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laø chuyeân muïc cuûa Y HOÏC SINH SAÛN, nhaèm giôùi thieäu ñeán 
ñoäc giaû caùc baøi baùo, ñeà taøi quan troïng xuaát hieän treân y vaên 
trong thôøi gian gaàn ñaây. 
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Thaïc só - Baùc só Heâ Thanh Nhaõ Yeán
Beänh vieän Myõ Ñöùc

Khoaûng 3-6% tröôøng hôïp baát thöôøng hình thaùi thai 

nhi keát hôïp vôùi baát thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå 

(aneuploidy) hoaëc caùc bieán theå do sao cheùp moät soá 

ñoaïn nhieãm saéc theå (copy number variants – CNVs). 

Maëc duø vieäc phaùt hieän dò taät caáu truùc thai ñöôïc khuyeán 

caùo neân thöïc hieän baèng xeùt nghieäm chaån ñoaùn vôùi kó 

thuaät microarray; trong thöïc teá, nhieàu baùc só laâm saøng 

vaãn chæ ñònh xeùt nghieäm tieàn saûn khoâng xaâm laám 

(NIPT) cho beänh nhaân coù nguyeän voïng khoâng laøm 

kó thuaät chaån ñoaùn xaâm laán. Nghieân cöùu ñöôïc thöïc 

hieän vôùi muïc tieâu ñaùnh giaù hieäu quaû cuûa vieäc söû duïng 

NIPT cho nhöõng tröôøng hôïp naøy.

Nghieân cöùu tieán haønh phaân tích thöù caáp treân cô sôû 

döõ lieäu töø 2 nghieân cöùu tieán cöùu, ñöôïc taøi trôï bôûi Vieän 

quoác gia veà Söùc khoûe treû em vaø Söï phaùt trieån con 

ngöôøi (NICHD), nhaèm khaûo saùt taàn suaát baát thöôøng 

soá löôïng nhieãm saéc theå vaø bieán theå CNVs ñöôïc chaån 

ñoaùn trong baøo thai. Caùc nhaø nghieân cöùu xaùc ñònh 

taàn suaát baát thöôøng ôû nhöõng thai bò dò taät (goàm NT   

>_ 3,5mm). Taùc giaû tính toaùn khaû naêng nhaän dieän 

caùc baát thöôøng cuûa NIPT döïa treân phaân tích ña hình 

ñôn nucleotide (SNP-based NIPT) hay döïa treân giaûi 

maõ trình töï chuoãi (MPS-based NIPT). Caùc taùc giaû ghi 

nhaän NIPT döïa treân SNP coù theå phaùt hieän taát caû caùc 

tröôøng hôïp thai coù hoäi chöùng 3 nhieãm saéc theå 13, 18, 

21, baát thöôøng nhieãm saéc theå giôùi tính, tam boäi theå vaø 

maát ñoaïn cuûa 1p36, 4p, 15q11, 22q11.2. Trong khi ñoù, 

NIPT döïa treân MPS phaùt hieän caùc hoäi chöùng thöôøng 

gaëp, CNVs >_ 7Mb vaø caû caùc maát ñoaïn: 1p36, 4p, 5p, 

8q24, 11q23, 15q11.2, 17p11.2, 22q11.2.

Toång coäng coù 1.724 thai baát thöôøng hình thaùi ñöôïc 

khaûo saùt; trong ñoù, coù 317 tröôøng hôïp (18,4%) coù baát 

thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå vaø 106 tröôøng hôïp 

(3,5%) coù beänh lí lieân quan CNVs. Trong soá ñoù, coù 

1.294 tröôøng hôïp chæ coù moät baát thöôøng caáu truùc duy 

nhaát, coøn laïi 430 tröôøng hôïp coù ña dò taät. Caùc loaïi 

baát thöôøng ñöôïc theå hieän trong baûng 1 beân döôùi. 

Nhìn chung, NIPT döïa treân SNP phaùt hieän 79,1% dò 
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taät vaø NIPT döïa treân MPS phaùt hieän 87,4% dò taät. Tæ 

leä phaùt hieän dao ñoäng tuøy theo heä thoáng cô quan bò 

aûnh höôûng, ñöôïc phaân loaïi trong baûng 2. 

Keát luaän töø nghieân cöùu, xeùt nghieäm tieàn saûn khoâng 

xaâm laán döïa treân MPS hoaëc SNP coù theå giuùp phaùt 

hieän baát thöôøng nhieãm saéc theå ôû nhöõng thai dò taät 

caáu truùc vôùi tæ leä laàn löôït laø 87,4% vaø 79,1%. Neáu 

xeùt caùc baát thöôøng ñöôïc quan taâm thöôøng xuyeân thì 

NIPT phaùt hieän ñöôïc 100%. Duø vaäy, trong thöïc haønh 

laâm saøng, tæ leä phaùt hieän coù theå thaáp hôn. Beänh 

nhaân choïn NIPT laøm xeùt nghieäm ñaàu tieân ñeå taàm 

soaùt baát thöôøng hình thaùi thai caàn ñöôïc tö vaán kó veà 

caùc giôùi haïn cuûa xeùt nghieäm naøy. 
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Maát
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SNP MPS

Taát caû 

dò taät
1.724

436 

(25,3)

317

(18,4)

13

(0,7)

49 

(2,8)

57 

(3,3)
14 (0,8) 1 (0,0)

345 

(79,1)

381 

(87,4)

Ña

dò taät
430 161 (37,4)

109

(25,3)

8

(1,9)

18 

(4,2)

26 

(6,0)
8 (1,9) 0 (0,0)

125 

(77,6)

135 

(83,9)

Ñôn

dò taät
1.294 275 (21,2)

208

(16,1)

5 

(0,4)

31 

(2,4)

31 

(2,4)
6 (1,4) 1 (0,0)

220 

(80,0)

246 

(89,5)

Dò taät cô quan N Phaùt hieän baèng xeùt nghieäm 

chaån ñoaùn microarray (%)

Phaùt hieän baèng NIPT (%)

SNP MPS

Tim 369 29,3 75,9 80,5

Heä thaàn kinh trung öông 264 26,1 65,2 75,4

Thaän 139 25,9 66,7 72,2

Xöông 266 27,1 77,8 83,3

Ñoä daøy da gaùy, cystic hydroma 516 41,5 79,7 97,2

Baûng 1. Baát thöôøng di truyeàn vaø baát thöôøng ñöôïc phaùt hieän bôûi NIPT

Baûng 2. Baát thöôøng hình thaùi do di truyeàn ñöôïc phaùt hieän bôûi NIPT

(*)Bao goàm: hoäi chöùng 3 nhieãm saéc theå 21, 18, 13, baát thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå giôùi tính
(**)Bao goàm: baát thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå hieám gaëp, CNVs > 7Mb vaø 23 baát thöôøng theå khaûm hieám 
gaëp khaùc
(***)15q11, 11q23, 8q24, 1p36, 4p-, 5p- (ñöôïc phaùt hieän bôûi caû NIPT döïa treân SNP vaø MPS)


