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Nhu ching ta da biét, d6 mo da gay (Nuchal
translucency — NT) [a mot phép do thudng quy
va rit 6 gi4 tri trén siéu Am sang loc quy 1. Céc
nghién ctu chitng minh ring ting NT lién quan
dén bt thuong nhiém sic thé cing nhu cac bién
thé ban sao gy bénh (copy number variations
— CNV). Bing ching cho thiy d6 mo da gay bat
thuong duge dinh nghia khi NT trén 95t — 99
bach phén vi so véi tudi thai (hay chiéu dai dau
mong). Nam 1992, Nicolaides va cong syt cOng
b mot nghién cttu vé gia tri cia NT trong danh
gid bat thuong nhiém sic thé thai nhi & 3 thng
dau thai ky, ngudng cit NT dugc dua ra la 3,0
mmb27,

Tuy nhién, theo khuyén céo thuc hanh sang
loc 1éch bdi thai nhi trong 3 thang dau ctia Hiép
hoi San phu khoa Hoa Ky niam 2007, ngudng
cit NT duoc khuyén cédo dua ra la 3,5 mm. Theo
huéng din cap nhét nim 2020, ngudng cit NT
lai dugce gidm xudng 1a 3,0 mm hay trén 99 so
v6i chidu dai ddu mong.

Mot tdng quan hé théng va phan tich gop
gan day trong danh gia bt thuong nhiém sic thé
thai nhi, c6 8 trén 9 nghién ctu dua ra ngudng
cit NT 1a 3,5 mm". Tuy nhién, khi phan tich
dusi nhém thai nhi ¢6 NT tt 3,0 — 3,4 mm lai
cho théy ty 1& bAt thudng nhiém séc thé khi phan
tich microarray & nhém nay cao hon dang ké so
vGi thai nhi c6 d0 mo da gdy < 3 mm!!.

Ngudng cit NT dugc dua ra dé khuyén cdo
cdc xét nghiém thim do tiép theo c6 sy khac
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nhau § céc nghién ctu. Nhu vay, khi 4p dung
nguong ting NT 1a 3,5 mm thi c4c thai nhi c6
NT trong khoang ttt 3,0 — 3,4 mm c6 nguy co bi
bo sét cac bat thudng nhiém sic thé hay khong
va ching ta nén xt tri nhu thé nao véi trudng
hop nay?

Vi NT c6 y nghia quan trong trong sang loc
quy 1 noi riéng cling nhu trong thyc hanh 1am
sang néi chung nén can phai do NT chinh xac
nhét c6 thé.

Do NT chuén theo Hiép hoi Y khoa thai nhi
(Fetal Medicine Foundation — FMF):

— Tudi thai dé do do mo da gy thai nhi: 11
tudn dén 13 tudn 6 ngay. Chiéu dai ddu mong
(Crown-rump length — CRL) 45 dén 84 mm.

- Do phong dai caa hinh 4nh sao cho chi cé
phan dau va mot phan nguc trén chiém hét toan
bd man hinh.

— Thuyc hién & mit cit doc gitta chuén cua thai

nhi. Trén mit cit nay sé thiy rd xuwong miii ting

———
Hinh 1. Siéu am do do ma da gay quy 1 (FMF ID: 229804).



hoi Am va vong miéng hinh chit nhat tich nhau.
Xoay dau do vé huéng dau thai nhi titr dudng
gitta sé khong thiy duoc chép mii va su xuit
hién ctia xuong ham trén dang cu tric tang hdi
am gitta xuong mii & phia trén va phan trudc
ctia vom miéng & phia dudi. Xoay nhe dau do
tit duong gitta cho dén khi thiy xuwong mai mét
di, s& thiy xwong ham trén nhiéu hon va su hop
nhét ctia vom miéng.

— Thai nhi cAn phai & tu thé trung gian, véi
phin diu cting mot dudng thing véi cot sbng.
Khi ¢& thai nhi udn qua mic, lam kich thudc
day 1én gia, va khi ¢4 thai nhi qué gip, 1am kich
thudc do sé giam di gia.

— CAn phai cin than phan biét gitta da thai nhi

va mang Oi.

NGUY CO BAT THUONG

NHIEM SAC THE O THAI NHI

CONT 3,0 - 3,4 mm

Nhiéu nghién cttu va phan tich dudi nhém
danh gi4d nguy co bat thuong nhiém sic thé &
thai nhi ¢c6 NT tt 3,0 — 3,4 mm nhdm dua ra cac
khuyén céo cho cac nha 1am sang, két qua cho
thiy ty 1& bAt thudng nhiém sic thé khi phan
tich microarray & nhém nay cao hon dang ké so
vGi nhém ¢ NT <3 mm.

Nghién cttu thudn tip hoi cttu cta Sagi —
Dain L va cOng su (2021) phan tich microarray
nhiém sic thé trén 619 thai nhi c6 NT 3,0 - 3,4
mm v6&i nhém chiing [a 2.752 thai nhi c6 NT
<3,0 mm c6 siéu Am hinh théi binh thudng. Két
qua cho théy:

(1) 29 thai nhi (4,7%) bi CNV. Nguy co nay
cao gp 3,3 1an so v4i nhém ching (0,76%) (RR
3,3; KTC 95%, 2,6 — 7,2).

(2) Khi phan tich duéi nhém 198 tudng hop
c6 NT < 3,0 mm, nguy co bt thudng nhiém sic
thé tang lén khong dang ké.

(3) NIPT sang loc 5 bat thuong léch boi phd
bién (trisomy 21, 18, 13, XXX, XXY) bo sét
41,1% CNV hay bd s6t 1,9% cac bat thudng di
truyén c6 NT 3,0 — 3,4 mm. NIPT toan bd bo
nhiém sic thé hay karyotype truyén thdng bo sét

1,5% (9/619) céc bét thuong di truyén!.

Mot nghién ctu khiac ctia Petersen O.B.
(2020) khao sat nguy co bat thuong sb lugng
cing nhu bat thudong vi doan nhiém sic thé &
thai nhi v6i NT tit 3,0 — 3,4 mm, thuc hién trén
522 truong hop, danh gid NIPT 5 bét thuong
léch boi phd bién, choc i hay sinh thiét gai
nhau, cho két qua nhu sau:

(1) Nguy co bit thuong nhiém sic thé la
1:7,4 (13,5% [KTC 95%, 8,2 — 21,5]). Trong s
nay, c6 47/68 (69,1%) trudng hop 1a cac léch
boi thuong gip (thé tam nhiém 13, 18 va 21),
thong thuong sé duge phat hién khi [am NIPT.
C6 11/68 (16,2%) trudng hop 6 bit thuong
nhiém sic thé thé gidi tinh, bao gdm 1éch boi va
bt thudng cAu tric nhiém sic thé hoic chuyén
doan méit can bang nhiém sic thé trén 10 Mb.
Céc bét thuong vi doan chiém 14,7%.

(2) Cac truong hop ¢6 NT 3,0 — 3,4 mm va
két qua NIPT am tinh: khong c6 trudng hgp nao
bi thé tam nhiém 13, 18 va 21.

(3) Nguy co bo sét bt thuong vi mit doan
phu thudc vao viéc ¢6 stt dung NIPT trude do
hay khong, va ty 1& nay cao nhét khi chi st dung
NIPT dé sang loc cac léch boi thudng gip 1 : 21
(4,8% [KTC 95%, 3,2 — 7,3]). Tuy nhién, ty 1&
nay sé gidam xubng déng ké khi thyc hién NIPT
loai genome-wide 10 Mb resolution (1 : 464) 5!

Nghién cttu cta Taylor (2019) thu thap di
litu tir ndm 2013 dén 2017 két luan ring ct
1 trong 4 thai ky ¢6 NT 3,0 — 3,4 mm c6 két
qua test chin doén trudc sinh (karyotype hoic
microarray) bat thuong®.

Mot phan tich duéi nhém khic cla tic gia
Maya I (2017) danh gia bat thudng nhiém sic
thé & 170 thai nhi ¢6 NT 3,0 — 3,4 mm. Két qua
cho théy ty 16 CNV 1a 12/170 (7,1%) céc trudng
hop, trong d6 8/12 (67%) trudng hop cé thé
phat hién bing NIPT (loai sang loc 5 bét thuong
1éch boi phd bién). Trong nhém 12 thai nhi nay,
microarray gidp phat hién thém 3/12 (25%)
truong hgp CNVI©L,

Trong céc nghién ctu trén, ty 1& bat thuong
nhiém sic thé & thai nhi c6 NT 3,0 — 3,4 mm cao
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hon dang ké so véi thai nhi c6 NT < 3 mm. Vay
dé tranh bo sét céc bAt thudng nhiém sic thé,
cu thé ching ta cAn lua chon xét nghiém gi tiép
theo v4i nhém thai nhi nay?

TIEP CAN THAI NHI

CO PO MO DA GAY TU 3,0 - 3,4 mm

SAO CHO HQP LY?

Trong nghién cttu cia Maya [ (2017), sau
khi phan tich nhém 12 thai nhi chi c6 ting NT
nhe don thuin (3,0 — 3,4 mm) va x4c dinh dugc
microarray giGp phat hién thém 3/12 (25%)
trudng hop CNV, nhém téc gia ciing di dén két
luan nén chi dinh microarray cho nhém thai nhi
nay®. Nghién ctu cta Sagi-Dain L va cOng su
(2021) ciing cho thiy NIPT loai chi sang loc 5
bt thuong léch boi nhiém sic thé hay gip sé
bd sét hon 40% (1,94% hay 1/52 thai nhi) cic
bt thuong c6 ¥ nghia ma microarray c6 thé phat
hién dugc & nhém thai nhi NT 3,0 — 3,4 mm!!l.

Tuy nhién, nghién ctu cta Taylor (2019)
két luan nhing bénh nhan c6 két qua do NT
trong khoang nay nén duoc dé nghi xét nghiém
thém (NIPT hoic test xAm 14n), va siéu Am tim
thai nhi chi tiét do ty 1é bat thudng tim 1én dén
19%".

Mot nghién citu khac ctia Tracy B. Grossman
(2018) so sanh kha ning phat hién céc bAt
thudng gen ctia NIPT loai sang loc 5 bt thuong
léch boi nhiém sic thé hay gip véi cac phuong
phap tim bAt thudng gen khac & nhém thai nhi
c6 NT = 3 mm da cho thiy NIPT phét hién
duoc 29/42 trudng hop bat thudng (69%) va bd
s6t 13 truong hop (31%). C6 13 trudong hop nay
bao gdm: 4 trudong hop hoi ching Noonan, 4
trudng hop léch boi nhiém sic thé khéc ngoai 5
nhiém sic thé hay gip bt thuong, 3 trudng hop
phat hién bt thudng trén microarray, 1 trudng
hop phit bach huyét Millroy va 1 trudng hop
Cornelia-de-Lange. Tuy nhién, c4 4 truong hop
bt thudng gen ctia nhém thai nhi ¢6 NT 3,0
— 3,4 mm déu phat hién dugc bang NIPT con
13 trudng hop bi NIPT b sét déu thudc nhém
thai nhi ¢c6 NT = 3,5 mm. Nghién cttu nay con
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x4c dinh mbi lién quan giita tudi cia san phu
va kha niang chin dodn ctia NIPT, qua dé cho
thiy NIPT c6 thé phat hién 20 trong tong sb
22 bat thuong (90,9%) & nhém thai phu = 35
tudi, NIPT chi phat hién dugc 9 trong téng sb
20 bat thuong (45%) & nhém thai phu tré hon
35 tudi. Su khac biét nay Ia c6 ¥ nghia théng ké
v6i p=0,002. Do d6, NIPT nén dugc uu tién chi
dinh cho nhém thai nhi ¢c6 NT ting nhe tit 3,0 —
3,4 mm va cang dugc khuyén cdo manh hon khi
cac thai phu nay 16n tudi (= 35 tudi). Ngugc lai,
test xAm l4n nén dugc wu tién cho nhém thai nhi
c6 NT bét thuong 16n (= 3,5 mm) va thai phu
duéi 35 tudi®.

Tuy nhién, phan tich thuan tip va tdng quan
y vin gin day cua Petersen OB (2020) chi ra
rang viéc thuc hién NIPT sé tri hodn chin doan
cubi cling & mot sb lugng dang ké thai phu. Do
dé, nghién cttu trén di dén khuyén cédo nén thuc
hién xét nghiém xam 14n d6i véi cac bt thuong
thé tam nhiém phd bién. Tuy nhién, bénh nhan
phai ty dua ra quyét dinh va néu mot phu nit
mang thai c6 NT 3,0 — 3,4 mm tit chdi thu thuit
xAm l4n thi NIPT loai genome-wide 10 Mb
resolution c6 thé 1a lua chon thi hai dé dam bao
kha ning chin doan cao nhat".

Nhu vy, thong qua cédc nghién cttu, nhém
thai nhi c6 NT trong khoang tit 3,0 — 3,4 mm &
giai doan tAm soat di tit thai nhi quy 1 c6 nguy
co bat thudng nhiém séc thé khé cao va nén thuc
hién thém mot sb xét nghiém thim do khac. Viéc
lua chon test xAm 14n sé dugc wu tién & co sd ¢b
da diéu kién va kinh nghiém, thai phu tré tudi
(duwdi 35 tudi) va chip nhin nguy co cua test
xAm lan. Tuy nhién, néu thai phu lo ngai vé nguy
co bién chitng cta test xAm 14n nhu sy thai thi
NIPT 1a mot lua chon dang cin nhic, dic biét
1a NIPT loai genome — wide 10 Mb resolution va
lua chon nay cang duge khuyén cdo manh cho
nhém thai phu 16n tudi (tit 35 tudi trd 1én), xét
nghiém "combined test" khong phai [a mot lya
chon t&i wu trong truong hgp nay. Va néu, thai
phu khong dong ¥ 1am thém céc xét nghiém tiép

X A ~ 2 2 R N
theo, can tu van 1o cac nguy co c6 thé xay ra va



khuyén cdo céc thai phu nay can theo doi sat
céc bt thudng hinh théi trong thai ky, dic biét
la siéu Am sang loc thai nhi quy 2, siéu 4m tim
thai nhi chi tiét.

KET LUAN

Ty 1& bét thuong khi phan tich nhiém sic
thé & thai nhi ¢6 do mo da gy 3,0 — 3,4 mm
cao hon so véi thai nhi c6 d0 mo da gay < 3
mm. Mic du chua c6 sy théng nhit vé khuyén
cdo, tuy nhién c6 thé caAn nhéc céc chi dinh xét
nghiém tiép theo dé gidm bo sét cac bat thuong
trén thai nhi.
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