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CHAM DUT THAI KY KEM BAT THUONG
HE THAN KINH THAI: CAN CAN NHAC PIEU GI?

BS. CKI Nguyén Ha Ngoc Thién Thanh

Dai hoc Tan Tao

TONG QUAN

Bét thudng cAu tric thai [a mot vAn dé chi
chiém 2 — 4% trong thai ky'Y, nhung lai [a nguyén
nhén khién nhiéu thai phu phai bin kho#n vé
viéc c6 nén chim dit thai ky hay khong. Trong
d6, bat thuong hé than kinh thai [a bat thuong
phd bién ding hang thit hai chi sau bat thuong
ve tim'?. Ngoai ra, hon mot nita sb ca duge chan
doan c6 bat thuong hé than kinh din dén chAm
dat thai kyP!. Chinh vi vy, viéc phat hién va
chan dodn sém nhitng bat thuong nay cing nhu
tu vin da chuyén khoa [a viéc 1am can thiét dé
gitip thai phu hiéu 16 hon vé nhitng bt thuong
ma thai dang mic phai, tir d6 c6 quyét dinh trén
thai ky hién tai.

NGUYEN NHAN CHAM DUT

THAI KY THUONG GAP LIEN QUAN

BAT THUONG HE THAN KINH THAI

Hé than kinh 13 hé co quan diéu khién va
chi phéi tit ca nhitng hoat dong ctia con ngudi.
Chinh vi vay, khi c6 bat thuong & hé co quan
nay déu it nhiéu anh hudng dén hoat dong chitc
ning cua thai va doi sbng sau nay cta tré. Tuy
nhién, khong phai tit ca nhitng bAt thudng than
kinh thai déu phai din dén chim dut thai ky.
Mot nghién cttu hoi cttu ctia Struksnaes va cong
sut nam 2019 da khao sat nhitng nguyén nhan
chAm dt thai ky trén 420 thai c6 bt thuong hé
than kinh va da chim dit thai ky lac 11 tuan —
33 tudn 6 ngay trong vong 30 nam (1985 —2014).
Trong d6, nhitng bt thuong do khiém khuyét
bng than kinh nhu thai vd so (anencephaly)
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(22,4%) va cot sdbng ché doi (spina bifida)
(22,2%) la nhitng nguyén nhan phd bién nhAt.
Ngoai ra, hai bat thudng nay con din dén bit
thudng nio tdng thiy (hydrocephalus) cling kha
phd bién (17,8%). Nhing bit thudng thuong
gip khac bao gdm nhing mac do khic nhau
ctia bt thudng nio thit duy nhit (holopros-
encephaly) (9,6%) va thoat vi ndo (- mang
nio) (meningo — encephalocele) (7,1%). Dang
thodt vi ndo chiém ty 1& cao nhit 1a thoat vi
& ving cham, chiém 79,4%. C6 17 ca méc tat
dau nho (microcephaly), trong d6 47,1% lién
quan dén thodt vi nio va 29,4% kém tat nio
thit duy nhit. V& nhing di tat gidm/mAt, thiéu
san tiéu nio chiém ty 1& cao nhét véi 52,5%
va bt thudng nang & nio thudng gip nhit 1a
nang dam r6i mach mac (choroid plexus cysts),
chiém 80%. Véi nhitng di tat & co quan khéc
kém theo, di tat tim 1a thudng gip nhét (21,9%),
bén canh dé di tat vé hé xuong (19,5%) va bt
thudng hé niéu (16,3%) ciing 1a nhitng di tt
kém theo thuong xay ra. Tuy nhién, tng véi mdi
bat thudng than kinh cu thé, di tit kem theo &
nhitng co quan khac cing khic nhau. Vi du di
tat kem theo thudng gip cta tat cot sbng ché doi
la bAt thuong hé niéu (31,1%). Trong d6, 84%
nhitng ca cot sdng ché doi va gin 70% ca thai
vO so déu c6 nhitng bat thuong co quan khac
kém theo. Mit khac, dbi véi tat dau nhd, chi
c6 23,5% truong hop cé bt thudng co quan
khac. Khi khao sat v& bAt thuong nhiém séc thé,
trisomy 18 13 bAt thudng hay gip nhét, chiém
9% va trisomy 13 ding hang thit hai v6i 5%. Tuy



nhién, chi c6 20% ca c6 bat thudng nhiém sic
thé, con 80% déan sb c6 bd nhiém séc thé binh
thudng hoic khong xac dinh. Cé dén 48,3% ca
chi c6 mot bat thudng & hé than kinh nhung
c6 bo nhiém sic thé binh thuong hoic chua xac
dinh. Trong nhitng ca c¢6 bt thuong nhiém sic
thé, 90% truong hop 1a di tat da co quan. Tuy
nhién, hau hét nhitng ca thai v6 so, thoat vi
ndo, tat dau nhd, nio Gng thuy hodc dét sbng
ché d6i c6 bo nhiém séc thé binh thuong. Khi
so v6i kham nghiém ti thi, siéu 4m chin dodn
bat thudng hé than kinh trudc sinh ding dén
96,9%. Dbi véi nhitng bAt thuong chinh, mic
do chinh x4c cua siéu Am lén dén 99,1% va dbi
v6i nhitng chdn dodn xdc 1ap & tam cé nguyét
1 thi d6 chinh xic 1én dén 100%. Nhu vay,
nghién cttu da cho thdy mot cai nhin tdng thé
vé nhitng nguyén nhan chim dit thai ky thuong
gip khi c6 bat thuong hé than kinh, trong dé di
tat khiém khuyét 6ng than kinh 4 nguyén nhén
phd bién, theo sau d6 Ia tat dau nudc. Mit khéc,
hon mot ntta nhitng bit thudng than kinh ning
déu khong lién quan dén bt thuong bo nhiém
sic thé. Ngoai ra, nghién cttu ciing cho thy hiéu
qua cta st dung siéu 4m dé chin doan trudc
sinh. Tuy nhién, nghién cttu chua khao sat duoc
vai trd ctia MRI ciing nhu chi khao sat nhing
bat thudng 16n trén nhiém sic thé ma chua dé
cap dén nhing bt thuong nhé hon & mic do
gen, vi du nhu nhitng bénh Iy don gen.

Thuc té, quyét dinh chdm dit thai ky 1a do
chinh thai phu va gia dinh quyét dinh va viéc tu
vAn cho thai phu con can phai dua vao nhiéu
yéu t6: hinh anh hoc (siéu 4m va/hoic MRI), xét
nghiém vé di truyén cang nhu thai phu cin phai
duge tu vin da chuyén khoa (it nht bao gdm
bac si vé than kinh hoc tré em, di truyén hoc,
tam Iy hoc va béc si san phu khoa®) dé c6 thé
c6 nhitng quyét dinh cuy thé.

CHAN POAN BAT THUONG

HE THAN KINH THAL: SIEU AM

HAY MRI?

Hé than kinh hinh thanh ti rAt sém (tuin

that 3 thai ky), vi thé, nhing bt thuong & hé
co quan nay ciing xuit hién kha sém®. Trong
do, siéu am 13 mot cong cu kha hiéu qua dé tAm
soat thuong quy cling nhu phat hién sém nhiing
bt thudng nay. Theo huéng din cia Hiép hoi
Siéu 4m San Phu khoa Thé gi¢i (ISUOG) nim
201316: tai thoi diém siéu Am & tam ca nguyét 1
(11 — 13*6 tuan), v&i ndo thai nhi, siéu 4m c vai
trd xdc nhan sy toan ven xuong so, thiy dudng
gitta chia nfo thanh hai ban cAu, hai nfo tht bén
rong, chiém phan 16n khong gian ctia nio bd va
bén trong c6 sy hién dién cta dam rdi mach mac
chiém khoang 2/3 khong gian néo that. Dbi véi
cot séng, cht yéu xem xét syt lién tuc cta phan
da trén cot sdng ciing nhu sy ngay ngin cta céc
xuong dét sbng. Khi thai da qua tam c4 nguyét 2,
nhitng co quan dudng nhu da phan héa chi tiét
va phitc tap hon. Vi vdy, can khao sat ky ludng
hinh thai cta thai ¢ giai doan nay. Theo ISUOG
nam 20117 siéu Am tam ca nguyét 2 (18 — 22
tudn) can khao sat tt ci cic bd phan cia nio
thai (gdm xuong so, véich trong subt, dudng gitta,
ddi thi, ndo that bén, tiéu nio va hd sau) va cot
song (khong ¢6 khiém khuyét & doan nao cta cot
sbng hodc mot khéi bat thudng nao).

Bén canh siéu 4m, MRI ciing 1a mot hinh 4nh
hoc kha hitu hiéu dé khao sat nhitng bat thuong
ctia thai. Muc dich ciia MRI chu yéu dé x4c nhan
nhitng phat hién trén siéu 4m cing nhu bd sung
nhitng diém con thiéu cua siéu 4m. Tuy nhién,
MRI khong phai [a cong cu tAm sodt thudng
quy, nén tiy trudng hop cu thé ma MRI méi
dugce chi dinh. Theo mot khao sat cua ISUOG
nam 2017 v& mic d6 cin thiét chi dinh MRI
theo thang diém 7 (7 diém: nhit dinh phai chi
dinh MRI = 0 diém: khong can thiét) (Hinh 1),
nhitng bt thuong & hé sau, thé chai (7 diém);
tat ddu nho, gian ndo thit don thuan (6 diém)
va khiém khuyét dng than kinh (5 diém) hoic
khi c6 nhiéu bat thuong kém theo la nhitng bat
thuong ma khi phéat hién trén siéu 4m thi can
phai chup MRI. Hau hét nhiing co quan c¢6 thé
quan sét tbt nhét trén MRI vao khoang 26 — 32
tuan thai ky. Tuy nhién do nhu cAu chim dit
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thai ky & mot s6 qubc gia phai dugc thuc hién
trude 24 tudn da anh hudng dén thoi diém thuc
hién MRI®, Chinh vi vay, thoi diém thyc hién
MRI con tiy thudc vao hoan canh [Am sang.
Siéu am la mot phuong tién khao st hinh
anh bing séng siéu 4m, con MRI thi ding cong
hudng tit va cd hai phuong tién nay vbn da
duogc chiing té 1a phuong tién hinh anh an toan
trong thai ky!*®l. Trong dé, siéu am 13 mot cong
cu thudng quy gitp phat hién sém nhing bat
thudng hé than kinh, mit khiac MRI lai la mot
hinh anh hoc kh4 manh dé xdc nhén lai nhing
phat hién trén siéu Am. Vay do chinh x4c ciing
nhu gid tri ctia hai phuong phdp nay nhu thé
nao? Mot nghién cttu doan hé tién citu, da trung
tAm cua Griffiths va cOng sy ndm 2019 da cho
thy do chinh x4c ciia MRI trong chin doan bét
thudng than kinh thai. Nghién ctu gdm 565
thai phu (570 thai) = 18 tudn tudi thai, c6 bat
thudng than kinh phat hién qua siéu am. C6 369
(65%) thai ky < 24 tudn va 201 (35%) thai =
24 tudn. Ba chin dodn phd bién trén siéu 4m
la gifin ndo thit don thuan (isolated ventricu-
lomegaly) (54%), bt thuong hd sau (posterior
fossa anomalies) (14%) va bt san/thiéu san thé
chai (failed commissuration) (14%). V& két cuc
thai k¥, trong s6 570 thai, c6 84,6% thai sbng,
3,5% thai luu hoic sy thai va ¢6 11,9% chim
dit thai ky. Khi so sanh vé do chinh xé4c ctia siéu

Diém trung binh

am va MRI so v6i cac xét nghiém sau sinh/kham
nghiém t& thi (ORD), nhin chung, do chinh
x4c cua siéu Am (68,1%) thip hon so véi MRI
(93%) v6i khac biét 24,9% (KTC 95%, 21,1
— 28,7%; p < 0,0001). Khi xét theo tudi thai,
siéu &m < 24 tuan ciing cho do chinh xéc thp
hon so vdi MRI (69,9% so vé&i 92,4%; khac biét
22,5%; KTC 95%, 17,8 — 27,2; p < 0,0001). Ké¢
qua ciing tuong tu khi thyc hién nhiing phuong
phép nay vdi thai = 24 tuan (64,7% so véi 94%,;
khac biét 29,3%; KTC 95%, 22,6 — 36,1; p <
0,0001). Cu thé hon, c¢6 67,7% trudng hgp ca
siéu 4m va MRI déu cho két qua chinh xé4c va
25,3% siéu am cho két qua sai nhung MRI lai
cho két qua ding. Chi 0,4% truong hgp siéu 4m
ding ma MRI sai va 6,7% ca ca siéu 4m va MRI
déu khong chinh xac so véi ORD. Khi xét cu
thé cho ting bt thuong, déi véi gidn nio thit
don thuan, MRI c6 thé phat hién thém nhing
bt thuong keém theo trén 27 ca, cho do chinh
xéc 98,7% so vdi siéu Am 89,9% (khac biét 8,8%;
KTC 95%, 4,9 — 12,1; p < 0,0001). C6 42 ca
(14,2%) duoc khuyén chdm dit thai ky chi dua
vao chin dodn trén siéu Am va 8 ca trong sb
dé thay déi quyét dinh sau khi thuc hién MRI.
Nguoc lai, sau khi thic hién MRI da c6 thém
14 ca chAm dut thai ky do c¢6 nhing di tit khéc
kém theo. Nhu viy, quyét dinh chdm dut thai
ky da thay déi trong 22 ca (7,5%). Theo déanh

Hinh 1. K&t quéa khéo sat cla ISUOG vé muc d6 can thiét chidinh MRI®
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gid ctia nhitng chuyén gia y hoc bao thai, MRI
khong c6 gia tri trong 14% truong hop, ¢ gia
tri it trong 60%, c6 gi4 tri dang ké trong 22%, c¢6
gid tri to 16n trong 4% va gid tri mang tinh quyét
dinh trong 1 ca (0,3%). Déi véi nhitng trudng
hop bat san/thiéu san thé chai, siéu 4m ciing c6
do chinh x4c thdp hon so v6i MRI (34,2% so
vi 94,9% vaéi khac biét 60,7%; KTC 95%, 47,6
- 73,9; p < 0,0001). Cu thé hon, dbi véi dang
thiéu san thé chai, situ am chi chan doan chinh
xac 8,3%, trong khi MRI ¢6 do chinh xac cao
hon 87,5% (khéac biét 79,2%; KTC 95%, 55,1
—103,3; p < 0,0001). Dbi véi dang bat san thé
chai, siéu am cing c6 dd chinh xdc thip hon
MRI (40% so véi 92,7%; khéc biét 52,7%; KTC
95%, 37,7 — 67,7; p < 0,0001). Két qua ciing
tuong tu khi xét vé& bat thuong & hé sau, siéu Am
c6 do chinh xé4c thip hon MRI va sy khac biét
c6 ¥ nghia théng ké (65,4% so véi 87,7%; khac
biét 22,3%; KTC 95%, 14 — 30,5; p < 0,0001).
Vé tién lugng, chuyén gia y hoc bao thai cho
rang MRI cung cAp thém thong tin chdn doan
trong 49% trudong hop va hon %2 trudng hop cé
bat thudng trén MR, sau d6 ciing quan sat thy
trén nhing 1an siéu 4m theo dbi tiép theo. Cé
24% truong hgp ma béc si lam sang cho ring
MRI lam thay d6i tién lugng ctia ca bénh d6. Cu
thé, tién lugng trd nén tbt hon trong 13% ca sau
khi thuc hién MRI va x4u hon trong 12% trudng
hop. Dt vay, phan 16n trudng hop déu cho thay
MRI khong lam thay déi tién luong (68%). Khi
khao st vé viec MRI ¢6 lam thay déi van dé tu
vAn cho bénh nhéan hay khong, bac si 1am sang
cho ring khong anh hudng trong 22% ca, anh
hudng doi chit trong 63% truong hgp va ¢6 anh
hudng nhiéu trong 15% trudng hop. Vé sy déng
g6p ctua MRI vao quyét dinh chAm dut thai ky,
7,8% trudng hgp bao cdo khong c¢6 anh hudng,
41% c6 anh hudng it, 30% cé anh hudng dang
ké, 8,8% c6 anh hudng 16n va 12% mang tinh
chét quyét dinh. Ngoai ra, nhitng thai phu trong
dan sb con duge lam thém nhitng xét nghiém
khéc, trong d6 xét nghiém dugce 1am nhiéu nhit
12 xét nghiém tam sodt nhiém trang (48%). Tuy

nhién, situ 4m 3D va khao sat bo nhiém sic
thé lai 1a hai xét nghiém c6 anh hudng dén tién
lugng nhiéu nhat (27% va 25%). Nhu vay, MRI
13 mot lua chon kha quan khi ¢6 thé cai thién do
chinh xdc vé chin doén khi so véi siéu am. Bén
canh d6, MRI con c6 nhitng anh hudng nhit
dinh lam thay déi v@ tién luong, tu vAn cing nhu
quyét dinh chdm dut thai ky 1én thai ky hién tai.

Mit khac, nghién ctu ciing khao sat vé chi
phi — hiéu qua cua viéc stt dung MRI lén nhiing
quyét dinh trén thai ky c6 bt thudng than kinh
thai. Trong trudng hop co ban, 21,78% truong
hop thay d6i quyét dinh sau khi thuc hién MR,
cho nén chi phi gia ting cho mdi su thay déi
quyét dinh quan Iy 1a £2203. Truong hop 1:
nghién ctu gia st mdi thai phu duoc dé nghi
chidm dut thai ky sau khi thuc hién MRI déu
duge chAm dat thai ky thi phi thay déi cho mbi
thay déi quan Iy 1a £394. Truong hop 2: gia st
ring 30,69% thai phu dugc dé& nghi chdm dat
thai ky sau siéu 4m déu dugc chim dut thai ky
thi c6 7,57% truong hop thai phu sau khi siéu
am sé chAm dut thai ky. Nhu vay, phi thay déi
cho méi thay d6i quan Iy 1a £873. Vay khi dung
duwong cong chi phi — hiéu qua (Hinh 2), trong
trudng hop co ban, néu thai phu dong ¢ chi tra
> £4.000 thi viéc thuc hién MRI chic chén dem
lai loi ich 100% va la Iya chon ¢6 chi phi — hiéu
qua cao nhét. Dbi véi nhitng truong hop 2 va 3
thi viéc thuc hién thém MRI ciing 1a nhiing lya
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Hinh 2. Budng cong chi phi - hiéu qua.®
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chon dem lai chi phi — hiéu qua cao nhét. Vay
MRI 12 mot xét nghiém hinh 4nh hoc vita ¢6 gia
tri trong chan dodn, lai vita dem lai nhiing loi ich
vé kinh té nhét dinh.

VAI TRO CUA CHAN DOAN

DI TRUYEN TRONG BAT THUONG

HE THAN KINH THAI

TAt ca nhing bt thuong cAu tric cta thai
déu it nhiu lién quan dén bt thudong vé di
truyén, tit bAt thuong nhiém sic thé nhu léch
boi dén nhitng hoi ching lién quan dén nhing
bénh Iy don gen. Theo Hiép hoi Di truyén Y
hoc Hoa Ky (ACMG) niam 2020, nhiing di tat
cAu tric cta thai c6 30% lién quan dén nhiing
bAt thuong vé nhifm sic théll. Vi véy, nhing
bét thuong hé than kinh thai cing khong ngoai
1¢. Theo nghién cttu hdi cttu cta Struksnzes va
cong sy nim 2019¥ & trén cing da cho thiy
c6 khoang 20% trudng hop lién quan dén bat
thudng nhiém sic thé, trong d6 trisomy 18 la
dang léch boi thudng gip nhAt. Ting loai bat
thudng than kinh khic nhau ma c6 nhitng bat
thudng di truyén lién quan khac nhau. Bai viét
ctia Jansen va cdng sy nam 20195 da t6ng hop
nhitng bit thuong vé di truyén tuong tng véi
nhitng di tat than kinh thai. Vi du di tat bat san
thé chai sé c6 khoang 20% la bt thudng nhiém
sic thé (trisomy 13, trisomy 18 va trisomy 8 (thé
kham)), bt thudng cAu tric nhiém séc thé (téi
sip xép nhanh ngin NST sb 8, méit doan 42 —
44 nhanh dai NST sb 1, mét doan vi trf 16,3 &
nhénh ngin NST s6 4, mit doan s6 2 nhanh
dai NST s6 6, mét doan hoic lip doan 13,3
nhénh ngin NST s6 17) va 20 — 35% la bénh
ly don gen (ARX-related syndrome, Coffin-Siris,
Mowat-Wilson, Pitt-Hopkins syndrome). Tu
hiéu biét vé nhing bit thuong vé di truyén
trong mdi loai di tAit ma c6 nhing hudng tu
vAn khéc nhau cho thai phu. Ngoai ra, viéc lua
chon loai xét nghiém di truyén nao ciing con tiy
vao nhitng trudng hop cu thé. Thong thuong,
khao sat bo nhiém sic thé hodc FISH la nhing
xét nghiém thuong duge st dung dé phét hién
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nhitng bat thuong cAu tric 16n nhu trisomy 21,
18, thé kham trisomy 8... Lai so sénh gen dua
trén microarray (Array-based CGH) cing dan
duoc stt dung phd bién bdi kha ning phét hién
nhitng dot bién mit can bing (thém hoic méit)
cua céc bién di sb lugng ban sao (CNVs). Véi su
phat trién cta cong nghé giai trinh ty gen thé hé
mdi (NGS), viéc phét hién cac dot bién cing dé
dang hon. Xét nghiém mot gen dugc thyc hién
khi l1am sang goi § dén mot bénh canh cu thé,
thay vao do6 véi nhiing bénh canh khong 16 rang,
ching ta c¢6 thé st dung phan tich mot loat céc
gen. Ngoai ra, viéc stt dung gidi ma cic exome
hodc toan bo bd gen cing 1a mdt xét nghiém
hiéu qua dé phét hién nhing bit thudng khi
ma nhing xét nghiém trude dé khong thiy bat
thuong. Tuy nhién viéc dién gidi nhing két qua
nay con 1a mot thit thach vi doi khi chua chic
nhitng dot bién nay gay ra nhitng bénh canh [Am
sang hién c6. Bén canh do, gid ca ctia nhitng xét
nghiém nay ciing la mot trd ngai, bdi 1€ giai ma
toan bd exome cAn hang ngan d6 la trong khi d6
xét nghiém 1 hay nhiéu gen chi tén vai trim do
1al"™® tuy nhién, cAu chuyén chi phi sé khac nhau
& mbi qubc gia. Do d6, viée xét nghiém di truyén
van la mot xét nghiém can thiét va tiy vao diéu
kién tirng noi ma c¢6 nhing lya chon phu hgp.
Chan doén trudc sinh va tu vin cho thai phu
13 mot bude khong thé thiéu, cAn 6 su phbi
hop cua hinh anh hoc, xét nghiém di truyén va
nhitng xét nghiém lién quan khac. Mot nghién
cttu doan hé hdi cttu ctia Snoek va cong sy nam
20181 trén 146 thai ky c6 bt thuong hé than
kinh, phat hién trude 24 tuin qua siéu 4m hinh
théi cho thiy c6 67 ca gidn nio thit, 62 ca bat
thuong hd sau va 17 ca di tat ddu nho. Vé su
chinh xac cta siéu 4m so véi nhitng xét nghiém
sau sinh/khdm nghiém ti thi, siéu am trude 24
tudn c6 do chinh x4c 92%, trong dé c¢6 97 ca
gdm nhiéu di tat, 38 ca ¢ bt thudong don doc
va trong sO6 d6 ¢6 11 ca bt thudng tu gidi quyét
trong qua trinh mang thai. V& két cuc thai ky,
c6 53% thai sinh du thiang va 47% trudong hop
chim dut thai ky trudc 24 tuan. Bén canh siéu



am, nhitng xét nghiém khac cing duoc tién
hanh. MRI dugc thuc hién trén 34 ca dé xéc
nhin nhing chin dodn trén siéu Am, dong thoi
cung cAp thém thong tin cho nhing ca ¢6 di kém
nhitng di tat khac. Xét nghiém nhiém triing bao
thai dugc thuc hién trén 63 ca, trong d6 c6 2 ca
cho thiy c6 nhiém trang dang hoat dong: 1 ca
tat diu nho c6 nhiém cytomegalovirus va 1 ca
gifin nio that c6 su hién dién cia toxoplasmosis.
V& xét nghiém di truyén, trong 113 ca dugc xét
nghiém gen, c6 51 ca c6 bt thudng vé gen. Ngoai
ra, 80% nhing ca ¢é nhiéu di tit cing dugc xét
nghiém gen va cing 13 nhém chiém 98% trong
nhitng ca bt thuong vé gen. Cé 2 nhém cing
dugce thuc hién xét nghiém gen: 6 ca (5%) gidn
nio thit ning nghi ngd c6 tit cdng nio va 11 ca
(10%) gdm nhiéu chi dinh. Ngoai ra con ¢6 1 ca
6 gian nio thit nhe don thuin c6 chuyén doan
Robertson cin bang. Mit khéc, trong 62 ca xét
nghiém di truyén c6 bd nhiém sic thé, PCR dinh
lugng va FISH binh thudng thi c¢6 23% truong
hop c6 bét thuong nhiém sic thé phat hién sau
sinh nho array-CGH ho#c SNP-array. Nhing ca
con lai déu ¢6 chén doén trudce sinh va x4c nhan
lai sau sinh giéng nhau. VAn dé tu vin v@ tién
lugng dua trén nhing bing ching hinh anh hoc,
xét nghiém gen va nhiém tring, tu vAn trudc
sinh duge thuc hién chinh x4c 1én dén 98%. C6
134/135 ca déu dugc chin dodn ding vao lac
thai < 24 tuan. Du ch4n dodn trude sinh sai & 11
ca, nhung tién luong lai ding 9 trong 11 ca do.
C6 11 ca ma bat thudng tu giai quyét trong qué
trinh mang thai va cubi cing nhitng da tré nay
c6 sy phat trién hé than kinh binh thudng, dbi
v6i nhitng ca nay tién lugng ban dau vén 1a tbt
nén van dugc tinh la tu vAn v@ tién luong chinh
xdc. Nhu vay, nghién cttu da cho thiy chin dodn
trudc sinh va tu vAn dya trén tién lugng cling
nhitng bing chiing vé hinh anh hoc, xét nghiém
nhiém tring va gen cho do chinh xac kha cao,
dac biét dbi véi nhing ca c6 di tat ning. Nghién
cttu ciing mot 1an nita nhin manh vai trd cia
xét nghiém di truyén va cho thiy day la cong cu
thiét yéu nén dugce dé nghi cho san phu khi c6

bat thuong hé than kinh thai. Tt d6, dua trén tu
vAn da chuyén khoa ma thai phu hiéu 6 hon vé
tinh trang thai va c6 nhitng quyét dinh cu thé vé
chim dut thai ky hay khong.

TOM LAI

Bit thuong hé than kinh thai 1a mot bt
thudng chu tric phd bién hang thd hai sau
nhiing di tat tim, trong d6, khiém khuyét 6ng
than kinh 13 bAt thudng thudng gip nhit. Dé
tAm sodt va phat hién sém nhing bat thudng nay,
siéu am to ra la mot cong cu kha hiéu qua véi do
chinh xédc kha kha quan. Tuy nhién, véi nhiing
di tat phic tap hon hay di kém nhiéu bt thuong
khéac, MRI lai 13 mot cong cu kha hiéu qua dé
x4c nhan nhitng chan dodn cua siéu 4m va cung
cAp thém thong tin vé nhitng bAt thudng khéc.
Bén canh nhiing phuong tién hinh anh hoc, viéc
xét nghiém di truyén & nhitng truong hgp bat
thudng hé than kinh 1a cong cu thiét yéu, gitp
hiéu rd hon vé tinh trang ma thai dang méc phai.
Tit nhitng cong cu trén, viéc chin dodn trudc
sinh va tu vAn dua trén tién lugng [a viéc lam
khong thé thiéu dé gitp thai phu ra quyét dinh
vé chim dut thai ky.
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