TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

GIA TRl XET NGHIEM NHIEM SAC THE TRONG
CHAN DOAN TRU'O'C SINH TAI BENH VIEN PHU SAN HA NOI

Mai Trong Hwng, Nguyén Thi Hwong va Dinh Thay Linh™

Bénh vién Phu sén Ha Noi

Trong chan doén truéc sinh, 1ap céng thirc nhiém séc thé van la mot xét nghiém kinh dién, duoc thuc
hién thuong quy tai nhiéu trung tdm Chén doéan truéc sinh. Nghién ctru nhdm mé ta céc loai bét thuong
di truyén va danh gié gia tri cua xét nghiém céng thirc nhiém séc thé véi céc chi dinh choc 6i. Nghién
ctru phat hién ty 16 bét thuong di truyén la 11,49%, trong dé c6 8,5% bét thuong sé lwong nhiém séc thé,
1,6% c6 bét thuong céu tric, 1,3% céc truong hop khadm va 0,09% bét thuong khac. Vi 7 chi dinh choc
i, sb lurong choc 6i do bat thuong hinh théi trén siéu 4m la cao nhét (1792 ca chiém 54,7%) véi ti 1é bét
thuong di truyén la 11,2%. Ty Ié bét thuong di truyén cao nhét trong nhém bd, me cé bét thuong di truyén
(38,5%). Gia tri tién doan dwong cao nhat & nhém NIPT cé phéi hop chi dinh (65%). Lap céng thirc nhiém
sdc thé van la mét xét nghiém cé nhiéu y nghia trong chan doén truéc sinh cac béat thuong di truyén.

Tir khéa: Bat thwrng nhiém sic thé, l1ap céng thirc nhiém sic thé, chi dinh choc 6i.

I. DAT VAN PE

Bt thworng bam sinh (BTBS) la moét trong
cac nguyén nhan hang dau gay t& vong chu
sinh va gay ra nhiéu ganh nang cho gia dinh
va xa hoi. BTBS do rat nhiéu nguyén nhan nhuw
dot bién nhiém séc thé (NST), dot bién gen,
di truyén da nhan t6, do méi trwong... trong
doé hay gap va gay hau qua nang né nhét la
nguyén nhan do d6t bién NST. C4c nghién ctu
trén thé gidi chi ra khodng 60% cac truong hop
thai 1&ch boi NST sé& dan dén két cuc la sdy thai,
thai lwu." Céac trwdng hop cé chi dinh choc 6i
chan doan truwéc sinh cling co ti 1é bat thuong
NST kha cao. Theo nghién ctru trén 15.401 thai
phu choc 6i chan doan truéc sinh tai Iran, ty 1&
bat thwong NST la 7,2%.2 Mot nghién ctru khac
& Nhat Ban trén gan 29.000 thai phu choc &i
trwdc 22 tudn thai phat hién ty 1& bat thuwong
NST la 6%.°
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Tai Viét Nam, choc hut dich 6i trong chan
doan truwéc sinh da dwoc trién khai nhirng ndm
gan day cho két qua kha quan. Theo nghién
clu cGa Lé Thanh Thuy va Nguyén Duy Anh
(2009), ty & thai bat thwong NST trong 438
trwdng hop choc &i 1a 8,2%.4 Theo nghién
cu cta Tran Danh Cwéng va cong sw (2018)
nghién ctru két qua choc i tai bénh vién Phu
san Trung wong 2012-2016 cho két qua 6,7%
thai bat thwong NST.®

Cung véi sy phat trién manh mé cla cac
K thuat di truyén trong nhixng nam gan day, ki
thuat lap coéng thire NST van dwoc coi nhw mét
xét nghiém thwong quy trén dich 6i, dwoc thuc
hién rong rai tai cac trung tam chan doan trwdc
sinh & Viét Nam, cho phép phat hién cac dot
bién sé lwong, dot bién ciu tric, phat hién ty
I& kham thap, dic biét phat hién cac dang tai
sap xép can bing NST ma céac ki thuat hién
dai nhw microarray khéng phéat hién dwoc. Vi
vay, chuing tdi tién hanh nghién ctru “Gia tri xét
nghiém cong thirc nhiém sic thé tr dich 6i
trong chan doan trwéc sinh tai Bénh vién
Phu san Ha Néi” nham muc tiéu: Mé ta cac
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dang dot bién NST cua thai va danh gia gia tri
xét nghiém nay dbi v&i cac chi dinh choc 6i.
I. DOI TWVONG VA PHUONG PHAP
1. Péi twong

Tiéu chan chon méu

Thai phu cé chi dinh, déng y tham gia lay
mau dich &i xét nghiém céng thirc NST cuia thai,
hé so ghi chép day da théng tin.

Tiéu chuan loai trov

Thai phu c6 chi dinh lay dich bi do cac bénh
ly don gene nhw Thalasemia, loan dwdng co
Duchene, thodi héa co tly... cac trwdng hop
song thai hoi chirng truyén mau hoéc thiéu 6i
don thuan.

2. Phwong phap

Thiét ké nghién ctru

Mb t& hdi clru cét ngang.

Cé méu

Cach lay mau thuan tién, c& mau: 3277 thai.

Thoi gian, dia diém nghién ctu

- Thoi gian: tir thang 1/2017 dén thang
12/2022.

- Dia diém: Trung tdm Chéan doan Truwéc sinh
va Sang loc so’ sinh, Bénh vién phu san Ha No6i.

Chi s6, bién sé nghién ctru

7 chi s nghién ctru bao gébm céac chi dinh
choc 6i:®

STT Chi sé

Giai thich

Sang loc huyét thanh me
duong tinh (SLHTM +)

Cac trvong hop céd xét nghiém Double test hoac
Triple test nguy co cao.

Tang khoang sang

2 Siéu am thai co tang khoang sang sau gay > 3mm.
sau gay (KSSG) g g g gay
. Thai phu trén 35 tudi c6 nguy co cao sinh con bt
3 Me I6n tudi ! P 9y
thuwong NST.7
4 NIPT (+) Két qua sang loc khdng xam Ian (NIPT) nguy co cao.
Bét thwerng hinh thai 4 . . o
5 A Thai c6 cac bat thwdng hinh thai trén siéu am.
trén siéu &m
6 Bb me c6 mang Tién st bd/ me co6 mang cac bat thuong NST nhw
bat thwong NST chuyén doan twong hé cé kha néng truyén lai cho con.
s .. Tién st sinh con bj hdi chirng T13, T18, T21 hoac
Tién st sinh con N a sz P
7 tién st sinh con da di tat nghi ng& cé thé do bat

béat thuwdng

thwong NST.

- Céc bién sb trong nghién ctru: 4 dang dot
bién nhiém s&c thé (NST) cuda thai.

+ Dot bién sb lwong NST: 13 d6t bién lam
thay dbi sb lwong NST cla té bao bao gdm léch
bdi va da bdi.

+ Dot bién cau trac NST: 1a dot bién lam thay
ddi cAu trac binh thwerng clia NST c6 thé dwa dén

hau qua thém hodc méat vat chat di truyén (lap
doan ho&c mét doan, chuyén doan khéng can
bang) hodc cé thé khong thay déi lwong vat chét
di truyén (d&o doan, chuyén doan can bang).

+ Thé kham: 14 tinh trang trong mét co' thé
tdn tai song song hai hodc nhiéu déong t& bao
khac nhau.
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+ B4t thwong NST gisi: Cac bat thwong
nhiém séc thé gidi tao ra do sy bat trudng sb
lwong hodc cAu trdc ctia NST X va NSTY.

+ Cac trwong hop khac: gid kham, két hop
thé khadm gitva bat thwong sb lwong va béat
thwong clu trac NST.

X ly s6 liéu

Bang phan mém R version 4.3.2.

Quy trinh tién hanh nghién ctru

Déi twong nghién ctru sé dwoc thu thap
thong tin dwa trén hd so bénh an lwu triv tai
bénh vién.

Quy trinh choc i tuan thu protocol ctia Bénh
vién Phu san Ha Noi: 20 ml dich i duwoc 14y vao

2 6ng falcon va dem di nuéi cay, lap cong thirc
NST theo quy trinh phong xét nghiém cta Bénh
vién Phu san Ha Noi. Két qua dwoc phan tich
theo tiéu chuan ISCN 2024.
3. bao dirc nghién ciru

Nghién clru nay nham muc dich khoa hoc,
toan bo cac théng tin nghién ciru déu dwoc bao
mat theo dung quy dinh vé& bao mat thong tin tai
Bénh vién Phu san Ha Noi. Cac s6 liéu thu thap
dwoc chi st dung vé&i muc dich nghién clru.

Ill. KET QUA

1. M ta cac dang dot bién nhiém sac thé
cua thai

Bang 1. Cac loai bat thwong NST

Bat thwong NST S6 lwong Phan tram Phan tram Téng sb,
(n) trong tbng s6  trong téng s6 n (%)
bat thwong ca choc 6i
(%) (%)
T21 153 40,8 4.7
T18 48 12,8 1,5
T13 13 3,5 0,4
Bat thuwéng 45X 13 3,5 0,4
) 277 (8,5)
sO lwgng 47 XXY 24 6,4 0,7
47 XYY 12 3,2 0,4
47 XXX 9 2,4 0,3
Tam bdi 5 1,3 0,2
Bét thwong clu truc 51 13,6 1,6 51 (1,6)
Kham 44 11,7 1,3 44 (1,3)
Khac 3 0,8 0,09 3 (0,09)
Téng 375 100 11,49 375 (11,49)

Trong s6 cac loai bat thworng s lwong NST,
T21 la loai bat thwong hay gdp nhéat chiém
40.8% trébng sd béat thwong sbé lwong NST,
tam bdi hiém gap nhat chiém 1,3% (5 ca). Hoi
ching Klinefelter hay gdp nhét trong sb 58 ca
bat thwong sb lwong NST gidi tinh (41,4%), sb
ca mac hdi chirng Turner thuan chi ¢ 13 ca,

tuy nhién sé lwong Hoi chirng Turner kham hay
gdp hon véi 23 ca trén tdng sb 44 ca kham. 3
ca phan loai khac do cé ca bat thwérng sb lvong
va cAu tric nhiém sic thé 47 XX,+21,t(1;4)
(925;931) hodc b4t thwong sb lwong nhidu
cap nhiém sac thé 49 XX,+14,+15,+21; va
49,XX,+14,+15,+21.
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Theo chi dinh choc 6i, nhém bd me co bét
thwong NST c6 ti 1& thai bat thwong cao nhét,
tiép theo 1a nhom sang loc NIPT nguy co' cao.
Nhom tién s sinh con dij tat co ti 1& sinh con
bat thwong di truyén 1an sau th&p nhét. Gia tri
dw bao dwong cao nhét (65%) v&i nhém NIPT
nguy co cao két hop véi bat thuwong khac. Cac
gia tri p-value gilta 2 nhém chi dinh don doc
va phéi hop cac chi dinh cé sy khac biét co y
nghta théng k& & nhém sang loc huyét thanh
me dwong tinh, nhém bét thwdng siéu am hinh
thai va nhém bbé me c6 bat thwong NST (p <
0,05), cac nhom chi dinh con lai sy khac biét
khéng c6 y nghia thdng ke.

IV. BAN LUAN

Trong téng s6 3277 ca choc bi, ¢4 375 trwong
hop c6 bat thuwong di truyén, chiém 11,49%,
cao hon trong nghién clru cla Younesie et al.
(7,2% trong 14.968 ca) va nghién ctru ctia Tran
Danh Cudng et al. (6,7% trong téng s6 11463
ca), thdp hon so v&i nghién ciru clia Sha Lu et
al. (15,4% trong 10.320 ca).58° Cac trwdng hop
b4t thwong rat da dang bao gdm: bat thuwong
sb lwong NST, bat thwong ciu tric NST, bat
thwong NST bao gébm ca sb lwong va ciu truc,
céc loai thé khdm va cac bat thuwong khac.

Trong bat thwdng sb lwong NST, hay gap
nhat la T21 v&i 153 ca, chiém 40,8% trong
tbng sb bat thudng va 4,7% trong tdng sb ca
choc 6i. Ti 1& nay twong dwong v&i nghién ctru
cta Liu™ va Younesei.? Bat thwong sb lwong
nhiém s&c thé phd bién ding thi hai la T18
véi 48 ca, chiém 12,8% tdng sb bat thwong
va 1,5% cac ca choc 6i. Theo sau la hoi
chirng Patau véi 13 ca, chiém 3,5% téng sb
bat thwong va 0,4% téng sb ca choc 6i. Cac
két qua nay kha twong ddng véi két qua trong
nghién ctru cla Tran Danh Cuwdng va cdng sw
tai bénh vién Phu san Trung wong, trén quan
thé ngwoi Viét Nam.5 Trong khi do6, v&i quan
thé nguoi Iran, sé lwong T21 va T13 twong

dwong nhung sb lwong T18 thap hon (0,57%
trong téng sé hon 14.968 ca choc 6i). Sé ca
tam bodi gap trong nghién ctru clia ching t6i la
5 ca chiém 1,3% sb bét thwong di truyén va
0,2% céac ca choc 6i, nhiéu hon so v&i nghién
cu cla Younesei trén quan thé nguwdi Iran
(3/14.968 ca) va twong dwong v&i nghién clru
cta Tran Danh Cuwdng véi 9/11.441 ca.

Bét thworng NST gidi cling hay gap & quan
thé ngudi Viet Nam hon so véi quan thé nguoi
Iran. Nghién clru cla chung téi cé 13 ca héi
chirng Turner, 24 ca hdi chirng Klinefelter, 12
ca hdi chirng Jacobs, 9 ca hdi chirng Trisomy
X, chiém 15,5% tbng sb cac ca béat thuong di
truyén, trong khi nghién cru ctia Younesei chi
phat hién 10,61% bét thuong sé lwong NST
gidi tinh. Ngoai ra, c6 23 ca hdi chirng Turner
khadm trong téng sb 44 ca kham. Nghién ctu
ctia Tuke trén gan 250.000 phu ni¥ UK ciing chi
ra ty 1& hoi chirng Turner khdm cao hon so vé&i
Turner thuan.

Trong tdng sb 3277 ca choc i, két qua
thu dwoc 44 trwong hop kham, trong dé cé
céac trwdng hop kham thuc sw, nhiém té bao
me trong qua trinh thwc hién tha thuat va hién
twong gia kham. Nam 1992, quy trinh da dwoc
chap thuan cho cac phong thi nghiém chan
doan truwdc sinh ca New York quy dinh, néu
phat hién bat thworng NST chi & mot flask, yéu
cau phan tich tir 20 - 40 té bao & it nhat mot
ho&c hai flask nuéi cay doc lap khac.'2 Néu mot
bat thworng dwoc xac dinh & it nhat hai flask
nudi cay doc lap thi két luan 1a kham thuc sw.
Moertel va cong sw cling dé xuét dinh nghia
twong tw: gida khdm dwoc dinh nghia & bat
thwong di truyén dwoc quan sat chi & 1 flask
duy nhét; khdm thwc sw dwoc dinh nghia la
dong té bao bat thwong dwoc quan sat thay &
tr 2 flask nudi cdy doc lap tré Ién; nhiém té
bao me dwoc dinh nghia 1a khi dong 46,XX
chiém ty 1& nhd trong két qua phan Ién hién
dién dong té bao 46,XY."® Nhw vay, nghién ctu
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clia chung t6i co 6 trwong hop gid khadm, dong
té bao bat thwong chi quan sat thy & 1 flask
nudi cdy, trong dé c6 3 trwdng hop gid kham
trisomy 7,8,13; mot trudng hop gid khdm cé bat
thwong clu tric chuyén doan gitka NST 5 va
15. Cac trwong hop nay ciling dwoc quan sat
thdy trong nghién clru clia Moertel trén 4309
ca lam karyotype. Ngoai ra, c6 1 trwdng hop
dac biét kham t& boi 92,XXYY[20]/46,XY[30],
sau khi choc 6i lai 1an 2 thi xac dinh day la mot
thai binh thwong cé karyotype 46,XY. Ngudn
gbc cuia cac gia kham nay dworc gia thuyét rang
do dong té bao bét thwong cé ngudn gbe tr té
bao la nuéi hodc 1a dét bién méi phat sinh trong
nudi cdy do qua trinh ty stra chiva 16i sai trong
phan chia té bao “trisomic or disomic rescue”.™
Ngoai ra, c6 5 trwong hgp dwoc xem nhw
nhiém té bao me theo dinh nghia cia Moertel,
6 trwdng hop khdm gilra dong 45,X va dong
46,XY cho biéu hién kiéu hinh réng t nam gidi
binh thwdng cho téi nir gi¢i cé biéu hién cua
héi ching Turner.

Bét thwong clu truc trong nghién ctvu cla
chuing t6i ciing rat da dang: 11 ca chuyén doan
hda hop tam, 7 ca mét doan, 2 ca thém doan,
2 ca chén thém doan, 1 ca c6 nhiém sac thé
marker, 1 trwdng hop isochromosome 18p
(NST déu c6 1 canh ngan), 1 trwdng hop co
tai sép xép NST s61: 46,XY,rec(1)dup(1q)inv(1)
(p36.2g41); 4 trwong hop c6 ngudn gbc tir
chuyén doan nhiém sic thé cta bd/me, con lai
la cac chuyén doan twong hé. Nhuw vay trong
chan doan trwéc sinh, cac trwéng hop thai phat
hién bat thuwérng cau trac NST, chi dinh 1ap cong
thirc nhiém séc thé cho bdé me 1a vé cling quan
trong nham xac dinh nguén gbc bién thé & thai
va tw van di truyén cho cac lan sinh sau. Xét
nghiém coéng thirc NST c6 thé phat hién dwoc
tai sap xép can bang NST ma cac cac ki thuat
hién dai nhu microarray, CNV khong thé phat
hién dwoc. T két qua karyotype cta bbé me
mang chuyén doan can bang gitp tw van vé ty
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& tai l&p viéc sinh con cé bat thwong di truyén
& cac lan sinh sau.

Nhin vao bang 2, chi dinh choc bi do bét
thwdng siéu am hinh thai 1a phd bién nhat voi
1792 ca, chiém 54,7% téng sb ca choc 6i, sau
do téi sb ca sang loc huyét thanh me duwong
tinh do tr 2017 dén 2021 xét nghiém NIPT van
chwa phd bién nhw hién nay. Céac ty |é nay cling
phl hop vé&i nghién ctu ciia Tran Danh Cuéng
va codng sw tai Viét Nam.5 Tién s&r bd me c6 bat
thwong NST t6i choc i c6 sé lwong thap nhét
(11 ca) nhwng lai c6 ty 1& thai bat thuwong cao
nhét so v&i cac nhom chi dinh khac.

Trong nhém chi dinh choc 6i do me 16n tudi,
néu chi don doc do me tudi cao > 35 thi ti 1& thai
bat thwdng la rat thap, nghién clu cla chung
téi la khéng cé trwdng hop nao. Nghién ctru
cta Younesei, ty 1& bat thwong di truyén trong
nhém thai phu cao tudi 1a 1:29 - 1:28 véi c&
mau |a 15.401.8 Sy sai khac nay co thé do c&
mau trong nghién ctru ctia chang téi chwa da
I&n va van hoa Viét Nam it sinh con khi phu nir
I&n tudi. Tuy nhién, khi phéi hop chi dinh me 1&n
tudi v&i cac chi dinh khac thi ti 1& bat thwong
khoang 8%. Phan trdm bét thuwdng gitra nhém
chi c6 tudi me cao va nhém phdi hop cé gia tri
dw bao dwong khac biét co y nghia thdng ké
v&éi p = 0,00024. Nhw vay, can thyc hién cac
nghién clru véi ¢& mau Ién hon dé danh gia
hiéu qua chan doan truwéc sinh & nhirng phu nie
I&n tudi don ddc ma khong kém theo thai ki c6
béat thwéng gi khéc.

V6i chi dinh choc 6i do tang khoang sang
sau gay (KSSG) don doc, tri sé du bao
dwong con cao hon chi dinh phéi hop gitra
tang KSSG va cac chi dinh khac (18,8% vs
11,8%). Tuy nhién, sy khac biét nay khong
cé y nghia théng ké. Céc ca cé tang KSSG
phéi hop phat hién sb ca Hoi chirng Down
kha cao (6%). Tom lai, ting KSSG van dwoc
coi nhw mdt chi diém cé gia tri trong sang loc
hdi chirng Down.
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Mac du sb lwong ca choc 6i do sang loc
huyét thanh me nguy co cao gan chiém 1/3
tdng sb ca choc &i, tuy nhién gia tri dw bao
dwong khéng cao (7,3% v&i nhém don doc va
14,9% v&i nhém phédi hop). Nhuw vay, gan 93%
thai phu cé sang loc huyét thanh nguy co cao
phai trdi qua cudc choc bi “oan”, anh huéng
dén tinh than, tén kém tién bac va thoi gian.
Khi phdi hop véi cac bat thwong khac, gia tri
du bao dwong tang lén gép 2 1an so véi chi cé
sang loc huyét thanh me dwong tinh. Cung la
xét nghiém sang loc nhwng hién nay NIPT da
phd bién hon rét nhiéu so véi sang loc huyét
thanh me v&i gia tri dy bao dwong cao hon
double test va triple test t&i hon 4 1an.

Dac biét, trwdng hop chi dinh NIPT nguy co
cao phdi hop véi bat thwong khac, gia tri dw
bao dwong Ién téi 65%, cao nhat trong nghién
ctru cla chung tdi va cao hon 2 1an so véi chi
dinh NIPT don dbc. Tuy nhién, so sanh gitra 2
nhém chi dinh NIPT don doc va phdi hop thi
cling khéng ¢ khac biét co y nghia théng ké
véi p = 0,8. Nhw vay, trong twong lai can co
thém nghién ciru v&i c& mau Ién hon dé danh
gia hiéu qua cla xét nghiém NIPT tai Bénh vién
Phu san Ha Noi do thi gian thwe hién nghién
ctru nay bénh vién méi trién khai nén van con
han ché va sé nguoi tham gia nghién ciru (282
thai phu).

Chi dinh choc 6i do bat thwdng hinh thai trén
siéu am |a hay gap nhét trong nghién ctru cua
chlng to6i. Dac biét gia tri dyw bao dwong cua
nhém chi dinh phdi hop cao hon han so véi
nhém don ddc chi co bat thuwdng trén siéu am
mot cach cd y nghia thdng ké véi p = 0,04. Diéu
d6 cho thay cang nhiéu yéu td bat thwong trén
thai cang goi y t¢i mot tinh trang bat thweng di
truyén kém theo va can thiét dé choc i chan
doan trwdc sinh. Khau tw van trwdc va sau khi
choc bi rat quan trong dé thai phu va gia dinh
b&t lo I&ng va hiéu dwoc y nghia cta viéc chan
doan trwdc sinh. Ty |& bat gap cla Hdi chirng

Down ciing cao hon & nhém phéi hop chi dinh
s0 v&i nhém don doc (6,7% vs 4,7%), ty 1é
kham & nhom phéi hop ciing cao gap doi so véi
nhém don déc chi dinh (1,2% vs 0,6%). C6 5
trwdng hop bat thuwdng khac 1a 4/5 trwéng hop
da bdi (3 ca la 69,XXX va 1 ca 69,XXY) va mot
ca c6 bat thwong sé lwong NST & nhiéu cap
49 XX,+14,+15,+21. Trwdng hop bat thwdng
sb lwong & nhiéu cap NST 14 rat hiém, thai nay
c6 da di tat va khong co tim, 1am sang rat nang
né. Nhw vay co thé thay 1a cac trwdng hop bét
thworng & nhiéu cdp nhiém sic thé sé gay mét
can bang bd gen I&n, hau qua dan dén béat
thwdng & nhiéu co quan cda thai.

Trwdng hop bé me cé mang bét thudng
NST la 13 ca trong nghién clru cla chung
t6i. Sau trwong hop bdé/me cd mang chuyén
doan can bang NST, bao gom: 46,XY,t(6;21)

(p23;922); 45,XX,der(13;14)(q10;q10);
46,XX,t(5:14)(p15:913); 46,XX,t(1:5)
(G42;913); 46, XY,((9;11)(q12;p11.2)  va

46,XY,1(5;14)(935;922), thi 4 trwdng hop thai
cling mang bét thueéng ciu trac NST. Nhw vay,
néu bd me co bat thwdng clu trdc nhiém séac
thé, kha nang di truyén cho con la kha cao.
Me c6 mang bat thwong NST gidi ciing kha
hay gap, nghién ctru clia chung téi cé 3 ca me
Ia héi chirng Trispmy X, 2 trwdng hop me ¢co
kham Turner (45,X/46,XX) 1an lwot véi 10%
va 17% dong 45,X va 1 trwdng hop me khdm
45 XI47 XXX (21% 45,X) déu co thai khoe
manh binh thwdng. Nhw vay, cac tredng hop
kham vé&i dong 45,X ti 1é thap va hoi chirng
Trisomy X van c6 kha nang sinh con tw nhién.
Mbt tredng hop cé NST marker thai nhi cling
gibng me c6 nhiém séc thé marker. Cac nghién
ctru cling chi ra réng, ty 1& con cé nhiém séc
thé marker di truyén t» me cao gép 2 lan tw
cha.' Theo d6, 75% céac trwérng hop c6 nhiém
séac thé marker t bd me khée manh sé khoéng
cé triéu chirng 1am sang, trong khi d6 néu la
dot bién mai phat sinh, 75% sé c6 biéu hién
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trén 1am sang. Nguén gbéc cla cac nhiém séc
thé marker lanh tinh cha yéu tiv nhiém séc thé
15, trong khi ngudn gbc ctia NST marker gay
bénh hay cé nguén gbc tir NST 8, 12, 18.151

Tién st sinh con bat thwéng ciing ¢é chi dinh
choc 6i chan doan trwédc sinh. Nghién ctu cla
chung téi c6 65 trwong hop nhw vay, tuy nhién
ti 1& phat hién bat thwong di truyén khong cao
(5%). Néu c6 phéi hop cac chi dinh trong nhém
nay, thi khd nang thai c6 bat thwong di truyén
cling cao hon nhwng gia tri dy bao dwong
khong c6 khac biét cé y nghia théng ké gitra hai
nhém nay. Hon nira, can lam rd nguyén nhan
gay di tat cac 1an sinh trwdc dé 1én ké hoach
phu hop cho nhirng 1an sinh sau bang cé thai tw
nhién ho&c sang loc tién phéi dé tang kha nang
sinh ra nhirng em bé khée manh.

V. KET LUAN

Nghién ctu cta chung t6i da téng két két
qua chan doan trwdc sinh 6 nam tai Bénh vién
Phu s&n bang phwong phap lap cong thirc NST
cho thdy dét bién sb lwong NST la bat thuwong
di truyén hay gap nhét voi ti 18 11,49%. Mac
du hién nay c6 rat nhiéu ki thuat sinh hoc phan
tlr va t& bao hién dai, nhuwng karyotype van la
ki thuat cé nhiéu gia tri trong chan doan truwéc
sinh cac bat thwong di truyén & thai nhi, déc
biét la cac trwdng hop tai sép xép can bang
NST. NIPT la mét xét nghiém sang loc c6 chi sé
dw bdo dwong vé bt thwdng di truyén cao nhét
trong cac xét nghiém sang loc v&i 31% trong
nhém chi c6 NIPT dwong tinh va 65% trong
nhém phéi hop chi dinh.

LOI CAM ON

Chung t6i xin chan thanh cdm on cac nhan
vién y té 1am viéc tai Phong Di truyén té bao,
Trung tdm Chan doan va Sang loc Trwdc sinh
va So sinh, Bénh vién Phu san Ha Noi da hé tro
va tao diéu kién thuan lgi trong qua trinh thuc
hién nghién ctru nay.

TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

Chuing toi xin cam két rang trong subt qua
trinh thuc hién nghién ctru va viét bai bao nay,
khong c6 bat ky xung dét loi ich nao anh huéng
dén két qua nghién ctu. TAt ca cac di liéu, két
gué nghién ctru va thdng tin dworc trinh bay trong
bai bao la minh bach va khach quan, khdng bi
tac dong bdi bat ky yéu té bén ngoai no.
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Summary

DIAGNOSTIC UTILITY OF AMNIOTIC FLUID KARYOTYPING
IN PRENATAL DIAGNOSIS AT HANOI OBSTETRICS AND
GYNECOLOGY HOSPITAL

Conventional karyotyping remains a fundamental and routinely utilized cytogenetic assay
in prenatal diagnostic centers. This study aims to illustrate chromosomal abnormalities and
assess the diagnostic utility of karyotyping in cases undergoing amniocentesis based on various
clinical indications. The detection rate was 11.49%, including 8.5% with numerical chromosomal
abnormalities, 1.6% with structural chromosomal abnormalities, 1.3% with mosaicism, and 0.09%
with other genetic abnormalities. Among the seven indications for amniocentesis, the highest number
was abnormal ultrasound findings (1,792 cases, 54.7%) with a chromosomal aberration rate of 11.2%.
The highest detection rate was observed in parents with genetic abnormalities (38.5%). The highest
positive predictive value was found in the NIPT combined with the other indication group (65%). In
conclusion, karyotyping remains a highly significant test for detecting chromosomal aberrations in
prenatal diagnosis.

Keywords: Chromosomal aberration, karyotyping, amniocentesis indications.
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