát 25 đột biến (7 đột biến alpha: -SEA, -α3.7, 
-α4.2, -THAI, CS, QS, WS; 18 đột biến beta: βE, IVS I-5, CD14-
15, CD41-42, -30, -29, CD27-28, IVS I-1, Cap+40-43, CAP+1, 
-32, CD71-72, CD43, -28, CD17, IVS II-654, CD31, IntM).

2.4. Xử lý số liệu

Số liệu được xử lý bằng phần mềm SPSS 22.0, so sánh độ 
chính xác của hai phương pháp bằng kiểm định McNemar.

2.5. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu được thông qua Hội đồng Đạo đức của Bệnh 
viện Phụ Sản Hà Nội.

Thai phụ tự nguyện tham gia nghiên cứu bằng phiếu đồng 
thuận và được miễn phí toàn bộ xét nghiệm sàng lọc, chẩn 
đoán thalassemia theo cả hai phương pháp.

Nghiên cứu được thực hiện hoàn toàn vì mục đích khoa 
học và không vì mục đích nào khác.

Nhóm tác giả cam kết không xung đột lợi ích liên quan đến 
nghiên cứu.

3. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU

3.1. Đặc điểm của đối tượng nghiên cứu

Hình 1. Đặc điểm về dân tộc của đối tượng tham gia 
nghiên cứu (n = 476)
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Đối tượng trong nghiên cứu chủ yếu là dân tộc Kinh 
(93,2%), tiếp đến là dân tộc Mường (2,6%), Tày (1,6%).
Tuổi thai phụ trung bình là 29,2 ± 2,45 tuổi (từ 16-47 tuổi).

3.2 So sánh hiệu quả sàng lọc thalassemia bằng 
phương pháp truyền thống và phương pháp gap-PCR 
kết hợp MALDI-TOF

Hình 2. Kết quả sàng lọc thalassemia bằng hai phương pháp
Trong tổng số 476 thai phụ tham gia đầy đủ cả 2 phương 
pháp, kết quả phát hiện 56 thai phụ (11,8%) có đột biến 
gen thalassemia từ cả 2 phương pháp.
Bảng 1. Giá trị của xét nghiệm sàng lọc, chẩn đoán theo 

phương pháp truyền thống (công thức máu + điện di 
huyết sắc tố)

Kết quả     
xét nghiệm Có đột biến Không có đột biến Tổng

Dương tính 52 56 108

Âm tính 4 364 368

Tổng 56 420 476

Giá trị của xét nghiệm sàng lọc, chẩn đoán theo phương 
pháp truyền thống (công thức máu + điện di huyết sắc tố): 
độ nhạy 92,9%; độ đặc hiệu 86,7%; giá trị của tiên đoán 
dương PPV 48,1%; giá trị của tiên đoán âm 98,9%; độ 
chính xác 87,4%.
4 trường hợp âm tính giả (MCV, MCH bình thường) là các 
trường hợp dị hợp tử α3.7.

Bảng 2. Giá trị của xét nghiệm gap-PCR và MALDI-TOF

Kết quả  
xét nghiệm Có đột biến Không có đột biến Tổng

Dương tính 55 0 55

Âm tính 1 420 421

Tổng 56 420 476

Giá trị của xét nghiệm sàng lọc, chẩn đoán bằng gap-PCR 
và MALDI-TOF: độ nhạy 98,2%; độ đặc hiệu 100%; giá trị 
của tiên đoán dương PPV 100%; giá trị của tiên đoán âm 
99,8%; độ chính xác 99,8% (khác biệt có ý nghĩa thống kê 
so với phương pháp truyền thống p < 0,001).

1 trường hợp âm tính giả là đột biến mất đoạn gen beta, 
không có trong panel các đột biến xét nghiệm gap-PCR và 
MALDI-TOF.

3.3. Tỷ lệ mang gen bệnh thalassemia của thai phụ 
trong nghiên cứu
Bảng 3. Các dạng đột biến gen thalassmia của thai phụ 

trong nghiên cứu (n = 476)

Dạng đột biến n %

Mang gen alpha

α0/αα 13 2,7

αα+/αα 18 3,8

ααT/αα 2 0,4

Mắc bệnh HbH α0/αα+ 3 0,6

Mang gen beta

β0/β 11 2,3

βE/β 6 1,3

HPFH/β 1 0,2

Mang gen alpha và 
mang gen beta α0/αα và β0/β 1 0,2

Mắc bệnh alpha kết 
hợp mang gen beta

Aebart’s  
(HbH + dị hợp HbE) 1 0,2

Không có đột biến 420 88,2

Tỷ lệ thai phụ mang đột biến gen thalassemia là 11,9% 
bao gồm mang đột biến alpha (7,7%), mang đột biến beta 
(3,8%), mang cả đột biến alpha và beta (0,4%).
Bảng 4. Các allen đột biến của thai phụ trong nghiên cứu 

(n = 62)

Allen đột biến n %

Alpha

SEA 18 29,0

3,7 19 30,6

4,2 3 4,8

Cs 2 3,2%

Beta

Cd26 7 11,3%

Cd41/42 5 8,1

Cd17 4 6,5

Cd71/72 2 3,2

IVSII-654 1 1,6

HPFH 1 1,6

4. BÀN LUẬN
Hiện nay, việc quản lý bệnh thalassemia là sàng lọc người 
lành mang bệnh thalassemia dựa trên tiền sử gia đình, 
công thức máu, sắt huyết thanh và ferritin. Tuy nhiên, đây 
là một thách thức đối với các cơ sở chăm sóc sức khỏe 
ban đầu và các vùng dân tộc thiểu số do hiểu biết hạn chế 
của dân số nói chung về bệnh thalassemia. Việc nhận 
định kết quả sàng lọc bằng công thức máu, điện di tương 
đối phức tạp với nhân viên y tế do nhiều lý do, bao gồm: 
một là việc hồng cầu nhỏ nhược sắc khó phân biệt do tình 
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trạng thiếu máu thiếu sắt đơn thuần hay vừa mang gen 
bệnh thalassemia vừa thiếu máu thiếu sắt, đặc biệt giai 
đoạn mang thai tỷ lệ thiếu sắt ở thai phụ cao; hai là việc 
điện di huyết sắc tố không phân biệt được tình trạng mang 
gen beta đơn thuần và mang gen beta kết hợp gen alpha; 
ba là bệnh lý thalassemia là bệnh lý di truyền gen lặn việc 
đánh giá nguy cơ sinh con mắc bệnh phải kết hợp đánh 
giá cả thai phụ và chồng/bạn tình. Hậu quả, việc sàng 
lọc người lành mang bệnh thalassemia bằng công thức 
máu, điện di thường thực hiện qua nhiều lần thăm khám, 
xét nghiệm cả vợ và chồng có thể gây ra tình trạng nhiều 
trường hợp không tiếp tục quy trình sàng lọc - chẩn đoán. 
Như vậy, việc xét nghiệm sàng lọc bằng xét nghiệm gen 
cho kết quả chính xác và nhanh chóng ngay trong 1 lần 
xét nghiệm giúp nâng cao hiệu quả của công tác sàng lọc 
người lành mang gen bệnh.

Về giá trị của phương pháp sàng lọc người mang gen bằng 
xét nghiệm gen có độ nhạy 98,2%; độ đặc hiệu 100%; giá 
trị của tiên đoán dương PPV 100%, giá trị của tiên đoán 
âm 99,8%. Các giá trị này đều cao hơn so với phương 
pháp truyền thống bằng xét nghiệm công thức máu và 
điện di với độ nhạy 92,9%; độ đặc hiệu 86,7%; giá trị của 
tiên đoán dương PPV là 48,1%, giá trị của tiên đoán âm là 
98,9%. Trong nghiên cứu này, 4 trường hợp mang gen α+ 
(dị hợp α3.7) có MCV và MCH bình thường. Nhìn chung, 
các báo cáo sử dụng MCV, MCH có thể bỏ sót các đột 
biến biến dạng α+ hoặc mang gen HBE. Theo nghiên cứu 
của Nguyễn Thị Thu Hà và cộng sự, các đột biến nhẹ α+ 
và βE có thể có chỉ số MCV và MCH trong giới hạn bình 
thường (MCV > 85 f/l và MCH > 28 pg) với tỷ lệ là 16,3% và 
8,3% ở α+ và 2,8% và 1,4% ở βE [6].  Theo nghiên cứu của 
Mai Trọng Hưng và cộng sự, chỉ số MCV ≥ 85 fl gặp 11/71 
đối tượng (15,5%) ở nhóm -α/αα và 1/21 đối tượng (4,8%) 
ở nhóm αTα/αα; với chỉ số MCH ≥ 28pg gặp 7/71 đối tượng 
(9,9%) ở nhóm -α/αα và 2/21 đối tượng (9,5%) ở nhóm 
αTα/αα [7]. Để tránh bỏ sót các đột biến thalassemia, có 
thể sử dụng ngưỡng cut-off MCV, MCH tăng lên, tuy nhiên 
việc này đồng nghĩa với làm giảm giá trị của tiên đoán 
dương tính, tăng đáng kể tỉ lệ dương tính giả, gây lo lắng 
cho bệnh nhân và tốn kém thời gian và tiền bạc cho các 
xét nghiệm tiếp theo; điều này là cơ sở cho phát triển các 
kĩ thuật sàng lọc một bước bằng xét nghiệm gen. Hạn chế 
của việc xét nghiệm trực tiếp đột biến gen thalassemia 
là thường không đạt tỷ lệ phát hiện 100% do có thể bỏ 
sót các đột biến hiếm gặp không có trong panel khảo 
sát. Đặc biệt các đột biến mất đoạn trong gen thường 
không phát hiện được qua xét nghiệm giải trình tự - nền 
tảng được sử dụng ngày càng nhiều trong sàng lọc người 
lành mang gen bệnh. Trong bệnh thalassemia, các đột 
biến dạng mất đoạn, lặp đoạn tương đối phổ biến trong 
Alpha-thalassemia (ví dụ mất đoạn SEA, mất đoạn 4.2, 
mất đoạn 3.7, mất đoạn THAI, 3.7 triplication (anti-3.7)). 
Trong nghiên cứu này, chúng tôi đã sử dụng xét nghiệm 
gen bằng việc kết hợp gap-PCR và MALDI-TOF cho phép 
khảo sát 25 đột biến (7 đột biến alpha: -SEA, - α3.7, -α4.2, 
-THAI, CS, QS, WS; 18 đột biến beta: βE, IVS I-5, CD14-15, 
CD41-42, -30, -29, CD27-28, IVS I-1, Cap+40-43, CAP+1, 
-32, CD71-72, CD43, -28, CD17, IVS II-654, CD31, IntM). 
1 trường hợp đột biến HPFH không được phát hiện bằng kĩ 

thuật này do đây là đột biến mất đoạn trên gen HBB. Phạm 
Trịnh Trúc Phượng và cộng sự cũng báo cáo tỷ lệ allen đột 
biến mất đoạn HBB chiếm 0,7% các allen đột biến tìm 
thấy ở người bệnh Beta-thalassaemia [8]. 

Đối tượng nghiên cứu đến khám và làm xét nghiệm sàng 
lọc và chẩn đoán xác định đột biến gen thalassemia đa 
số là thai phụ không có thiếu máu trên lâm sàng hoặc 
thiếu máu mức độ nhẹ, không phụ thuộc vào truyền 
máu. Trong nghiên cứu này, chúng tôi gặp 3 trường hợp 
mắc bệnh HbH thể mất đoạn, và 1 trường hợp AEBart’s 
(HbH+ dị hợp HBE). Cả 4 trường hợp đều có mức độ thiếu 
máu trung bình và không phụ thuộc truyền máu. Tỷ lệ thai 
phụ mang đột biến gen thalassemia là 11,8% bao gồm 
mang đột biến alpha (7,6%), mang đột biến beta (3,8%), 
mang cả đột biến alpha và beta (0,4%). Tỷ lệ mang gen 
Alpha-thalassemia cao hơn mang gen Beta-thalassaemia 
tương tự nghiên cứu của Nguyễn Thị Thu Hà và cộng sự 
trên 413 người khỏe mạnh, tới tư vấn về bệnh thalassemia 
tại Trung tâm Thalassemia, Viện Huyết học - Truyền máu 
trung ương, được xác định mang gen bệnh, tỷ lệ mang 
gen alpha, beta, kết hợp lần lượt là 54,7%, 41,4% và 3,9% 
[6]. Trong số allen đột biến trên gen alpha, đột biến -SEA 
và -α3.7 hay gặp nhất với tỷ lệ 29% và 30,6%, tiếp theo 
là các đột biến -α4.2 và HbCs. Trong số allen đột biến 
trên gen beta, phổ biến nhất là Codon 26, Codon 17 và 
Codon 41/42 với tỷ lệ lần lượt là 11,3; 8,1 và 6,5%. Các đột 
biến phổ biến này cũng được báo cáo trong các nghiên 
cứu của Nguyễn Thị Thu Hà và cộng sự [6], Nguyễn Khắc 
Hân Hoan [9], Ngô Diễm Ngọc và cộng sự [10]. Việc xây 
dựng các panel đột biến gen Alpha-thalassaemia và Beta-
thalassaemia trên quần thể người Việt là cần thiết nhằm 
tránh bỏ sót các đột biến thường gặp trong quần thể nếu 
áp dụng sàng lọc gen 1 bước.

5. KẾT LUẬN
Giá trị của xét nghiệm sàng lọc bằng gap-PCR và MALDI-
TOF: độ nhạy 98,2%; độ đặc hiệu 100%; giá trị của tiên 
đoán dương PPV 100%, giá trị của tiên đoán âm 99,8%. Sử 
dụng kỹ thuật xét nghiệm gap-PCR và MALDI-TOF đầu tay 
để sàng lọc thalassemia thể ẩn có độ chính xác cao hơn 
so với sàng lọc bằng công thức máu và điện di huyết sắc 
tố, rút ngắn thời gian, nâng cao hiệu quả sàng lọc.

Dựa trên kết quả nghiên cứu, chúng tôi kiến nghị ứng dụng 
lâm sàng phương pháp xét nghiệm gen để sàng lọc người 
mang gen bệnh thalassemia trong bối cảnh phát triển 
mạnh của các kĩ thuật di truyền.
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