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DPanh gi4 nguy co di truyén trudec mang thai 62 Xét nghiém tién san & thai ky sau chuyén phoi
BS. Thai Doéin Minh, BS. Hd Ngoc Anh Vi da duoc xét nghiém di truyén tién lam t8

N .~ N A ) N . ThS. BS. Nguyén Khanh Linh
Gi4 tri cta siéu Am tam soat di tat thai & quy 3

BS. CKI L¢ Phudc Héa 65 Phoi kham trong giai doan phat trién tién lam t8
CNSH. Hd Lan Tram, ThS. Luu Thi Minh Tam,

Siéu Am d4nh gia tuyén e thai nhi )
ThS. Nguyén Ngoc Quynh
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70 Chéan doén tién san phoi tién lam t6 khong xAm 1in
dot pha hay thiéu kha thi?
BS. Nguyén Ha Ngoc Thién Thanh, ThS. BS. Than Trong Thach

Gié tri ctia siéu 4m Doppler 6ng tinh mach
trong siéu Am thai

TS. BS. Nguyén Thi Hong, PGS. TS. Lé Hoang,

GS. TS. Phan Trudng Duyét 74 Hb trg sinh san & phu nit 16n tudi

C1As ax BS. Mai Drc Tién
NIPT va sang loc di bdi dau tay

con nhitng rao can nio!? 78 Thuong di truyén (epigenetics) va nhitng vin dé
BS. Nguyén Ha Ngoc Thién Thanh, ThS. BS. Than Trong Thach lien quan dén cong nghé hd trg sinh san (ART)

. o o N N ThS. Lé Thi Thu Thao, CNSH. Nguyén Thi Minh Anh
Danh gid sém nguy co dai thao dudng thai ky:

sang loc két hop quj mot va phong ngita 83 Viéc tuan tha ché do an Dia Trung Hai va ty 16
BSN'T. TrAn Huy Phan, TS. BS. TrAn Nhat Thang thanh cong thu tinh dng nghiém & nhitng phu nit
mong con khong béo phi (ky 2)

BS. CKI Tang Quang Thai, BS. Trin Chiéu Thién Phic

ThS. BS. TrAn Bao Ngoc

Hoi ching truyén méu song thai cho nhan

BS. TrAn Doan Ta

K§ thuat can thiép bao thai bing kep tic day rén
& céc cip song thai mot nhau cé bién ching
ThS. BS. Pham Coéng Toan, ThS. BS. Trinh Nhuyt Thu Huong,
TS. BS. Tran Nhat Thing, TS. BS. Nguyén Hong Hoa

Du phong tién san giat bing Aspirin liéu thip:
khuyén cédo cAp nhat  BS. CKI Bui Quang Trung

Nhau tién dao: chin doan va quan Iy Jam sang
dya trén sifu Am  BS. Lé Pt Vinh, BS. Vo T4 Son

Phu thai  BS. CKI Le Tiéu My

Chan dodan trude sinh hoi chitng Joubert
BS. V& T4 Son, TS. P& Ngoc Han,
TS. Giang Hoa, TS. BS. Trin Nhat Thing

PGT-A trén bénh nhén l6n tudi: nén hay
khong nén  BS. Lé Khéc Tién, BS. Lé Thi Ha Xuyén
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PHU THAI

Bénh vién My Dtic

GIOI THIEU

Phu thai (hydrops fetalis hay fetal hydrops) 1a
tinh trang tu dich bt thuong tit hai khoang co
thé trd 1én & thai nhi. Céc ddu hiéu thudng gip
bao gdm phit da (I6p dich > 5 mm), tran dich
mang bung, mang phdi, mang tim, da i (chi sb
6i > 25 cm hoiic khoang &i 16n nhit > 8 cm) va
banh nhau day (= 4 cm & tam ¢4 nguyét [ va >
6 cm & tam c4 nguyét Il caa thai ky (Lee va cs,
2012; Hoddick va cs, 1985).

Tén suét that sy cua phi thai rit khé xac
dinh, tiy theo thiét k& nghién ctu khic nhau,
tan sult dao dong tit 1/424 dén 1/2.000 trén
tong s6 thai sbng (Trainor va cs, 2006).

Thuét ngit chin do4n “phti thai” sé gisi han
b6t nhitng trudng hgp chi cé sy hién dién cta
mot trong céc ddu hidu ké trén, vi “phti thai”
ding tiéu chudn chin doan sé ¢4 tién lugng x4u
hon. Trong mdt sb truong hop, khi ¢ sy hién
dién cua chi mot diu hiéu tich tu dich & thai c6
thé 1a dAu hiéu dién tién dén phu thai thét sy va
can khao sat cing nhu quan Iy thai ky chit ché
hon.

Phu thai dugc chia thanh hai nhém chinh:

— Nguyén nhan mién dich: bit ddng nhém méu.
— Khong lién quan mién dich: tit ca cdc nguyén
nhan khéc giy phu thai.

Trong vai thap ky trd lai day, globulin mién
dich anti-D dugc st dung rOng rdi nén ty 1é pha
thai do mién dich ngay cang gidm, tin suit dao
dong it 1/1.500 — 1/3.800. Nhiing nghién ciu
cong bd gin day cho thiy 90% trudng hop phit
thai cht yéu khong do mién dich. (Anandakumar
va cs, 19906).
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PHU THAI DO MIEN DICH

Co ché: sinh Iy bénh hoc phu thai do mién
dich dién hinh Ia trong truong hop bit dong
nhém mau Rh D, du c¢é nhiéu khing nguyén
hong cau khac cing c6 thé gay ph thai. Hé
mién dich ctia me tiép xdc Rh D (+) tit hong
cau thai do sy thai, choc i, chAn thuong hoic
qua trinh sinh nd din dén cic dap tng san
xut khing thé. Sau lan tiép xtc dau tién véi
khang nguyén D, dap tng mién dich yéu xay ra.
Globulin mién dich san xuét tit 1an tiép xic dau
tién 1a IgM — [2 mot protein 16n nén khong qua
duoc hang rao nhau thai, vi vy, thai ky dau tién
thuong khong bi anh hudng. Tuy nhién, tit 1an
tiép xdc tht hai lam lympho bao B biét héa va
phét trién. Dép tng mién dich nay san sinh IgG
— ¢6 thé vugt qua hang rao nhau thai. Hai phan
nhém IgG dugce san xuét trong qué trinh nay la
IgG1 va IgG3. Cac khang thé nay nhan biét va
lien két vao khang nguyén la trén bé mit RBC
cua thai nhi. Khang thé IgG thiéu kha ning lién
két bd sung, do d6, hong ciu bao thai dugc cac
dai thuc bao 6 lap va bi pha hay bdi hé théng
ludi ndi md ngoai bao. Chudi sy kién nay dan
dén thiéu méu bao thai.

Nguy co tiép xtGic mau me va thai ting theo
tudi thai: ba thing dau thai ky, chi khoang 3%
thai phu phét hién 0,01 mL mé4u con trong tuin
hoan me nhung dén 46% trong ba thang cudi.
Udc tinh lugng ti thiéu can thiét dé din dén
qua trinh cam tng mién dich 1a khoang 0,25 mL
mau thai nhi. Vi nhing Iy do nay, chuyén da sinh
1a yéu t6 nguy co cao nhit déi véi su nhay cam
véi Rh. Tuy nhién, viéc stt dung globulin mién



dich RhD ¢6 thé ngin ngita hiéu qua sy hinh
thanh khang thé cta me. Truyén mau khong
twong thich ciing c6 thé din dén sy cam tng
mién dich cta me; day 1a co ché dugc chép
nhéan nhiéu nhit giai thich qué trinh mién dich
hoéa tit cac khiang nguyén RBC khéc. Thit ra,
co ché chinh x4c cua hién tuong phi thai vin
chua duge hiéu biét diy dt. Ngudi ta ghi nhan
rang hién tugng phti thai xay ra sau tinh trang
thiéu mau ning, ndng do6 hemoglobin (Hb) giam
it nhit 6 do léch chun so véi trung binh Hb
theo tudi thai. Nong do albumin giam din dén
gidm 4p luc keo va ting thoat dich ngoai bao,
tAt ca nhitng yéu td nay gép phan gay phu thai
(Soothill va cs, 1987). Tuy nhién, mot sé nghién
cttu gan day cho thiy ndng do albumin thip chi
gip trong s it trudng hop va su suy gidm nay
thudng chi ¢6 6 giai doan mudn.

Mot s6 yéu tb khac cing ¢6 thé ddn dén pha
thai 4 ting tinh thdm thanh mach. Berger va
cong su da ching minh ring ndng do cta céc
san pham ferritin va lipid-peroxid héa ting 1én,
dan dén qua tai sit va ton thuong céc gbe tu
do (Berger va cs, 1990). Thiéu méau trim trong
anh hudng dén chic ning tim mach ciing c6 thé
g6p phan trong tién trinh ctia phit thai. Céc thai
nhi bi 4nh hudng phat trién su gia ting duong
kinh ca hai budng thét va ap luc tinh mach rén
(Moise va cs, 1992). Su gia ting 4p luc tinh
mach c6 thé ¢6 kha niang din dén ting tran dich,
thuan loi cho sy phét trién cua dich. Su gia ting
ap luc tinh mach cing c6 thé dan dén tic nghén
hé bach huyét. Nguoi ta ciing chiing minh dugc
rang ap luc tinh mach rén gidm sém nhét 1a 24
gid sau khi can thiép truyén mau cho thai.

PIEU TRI

Tinh trang thiéu méu ning din dén phu thai
tac dong truc tiép dén kha ning sbng ciing nhu
tién luong 1au dai. Ty 1é séng cua nhitng trudong
hop phti thai thiéu méau ning chi khoang 74%
50 v&i 94%. Khuyén cdo ciia ACOG vé quan ly
nguy co bit ddng nhém méau Rh nhu sau.

Nhitng phu ntt nhém mau Rh D (=) chuwa nhay
cam héa nén duge st dung globulin mién dich
anti-D vao tudn 28 cua thai ky. Ngay sau sinh,
néu xac dinh tré Rh D (+), tht cA nhitng phu
nit khong r6 c6 nhay cAm héa nén tiém globulin
mién dich anti-D trong vong 72 gi® sau sinh.

Khuyén cdo st dung globulin mién dich
anti-D cho tit ca cac thu thuat chin dodn xAm
1An nhu sinh thiét gai nhau hay choc 6i & phu nit
Rh D (=) va thai nhi ¢6 thé Rh D(+).

— Ngoai xoay thai (dt thanh cong hay khong)
tang nguy co xuAt huyét thai va me véi ty 1é 2 —
6% va nén chi dinh globulin mién dich anti-D
cho bénh nhan Rh D (-) chua nhay cam hoa.

- C6 thé st dung globulin mién dich anti-D
cho phu nit Rh D (=) nghi ngo thai tring va
nhiing trudng hgp nao hit thai.

- Do c6 thé c¢6 hau qua nghiém trong nén
can xem xét st dung globulin mién dich Rh D
trong trudng hop sdy thai tu phat ba thang dau,
dac biét [a giai doan mudn dit nguy co bat ddng
nhém mau thip.

— Nhiing phu nt Rh D () pha thai ngoai khoa
nén duge st dung globulin mién dich Rh D duy
phong vi nguy co cao bit ddng nhém méu cao.
— Khuyén cdo stt dung globulin mién dich Rh D
cho phu nit Rh D (-) khi chdm dut thai ky, du
bing thudc hoidc ngoai khoa.

— Khuyén cdo stt dung globulin mién dich Rh D
cho tht ca céc truong hop thai ngoai tit cung &
phu n Rh D (-).

- Khuyén cdo st dung globulin mién dich
anti-D cho nhitng phu nit Rh D (=) bi ra huyét
trong thai ky tit sau tuan thi 20.

- Neén st dung globulin mién dich anti-D cho
phu nit Rh D (=) bi chin thuong bung.

- Nén st dung globulin mién dich anti-D cho
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Loan nhip nhanh, nhip nhanh
cyc phét trén that, cudng nhi
hoéc rung nhi.

Thigu méau bao thai sau nhiém

parvovirus. cung.

Tran dich mang phéi, hodc tran
dich mang phéi do bénh phéi
biet lap.

Di dang duong dan khi phdi
bam sinh (CPAM).

Thudc chéng loan nhip qua nhau thai.

Xét nghiém mau bao thai, truyén mau trong tJ

Dan luu ho&c shunt [6ng nguc, trudng hop thai
l6n, lya chon dan luu trude sinh cé chon loc.

SU dung cac loai thudc chéng loan nhip,
tru khi thai gan dU thang ho&c c6 chéng
chidinh vé mat sén khoa.

Truy@n méu thai nhi trong t cung khi
chan doan xac dinh thi€u mau, tru khi
tudi thai lén va nguy co chuyén da.
Can nhéc dan luu phia phéi tran dich
nhiéu, néu thai l&n, can nhac dan luu
trudc sinh.

Thé nang l6n: dan luu dich bang kim/d&t shunt. Dan luu dich nang lén trong CPAM
Thé nang nho: corticosteroid trudc sinh:

g4y phu thai, néu nhing nang nhé lén

betamethasone 12,5 mg x 2 ligu (tiém bdp) hay hon gay phu thai, khuyén cao lya chon

dexamthasone 6,25 mg x 4 liéu (tiém bap).

Hoi chung truyén méu song
thai hoac thi€u mau da héng
cau (TTTS hoéc TAPS).

Hoi ching dao ngugc tudi mau
doéng mach - TRAP.

phu nit Rh D (-) titng bi thai chét luwu trong tam
c4 nguyét thit hai hodc thit ba cua thai ky.

PHU THAI KHONG DO MIEN DICH

Ngoai trit bAt dong nhém mau Rh, tit ca
nhitng nguyén nhan con lai gy phu thai duogc
xép vao nhém phii thai khong do mién dich. Mot
vai nghién cttu cong bd gan day da xac dinh dugc
hon 100 nguyén nhén khac nhau lién quan dén
pht thai khéng do mién dich, din dau la nhém
bénh Iy lién quan dén bt thuong tim mach. Mot
s6 nguyén nhan nguy co cao bao gdm:
— Bét thuong tim mach: kénh nhi that, loan
nhip nhanh, v6i héa dong mach vo cin, AVM.
— Céc 16i loan huyét dong gay thiéu méau bao
thai: thalassemia, xuAt huyét me — thai.
— Nhiém parvovirus B19...
— Céc bét thuong khic nhu bt thuong NST
(Trisomy 13, 15, 16, 18, 21), loan san xuong, rbi
loan chuyén hoéa, bit thudng bianh nhau, day
t6n... déu lién quan phu thai nhung ty 1¢ khong
cao. Tuy nhién, can luu ¥ nhém phi thai khong
xéc dinh dugc can nguyén cu thé [én dén khoang
16% tAt ca cac trudng hop (Bellini va cs, 2009).

Vi nguyén nhan da dang nén viéc x4c dinh
co ché phti thai trong nhém nguyén nhan khong
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Laser hodc chdm dut mét thai.

D6t bang nhiét cao tang (RFA).

corticosteroid trudc sinh.

Laser trong truong hop TTTS hay TAPS
gay phu thai < 26 tuan.

Phu thai do TRAP c6 thé chidinh RFA.

lién quan mién dich that sy 1a mot thit thach.
Tuy nguyén nhan duge xac dinh sé c6 co ché din
dén phu thai va t6n thuong di kém khéc nhau.

DANH GIA VA QUAN LY

Diéu tri phti thai khong do mién dich tay
thudc vao chian dodn va tudi thai xdc dinh chin
dodn ciing nhu nguyén nhan. Can tu vin day du
cho ciip vo chdng, néu phu thai khong do mién
dich lién quan bAt thudng cAu tric ning, tién
lugng kém, c6 thé lua chon chidm dut thai ky.
Khuyén céo diéu tri theo mot s nguyén nhan
chu yéu

Dbi v6i nhitng trudng hgp phit thai khong
do mién dich, tién luong tuy thudc nguyén nhan
gy phu thai. Nhitng truong hop loan nhip tim,
nhiém parvovirus B19... c¢6 ty 1 séng cao hon.
Su phét trién cic phuong phép can thiép bao
thai va phiu thuat xAm l4n t6i thiéu da gép phan
cai thién du hau. Ty 1¢ sbng tiy thudc tudi thai
chén dodn. Ty 1é thai séng khoang 31% néu chan
dodn < 24 tudn va 48% néu chin dodn muodn
hon. O nhitng trudng hop sinh sdng, ty 18 tit vong
so sinh ¢ thé [én dén 60% (Czernik va cs, 2011).

& >



gPCR (real-time quantitative PCR), NGS
(next-generation sequencing). Mot sb nghién
ctu maéi day so sanh gia tri cua hai k§ thuat méi
nhét va dugc st dung rong rai nhét hién tai la
aCGH va NGS cho két qua tuong dong gan
100% gitta hai ky thuat. Tuy nhién, nghién ctu
ctia Greco ding trén tap chi The New England
Journal of Medicine lai chi ra NGS cho két qua
tim thiy thé kham cao hon so véi aCGH, ty
16 khong tuong dong gitta hai k§ thuét nay la
38,6%, Tréi lai, mot nghién cttu duge thiét
ké kha tt gAn day thuc hién bdi Katz-Jaffe M
va cong su cho thiy gin ', s6 phoi duge cho
1a thé kham khi thuc hién bing k§ thuat NGS
hoa ra lai [a phoi léch boi hoan toan!". Nhu vay
16 rang dén hién tai, vin chua c6 ky thuét nao
duoc danh gid 1a vuot troi hon, va ty 1é duong
tinh gia trong cac ky thuat nay la bao nhiéu van
chua 16 rang.

KET LUAN

MBbi ky thuat déu ton tai nhitng vu diém va
nhugc diém, va PGT-A ciing khong 1a mot ngoai
16. Dén nay, cAu hoi c6 nén thuc hién PGT-A trén
bénh nhén I6n tudi hay khong vaAn con la cha dé
dang dugc tranh luan. Véi su phét trién khong
ngiing ctia cac ky thuat phan tich di truyén va
ky thuat sinh thiét phoi, d6 chinh x4c trong két
qua phan tich sé dan dugc cai thién. Tuy nhién,
tlt gid cho dén khi céc ky thuat hoan thién hon,
céc bac sinén cAn nhic vé do duong tinh gia, Am
tinh gia ctia cac ky thuat nay va tu van ky ludng
cho bénh nhan, dya trén tiing truong hop cu
thé, can nhic vé loi ich — nguy co khi lua chon
PGT-A trén nhém bénh nhan 16n tudi.
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