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BẤT SẢN THỂ CHAI
CHẨN ĐOÁN VÀ TIÊN LƯỢNG

ThS. BS. Cao Thị Mai Phương, BS. CKI Trần Thị Minh Châu
Đại học Y Dược TPHCM

Thể chai (corpus callosum) là một cấu trúc 
quan trọng của bộ não người, giữ chức năng 
dẫn truyền và liên hợp thông tin qua lại giữa hai 
bán cầu đại não (Des Porte V và cs, 2018). Bất 
sản thể chai (agenesis of the corpus callosum – 
ACC) là một dị tật bẩm sinh hiếm gặp với bệnh 
suất thay đổi tùy dân số nghiên cứu, dao động từ 
0,3 – 0,7% trong dân số chung và từ 2 – 3% dân 
số có bất thường phát triển tâm thần kinh (Kim 
SE và cs, 2017). 

Bất sản thể chai được chẩn đoán bằng siêu 
âm sàng lọc trước sinh từ những năm 1990. Với 
sự phát triển của các kỹ thuật chẩn đoán hình 
ảnh trước sinh, ngày càng nhiều trường hợp bất 
sản thể chai được chẩn đoán từ giai đoạn sớm 
của thai kỳ. Chẩn đoán một trường hợp bất sản 
thể chai không quá khó, thách thức lớn nhất 
đặt ra cho các nhà tiền sản là tư vấn và quản lý 
những trường hợp bất sản thể chai như thế nào.

Bất sản thể chai ảnh hưởng nhiều lên thai 
nhi, đặc biệt các vấn đề phát triển thần kinh. 
Tuy nhiên, thời gian xuất hiện và mức độ bất 
thường tâm thần kinh rất thay đổi, dù các cá thể 
cùng mang một kiểu bất thường thể chai. Một số 
trường hợp cá thể bất sản thể chai bán phần lại 
có biểu hiện nặng nề hơn các cá thể bất sản thể 
chai hoàn toàn. Ngoài ra, các trường hợp bất sản 
thể chai có thể kết hợp với các bất thường khác 
ở hệ thần kinh trung ương, làm ảnh hưởng trầm 
trọng lên sự phát triển thần kinh và tâm lý của 
trẻ. Trẻ rối loạn phát triển tâm thần kinh là gánh 
nặng lớn cho gia đình và cho xã hội, vì vậy có 
nên chấm dứt thai kỳ các trường hợp bất sản thể 
chai hay không, là câu hỏi lớn cần được giải đáp.

VỊ TRÍ, CẤU TẠO VÀ CHỨC NĂNG 
CỦA THỂ CHAI
Mỗi bán cầu đại não được cho là nắm giữ 

những chức năng chuyên biệt không giống nhau. 
Để đảm bảo cho sự hoạt động nhịp nhàng và 
thống nhất của não bộ, cần có các cấu trúc nối 
hai bán cầu đại não với nhau, trong đó thể chai 
được xem là cầu nối chính. Thể chai đóng vai 
trò chính yếu trong quá trình dẫn truyền – tích 
hợp thông tin giữa hai bán cầu đại não, được cấu 
tạo bởi trên 200 ngàn sợi trục thần kinh, nhiều 
hơn gấp nhiều lần các cấu trúc nối hai bán cầu 
đại não khác (Wisniewski KE và Jeret JS, 1994). 

Thể chai được chia làm bốn phần theo thứ tự 
từ trước ra sau gồm mỏ, gối, thân, lồi. Vị trí giải 
phẫu của thể chai thể hiện ở Hình 1 và Hình 2.

SỰ PHÁT TRIỂN THỂ CHAI 
TRONG BÀO THAI
Thể chai hình thành từ rất sớm trong thai kỳ. 

Tiền thân của thể chai được hình thành từ tuần 
thứ 6 – 8 của thai kỳ (Wisniewski KE và Jeret 
JS, 1994). Vào khoảng tuần thứ 10 – 11 thai kỳ, 
các sợi trục thần kinh thể chai bắt đầu băng qua 
đường giữa và nối hai bán cầu đại não với nhau. 
Sự hình thành thể chai bắt đầu từ trước ra sau, 
trong đó phần gối được hình thành sớm nhất, 
sau đó là phần thân và đuôi thể chai. Phần trước 
nhất của thể chai (vùng mỏ thể chai) lại hình 
thành cuối cùng, vào khoảng tuần 18 – 20 thai 
kỳ, đánh dấu sự hoàn thiện trong cấu trúc của 
thể chai. Do đó, siêu âm đánh giá cấu trúc thể 
chai trước 20 tuần tuổi thai là không thích hợp. 
Các tuần tiếp theo sau 20 tuần thai kỳ, các sợi 



61Y HỌC SINH SẢN 58

trục thần kinh thể chai tiếp tục trưởng thành 
và myelin hóa, làm cho kích thước thể chai 
tăng thêm chút ít (Des Portes V và cs, 2018). 
Sự trưởng thành và myelin hóa này vẫn tiếp tục 
sau sinh và chỉ hoàn tất khi đến tuổi thành niên 
(Wisniewski KE và Jeret JS, 1994). 

Trình tự phát triển của thể chai là gợi ý 
quan trọng khi khảo sát bệnh sinh của bất sản 
thể chai. Bất sản phần trước thể chai được cho 
có liên quan đến sự phá hủy do nhồi máu hoặc 
nhiễm trùng; trong khi bất sản phần sau thường 
do gián đoạn trong quá trình hình thành thể 
chai (Des Portes V và cs, 2018).

PHÂN LOẠI BẤT THƯỜNG
THỂ CHAI
Bất thường thể chai có nhiều loại, gồm: thiểu 

sản (thể chai mỏng), tăng sản (thể chai dày), và 
bất sản (không có thể chai). Trong bất sản thể 
chai lại gồm bất sản hoàn toàn (vắng mặt toàn bộ 
bốn thành phần của thể chai) hoặc bất sản từng 
phần. Ngoài ra nếu bất sản thể chai không kèm 
các bất thường khác của hệ thần kinh cũng như 
các cơ quan khác được gọi là bất sản thể chai đơn 
độc. Bất sản thể chai phức tạp khi đi kèm các bất 
thường khác ở hệ thần kinh (thoát vị não – màng 
não, holoprosencephaly: dị tật không phân chia 
não trước) hay các cơ quan khác.

 
TẦN SUẤT BẤT THƯỜNG THỂ CHAI
Rất khó để xác định chính xác tần suất hiện 

mắc của các bất thường thể chai. Theo báo cáo 
của Paul 2007, tỷ lệ bất sản thể chai ở trẻ sơ 
sinh sinh sống vào khoảng 1:4.000. Còn theo 
Glass năm 2008, bệnh suất của bất sản thể chai 
là 1,4:10.000 trẻ sinh sống và của thiểu sản thể 
chai là 0,4:10.000 trẻ sinh sống, thấp hơn rất 
nhiều so với nghiên cứu của Paul. Hai nghiên 
cứu này cùng được thực hiện tại California, Hoa 
Kỳ. Rất khó tìm được tài liệu ở các quốc gia khác 
báo cáo về bệnh suất các bất thường liên quan 
đến thể chai ở trẻ chu sinh hoặc sơ sinh. Tuy 
nhiên, cả nghiên cứu của tác giả Paul và Glass 
đều không bao gồm những trường hợp thai lưu, 
hoặc chấm dứt thai kỳ chủ động hoặc những trẻ 
sinh sống trên 1 năm tuổi. Bệnh suất của các 
bất thường thể chai có thể còn cao hơn các số 
liệu kể trên, do nhiều trường hợp bất thường thể 
chai ở những trẻ lớn và người trưởng thành đã 
không được chẩn đoán. Điển hình, một nghiên 
cứu hồi cứu trên các trẻ chậm phát triển trí tuệ 
tại một bệnh viện ở Toronto, 44% trẻ có bất 
thường thể chai đã bị bỏ sót trong các siêu âm 
trước sinh. Ở dân số khỏe mạnh không có các 
vấn đề về phát triển tâm thần kinh, không ghi 
nhận trường hợp nào bất sản thể chai trên phim 
cộng hưởng từ (MRI) não sau sinh (Tsushima Y 
và cs, 2005) (Bảng 1).

Tóm lại, bất thường thể chai có thể không 
phải hiếm gặp như thống kê trên y văn, với tỷ lệ 
bỏ sót còn cao và tỷ lệ tăng đáng kể ở các dân số 
có vấn đề về phát triển tâm thần kinh.

Hình 1. Vị trí giải phẫu của thể chai (tô màu 
xanh) ở mặt phẳng dọc giữa và trán giữa 

qua bộ não người. 
Nguồn: https://www.kenhub.com/en/library/

anatomy/corpus-callosum.

Hình 2. Thể chai.
(A) Thể chai bình thường. 
(B) Thể chai phóng to với các cấu 
trúc đầy đủ, rostrum: mỏ, genu: gối, 
body: thân, splenium: lồi. 
(C) Doppler màu thể hiện động 
mạch quanh thể chai bình thường.
Nguồn: Rotmensch và 
Monteagudo, 2020.
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Bảng 1. Tần suất bất thường thể chai theo từng dân số.

Tác giả Quốc gia Dân số chung Dân số bất thường 
tâm thần kinh

Dân số
khoẻ mạnh

Trẻ sinh sống

Wisiewski 1994[1] New York, Mỹ 0,0005 –0,7% 2,2 – 2,4%
Paul 2007[5] California, Mỹ  1 : 4.000
Glass 2008[6] California, Mỹ 1,8 : 10.000
Widjajay 2008[7] Toronto, Canada 44%
Tsushima Y 2005[8] Nhật Bản 0%

Bảng 2. Yếu tố nguy cơ gây bất sản thể chai.

Yếu tố nguy cơ Bệnh lý
Yếu tố môi 
trường 

Nhiễm trùng bào thai TORCH, hóa chất 
gây độc thai (rượu, thuốc lá), thiếu oxy

Gen/
nhiễm sắc thể

Trisomy 13, 18, 21; hội chứng 
Andermann, hội chứng Aicardi

Chuyển hóa Tăng đường huyết không tăng ceton, 
mucolipodosis

Tuổi mẹ Trên 40 tuổi

BẤT SẢN THỂ CHAI
Bệnh sinh
Hiện nay, chưa có báo cáo rõ ràng về bệnh 

sinh của bất sản thể chai. Bảng 2 tóm tắt các 
yếu tố nguy cơ bất sản thể chai trong thai kỳ 
(Wisniewski KE và Jeret JS, 1994).

Phương tiện chẩn đoán trước sinh
Siêu âm tiền sản hình ảnh bình thường của 
thể chai
Trên siêu âm 2D, ở mặt cắt dọc giữa vùng 

não thai nhi, hình ảnh thể chai đặc trưng bởi 
một vùng echo kém, được viền quanh bởi hai 
đường tăng âm trên dưới, như hình 3(g). Trên 
mặt cắt trán giữa, hình ảnh thể chai được minh 
họa như hình 3(d). Mặt phẳng dọc giữa và trán 
giữa là hai mặt phẳng tốt nhất để khảo sát thể 
chai, và có thể được thực hiện bằng đầu dò 
bụng hoặc đầu dò âm đạo. Tuy nhiên, cần đảm 
bảo chùm tia siêu âm vuông góc với mặt phẳng 
muốn khảo sát, để được hình ảnh rõ nhất. Động 
mạch quanh thể chai, một cấu trúc nằm sát trên 
thể chai, đặc biệt hữu ích trong các trường hợp 
khó đánh giá thể chai, như mẹ béo phì, hoặc tư 
thế thai. So với siêu âm 2D, siêu âm 3D hoặc 4D 
không cho thấy ưu điểm vượt trội. Do đó, siêu 
âm 2D vẫn được xem là công cụ đầu tay trong 
khảo sát thể chai. 

Hình ảnh trực tiếp của bất sản thể chai
Chẩn đoán bất sản thể chai khi trên hình ảnh 

siêu âm 2D, ở mặt cắt dọc giữa và mặt cắt trán 
giữa không quan sát thấy thể chai. Nếu thể chai 
có hiện diện nhưng nghi ngờ thiểu sản, chẩn 
đoán xác định bằng đo chiều dài và chiều dày 
của thể chai, so sánh với biểu đồ kích thước thể 
chai theo tuổi thai của dân số thích hợp. Tuy 
nhiên cho đến nay vẫn chưa có ngưỡng cắt tốt 

để chẩn đoán là bất sản thể chai một phần hay 
thiểu sản thể chai. Trong thực hành lâm sàng, 
chẩn đoán thiểu sản thể chai chỉ khi kích thước 
thể chai nhỏ đáng kể so với tuổi thai. Nếu thể 
chai chỉ nhỏ hơn bình thường không nhiều thì 
rất dễ bỏ sót chẩn đoán. 

Hình ảnh gián tiếp của bất sản thể chai 
Trên thực tế, nhiều trường hợp rất khó cắt 

được mặt phẳng dọc giữa tiêu chuẩn để đánh 
giá thể chai. Tuy nhiên khi có bất thường thể 
chai, các cấu trúc lân cận cũng bị tái cấu trúc 
và những hình ảnh gián tiếp ấy gợi ý cho bất sản 
thể chai. Cần lưu ý rằng, các hình ảnh gián tiếp 
này không phải lúc nào cũng hiện diện ở các 
thai kỳ bất sản thể chai một phần. Bảng 3 liệt kê 
một vài hình ảnh gián tiếp chỉ điểm cho bất sản 
thể chai.

Giá trị của siêu âm tiền sản trong chẩn 
đoán bất sản thể chai
Giá trị của siêu âm tiền sản trong chẩn đoán 

bất sản thể chai không cao, và thay đổi nhiều 
tùy kinh nghiệm của nhà siêu âm. Trong tay các 
chuyên gia siêu âm tiền sản và siêu âm với mục 
đích khảo sát hệ thần kinh thai nhi, hầu hết 
các trường hợp bất sản thể chai hoàn toàn đều 
được chẩn đoán ở khoảng thai từ 20 tuần trở 
lên. Tuy nhiên, ở các thai kỳ không phải là thai 
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Hình 3. Hình ảnh siêu âm.

Hình ảnh siêu âm ở thời điểm 
tam cá nguyệt hai của:
(a, d, g) Thể chai bình thường
(b, e, h) Bất sản thể chai hoàn 
toàn
(c, f, i) Bất sản thể chai bán phần 

Mặt cắt:
(a-c) mặt cắt ngang não thất bên
(d-f) mặt cắt trán giữa
(g-i) mặt cắt dọc giữa

VIết tắt trong hình:
CSP: vách trong suốt
CC: thể chai
FH: sừng trước não thất bên
3v: não thất ba

Nguồn: Santo S và cs, 2012.
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kỳ nguy cơ cao, với siêu âm tiêu chuẩn không 
đòi hỏi khảo sát thể chai, thì một trường hợp 
bất thường thể chai chỉ được nghĩ đến khi hiện 
diện các hình ảnh gián tiếp như đã nêu ở bảng 3. 
Giá trị chẩn đoán bất thường thể chai trên siêu 
âm còn phụ thuộc vào tuổi thai lúc khảo sát, cụ 
thể tuổi thai càng nhỏ càng khó phát hiện. Điển 
hình, dấu hiệu colpocephaly chỉ hiện diện ở 20% 
các trường hợp bất sản thể chai chẩn đoán trước 
24 tuần tuổi thai trong khi sau 24 tuần, tỷ lệ hiện 
diện tăng lên đáng kể (68%)(Paladini D và cs, 
2013). 

Các bất thường kết hợp với bất sản thể chai
Bất sản thể chai tuy có thể xuất hiện đơn độc, 

nhưng phần lớn đi kèm với các bất thường hệ 
thần kinh trung ương cũng như các hệ cơ quan 
khác. Các bất thường thể chai và bất thường kết 
hợp nhiều khi rất kín đáo, dễ bị bỏ sót trước sinh. 
Do đó khi một thai kỳ nghi ngờ bất thường thể 
chai cần được theo dõi ở các trung tâm tiền sản 
có kinh nghiệm. Theo thống kê của Hiệp hội siêu 
âm sản phụ khoa thế giới (ISUOG) (Rotmensch 
S và Monteagudo A, 2020), tỷ lệ các bất thường 
não phối hợp chiếm khoảng 45,8%, và tỷ lệ này 
dao động rất lớn tùy theo dân số nghiên cứu. 

Tuy nhiên có vẻ tỷ lệ này cao hơn so với thực 
tế, do những thai kỳ được chẩn đoán bất sản thể 
chai đơn độc bị mất dấu, chỉ có những ca nghi 
ngờ thể phức tạp là được theo dõi sát tại các 
trung tâm có kinh nghiệm. Bất thường kết hợp 
ở não là thường gặp nhất, chủ yếu là não úng 
thủy (hydrocephaly), não nhỏ (microcephaly), 
bất thường hố sau (posterior fossa abnormalies), 
nang ở khe não giữa (interhemispheric cysts). 
Các bất thường ngoài não thường gặp là tật hở 
ống sống, tật vẹo cột sống bẩm sinh, hở hàm ếch, 
các tật tim bẩm sinh, dị tật đường tiết niệu – 
sinh dục.

Vai trò của MRI trong chẩn đoán bất sản 
thể chai
MRI có vai trò quan trọng trong đánh giá các 

cấu trúc não nói chung và thể chai nói riêng. Tỷ 
lệ dương giả của siêu âm trong chẩn đoán bất 
sản thể chai có thể lên đến 20%, khi đó, MRI là 
công cụ hữu ích để xác định lại chẩn đoán, giúp 
phân loại bất sản thể chai toàn phần hay một 
phần, khảo sát các bất thường não kết hợp bị bỏ 
sót trên siêu âm. Bởi vì các bất thường não phối 
hợp làm tăng nguy cơ chậm phát triển tâm thần 
– trí tuệ về sau, MRI khảo sát não thai nhi cần 
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Hình 4. Bất sản thể chai, mặt cắt ngang.
(a) Bất sản khoang vách trong suốt.
(b) Cùng hình ảnh với (a) nhưng tăng kích thước khoảng 
gian bán cầu (interhemispheric space) (mũi tên nhỏ). Sừng 
sau não thất bên dãn rộng so với sừng trước, dẫn đến dấu 
hiệu “giọt nước” (“tear drop”, colpocephaly). Lưu ý rằng các 
não thất song song với nhau và song song với đường giữa 
(mũi tên dài).
Nguồn: Rotmensch S và Monteagudo A, 2020.

Hình 5.
(a) Động mạch quanh thể chai 
bình thường.
(b) Bất sản thể chai một phần.
(c) Bất sản thể chai toàn 
phần.
Chú thích: 3v: não thất ba.
Nguồn: Santo S và cs, 2012.

Hình 6. Hình ảnh MRI 
của bất sản thể chai ở 

tam cá nguyệt III.[10]

(a) mặt cắt ngang
(b) mặt cắt dọc giữa
(c) mặt cắt trán giữa.
Hình (b) là sự tái phân bố các 
rãnh não phía trên trần não 
thất ba (3v).
Nguồn: Santo S và cs, 2012.

Bảng 3. Tóm tắt các hình ảnh gián tiếp gợi ý bất sản thể chai.

Không quan sát thấy vách trong suốt

	– Không đặc hiệu cho bất sản thể chai, có thể gặp trong holoprosencephaly (dị tật không phân chia não trước), 
hydrocephalus (não úng thủy), septo-optic dysplasia (bất thường giao thoa thị) (Hình 3b).

	– Trước 24 tuần tuổi thai, vách trong suốt thường vẫn hiện diện ở 68% các trường hợp bất sản thể chai một phần (Hình 3c). 
Ngoài dấu hiệu không quan sát thấy vách trong suốt, hình ảnh vách trong suốt bất thường (vách trong suốt hình vuông, 
dẹt) cũng là một gợi ý cho bất sản thể chai một phần (Paladini D và cs, 2013).  

Bất thường các não thất

	– Trên mặt cắt ngang: dãn sừng sau và sừng bên của não thất bên (colpocephaly), dấu hiệu “giọt nước” là hậu quả của sự 
bất sản phần sau thể chai, và tình trạng dãn não thất bên này không nặng thêm theo tuổi thai (Hình 3b).

	– Não thất bên hình ảnh sừng bò (bull’s horn) trên mặt cắt trán giữa do các bó sợi trục thần kinh (bó Probst) không băng 
qua được bán cầu não đối bên mà chạy song song với đường giữa, làm dày khoảng cách giữa hai sừng trán não thất bên 
(Hình 3e).

	– Não thất ba bị đẩy lệch lên trên, ngang mức não thất bên (Hình 3h, 3i) và có thể quan sát thấy trên mặt cắt ngang mức 
não thất bên. Ở mặt phẳng trán, não thất ba có thể bị biến đổi hình dạng “diamond shape”.  

Bất thường động mạch quanh thể chai (Hình 5)

	– Bất sản thể chai toàn phần: mất hình ảnh bán cung của động mạch quanh thể chai mà thay vào đó, các nhánh của động 
mạch não trước hướng đi thẳng lên trên vùng đỉnh. 

	– Bất sản thể chai một phần: động mạch quanh thể chai vẫn đi viền phía trên phần trước của thể chai, đến đoạn thể chai bị 
bất sản, không duy trì đường đi hình bán cung vốn có mà đổi hướng đi chếch lên trên, ra sau.

Dãn rộng khe não giữa (interhemispheric fissure)

	– Do bất sản thể chai, hai bán cầu đại não bị đẩy xa nhau, làm dãn rộng khe não giữa, trên hình ảnh siêu âm ở mặt cắt 
ngang não thất bên đặc trưng bởi ba đường sáng song song, trong đó đường sáng ở giữa là đường giữa hai bán cầu đại 
não và hai đường sáng hai bên là bờ của khe não giữa (Hình 3b).

Tái phân bố các rãnh não

	– Sự vắng mặt của thể chai gây tái phân bố các rãnh não thành hình nan hoa (radial arrangement) quanh trần của não thất 
ba (Hình 4b). Tuy nhiên hình ảnh này xuất hiện trễ trong tam cá nguyệt thứ 3 của thai kỳ.

a b

a b c

a b c
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được xem là một chỉ định bắt buộc ở các thai kỳ 
bất sản thể chai, đặc biệt là các trường hợp bất 
sản thể chai đơn độc. (Hình 6)

Khảo sát di truyền ở các thai kỳ bất sản 
thể chai
Khảo sát bộ nhiễm sắc thể
Tỷ lệ bất thường nhiễm sắc thể ở các thai 

kỳ bất sản thể chai dao động từ 11,3 – 29,3% 
tùy từng dân số nghiên cứu và tùy thuộc loại 
bất sản thể chai (Rotmensch S và Monteagudo 
A, 2020). Lệch bội thường gặp là trisomy 18, 
trisomy 13, và vi lặp đoạn hoặc vi mất đoạn 
nhiễm sắc thể số 8, vi mất đoạn nhiễm sắc thể số 
17 (Rotmensch S và Monteagudo A, 2020). Các 
nghiên cứu trên cũng nhấn mạnh bất thường 
nhiễm sắc thể có thể xảy ra ở cả bất sản thể chai 
đơn độc hay phức tạp, tuy nhiên bệnh suất có 
phần tăng hơn ở nhóm phức tạp. Bởi vì vi mất 
đoạn nhiễm sắc thể cũng có thể gặp ở các thai kỳ 
bất sản thể chai, kỹ thuật comparative genomic 
hybridization (CGH) nên được áp dụng để phân 
tích bộ nhiễm sắc thể. 

Khảo sát các đột biến gen
Bởi vì bệnh suất của bất sản thể chai rất thay 

đổi, kéo theo việc xác định tỷ lệ các bất thường 
đột biến gen ở các thai kỳ này cũng vướng phải 
khó khăn. Bedeschi và cộng sự (2006) nghiên 
cứu 63 trường hợp bất sản thể chai có biểu hiện 
các rối loạn phát triển (chậm phát triển trí tuệ, 
động kinh…) cho thấy tỷ lệ các đột biến gen có 
thể xếp thành hội chứng lên đến 33%. Bất sản 
thể chai có liên quan đến nhiều hội chứng di 
truyền, bao gồm cả di truyền trội nhiễm sắc thể 
thường, di truyền lặn nhiễm sắc thể thường và di 
truyền liên quan nhiễm sắc thể giới tính X. Hiện 
nay có khoảng 238 hội chứng có liên quan đến 
bất sản thể chai, trong đó thường gặp nhất là:

	– Hội chứng Aicardi: chủ yếu gặp ở thai nữ 
vì di truyền liên quan nhiễm sắc thể X, và đặc 
trưng bởi bất sản thể chai kết hợp bất thường 
võng mạc và chậm phát triển trí tuệ.

	– Hội chứng Andermann: hiếm gặp, di truyền 
lặn nhiễm sắc thể thường, đặc trưng bởi bất 

sản thể chai, bệnh lý thần kinh vận động và 
cảm giác tiến triển (progressive motor-sensory 
neuropathy) và chậm phát triển trí tuệ.

Ngoài ra, bất sản thể chai có thể liên quan đến 
các hội chứng không di truyền như hội chứng 
fetal alcohol hoặc các rối loạn chuyển hóa.

Khảo sát các tác nhân nhiễm trùng bào thai 
Mặc dù bất sản thể chai cũng có thể gặp 

trong các trường hợp nhiễm cytomegalovirus, 
Toxoplasma, Rubella và influenza virus, hiện 
chưa có đồng thuận rõ ràng về việc có cần khảo 
sát nhiễm trùng bào thai ở các thai kỳ bất sản 
thể chai không.

Hạn chế của các phương tiện chẩn đoán 
trước sinh 
Khả năng chẩn đoán bất sản thể chai trong 

thai kỳ, đặc biệt là xác định thể đơn độc hay thể 
phức tạp, rất thay đổi và tùy thuộc vào nhiều 
yếu tố. Yếu tố quan trọng nhất phải kể đến là 
tuổi thai chẩn đoán, bởi vì như đã đề cập, các 
bất thường phối hợp có thể xuất hiện muộn hơn 
nhiều so với thời điểm chẩn đoán bất sản thể 
chai. Các yếu tố khác phải kể đến bao gồm độ 
thấu quang của hình ảnh siêu âm (bị giới hạn 
bởi tư thế thai hoặc mẹ thành bụng dày), kinh 
nghiệm của nhà siêu âm, chiến lược siêu âm và 
có kết hợp MRI không. Có khoảng 15,1% các ca 
bất sản thể chai đơn độc trước sinh được chẩn 
đoán xác định sau sinh là thể phức tạp (Santo S 
và cs, 2012). Tỷ lệ này là một con số đáng lưu 
tâm, bởi vì như đã đề cập ở trên, tiên lượng của 
các thai kỳ bất sản thể chai phụ thuộc phần 
nhiều vào các bất thường phối hợp. Do đó, cần 
thiết phải có một chiến lược theo dõi sau sinh cụ 
thể cho các trường hợp nghi ngờ bất thường thể 
chai, đặc biệt là các trường hợp bất sản thể chai 
thể đơn độc. 

ẢNH HƯỞNG CỦA BẤT SẢN THỂ 
CHAI LÊN SỰ PHÁT TRIỂN CỦA TRẺ

Các bệnh lý sau sinh
So sánh với dân số chung, các cá thể bất sản 

thể chai gặp nhiều vấn đề bệnh tật hơn hẳn, gồm: 
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	– Bất thường vận động như giảm trương lực cơ, 
co cứng cơ hay rối loạn phối hợp vận động, liệt 
trung ương chiếm tỷ lệ khoảng 10% (Rotmensch 
S và Monteagudo A, 2020). 

	– Động kinh thường gặp ở trẻ bất sản thể chai, 
với bệnh suất dao động từ 7 – 16% (Rotmensch 
S và Monteagudo A, 2020). 

Khiếm khuyết của các giác quan
	– Khuyết tật thị giác là bất thường giác quan 

thường gặp nhất, chiếm gần 30%, bao gồm các 
vấn đề nhìn xa và gần, lé, rung giật nhãn cầu, 
nhận thức về độ sâu hình ảnh (Doherty D và 
cs, 2006).

	– Khuyết tật thính giác chiếm 14,4%, và đôi 
lúc có thể hồi phục theo thời gian (Doherty D 
và cs, 2006). 

	– Phản ứng bất thường với các kích thích 
xúc giác (đụng chạm, kích thích đau) bao gồm 
phản ứng quá mức với kích thích đụng chạm 
và giảm phản ứng với kích thích đau. Điều này 
rất nguy hiểm, bởi có một số trường hợp các trẻ 
này bị chấn thương (gãy xương, bỏng) hoặc mắc 
bệnh (thủng màng nhĩ, viêm ruột thừa) được 
chẩn đoán quá trễ khi đã xảy ra các biến chứng 
nghiêm trọng.

 Sinh hoạt hàng ngày 
	– Hoạt động bú, nhai và nuốt khó khăn, dễ ọc 

ói, trào ngược.
	– Hoạt động tự chủ về đại tiện, tiểu tiện trễ 

hơn các trẻ cùng trang lứa, 40,5% trẻ bất sản thể 
chai chưa tự đi đại tiện được lúc 5 tuổi, 45,5% 
trẻ vẫn tiểu dầm sau 5 tuổi (Santo S và cs, 2012).

	– Một số trẻ bất sản thể chai gặp vấn đề về 
giấc ngủ như khó đi vào giấc ngủ hoặc mộng du. 
Thiếu giấc ngủ sâu kéo dài có thể liên quan đến 
rối loạn hành vi và học tập về sau.

Phát triển thể chất
Chậm phát triển thể chất rất thường gặp 

ở các trẻ bất sản thể chai, dao động từ 60,8 – 
80,7% tùy nghiên cứu (Santo S và cs, 2012). 
Trong đó, có vẻ bất sản thể chai đơn độc cho 
tiên lượng phát triển thể chất tốt hơn bất sản 
thể chai phức tạp. Các bất thường phát triển thể 
chất có thể xuất hiện sớm như chậm lật, chậm 

đi, hoặc trễ hơn như khó cầm viết. Bởi vì rất khó 
tiên đoán mức độ chậm phát triển thể chất ở các 
trẻ bất sản thể chai, các trẻ này cần được theo 
dõi sát sau sinh để phát hiện và điều trị kịp thời.

KẾT LUẬN
Mặc dù bệnh suất chính xác vẫn chưa được 

biết rõ, bất sản thể chai vẫn là một bệnh hiếm 
gặp. Bệnh lý này cần được nghi ngờ khi khảo sát 
hình thái học thường quy phát hiện các dấu hiệu 
gián tiếp hoặc được chẩn đoán bằng các dấu hiệu 
trực tiếp. Sau đó, các khảo sát chi tiết cần được 
đánh giá nhằm chẩn đoán bất sản thể chai đơn 
độc hay kèm các bất thường khác trên siêu âm. 
Nếu có thể, nên chỉ định MRI nhằm xác định lại 
chẩn đoán và phát hiện các tổn thương não kèm 
theo. Nguy cơ có bất thường về di truyền hoặc 
nhiễm trùng thường thấp nếu bất sản thể chai là 
đơn độc. Tỷ lệ chậm phát triển tâm vận ở trẻ em 
được chẩn đoán bất sản thể chai đơn độc trước 
sinh là 25 – 30% (Santo S và cs, 2012), và có vẻ 
như tỷ lệ này bằng nhau ở bất sản thể chai toàn 
phần hay một phần (Santo S và cs, 2012). Tuy 
nhiên, vẫn còn nhiều hạn chế trong các nghiên 
cứu về bất sản thể chai nên việc đánh giá chính 
xác tỷ lệ chậm phát triển tâm vận vẫn còn là 
thách thức đối với các nhà nghiên cứu.
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