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Trong chẩn đoán trước sinh, lập công thức nhiễm sắc thể vẫn là một xét nghiệm kinh điển, được thực 

hiện thường quy tại nhiều trung tâm Chẩn đoán trước sinh. Nghiên cứu nhằm mô tả các loại bất thường 

di truyền và đánh giá giá trị của xét nghiệm công thức nhiễm sắc thể với các chỉ định chọc ối. Nghiên 

cứu phát hiện tỷ lệ bất thường di truyền là 11,49%, trong đó có 8,5% bất thường số lượng nhiễm sắc thể, 

1,6% có bất thường cấu trúc, 1,3% các trường hợp khảm và 0,09% bất thường khác. Với 7 chỉ định chọc 

ối, số lượng chọc ối do bất thường hình thái trên siêu âm là cao nhất (1792 ca chiếm 54,7%) với tỉ lệ bất 

thường di truyền là 11,2%. Tỷ lệ bất thường di truyền cao nhất trong nhóm bố, mẹ có bất thường di truyền 

(38,5%). Giá trị tiên đoán dương cao nhất ở nhóm NIPT có phối hợp chỉ định (65%). Lập công thức nhiễm 

sắc thể vẫn là một xét nghiệm có nhiều ý nghĩa trong chẩn đoán trước sinh các bất thường di truyền. 
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I. ĐẶT VẤN ĐỀ

Bất thường bẩm sinh (BTBS) là một trong 
các nguyên nhân hàng đầu gây tử vong chu 
sinh và gây ra nhiều gánh nặng cho gia đình 
và xã hội. BTBS do rất nhiều nguyên nhân như 
đột biến nhiễm sắc thể (NST), đột biến gen, 
di truyền đa nhân tố, do môi trường… trong 
đó hay gặp và gây hậu quả nặng nề nhất là 
nguyên nhân do đột biến NST. Các nghiên cứu 
trên thế giới chỉ ra khoảng 60% các trường hợp 
thai lệch bội NST sẽ dẫn đến kết cục là sảy thai, 
thai lưu.1 Các trường hợp có chỉ định chọc ối 
chẩn đoán trước sinh cũng có tỉ lệ bất thường 
NST khá cao. Theo nghiên cứu trên 15.401 thai 
phụ chọc ối chẩn đoán trước sinh tại Iran, tỷ lệ 
bất thường NST là 7,2%.2 Một nghiên cứu khác 
ở Nhật Bản trên gần 29.000 thai phụ chọc ối 
trước 22 tuần thai phát hiện tỷ lệ bất thường 
NST là 6%.3

Tại Việt Nam, chọc hút dịch ối trong chẩn 
đoán trước sinh đã được triển khai những năm 
gần đây cho kết quả khả quan. Theo nghiên 
cứu của Lê Thanh Thúy và Nguyễn Duy Ánh 
(2009), tỷ lệ thai bất thường NST trong 438 
trường hợp chọc ối là 8,2%.4 Theo nghiên 
cứu của Trần Danh Cường và cộng sự (2018) 
nghiên cứu kết quả chọc ối tại bệnh viện Phụ 
sản Trung ương 2012-2016 cho kết quả 6,7% 
thai bất thường NST.5 

Cùng với sự phát triển mạnh mẽ của các 
kĩ thuật di truyền trong những năm gần đây, kĩ 
thuật lập công thức NST vẫn được coi như môt 
xét nghiệm thường quy trên dịch ối, được thực 
hiện rộng rãi tại các trung tâm chẩn đoán trước 
sinh ở Việt Nam, cho phép phát hiện các đột 
biến số lượng, đột biến cấu trúc, phát hiện tỷ 
lệ khảm thấp, đặc biệt phát hiện các dạng tái 
sắp xếp cân bằng NST mà các kĩ thuật hiện 
đại như microarray không phát hiện được. Vì 
vậy, chúng tôi tiến hành nghiên cứu “Giá trị xét 
nghiệm công thức nhiễm sắc thể từ dịch ối 
trong chẩn đoán trước sinh tại Bệnh viện 
Phụ sản Hà Nội” nhằm mục tiêu: Mô tả các 
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dạng đột biến NST của thai và đánh giá giá trị 
xét nghiệm này đối với các chỉ định chọc ối.

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP 
1. Đối tượng

Tiêu chẩn chọn mẫu

Thai phụ có chỉ định, đồng ý tham gia lấy 
mẫu dịch ối xét nghiệm công thức NST của thai, 
hồ sơ ghi chép đầy đủ thông tin. 

Tiêu chuẩn loại trừ

Thai phụ có chỉ định lấy dịch ối do các bệnh 
lý đơn gene như Thalasemia, loạn dưỡng cơ 
Duchene, thoái hóa cơ tủy… các trường hợp 
song thai hội chứng truyền máu hoặc thiểu ối 
đơn thuần.

2. Phương pháp

Thiết kế nghiên cứu

Mô tả hồi cứu cắt ngang.

Cỡ mẫu

Cách lấy mẫu thuận tiện, cỡ mẫu: 3277 thai.

Thời gian, địa điểm nghiên cứu

- Thời gian: từ tháng 1/2017 đến tháng 
12/2022.

- Địa điểm: Trung tâm Chẩn đoán Trước sinh 
và Sàng lọc sơ sinh, Bệnh viện phụ sản Hà Nội.

Chỉ số, biến số nghiên cứu

7 chỉ số nghiên cứu bao gồm các chỉ định 
chọc ối:6 

STT Chỉ số Giải thích

1
Sàng lọc huyết thanh mẹ 
dương tính (SLHTM +)

Các trường hợp có xét nghiệm Double test hoặc 
Triple test nguy cơ cao.

2
Tăng khoảng sáng 
sau gáy (KSSG)

Siêu âm thai có tăng khoảng sáng sau gáy > 3mm.

3 Mẹ lớn tuổi
Thai phụ trên 35 tuổi có nguy cơ cao sinh con bất 
thường NST.7

4 NIPT (+) Kết quả sàng lọc không xâm lấn (NIPT) nguy cơ cao.

5
Bất thường hình thái 
trên siêu âm

Thai có các bất thường hình thái trên siêu âm.

6
Bố mẹ có mang
bất thường NST

Tiền sử bố/ mẹ có mang các bất thường NST như 
chuyển đoạn tương hỗ có khả năng truyền lại cho con.

7
Tiền sử sinh con
bất thường

Tiền sử sinh con bị hội chứng T13, T18, T21 hoặc 
tiền sử sinh con đa dị tật nghi ngờ có thể do bất 
thường NST.

- Các biến số trong nghiên cứu: 4 dạng đột 
biến nhiễm sắc thể (NST) của thai. 

+ Đột biến số lượng NST: là đột biến làm 
thay đổi số lượng NST của tế bào bao gồm lệch 
bội và đa bội.

+ Đột biến cấu trúc NST: là đột biến làm thay 
đổi cấu trúc bình thường của NST có thể đưa đến 

hậu quả thêm hoặc mất vật chất di truyền (lặp 
đoạn hoặc mất đoạn, chuyển đoạn không cân 
bằng) hoặc có thể không thay đổi lượng vật chất 
di truyền (đảo đoạn, chuyển đoạn cân bằng).

+ Thể khảm: là tình trạng trong một cơ thể 
tồn tại song song hai hoặc nhiều dòng tế bào 
khác nhau.
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+ Bất thường NST giới: Các bất thường 
nhiễm sắc thể giới tạo ra do sự bất trường số 
lượng hoặc cấu trúc của NST X và NST Y.

+ Các trường hợp khác: giả khảm, kết hợp 
thể khảm giữa bất thường số lượng và bất 
thường cấu trúc NST.

Xử lý số liệu
Bằng phần mềm R version 4.3.2.
Quy trình tiến hành nghiên cứu
Đối tượng nghiên cứu sẽ được thu thập 

thông tin dựa trên hồ sơ bệnh án lưu trữ tại 
bệnh viện. 

Quy trình chọc ối tuân thủ protocol của Bệnh 
viện Phụ sản Hà Nội: 20 ml dịch ối được lấy vào 

2 ống falcon và đem đi nuôi cấy, lập công thức 
NST theo quy trình phòng xét nghiệm của Bệnh 
viện Phụ sản Hà Nội. Kết quả được phân tích 
theo tiêu chuẩn ISCN 2024.

3. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu này nhằm mục đích khoa học, 
toàn bộ các thông tin nghiên cứu đều được bảo 
mật theo đúng quy định về bảo mật thông tin tại 
Bệnh viện Phụ sản Hà Nội. Các số liệu thu thập 
được chỉ sử dụng với mục đích nghiên cứu.

III. KẾT QUẢ
1. Mô tả các dạng đột biến nhiễm sắc thể 
của thai

Bảng 1. Các loại bất thường NST

Bất thường NST Số lượng
(n)

Phần trăm
trong tổng số
bất thường

(%)

Phần trăm
trong tổng số

ca chọc ối
(%)

Tổng số,
n (%)

Bất thường 
số lượng

T21 153 40,8 4,7

277 (8,5)

T18 48 12,8 1,5

T13 13 3,5 0,4

45,X 13 3,5 0,4

47,XXY 24 6,4 0,7

47,XYY 12 3,2 0,4

47,XXX 9 2,4 0,3

Tam bội 5 1,3 0,2

Bất thường cấu trúc 51 13,6 1,6 51 (1,6)

Khảm 44 11,7 1,3 44 (1,3)

Khác 3 0,8 0,09 3 (0,09)

Tổng 375 100 11,49 375 (11,49)

Trong số các loại bất thường số lượng NST, 
T21 là loại bất thường hay gặp nhất chiếm 
40.8% trổng số bất thường số lượng NST, 
tam bội hiếm gặp nhất chiếm 1,3% (5 ca). Hội 
chứng Klinefelter hay gặp nhất trong số 58 ca 
bất thường số lượng NST giới tính (41,4%), số 
ca mắc hội chứng Turner thuần chỉ có 13 ca, 

tuy nhiên số lượng Hội chứng Turner khảm hay 
gặp hơn với 23 ca trên tổng số 44 ca khảm. 3 
ca phân loại khác do có cả bất thường số lượng 
và cấu trúc nhiễm sắc thể 47,XX,+21,t(1;4)
(q25;q31) hoặc bất thường số lượng nhiều 
cặp nhiễm sắc thể 49,XX,+14,+15,+21; và 
49,XX,+14,+15,+21.
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Theo chỉ định chọc ối, nhóm bố mẹ có bất 
thường NST có tỉ lệ thai bất thường cao nhất, 
tiếp theo là nhóm sàng lọc NIPT nguy cơ cao. 
Nhóm tiền sử sinh con dị tật có tỉ lệ sinh con 
bất thường di truyền lần sau thấp nhất. Giá trị 
dự báo dương cao nhất (65%) với nhóm NIPT 
nguy cơ cao kết hợp với bất thường khác. Các 
giá trị p-value giữa 2 nhóm chỉ định đơn độc 
và phối hợp các chỉ định có sự khác biệt có ý 
nghĩa thống kê ở nhóm sàng lọc huyết thanh 
mẹ dương tính, nhóm bất thường siêu âm hình 
thái và nhóm bố mẹ có bất thường NST (p < 
0,05), các nhóm chỉ định còn lại sự khác biệt 
không có ý nghĩa thống kê.

IV. BÀN LUẬN
Trong tổng số 3277 ca chọc ối, có 375 trường 

hợp có bất thường di truyền, chiếm 11,49%, 
cao hơn trong nghiên cứu của Younesie et al. 
(7,2% trong 14.968 ca) và nghiên cứu của Trần 
Danh Cường et al. (6,7% trong tổng số 11463 
ca), thấp hơn so với nghiên cứu của Sha Lu et 
al. (15,4% trong 10.320 ca).5,8,9 Các trường hợp 
bất thường rất đa dạng bao gồm: bất thường 
số lượng NST, bất thường cấu trúc NST, bất 
thường NST bao gồm cả số lượng và cấu trúc, 
các loại thể khảm và các bất thường khác.

Trong bất thường số lượng NST, hay gặp 
nhất là T21 với 153 ca, chiếm 40,8% trong 
tổng số bất thường và 4,7% trong tổng số ca 
chọc ối. Tỉ lệ này tương đương với nghiên cứu 
của Liu10 và Younesei.8 Bất thường số lượng 
nhiễm sắc thể phổ biến đứng thứ hai là T18 
với 48 ca, chiếm 12,8% tổng số bất thường 
và 1,5% các ca chọc ối. Theo sau là hội 
chứng Patau với 13 ca, chiếm 3,5% tổng số 
bất thường và 0,4% tổng số ca chọc ối. Các 
kết quả này khá tương đồng với kết quả trong 
nghiên cứu của Trần Danh Cường và cộng sự 
tại bệnh viện Phụ sản Trung ương, trên quần 
thể người Việt Nam.5 Trong khi đó, với quần 
thể người Iran, số lượng T21 và T13 tương 

đương nhưng số lượng T18 thấp hơn (0,57% 
trong tổng số hơn 14.968 ca chọc ối).8 Số ca 
tam bội gặp trong nghiên cứu của chúng tôi là 
5 ca chiếm 1,3% số bất thường di truyền và 
0,2% các ca chọc ối, nhiều hơn so với nghiên 
cứu của Younesei trên quần thể người Iran 
(3/14.968 ca) và tương đương với nghiên cứu 
của Trần Danh Cường với 9/11.441 ca.

Bất thường NST giới cũng hay gặp ở quần 
thể người Việt Nam hơn so với quần thể người 
Iran. Nghiên cứu của chúng tôi có 13 ca hội 
chứng Turner, 24 ca hội chứng Klinefelter, 12 
ca hội chứng Jacobs, 9 ca hội chứng Trisomy 
X, chiếm 15,5% tổng số các ca bất thường di 
truyền, trong khi nghiên cứu của Younesei chỉ 
phát hiện 10,61% bất thường số lượng NST 
giới tính. Ngoài ra, có 23 ca hội chứng Turner 
khảm trong tổng số 44 ca khảm. Nghiên cứu 
của Tuke trên gần 250.000 phụ nữ UK cũng chỉ 
ra tỷ lệ hội chứng Turner khảm cao hơn so với 
Turner thuần.11

Trong tổng số 3277 ca chọc ối, kết quả 
thu được 44 trường hợp khảm, trong đó có 
các trường hợp khảm thực sự, nhiễm tế bào 
mẹ trong quá trình thực hiện thủ thuật và hiện 
tượng giả khảm. Năm 1992, quy trình đã được 
chấp thuận cho các phòng thí nghiệm chẩn 
đoán trước sinh của New York quy định, nếu 
phát hiện bất thường NST chỉ ở một flask, yêu 
cầu phân tích từ 20 - 40 tế bào ở ít nhất một 
hoặc hai flask nuôi cấy độc lập khác.12 Nếu một 
bất thường được xác định ở ít nhất hai flask 
nuôi cấy độc lập thì kết luận là khảm thực sự. 
Moertel và cộng sự cũng đề xuất định nghĩa 
tương tự: giả khảm được định nghĩa là bất 
thường di truyền được quan sát chỉ ở 1 flask 
duy nhất; khảm thực sự được định nghĩa là 
dòng tế bào bất thường được quan sát thấy ở 
từ 2 flask nuôi cấy độc lập trở lên; nhiễm tế 
bào mẹ được định nghĩa là khi dòng 46,XX 
chiếm tỷ lệ nhỏ trong kết quả phần lớn hiện 
diện dòng tế bào 46,XY.13 Như vậy, nghiên cứu 
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của chúng tôi có 6 trường hợp giả khảm, dòng 
tế bào bất thường chỉ quan sát thấy ở 1 flask 
nuôi cấy, trong đó có 3 trường hợp giả khảm 
trisomy 7,8,13; một trường hợp giả khảm có bất 
thường cấu trúc chuyển đoạn giữa NST 5 và 
15. Các trường hợp này cũng được quan sát 
thấy trong nghiên cứu của Moertel trên 4309 
ca làm karyotype. Ngoài ra, có 1 trường hợp 
đặc biệt khảm tứ bội 92,XXYY[20]/46,XY[30], 
sau khi chọc ối lại lần 2 thì xác định đây là một 
thai bình thường có karyotype 46,XY. Nguồn 
gốc của các giả khảm này được giả thuyết rằng 
do dòng tế bào bất thường có nguồn gốc từ tế 
bào lá nuôi hoặc là đột biến mới phát sinh trong 
nuôi cấy do quá trình tự sửa chữa lỗi sai trong 
phân chia tế bào “trisomic or disomic rescue”.14 
Ngoài ra, có 5 trường hợp được xem như 
nhiễm tế bào mẹ theo định nghĩa của Moertel, 
6 trường hợp khảm giữa dòng 45,X và dòng 
46,XY cho biểu hiện kiểu hình rộng từ nam giới 
bình thường cho tới nữ giới có biểu hiện của 
hội chứng Turner.

Bất thường cấu trúc trong nghiên cứu của 
chúng tôi cũng rất đa dạng: 11 ca chuyển đoạn 
hòa hợp tâm, 7 ca mất đoạn, 2 ca thêm đoạn, 
2 ca chèn thêm đoạn, 1 ca có nhiễm sắc thể 
marker, 1 trường hợp isochromosome 18p 
(NST đều có 1 cánh ngắn), 1 trường hợp có 
tái sắp xếp NST số1: 46,XY,rec(1)dup(1q)inv(1)
(p36.2q41); 4 trường hợp có nguồn gốc từ 
chuyển đoạn nhiễm sắc thể của bố/mẹ, còn lại 
là các chuyển đoạn tương hỗ. Như vậy trong 
chẩn đoán trước sinh, các trường hợp thai phát 
hiện bất thường cấu trúc NST, chỉ định lập công 
thức nhiễm sắc thể cho bố mẹ là vô cùng quan 
trọng nhằm xác định nguồn gốc biến thể ở thai 
và tư vấn di truyền cho các lần sinh sau. Xét 
nghiệm công thức NST có thể phát hiện được 
tái sắp xếp cân bằng NST mà các các kĩ thuật 
hiện đại như microarray, CNV không thể phát 
hiện được. Từ kết quả karyotype của bố mẹ 
mang chuyển đoạn cân bằng giúp tư vấn về tỷ 

lệ tái lặp việc sinh con có bất thường di truyền 
ở các lần sinh sau.

Nhìn vào bảng 2, chỉ định chọc ối do bất 
thường siêu âm hình thái là phổ biến nhất với 
1792 ca, chiếm 54,7% tổng số ca chọc ối, sau 
đó tới số ca sàng lọc huyết thanh mẹ dương 
tính do từ 2017 đến 2021 xét nghiệm NIPT vẫn 
chưa phổ biến như hiện nay. Các tỷ lệ này cũng 
phù hợp với nghiên cứu của Trần Danh Cường 
và cộng sự tại Việt Nam.5 Tiền sử bố mẹ có bất 
thường NST tới chọc ối có số lượng thấp nhất 
(11 ca) nhưng lại có tỷ lệ thai bất thường cao 
nhất so với các nhóm chỉ định khác.

Trong nhóm chỉ định chọc ối do mẹ lớn tuổi, 
nếu chỉ đơn độc do mẹ tuổi cao > 35 thì tỉ lệ thai 
bất thường là rất thấp, nghiên cứu của chúng 
tôi là không có trường hợp nào. Nghiên cứu 
của Younesei, tỷ lệ bất thường di truyền trong 
nhóm thai phụ cao tuổi là 1:29 - 1:28 với cỡ 
mẫu là 15.401.8 Sự sai khác này có thể do cỡ 
mẫu trong nghiên cứu của chúng tôi chưa đủ 
lớn và văn hóa Việt Nam ít sinh con khi phụ nữ 
lớn tuổi. Tuy nhiên, khi phối hợp chỉ định mẹ lớn 
tuổi với các chỉ định khác thì tỉ lệ bất thường 
khoảng 8%. Phần trăm bất thường giữa nhóm 
chỉ có tuổi mẹ cao và nhóm phối hợp có giá trị 
dự báo dương khác biệt có ý nghĩa thống kê 
với p = 0,00024. Như vậy, cần thực hiện các 
nghiên cứu với cỡ mẫu lớn hơn để đánh giá 
hiệu quả chẩn đoán trước sinh ở những phụ nữ 
lớn tuổi đơn độc mà không kèm theo thai kì có 
bất thường gì khác.

Với chỉ định chọc ối do tăng khoảng sáng 
sau gáy (KSSG) đơn độc, trị số dự báo 
dương còn cao hơn chỉ định phối hợp giữa 
tăng KSSG và các chỉ định khác (18,8% vs 
11,8%). Tuy nhiên, sự khác biệt này không 
có ý nghĩa thống kê. Các ca có tăng KSSG 
phối hợp phát hiện số ca Hội chứng Down 
khá cao (6%). Tóm lại, tăng KSSG vẫn được 
coi như một chỉ điểm có giá trị trong sàng lọc 
hội chứng Down.
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Mặc dù số lượng ca chọc ối do sàng lọc 
huyết thanh mẹ nguy cơ cao gần chiếm 1/3 
tổng số ca chọc ối, tuy nhiên giá trị dự báo 
dương không cao (7,3% với nhóm đơn độc và 
14,9% với nhóm phối hợp). Như vậy, gần 93% 
thai phụ có sàng lọc huyết thanh nguy cơ cao 
phải trải qua cuộc chọc ối “oan”, ảnh hưởng 
đến tinh thần, tốn kém tiền bạc và thời gian. 
Khi phối hợp với các bất thường khác, giá trị 
dự báo dương tăng lên gấp 2 lần so với chỉ có 
sàng lọc huyết thanh mẹ dương tính. Cùng là 
xét nghiệm sàng lọc nhưng hiện nay NIPT đã 
phổ biến hơn rất nhiều so với sàng lọc huyết 
thanh mẹ với giá trị dự báo dương cao hơn 
double test và triple test tới hơn 4 lần.

Đặc biệt, trường hợp chỉ định NIPT nguy cơ 
cao phối hợp với bất thường khác, giá trị dự 
báo dương lên tới 65%, cao nhất trong nghiên 
cứu của chúng tôi và cao hơn 2 lần so với chỉ 
định NIPT đơn độc. Tuy nhiên, so sánh giữa 2 
nhóm chỉ định NIPT đơn độc và phối hợp thì 
cũng không có khác biệt có ý nghĩa thống kê 
với p = 0,8. Như vậy, trong tương lai cần có 
thêm nghiên cứu với cỡ mẫu lớn hơn để đánh 
giá hiệu quả của xét nghiệm NIPT tại Bệnh viện 
Phụ sản Hà Nội do thời gian thực hiện nghiên 
cứu này bệnh viện mới triển khai nên vẫn còn 
hạn chế và số người tham gia nghiên cứu (282 
thai phụ). 

Chỉ định chọc ối do bất thường hình thái trên 
siêu âm là hay gặp nhất trong nghiên cứu của 
chúng tôi. Đặc biệt giá trị dự báo dương của 
nhóm chỉ định phối hợp cao hơn hẳn so với 
nhóm đơn độc chỉ có bất thường trên siêu âm 
một cách có ý nghĩa thống kê với p = 0,04. Điều 
đó cho thấy càng nhiều yếu tố bất thường trên 
thai càng gợi ý tới một tình trạng bất thường di 
truyền kèm theo và cần thiết để chọc ối chẩn 
đoán trước sinh. Khâu tư vấn trước và sau khi 
chọc ối rất quan trọng để thai phụ và gia đình 
bớt lo lắng và hiểu được ý nghĩa của việc chẩn 
đoán trước sinh. Tỷ lệ bắt gặp của Hội chứng 

Down cũng cao hơn ở nhóm phối hợp chỉ định 
so với nhóm đơn độc (6,7% vs 4,7%), tỷ lệ 
khảm ở nhóm phối hợp cũng cao gấp đôi so với 
nhóm đơn độc chỉ định (1,2% vs 0,6%). Có 5 
trường hợp bất thường khác là 4/5 trường hợp 
đa bội (3 ca là 69,XXX và 1 ca 69,XXY) và một 
ca có bất thường số lượng NST ở nhiều cặp 
49,XX,+14,+15,+21. Trường hợp bất thường 
số lượng ở nhiều cặp NST là rất hiếm, thai này 
có đa dị tật và không có tim, lâm sàng rất nặng 
nề. Như vậy có thể thấy là các trường hợp bất 
thường ở nhiều cặp nhiễm sắc thể sẽ gây mất 
cân bằng bộ gen lớn, hậu quả dẫn đến bất 
thường ở nhiều cơ quan của thai.

Trường hợp bố mẹ có mang bất thường 
NST là 13 ca trong nghiên cứu của chúng 
tôi. Sáu trường hợp bố/mẹ có mang chuyển 
đoạn cân bằng NST, bao gồm: 46,XY,t(6;21)
(p23;q22); 45,XX,der(13;14)(q10;q10); 
46,XX,t(5;14)(p15;q13); 46,XX,t(1;5)
(q42;q13); 46,XY,t(9;11)(q12;p11.2) và 
46,XY,t(5;14)(q35;q22), thì 4 trường hợp thai 
cũng mang bất thường cấu trúc NST. Như vậy, 
nếu bố mẹ có bất thường cầu trúc nhiễm sắc 
thể, khả năng di truyền cho con là khá cao. 
Mẹ có mang bất thường NST giới cũng khá 
hay gặp, nghiên cứu của chúng tôi có 3 ca mẹ 
là hội chứng Trispmy X, 2 trường hợp mẹ có 
khảm Turner (45,X/46,XX) lần lượt với 10% 
và 17% dòng 45,X và 1 trường hợp mẹ khảm 
45,X/47,XXX (21% 45,X) đều có thai khỏe 
mạnh bình thường. Như vậy, các trường hợp 
khảm với dòng 45,X tỉ lệ thấp và hội chứng 
Trisomy X vẫn có khả năng sinh con tự nhiên. 
Một trường hợp có NST marker thai nhi cũng 
giống mẹ có nhiễm sắc thể marker. Các nghiên 
cứu cũng chỉ ra rằng, tỷ lệ con có nhiễm sắc 
thể marker di truyền từ mẹ cao gấp 2 lần từ 
cha.15 Theo đó, 75% các trường hợp có nhiễm 
sắc thể marker từ bố mẹ khỏe mạnh sẽ không 
có triệu chứng lâm sàng, trong khi đó nếu là 
đột biến mới phát sinh, 75% sẽ có biểu hiện 
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trên lâm sàng. Nguồn gốc của các nhiễm sắc 
thể marker lành tính chủ yếu từ nhiễm sắc thể 
15, trong khi nguồn gốc của NST marker gây 
bệnh hay có nguồn gốc từ NST 8, 12, 18.15,16

Tiền sử sinh con bất thường cũng có chỉ định 
chọc ối chẩn đoán trước sinh. Nghiên cứu của 
chúng tôi có 65 trường hợp như vậy, tuy nhiên 
tỉ lệ phát hiện bất thường di truyền không cao 
(5%). Nếu có phối hợp các chỉ định trong nhóm 
này, thì khả năng thai có bất thường di truyền 
cũng cao hơn nhưng giá trị dự báo dương 
không có khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa hai 
nhóm này. Hơn nữa, cần làm rõ nguyên nhân 
gây dị tật các lần sinh trước để lên kế hoạch 
phù hợp cho những lần sinh sau bằng có thai tự 
nhiên hoặc sàng lọc tiền phôi để tăng khả năng 
sinh ra những em bé khỏe mạnh.

V. KẾT LUẬN
Nghiên cứu của chúng tôi đã tổng kết kết 

quả chẩn đoán trước sinh 6 năm tại Bệnh viện 
Phụ sản bằng phương pháp lập công thức NST 
cho thấy đột biến số lượng NST là bất thường 
di truyền hay gặp nhất với tỉ lệ 11,49%. Mặc 
dù hiện nay có rất nhiều kĩ thuật sinh học phân 
tử và tế bào hiện đại, nhưng karyotype vẫn là 
kĩ thuật có nhiều giá trị trong chẩn đoán trước 
sinh các bất thường di truyền ở thai nhi, đặc 
biệt là các trường hợp tái sắp xếp cân bằng 
NST. NIPT là một xét nghiệm sàng lọc có chỉ số 
dự báo dương về bất thường di truyền cao nhất 
trong các xét nghiệm sàng lọc với 31% trong 
nhóm chỉ có NIPT dương tính và 65% trong 
nhóm phối hợp chỉ định. 

LỜI CẢM ƠN
Chúng tôi xin chân thành cảm ơn các nhân 

viên y tế làm việc tại Phòng Di truyền tế bào, 
Trung tâm Chẩn đoán và Sàng lọc Trước sinh 
và Sơ sinh, Bệnh viện Phụ sản Hà Nội đã hỗ trợ 
và tạo điều kiện thuận lợi trong quá trình thực 
hiện nghiên cứu này. 

Chúng tôi xin cam kết rằng trong suốt quá 
trình thực hiện nghiên cứu và viết bài báo này, 
không có bất kỳ xung đột lợi ích nào ảnh hưởng 
đến kết quả nghiên cứu. Tất cả các dữ liệu, kết 
quả nghiên cứu và thông tin được trình bày trong 
bài báo là minh bạch và khách quan, không bị 
tác động bởi bất kỳ yếu tố bên ngoài nào.
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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.


