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Siéu Am sdm va du doan thai luu trong 3 thang
Su chénh léch kich thudc thai nhi trong song thai
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So sanh anh hudng ctia cac thubce tranh thai
dudng ubng lén cac chi s6 1am sang, sinh héa
trong hoi ching budng tring da nang
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SAY THAI LIEN TIEP VA
BAT THUONG NHIEM SAC THE

ThS. BS. Nguyén Ba Son

Bénh vién da khoa Medlatec

DPAI CUONG

Say thai (miscarriage/a pregnancy loss) la
hién tugng thai bi tong ra ngoai budng tit cung
trude khi ¢ thé sbng duge, thuong 1a dudi 24
tuan!!l.

Luu : mot s6 tré so sinh ¢ thé séng duoc khi
thai dudi 24 tudn, do d6 khéi niém v tudn thai
¢6 thé khéc nhau gitta céc quéc gia. O Viét Nam,
theo hudng din ctia Bo Y té, thai bi tong ra khoi
budng ttt cung trude 22 tuan dugce coi la sdy thai.

Sdy thai lién tiép (Recurrent pregnancy
loss — RPL) 1a hién tuong c6 tit 2 1an sy thai
trd lén. Ching ta cAn phan biét RPL nguyén
phat (primary RPL) va RPL thit phét (secondary
RPL). RPL nguyén phét [a hién tugng chua c6
mot thai ky nao trén 24 tuan con RPL thit phat
la hién tugng da c6 it nhAt mot thai ky trén 24
tudn trude dé. Bat thudng nhiém sic thé khong
chi gdy RPL nguyén phat ma con c6 thé gdy RPL
thit phat, tic [a bd/me c6 bat thudng nhiém sic
thé, khong phai lic nio cing din t6i siy thai
lién tiép ma doi khi xen gitta c4c 1an sy thai ho
vén c6 thé sinh dugc con khoe manh.

Ty 1é sy thai néi chung 1a 13,5% nhung ty
16 RPL thi khé dua ra con s6 chinh xac vi rit
khé dé xéc dinh s6 1an sdy thai, dic biét 1a sdy
thai sém trude 10 tudn vi c6 thé nham véi kinh
nguyét. Ty 1&é RPL khoang 1 — 3%, thay déi tuy
ting nghién ctu.

Nguyén nhan va cic yéu tb nguy co gdy RPL
6 rht nhiéu, c¢6 thé do vg hodc chdng hoic ca
hai. Tuy vay, khoang 40 — 60% céc trudng hop
RPL khong ré nguyén nhan. Cac bit thuong

nhiém sic thé 13 nguyén nhan quan trong trong
sdy thai lién tiép. Cac bt thuong nay cé thé &
phoi thai hoic bat thuong di truyén tit bd/me.

BAT THUONG NHIEM SAC THE

PHOI THAI

Bét thuong nhiém sic thé phoi thai 1a nguyén
nhén hay gip gy sy thai tu nhién, dic biét la
sdy thai sém trong quy I cta thai ky. Khoang
50% sdy thai trong quy I va !/; truong hop siy
thai trong quy II do bit thudng nhiém sic thé
mo thai”. Phan 16n bAt thudng nhiém sic thé
phoi thai 1a tu phat va ngiu nhién do sai sét
trong qud trinh gidm phan tao giao tt va phat
trién ctia phoi trong khi bd me ¢6 nhiém sic thé
binh thuong. Khoang 2 — 5% bét thuong nhiém
sic thé phoi thai [a do di truyén tit bd/me 6 bat
thuong nhiém sic thé va gay sy thai lién tiép.
Nhiéu nghién cttu cho thiy, nguy co mang thai
léch boi nhiém sic thé ting 1én theo tudi me.
Hién nay, & cdc nudc phét trién va dang phét
trién do tudi trung binh sinh con dau long cua
phu ni ting 1én, do d6 ty 1é¢ mang thai léch boi
nhiém sic thé cing ting lén.

C6 nhiéu k¥ thuét phan tich nhiém sic thé
ctia mo thai: Karyotype, FISH, aCGH, MLPA,
QF-PCR... Karyotype la k§ thuat truyén thdng
duoc stt dung phd bién cho phép danh gid toan
bod s6 lugng va cAu tric cta tht ca 46 chiéc
nhiém sic thé. Xét nghiém c6 thé phat hién
dugce ca thé kham ma cac ky thuat FISH, aCGH
kho phat hién. Tuy nhién, k§ thuat nay lai c6
nhugce diém 1a nudi ciy dé thét bai, mit nhiéu
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thoi gian xét nghiém (14 — 21 ngay), khong phan
biét duge khi nhiém mau, mo6 ctia me, khong
phat hién dugc cac bt thuong c6 kich thude
nhd < 5 Mb. FISH ¢6 gi6i han 1a st dung cac
dAu do (probes) cho nhitng nhiém sic thé nhit
dinh, néu st dung probes cho toan bd nhiém sic
thé thi gia cao do dé it duogc stt dung dé xé4c dinh
bét thuong nhiém sic thé gy sdy thai (Hinh 1.
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Hinh 1. Karyotype 47, XX, +21:
Ngudi n mac hdi chiing Down.

Céc bAt thudng nhiém sic thé phoi thai gay
sdy thudng [a cac bat thuong NST khong can
bing (léch boi, mAt doan, lip doan...). Ky thuat
aCGH c¢6 thé phat hién dugc cdc bt thuong
nhiém sic thé khong cin bang véi do phan giai
cao trong thdi gian ngin (5 — 7 ngay). Do véy,
aCGH la ky thuét t6t nhét, cho phép danh gia
tAt ca nhiém sic thé khic phuc dugc nhugc
diém cua Karyotype va FISH. Tuy nhién aCGH
c6 nhugc diém la khong thé xac dinh duoc
bién déi cAu tric nhiém sic thé dang cin bang,
khong xac dinh duoc néu ty 1é kham thip (dudi
10 — 15%) va gia thanh cao. Mot ky thuét nita
1a NGS (Next generation sequencing) cho phép
giai trinh ty mod thai dé x4c dinh bt thuong
di truyén, mic du chua duoc cong bd rong réi
nhung hita hen sé 1a phuong phap tbt trong
twong lai.

Bét thuong nhiém sic thé phoi thai c6 nhidu
loai: 1éch boi, da boi, bAt thudng ciu tric... Trong
d6, lech boi nhiém sic thé chiém 67,3%, da boi
nhiém sic thé chiém 26,1%, cac bat thudng cAu
trdc chiém 3,8% va 2,8% la bt thuong khéc.
Trong céc léch bdi nhiém sic thé, trisomy 16 hay
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gip nhit v6i 34,4%; trisomy 12 chiém 13,6%,
trisomy 22 chiém 12,8%, monosomy X chiém
15,2%"). Ty 1& léch boi nhiém séc thé cang cao
néu sdy thai cang sém, 90% do bi l1éch boi nhiém
sic thé néu sy tit 0 — 6 tudn, 50% néu sdy thai
tir 8 — 11 tudn va 30% néu say tit 16 — 19 tuan!¥.

Phan tich Karyotype gidp phéat hién bét
thuong nhiém sic thé mo thai, tit d6 cung cip
cdc thong tin vé nguyén nhin giy sdy thai,
nhung cing khong thé loai trit mot sb nguyén
nhan khac kém theo. Ngoai ra, Karyotype khong
gitp tién lugng sy séng cua thai & nhitng lan
mang thai tiép theo va khong thé diéu tri.

BAT THUONG NHIEM SAC THE

VOQ/CHONG

Khoang 4% cac cip vo chdng RPL c6 bét
thudng nhiém sic thé trong khi ty 1é nay d cac
ciip doi binh thudng chila 0,2%. Cip vo/chdng cé
bét thudng nhiém séc thé dang can bing: chuyén
doan tuong hd, chuyén doan Robertsonian, ddo
doan ¢6 kiéu hinh binh thuong nhung ¢6 nguy
co cao bi sdy thai lién tiép, sinh con di tat. Didu
nay 1a do vg hodc chong mang bat thudng nhiém
sic thé, trong qué trinh phan ly giam phan sé
dan t6i 50 — 70% giao tt va phoi c6 bo nhiém
sic thé khong can bang, cdc phoi nay thuong bi
say hodic néu c6 thé sinh ra thi bi di tat bAm sinh.

Cac ky thuat sinh hoc phan tt thuong it duge
4p dung trong x4c dinh bt thudng nhiém sic
thé vo chdng. Phuong phép gitp x4c dinh cac
bt thudng nhiém sic thé chi yéu la phan tich
Karyotype. Day la ky thuat dugc st dung phd
bién dé phat hién céc bat thudng nhiém sic thé
cho cip v chdng sy thai lién tiép, c6 tién st
sinh con di tat. Phan tich Karyotype c6 nhiéu
vu diém: gig thanh ré nén dé trién khai thudng
quy, 6 thé phat hién cdc bAt thudng nhiém sic
thé dang can bang (chuyén doan, dio doan) va
c6 thé phat hién duoc thé kham hai hay nhiéu
dong té bao.

Trong cdc bt thuong nhiém séc thé, chuyén
doan tuong hd gip véi tAn suit cao nhit. Mot
nghién cttu trén 2.324 cip vo chdng sy thai lién



tiép cho théy ty 1& bat thudng nhiém sic thé a
4,91%. Trong d6, chuyén doan tuong hd chiém
64,9%, chuyén doan Robertsonian chiém 20,2%,
dado doan chiém 8,8% va 6,1% la bt thuong
khacP'.

BAt thudng nhiém sic thé gidi tinh, dic biét
hoi ching Turner dugc md ta kinh dién véi cac
triéu ching: chiéu cao thip, nép thira da gy,
bAt thudng vé tim mach, than va dic biét la bat
thudng vé chitc ning sinh san nhu vo kinh, vo
sinh, suy budng tring nguyén phét, ti cung nhi
tinh... Mic dit vy, mot sb trudng hop Turner
kham van c6 thé ¢ kinh nguyét, mang thai va bi
sdy thai lién tiép. Mot nghién cdu trén 22 trudng
hop Turner kham mang thai ty nhién hodc IVF
6 32,7% sinh con sbng va 67,3% siy thail®.

Bién d6i nhifm sic thé khac kha thudng
gip la c4c da hinh nhiém sic thé (chromosome
variant). D4y 1a cdc dang bién déi binh thuong
dugc quan sat bing kj thuit nhudm bing va
c6 thé di truyén duge. Céc bién ddi nay khong
gy cac bt thudng vé kiéu hinh, dugc quan
sat thiy thudng xuyén trong quan thé. Cac da
hinh nhiém séc thé hay gip: gh+, ps+, pstk+,
cenh+... Anh hudng ctia da hinh nhiém sic
thé gay sy thai lién tiép vin chua c6 két luan
ro rang. Mot nghién ctu ndm trén 440 cdp vo
chdng sy thai lién tiép va 200 cip vo chdng
binh thudng, cho thiy ty 1& da hinh nhiém sic
thé gip & nhém sy thai lién tiép cao hon so véi
nhém binh thuong tuong ting 1a 8,5% va 3,5%!7.

Céc cip vg chdng cé Karyotype bit thuong
c6 ty 1é sy thai & 1an tiép theo cao; ty 1& sinh con
sbng thip va nguy co cao sinh con bi di tit bAm
sinh. Ty 1& sdy thai, sinh con di tat nhing 1An sau
phu thudc vio loai bat thudng Karyotype. Sy
thai thuong nghiém trong hon & nhitng cip vg
chdng mang chuyén doan tuong hd va dao doan
so v6i chuyén doan Robertsonian va cdc bat
thudng khéc. Céc cip vo chdng nay can duge tu
van di truyén bdi céc bac si da duge dao tao vé di
truyén vé viéc c6 nén mang thai tiép hay khong,
nguy co va ty 1é sdy thai & cic 1an mang thai tiép
theo (Hinh 2).
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Hinh 2. Karyotype ngudi nam mang nhiém sac
thé chuyén doan gitia nhiém sac thé s6 4 va 11.

Mic di ty 1é bat thuong nhiém séc thé & cac
cip vo chdng sy thai lién tiép khong cao, nhung
phan tich Karyotype ¢6 vai trd rit quan trong,
gitp xdc dinh nguyén nhén siy thai, mic du
khong thé diéu tri dugc nhung tit d6 dinh hudng
tién luong bénh va Iya chon phuong phép diéu
tri phtt hogp & céc 1an mang thai tiép theo nhu:
sang loc tién lam t& (PGS), diéu tri ndi khoa
hoic xin tring/tinh trung...

KET LUAN

Bét thuong nhiém sic thé 1a nguyén nhan
quan trong gy sdy thai lién tiép. Phin 16n phoi
thai bi siy 1a do bAt thudng nhifm sic thé.
Nguyén nhén gy bt thudng nhiém sic thé phoi
thai cht yéu la ty phat trong qué trinh giam
phan tao giao ti va phdi ma bd me c6 nhiém sic
thé binh thudong. Khoang 4% céc cip vg/chong
sdy thai lién tiép c6 bt thudng nhiém sic thé.
Mic du ty 1& nay khong cao, nhung phan tich
Karyotype ca vg va chdng cé vai trd rht quan
trong, né gidp chin dodn nguyén nhan, dua ra
huéng tién luong, diéu tri va tu vin phit hop.
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