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Tét dau nho sau sinh dugc dinh nghia 1a chu
vi dau ((head circumference — HC) dudéi 2SD so
véi mic trung binh theo tudi va gidi. Tat dau
nhd ning thudng dugc dinh nghia 1a HC dudi
3SD so véi mic trung binh. Tat dau nhd lién
quan dén chim phét trién trf tué va bit thuong
than kinh.

Trong phan loai ctia Barkovich va cong su vé
bat thuong phét trién vo nio, tat diu nho duge
phan loai dua theo sy khoi phat caa r6i loan lién
quan dén giai doan di trd than kinh dém va té
bao than kinh. Nhém phén loai tién di trd gdm
nhiéu rbi loan di truyén véi biéu hién tit ddu nho
¢ thai nhi hay tré s sinh do gidm sy ting sinh
hay ting qua muc qué trinh chét theo chuong
trinh (apoptosis) cua té bao than kinh va té bao
dém. Nhém phan loai sau di trd lién quan dén
sy gidm phét trién ndo bo trong giai doan mudn
cua thai ky hoic giai doan sém sau sinh do nhdi
méu, nhiém tring, chin thuong, réi loan chuyén
héa bam sinh, doc chit va céc 16i loan di truyén.
Nhém phén loai thit hai dién tién trong 2 nim
dau doi, nhung c6 thé chin doan trude sinh néu
c6 su giam tbe do phat trién cta diu xay ra trong
giai doan dAu cta tam c4 nguyét 3. Bénh nhan
véi tat dAu nho di truyén don doc (tat dau nho
nguyén phat) gin nhu luon ludn duge sinh ra
véi HC rit nho; hiém khi nidm trong gii han
binh thudng. Hoi ching diu nhé (lién quan véi
16i loan hinh thai va/hodc di tat ndo va/hodc di
tat hé thdng) c6 thé duge chan doan trudc hoic
sau sinh.

Tat dau nho thuong dién tién sau sinh. Trong

du an Collaborative Perinatal, chi 1/7 sb tré duoc
chan doén tit diu nho ldc 1 tudi duge phét hién
ltc sinh.

Néu tat dAu nho sau sinh duge dinh nghia 1a
HC duéi 2 d6 léch chun (SD) so véi trung binh
va gid dinh rang HC tuan theo phan phéi chuén,
thi 2,3% dan sb sé duge x4c dinh méc tat dau
nhé. Tuy nhién, cac udc tinh da duge cong bd vé
ty 1é tré so sinh ¢6 dau nho véi HC dudi ngudng
nay la thip hon nhiéu (0,56% va 0,54%). Véi
ngudng cit HC 1a —3SD va gia dinh theo phan
phdi chufin, chi 0,1% tré em sé dugc chin dodn
tat dau nho, tuong tng véi ude tinh da cong bd
12 0,14% & tré so sinh.

T4t ddu nho & thai nhi duge dinh nghia la
HC duéi —3SD so véi trung binh tudi thai va
thuong khong xét theo gigi. Chan doén tat dau
nhoé & thai nhi (fetal microcephaly — Fmic) dua
vao siéu am do HC nho bat thuong. C6 nhiéu
bang tham chiéu su ting trudng HC & thai nhi
da dugc cong bd. Miac du gan day cac tham
chiéu HC méi da duoc phét trién, nhung cac
tham chiéu ci vAn duge st dung phd bién, mic
dt dua trén cac nhém thai tuong dbi nhé va cac
phuong thic do 16i thoi.

CAC VAN BE CHAN POAN TRONG
DU POAN TAT PAU NHO LUC SINH
Céc biu dd ting trudng thudng duge st
dung dé chén do4n Fmic c6 hiéu qua thip. Su
khong chinh xac cha yéu lién quan dén:
— Thiéu céc nghién ctu duge thiét ké phtt hop
nhim t6i vu héa céc chién lugc du doan dé chian
dodn tat dau nho trudce sinh.
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- Danh gia qua muc Z-scores HC trén siéu Am
thai so v6i Z-scores HC sau sinh.

— C6 su khac biét vé phuong phap do vong dau
khi thai trong tit cung va sau khi sinh.

— Phuong phap do HC thai nhi khong nhét
quan.

Fmic ¢6 ty 1& vao khoang 0,1% trong thai ky
néu HC thai nhi tuan theo phan phdi chufn.
Tuy nhién, trong thuc té, ty 1é thai nhi c6 sb do
HC thip nhu vy c6 I& sé cao hon. Theo co quan
dang ky ctia Israel, 3 11.169 thai ky don thai v6i
du sinh chinh x4c va khong c6 di tat vé hinh thai
hoic céc hoi ching da biét, 23 ca (0,2%) dugc
x4c nhan ¢6 Fmic, nhung chi ¢6 13 ca trong sb
dé duge chin doan tat diu nho sau sinh.

Chervenak va cdng su 1a nguoi dau tién cb
ging phat trién céc tiéu chi chin doan trén siéu
am cho Fmic, va két qua ctia ho 1a bang ching
kha dung duy nhét trong hon 30 nim. Trong
hai nghién ctu cta ho, cac tac gia da 4p dung
tham chiéu HC thai nhi cta Jeanty va cOng su
v6i nhitng trudng hop nghi ngd tat dau nhod
trude sinh. Bang tham chiéu phd bién nay duoc
phat trién vao nam 1984, dua trén dénh gi4 theo
chidu doc 45 thai ky binh thudng cua céc tinh
nguyén vién & New Haven, CT, USA. Nghién
cttu ciua Chervenak va cong su bao gdm 40
thai nhi véi tat diu nhé da duoc chin doan tu
tudn 13. Ngudng cit dé chin doan Fmic 1a HC
Z-scores < -3, tic la dudi 3 do lech chudn so
véi trung binh theo tudi thai, c¢6 lién quan dén
gia tri du dodn duong tinh (positive predictive
value — PPV) 1a 46% va 50%, cho ty [¢ 4m tinh
gia tuong tng 13 0% va 15%. Mic du PPV théip,
ngudng cit nay vin dugc khuyén cdo dé chin
doan Fmic trong nhitng huéng din hién tai ctia
WHO vé quan Iy nhiém tring ZIKA trudc sinh.

Kha ning du doan chinh xac tit ddu nho lac
sinh ((microcephaly at birth — micB) thip nhu
vay con do sy ddnh gid qua miac Z-scores HC
ctia thai nhi so véi Z-scores HC tuong ing sau
sinh. Trong mdt nghién ctu ctia nhitng thai nhi
v6i Z-scores HC tit =3 dén —2SD, ¢6 t6i 90% céc
trudng hgp c6 hop so binh thuong khi sinh, cho
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thiy ring Z-scores HC ctia nhitng truong hop
Fmic bi lam qué 1én so vi Z-scores HC tuong
(tng sau sinh.

C6 su khac biét trong phuong phap do kich
thudc dau khi con trong tit cung so véi sau khi
sinh, didu nay lam gidm do chinh xdc khi chan
doan micB. Nguyén nhan cuia sy khac biét nay
6 thé 1a do HC duoc do 1a chu vi hop so thai nhi
trong khi sau sinh thi do chu vi chdm — trén (the
occipitofrontal circumference — OFC) bao gdbm
ca da dau va téc. Tuy nhién, su khéc biét trong
dénh gia cac diém mbc gidi phdu ctia HC thai
nhi va OFC sau sinh, sy uén khuon, pht da du,
va sy dao dong s6 do gitta cac 1an do HC thai nhi
6 thé anh hudng dén mic do khong nhit quén.
Tit quan diém nay, cac thuat ngit HC va OFC
lan lugt tuong tng véi phép do cho thai nhi va
tré sau sinh.

Do chinh xac ctia dy dodn micB théip c6 thé
din dén chin do4n qua mic Fmic, dn dén viéc
chim dit thai ky mot cach vo Iy & mot sb qube
gia. Ngugc lai, mot chin doan Am tinh gia c6 thé
din dén sy ra doi cia mot dia tré cé triéu ching
dau nho.

LAM THE NAO PE CAI THIEN

PO CHINH XAC CUA CHAN POAN

TAT PAU NHO O THAI NHI?

Gan day c6 hai nghién cttu méi dugc cong bd
dé t6i uu kha ning dy dodn micB. Nghién citu
tht nht danh gia viéc stt dung giéi han tham
chiéu hién dai cho HC thai nhi so véi nghién
cttu trude day va tich hop cac thong sb bd sung
(ngudng cit HC chit ché hon, SGA, gidm ty 1é
HC/AC va HC/FL, sy hién dién cua di tit va
tién st gia dinh) da cai thién kha ning du do4n
micB.

Muc tiéu ctia nghién citu thit hai la céi thién
chan do4n Fmic biang cich han ché chin doan
nham tat dau nho & thai nhi véi HC nhé do
bién dang dau nhon (acrocephalic — like head
deformation). Tinh trang nay la két qua cta qua
trinh tao khung so ho#ic ching ntt so, dugc danh
gi4 bang pham vi tham chiéu mdéi cho phép do



theo chiéu doc dAu thai nhi: khoang cach tit 15
chdm dén dinh so (foramen magnum-tocranium
distance — FCD).

Nghién cttu thit nhit gdm 42 thai nhi duogc
chan doan Fmic. Tat ddu nho & thai nhi dugc
dinh nghia 12 HC dudi —=3SD so véi trung binh
tudi thai theo giéi han tham chiéu ¢8 dién cta
Jeanty va cdng su. TAt dAu nho duge khing dinh
khi sinh (micB) bing do chu vi chdm — trdn
(OFC) hoic trong lugng nio khi kham nghiém
t’ thi § mac dudi — 2SD.

Dy an INTERGROWTH - 21 va tai liéu
tham khao mdi dugc phat trién cua Israel vé
su ting trudng cua thai nhi da dugc 4p dung dé
danh gia PPV ctia Fmic cho chin doan nhing
trudng hgp micB. Ca hai bang tham khio nay
duge dya trén quan thé 16n va duge st dung ky
thuét do ludng tiéu chuin hién dai: mot cong cu
ty dong vé duong elip dién t dugc thyc hién
quanh dudng vién hop so, trai ngugc véi Jeanty
va cOng sy da tinh toan HC bing cong thitc két
hop dudng kinh luéng dinh (BPD) va duong
kinh chdm tran (OFD):

HC = 1,62 x (BPD + OFD).

Céc tham chiéu mdéi khéc nhau vé phuong
phép do. Dy 4n INTERGROWTH - 21 nhim
tao ra cac tiéu chufn ting trudng thai nhi trong
céc thai ky don thai bing cdch nghién cttu mot
nhém thudn tip trén thé gidi gdm nhitng phu nit
tré, c¢6 hoc thic, giau cé, dinh dudng day du va
khoe manh vé mit 14m sang, c6 nguy co thip vé
két cuc thai ky bAt loi. Tai liéu tham khao cua
Israel dya trén céc thai ky don thai, loai trit cac
trudng hgp khong chéic chin vé tudi thai, thai
nhi c6 di tat va mic céc hoi ching da biét. Tham
chiéu danh riéng cho nhém dan sb nay cung cip
céc tieu chuin ting trudng bat ké tudi va stc
khée ctia me.

Ngudng cit HC tbi vu duge tim ra cho mbi
bang tham chiéu véi muc tiéu tim thiy tit ca
nhitng trudng hop micB trong khi han ché thip
nhét ty 1é duong tinh gia ¢6 HC binh thuong khi
sinh.

Trong loat ca cta Leibovitz, tham chiéu cta

Jeanty va cong su cho két qua chan doan duong
tinh gia 1én dén 43% cho tht ca céc trudong hgp
Fmic, ddn dén chim dut sai 06 thai ky binh
thudng. Mic dit PPV cta micB cta tham chiéu
cho nhém dan sb Israel va INTERGROWTH
cao hon (tuong tng la 66,7% va 61,5%) so
sanh v6i tham chiéu ¢d dién (57,1%), nhung né
khong c6 ¥ nghia vé mit thdng ké.

Do chinh xéc cia dy doan thip c6 thé lién
quan dén céc thudc tinh thdng ké ctia pham vi
tham chiéu: gi4 tri trung binh cia HC qué cao
so vdi dan sb that hoidc gid tri SD qué nhd c6 thé
gy ra nhing thay ddi dang ké trong viéc tinh
Z-scores. Bang tham chiéu cd dién cta Jeanty
va cdng su ¢6 su gia ting dédng ké HC trong
nhitng tuln cubdi thai ky so véi bang tham chiéu
INTERGROWTH va Israel. Vi 60% céc truong
hgp Fmic trong nghién ctu cta Leibovitz dugc
chin do4n sau 33 tuan, né c6 thé phan ndo giai
thich ty 1& cao cac trudong hgp duong tinh gia
theo bang tham chiéu cua Jeanty va cong su.
Dit liéu tham chiéu INTERGROWTH d4n dén
udc lugng qua mic HC Z-scores so vSi nhitng
bang tham chiéu khéc, do gid tri SD ctia bang
nay thap.

PPV dat 100% v&i ngudng cit HC “trung
binh —4SD” st dung c4 hai bang tham chiéu c¢&
dién va Israel. Thém vao tién st gia dinh méc
tat ddu nho dé tbi vu ngudng cit HC cing din
dén PPV dat 100% khi stt dung ca ba bang tham
chiéu (Bang 1). Tich hgp sy hién dién cia SGA
ho#c sy lién quan cta céc di tat thai nhi véi
ngudng cit HC tbi wu bing tham chiéu Israel
cho ra PPV tdi da lan lugt 1a 75% va 82,4%.
Loat ca trong nghién ctu cta Leibovitz tuong
dbi nho do s6 ca c6 HC< —-3SD kha hiém. Do
d6, PPV thém vao khi ngudng cit HC chit ché
hon va tich hgp cdc phép do bd sung sé khong
c6 ¥ nghia théng ké. Tuy nhién, cin nhéc cac sb
do trong titng trudng hop Fmic c6 thé cai thién
do chinh x4c ctia dy dodn micB, mic di sy cai
thién nay ¢ ty 1é 4m tinh gid cao dang ké khi
st dung tt ca tham chiéu da nghién ctu, chira
ring trong rit nhiéu trudng hop Fmic, sy ving
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miit c4c sb do lién quan sé loai trit chinh x4c hon
dyu dodn vé& micB.

Trong mdt nghién ctu cua Dolk, gid tri du
doén cua tit ddu nho trong nam dau doi déi véi
cham phét trién tri tué twong quan véi sb do
léch SD caa OFC & dudi muc trung binh: 11%
cho ngudng cit — 2SD va 51% cho ngudng cit —
3SD. Tuy nhién, khong c6 thong tin nao vé mbi
twong quan gitta mic do nghiém trong ctia Fmic
va nguy co chim phét trién trf tué & tré nho.
Trong mot nghién ctu don trén 19 tré c6 HC &
mtc —3SD dén —2SD, tit ca déu c6 trf tué binh
thuong.

Nghién cttu cta Leibovitz cho thiy ring do
léch tit mic trung binh ctia HC thai nhi theo tht
ci bang tham chiéu thi 16n hon déng ké so véi
do lech thuc té ctia OFC khi sinh véi sy khac
biét trung binh gifta cac Z-scores tuong ing cia
~1,15 (KTC 95%: 1,51 dén 0,79), — 1,95 (KTC
95%: —2,47 dén —1,44), va 0,74 (KTC 95%:
—1,07 dén -0,40) cho bang tham chiéu c6 dién,
INTERGROWTH va Israel. Phat hién nay cé
thé anh hudng dén su tu vin cho cha me.

Vi nguy co chim phat trién trf tué duoc dya
trén do léch ctia OFC sau sinh, mot du doan Z
— scores OFC t6t hon tai thoi diém sinh sé cai
thién kha ning tién luong trude sinh. Sy khéc
biét duge mo ta gitta HC va OFC Z-scores c6 thé
duge thém vao Z-scores HC cu thé cta thai nhi
dé udc tinh Z-scores OFC duy kién khi sinh. Vi
duy, s& do HC & khoang —3SD theo tham chiéu

Bang 1. Gi4 tri thém vao cho nguéng cat HC va thong
s6 tich hop trong dy doén tat dau nhé khi sinhe.

Gia tri dy doan
duong tinh (%)

Tiéu chi dy doan

Bang tham chiéu cé dién

HC <-3SD 571
HC <-3SD va EFW < p3 66,7
HC < -3SD va bat thuang thai nhi 70,0
HC < -3SD va tién sU gia dinh c6

MIC 1000
HC <-4SD 100,0

HC, chu vi dau; SD, d6 léch chudn; EFW trong lugng thai udc
doan. ® Theo Leibovitz va cong su.
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cua Jeanty va cong sy du dodn c6 thé din dén
s6 do OFC khi sinh chi dusi —=2SD theo tham
chiéu ctia Fenton va cOng su. Do chinh xéc cha
udc tinh nay cAn dugc khing dinh bing nhing
nghién cttu trong tuong lai véi ¢d mau 16n hon.

Tat dau nhé & thai nhi thuong di kem véi
SGA (Bang 2). Trong nghién ctu cha den
Hollander va cong sy véi tit diu nho bam sinh
duogc phat hién trén siéu am, 66% truong hgp
micB c6 SGA. Thai chim ting trudng trong
t&t cung dugc mo ta trong nhiéu rbi loan ca tat
dau nho trude va sau di trd. Fmic trong nhitng
trudng hop nhu thé nay ¢ thé bi dién giai nhAm
12 mot phin cta thai chdm ting trudng, ma
khong tinh dén viéc triéu ching dau nho thuec sy
12 mot yéu td tién lugng dang bdo dong. Nghién
ctu cta Leibovitz ciing khing dinh ring micB
lién quan manh mé dén SGA, cho thiy ring thai
cham ting trudng khong dugc xem nhu 13 mot
giai thich “don thuin” cho s& do HC nho. Theo
nhitng két qua tit cdc nghién ctu cta Leibovitz
va den Hollander, mot ty s6 HC/AC binh thudng

Bang 2. Tat dau nhd lién quan dén sy kém phét trién
cUa thai nhiz?

Tiéu chi du doan

Hoi ching Bloom

Hoi ching Cornelia de Lange

Hoi ching Dubowitz

Hoi ching Johanson-Blizzard

Héi chiing Neu-Laxova

Héi chiing Roberts

H&i ching Silver-Russell

H&i chiing Smith-Lemli-Opitz

H&i ching Seckel

Hi chung Coffin-Siris

Bat thudng nhiém séc thé

Hai chung rugu bao thai va tiép xdc vai chat gay u quéi
Me méc PKU

TORCH va virus ZIKA

Suy tuan hoan t0 cung nhau khdi phat som

2 Thai cham t&ng trudng c6 thé biéu hién thai nhd so véi tudi
thai do bat thudng di truyén hoac gidi han téng trudng trong
td cung do suy tuan hoan tJ cung-nhau khdi phat som.



duoc tim thiy trong 2/3 trudng hgp Fmic va ty sb
HC/FL binh thudng trong 48 — 36% céc trudng
hop, diéu d6 cho thiy ring HC nho khong can
xting khong phai 1a dic diém dién hinh cua tat
dAu nho & thai nhi. Sau nhing chan dodn duong
tinh gia d6i v6i micB & thai nhi c6 bién dang dau
nhon do qué trinh tao hinh hop so hodc chiing
loan dudng so, ma Leibovitz da dé cap dén trong
nghién cttu th hai vé tat dau nho, kha ning
bién dang theo chiéu doc ctia hop so ¢6 thé chin
dogn nham [a Fmic. Vi muc dich nay, mot dit
lieu tham chiéu méi cho sb do sinh tric theo
chiéu doc dau thai nhi trén mit phing doc gitta
dugce xay dung. Cac tac gid dy dodn ring viéc
thiét 1ap mot pham vi tham chiéu méi cho kich
thudc theo chidu doc hop so sé cho phép loai trit
thai nhi ¢6 HC nho do bién dang diu nhon va sé
khong bo sét nhitng thai nhi cé micB thuec sy, vi
ca kich thudc theo chiéu doc va chiéu ngang déu
giam déng ké trong tat dau nho.

Leibovitz va cong sy dé xudt mot phép do

sinh tric méi theo chiéu doc hop so: khoang
cach 16 chdm — dinh so (FCD), dugc do giita 18
chidm dén dudng vién phia trén bén trong hop so
doc theo thanh sau than ndo. Phép do dugc thuc
hién chinh x4c nhét trén mit phing doc gita
bing dau do 3D, mit phing doc dat yéu ciu khi
l4y hét hinh anh dAu thai nhi (Hinh 1). Pham
vi tham chiéu binh thuong duogc phat trién dua
trén phép do FCD cua khoang 400 thai nhi khoe
manh vdi thai ky don thai nguy co thép tir 15 —
40 tuan tudi thai. Tham chiéu nay da duoc 4p
dung hdi cttu cho nhitng thai nhi c6 tat ddu nho
duge chan doan trude sinh dya vao HC < -3
SD. Ngudng cit FCD tbi wu khi két hgp véi HC
dé phat hién tAt ca nhitng trudng hop thai nhi
méc tat dAu nho duge x4c dinh ldc sinh va loai
trit nhitng thai nhi ¢6 chu vi ddu binh thuong
ltc sinh (NHCB) — nhiing tré dugc phat hién ¢c6
bién dang ddu nhon.

Trong 25 ca dugce chian do4n Fmic trude sinh
chi bing HC ¢6 14 ca micB va 11 ca NHCB. Tiéu

Hinh 2. Di dang dau nhon theo chiéu doc gan giéng vdi tat dau nho.
Hinh a-e mé t& trudng hgp Fmic duong tinh gié vi bién dang doc hép so
do udn khuén khi di qua khung chau nguoi me. Cac xét nghiém ban dau
la binh thuong.

Tai thoi diém chan doan Fmic (385 tuan) HC (a) va FCD (b) [an luot la
-3,2SD va -1,2SD. FCD trong gidi han binh thuong, cho nén khéng nghi dén
micB. Trén mat phang doc dau thai nhi (siéu am (b) va MRI (c)) d4u thai nhi
bién dang theo chiéu doc dugc ghi nhéan cho thdy HC nhd khéng can xing
vdi FCD. Luu y, bién dang dau nhon dugc ghi nhan sau sinh trong anh chup
dau tu mét bén (d). Khong co sy dong sém cla cac dudng khdp so. Tré so
sinh la SGA (can nang khi sinh (& 2490g). Mac du OFC khi sinh & 31 cm
(-2SD), phép do nay khéng dugc xem la micB trong trudng hgp bién dang
hép so; thyc t& khi dugc 1,5 thang (e) dau cla dUa tré da trd vé hinh dang
binh thuong vaéi OFC & muc bach phan vi thg 10.

Lower edge of the

peeipital bane

Hinh 1. Cach do khodng céch tu |& chdm dén dinh
so (FCD).

Hinh a, dung hinh 3D mode 3 mat cét tryc giao cla thai
nhi 28 tuan: mat phang tran (trai trén), mat phang doc
gita (phai trén), va mat ph&ng ngang (trai dui).

Can chinh lai 38 dat dugc mat phang doc giia chinh xac.
Hinh b, khoang céch ti 16 chdm t6i dinh so dugc do tU 16
ch&m (dudng nét dut) dén ba trong xuong.
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chuén FCD < —2SD & trong tAt ca 14 ca micB,
nhung chi ¢6 4 trong 11 ca NHCB (p<0,003).
Bién dang diu nhon dugc md ta trong 5/7 ca
NHCB véi FCD binh thuong.

Su két hgp cia HC (< =3SD) va tiéu chufn
FCD méi (< —2SD) lam ting PPV tit 56% lén
78%, giam sb lugng duong tinh gia tit 11 ca
xudng 4 ca, ma khong bo sét bat ky ca nao trong
14 ca micB. Do d6, nghién cttu nay ching minh
rang bién dang hop so theo chidu doc ¢ thé
duogc chin doan bang phép do FCD, la hay gip
va gidi thich dugc it nhit 45% cac trudng hop
chén doén sai Fmic.

C6 thé nhén thiy la nhiing thai nhi SGA
v6i HC nhé (nhung khong hoan toan 1a tat dau
nho) va bién dang so theo chiéu doc 1 nguy co

cho su chin dodn sai, diéu nay c6 thé dugc ngian
ngita bing cich 4p dung pham vi tham chiéu
mai (Hinh 2).

Thai nhi c6 tran nho, I6m dugc quan sit
trén mit phang doc gitta ctia mit thai nhi la diu
hiéu ctia Fmic. DAu hiéu cht quan nay dugc giai
thich bang chidu cao hop so ngin (dic biét &
vung tran), 1a dic trung ctia Fmic thuc su. Trong
nhitng trudng hop gip khoé khin hoic khong thé
siéu am dugc chu tric khudn mit, pham vi tham
chiéu HC cho phép chin doan chinh xéc Fmic.

CACH TIEP CAN PANH GIA THAI

NHI KHI NGHI NGO TAT PAU NHO

Mic dt Fmic dugc dinh nghia khi HC
<-3SD, nhung céc xét nghiém bd sung nén dugc

-3SD <HC < -2SD
(tudi thai chinh xac)

‘ - Tién sy gia dinh, dong ho
- Siéu am hé than kinh chuyén sau

|

Xét nghiém
ban dau

- Siéu am chi tiét hinh thai thai nhi
bao gbm siéu dm tim

- Xét nghiém TORCH va virus ZIKA

- Choc 8i lam CMA

' ! ! l
Xét nghiém Tién sy Bat thuong s DAu hiéu
ban dau gia dinh CNS va/hosc Batctlufng nhiém trung
binh thudng méc MIC ngoai so thai nhi
[ [
Tri tué fg:ét]:i%n WES { Duang tinh ] { Am tinh ]
binh thuong phat tri€
tri tué I
—
l l /Cdn nhdc =
[ ic |
vTheo d76i sy Tien lugng x&u, Tién lugng theo ‘ V\ﬁi:ctzuac ‘
| tang truong\HC nguy ca cao MIC chén doan co ban \ gid TORCH /
méi 2-3 tuan tai phat \ /
HC , Gié”] { Tién luong xau }
tang truong tang truong
phu hop HC
Tién lugng MRI 0 N " N . LA a
6t { 5u thai nhi J—»‘ B4t thuong }—»‘ Tién lugng tby thudc phat hién trén MRI }

l

{ Binh thudng J—»‘ PO FCD }

\

{ FCD binh thuong { FCD<-2SD

|

l l

Tién lugng Téng nguy co
c6 thé tot MIC sau sinh

So d6 1. Luu d6 xU tri tt dau nhd nghi ngd trudc sinh.
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thuc hién khi Z-scores HC tit -3 dén -2, Tham
chi nghi ngd Fmic ting 1én & giai doan sdm hon
khi tbc do tang trudng HC giam va nghi ngd bat
thudng di truyén, nhiém trung bao thai, tiép xic
v6i chat gay quéi thai, va cac di tat lién quan.
Do d6 nén danh gi4 bénh nén chi tiét va siéu Am
hinh thai k§ ludng bao gdm siéu 4m tim thai, xét
nghiém nhiém tring bao thai va phan tich nhiém
sic thé bing microarray (CMA) (So do 1).

HC nho c6 thé dugc do trén siéu 4m thudng
quy & thai nhi ma khong can bat ky yéu t6 nguy
co ndo. Nén x4c nhan lai tudi thai bing cach
xem lai két qua siéu 4m thai sém trong 3 thang
dAu dé tranh chin dodn nhim Fmic & thai nho
hon dugc tinh theo kinh cudi cung.

Xéc dinh tién st gia dinh vé tat dau nho tién
phét hoic tat ddu nho trong céc hoi ching so véi
tat dAu nho lanh tinh di truyén troi la didu quan
trong hang dau. Nén do OFC cta ca cha va
me, néu c6 thé 1a cta ca anh chi. Trong nhing
trudng hop tit dau nho c6 tinh chét gia dinh va
c6 tri tué binh thudng thi tién lugng thuong tbt.

Siéu 4m hé than kinh chuyén sdu nén dugc
thuc hién & nhing thai nhi c6 HC < -2SD so
v6i tudi thai. Véi nhing thai nhi ma siéu 4m
khong thé danh gia hét ciu tric nfo thi MRI nén
dugce thuc hién. Trong nghién cttu ctia Leibovitz,
diu hiéu bét thudng hé thin kinh trung wong
duge tim thiy trong 63,6% céc ca micB. Theo
mot tdng quan dya trén biang ching vé dédnh
gid tré bi tit diu nho cua Tiéu ban Tiéu chuin
Chét lugng cua Hoc vién Than kinh Hoa Ky va
Uy ban Thuc hanh ctia Higp hoi Than kinh Tré
em, kha ning chin dodn ctia MRI dao dong ti
43% dén 80%. MRI c6 thé md ta: tit nfo trudc
khong phan chia, bat thudng thé chai, than ndo,
tiéu nfo, va bt thudng phét trién vo nio, ton
thuong pha hiy nio do nhiém truing bao thai,
xuft huyét hodc nhdi mau, va ndo nude. Do ty
1¢ cao cua céc bénh Iy than kinh trung uong di
kém, cin khuyén cdo thuc hién MRI khi kham
nghiém tat diu nhé cia thai nhi mic du hinh
anh siéu Am than kinh thuc sy binh thudng (So
dos 1).

Céc phat hién hinh anh goi ¢ vé Fmic la: gidn
khoang dudi nhén, tran 16m, tin hiéu Doppler
yéu tit dong mach ndo giita so v4i dong mach
nio sau va thuy trdn nhd, nhung ¥ nghia cua
ching van chua duge chéc chin.

Khong c6 nghién ctu mdi ndo danh gia di
truyén ctia Fmic. Trong nghién cttu tit nam 2000
trén 30 thai nhi véi tit ddu nhd bim sinh dugc
tim thiy trén siéu Am tién san, c6 23,3% bat
thuong nhiém sic thé. Tuy nhién, c6 nhiéu bo
cdo trudng hop mo ta chin dodn di truyén bing
CMA hoic gidi trinh ti exome (WES) & thai nhi
bi tat ddu nho. Mot nghién citu 16n gan day &
Trung Qubc vé viéc stt dung WES & nhing thai
nhi v6i bat thuong ciu tric cho thiy ring trong
nhing trudng hop ¢6 di tat hé than kinh trung
wong c6 8,9% bét thuong karyotype, 7,2% bAt
thudng trén CMA, va 23,1% bang WES. Trong
s6 15 ca bét thuong hé than kinh trung wong
duoc chan doan bang WES, 2 ca ¢6 tat diu nho.
Téc gia khuyén céo thyuc hién phén tich di truyén
(CMA va WES) & nhitng thai nhi nghi ngo tat
dau nho. Két qua cia CMA va WES mét tit 3
— 4 tudn. Do d6, néu thoi gian cho phép, phu
thudc vao tudi thai phat hién Fmic, CMA nén
la xét nghiém dau tién khi HC nho lién quan
dén bAt thuong hé than kinh trung uong hoic
bt thudong ngoai nao, va WES nén duge dé nghi
dau tién trong trudong hgp nghi ngd tat dau nhd
nguyén phat.

Nhitng nghién cttu vé& nhiém tring bao thai
(TORCH) va virus ZIKA (trong viing dich té)
cling nén dugc thuc hién trong Fmic.

Mic du nhitng phét hién cua bat thudng
CNS, rdi loan di truyén, hoic nhiém triing bao
thai ¢6 thé tién lugng chic chin, nhung trong
nhiéu trudng hop Fmic tit ca danh gid déu Am
tinh, lam dy dodn micB v tién lugng thiéu ning
tri tué trd nén khé khian. Mic du nhing thai nhi
véi HC nhé don doc trong khoang —2SD dén
-3SD dugc coi nhu mic Fmic, c6 thé gia ting
nguy co bi tat ddu nhoé sau sinh. Hau hét nhing
thai nhi sé c6 OFC trong giGi han binh thuong
khi sinh, tuy nhién mot sb ¢ thé trd thanh tat
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dau nho trong nam dau doi, du ty 1é chinh xac
khong r6. Cac tac gia gia dinh ring c6 thé chin
dodn trudce sinh tat diu nho néu su gidm tbc do
tang trudng cua dau tién trién va xay ra tuong
dbi sém trong tam c4 nguyét 3, tuy nhién gia
dinh nay can dugc ching minh trong nhiing
nghién citu sau.

KET LUAN

Du doén trude sinh cia micB con nhiéu thach
thic; viée 4p dung cac tham chiéu méi cho chu
vi ddu khong c6 sy cai thién déng ké nao. Két
hop tién st mic caa gia dinh, nhitng bat thuong
c6 di kém, thai nho va ngudng cit chu vi du
chiit ché hon c¢6 thé cai thién du dodn chi trong
khoang 50% sb truong hop. Vi d6 léch cta chu
vi dAu & thai nhi so véi trung binh bi lam qué 1én
s0 v6i do léch chu vi chdm tran sau sinh, do d6
su hiéu chinh Z-scores ctia chu vi dau trude sinh
6 thé cho phép cai thién du doan. Phép do kich
thude doc ctia hdp so nén 1a mot phan tt yéu
ctia khdm nghiém Fmic. Viéc d4nh gia tat dau
nhoé & thai nhi theo mot luu d6 1a cAn thiée dé
dam bao gié tri chdn doén.

Can c6 nhitng nghién cttu 16n dé xac dinh
mbi tuong quan gitta Z-scores chu vi dau trude
sinh va ty 16 cham phét trién than kinh sau sinh;
va hiéu qua cua giai trinh ty thé hé mdi trong
danh gi tat ddu nho cta thai nhi.
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