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- Nghiên cứu xác định được tỷ lệ các kiểu đột biến gen gây bệnh và đặc điểm di 

truyền của bệnh thông qua nghiên cứu một số phả hệ của bệnh nhân Thalassemia 

đang điều trị tại Bệnh viện Trẻ em Hải Phòng. 

- Ứng dụng các kỹ thuật sinh học phân tử để xác định loại đột biến và các xét nghiệm 

khác (tổng phân tích tế bào máu, sinh hóa máu,…) để đánh giá và góp phần sàng lọc 

bệnh Thalassemia.  

- Xây dựng và đưa vào nghiên cứu các phả hệ của bệnh nhằm quản lý nguồn gen và 

đưa ra tư vấn di truyền 

- Nghiên cứu khá toàn diện về bệnh Thalassemia: Nguyên nhân bệnh (kiểu đột biến), 

sự di truyền qua các thế hệ, triệu chứng lâm sàng, cận lâm sàng, điều trị và theo dõi 

kết quả điều trị 

- Phát hiện đột biến hiếm gặp trên thế giới nói riêng và Việt Nam nói chung. 


