TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

DAC PIEM SIEU AM CUA THAI THOAT V]| RON
VA KET QUA PHAN TiCH DI TRUYEN

Lé Thiéu Quyét', Tran Danh Cwong"? Tran Minh Hiéu?

va Nguyén Thij Bich Van'2*

"Trieong Pai hoc Y Ha Noi
2Bénh vién Phu san Trung wong

Nghién ctru mé ta duwoc thuc hién trén 121 thai phu c6 thai dwoc chadn doén thoét vi rén bang siéu 4m

tai Trung tdm Chén doén trwéc sinh - Bénh vién Phu sén Trung wong trong giai doan tcr thang 01 nam 2020

dén thang 5 ndm 2023. Két qua cho thay, tudi trung binh cta thai phu la 30,23 + 6,25 tudi. Tudi thai trung
binh khi chédn doéan la 16,76 % 4,76 tuén. Kich thudc trung binh cia khéi thoét vi la 22,99 + 18,60mm. Ty Ié
thoat vi rén don déc chiém 60,33%, trong khi 39,67% c6 phéi hop bét thuong hinh thai kém theo, chi yéu

14 di tat tim bédm sinh. C6 52,07% céc thai phu duoc thuc hién choc 6i lam xét nghiém di truyén, trong dé

phat hién 26,98% bét thuong di truyén, phé bién nhét la trisomy 18, tiép theo la trisomy 13 va trisomy 21.

Tir khéa: Thoat vi rén, chin doan trwéc sinh, siéu am tién san.

l. DAT VAN BE

Thoat vi rébn (omphalocele) 1a mot béat
thwdng bam sinh & thanh bung trwéc, trong doé
céac tang trong 6 bung thoat ra ngoai va duoc
bao phi b&i mot I&p mang méng. Ty 1& méc
thoat vi rén wéc tinh khoang 0,9 - 3,8/10.000
tré sinh séng." Nhiéu nghién ctu cho thay thoat
vi rén c6 kém theo dang ké dén cac bat thworng
hinh thai khac, d&c biét 1a bat thuwdng tim bam
sinh.2* Ngoai ra, thoat vi rén c6 kém theo dén
cac bat thwong di truyén, thuwong gép la bat
thworng sé lwong nhiém séc thé nhw trisomy 18,
trisomy 13 va trisomy 21, d&c biét 1a khi c6 phdi
hop v&i cac bat thuong khac.257

Thoat vi rén 1a mot bat thuong co thé duoc
phat hién sém qua siéu am t sau 12 tuan. Tai
Viét Nam, cac nghién ctru vé dac diém siéu
am cla thai thoat vi rén két hop xét nghiém di
truyén con twong déi han ché. Nhdm bé sung

Téc gi4 lién hé: Nguyén Thj Bich Vén
Trweong Dai hoc Y Ha Noi

Email: vannhim72@gmail.com

Ngay nhén: 10/06/2025

Ngay duwoc chép nhén: 04/08/2025

dir liéu thyc tién va hd tro cong tac 1am sang,
chang téi thwe hién nghién ctru voi dé tai “Pac
diém siéu am cla thai thoat vi rén va két qua
phan tich di truyén”. Muc tiéu ctia nghién cru
& mo ta dac diém hinh anh siéu am cla thai
thoat vi rén va cac béat thuong di truyén hay
gap. Két qua nghién ctru duwoc ky vong sé gép
phan trong cong tac tdm soat, tw van va quan ly
thai ky c6 nguy co’ cao tai cac co s& chan doan
trwde sinh.

Il. DOl TUONG VA PHUONG PHAP

1. Déi twong

TAt ca cac thai phu dwoc chan doan thai
thoat vi rbn bang siéu am tai Trung tdm chan
doan trwéc sinh Bénh vién Phu san Trung
wong, c6 hoi chan lién vién vi thoat vi rén ti
thang 1/2020 dén thang 05/2023.

Tiéu chudn Iwa chon

- Thai dwoc chan doan thoat vi rén theo tiéu
chuén: Tai vi tri clia day rén di vao 6 bung thai
nhi, trén dwéng cat ngang, cét doc cla bung
thai thAy mét khéi ranh gi¢i ré, day rén ndm trén
dinh cta khéi nay.
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- Bon thai, thai séng.

- Tubi thai I&n hon 12 tuan (duoc tinh theo
ngay dau cla ki kinh cudi néu thai phu kinh
nguyét déu, hodc theo ngay dv kién sinh cla
siéu am trong 3 thang dau).

- Pwoc hoi chan bdi Hoi ddng hoi chan lién
bénh vién tai Bénh vién Phu San Trung wong.
Hwéng xt tri cia Hoi ddng va cla vo chdéng
bénh nhan dwgc théng tin rd rang tai trich Bién
ban Hoi chan lién bénh vién.

Tiéu chuén loai triv

- Thai bi dinh chi thai nghén do nguyén nhan
tr me.

2. Phwong phap

Theoi gian va dia diém nghién ciu

- Bia diém: Trung tdm chan doan trwéc sinh
Bénh vién Phu san Trung wong.

- Thoi gian nghién cu: tr thang 01/2024
dén hét thang 4/2025.

Thiét ké nghién ciru

M6 ta cét ngang.

C& mau va chon méu

C& mau duwoc tinh theo cdng thirc “wéc tinh
mot ty & trong quan thé”

p(1-p)
d2

n =22

(1-al2)

Trong do:

n: S6 ddi twong tham gia nghién ctu.

p = 0,62 14 ty 1& thai nhi thoat vi rén don doc.

a = 0,05 la m&c y nghia thdng ké. Khi a
béng 0,05 (d6 tin cay 95%) thi Z, __ béng 1,96.

d: Do sai léch mong muén gitra mau va quan
thé, lay bang 10%.

1-a2

Thay sb vao céng thirc tinh duwgce n = 92,20

TAP CHi NGHIEN CUU Y HOC
Vay nghién ctu, ¢c& mau téi thidu 93 dbi
twong.

Chon mau: Chon mau thuan tién, l4y mau
chu dich.

Néi dung nghién ctru

- Tudi va tién st thai phu c6 thai thoat vi rén.

- Tudi thai chan doan thoat vi rén.

- Kich thwére va thanh phan trong khéi thoat vi.

- C4c bat thwdng hinh thai kém theo.

- Két qua di truyén khi nudi cay té bao dich
i (Dich &i nudi cay sau do6 dung cac ky thuat
dé phan tich nhiém sac thé dé thai nhi: prenatal
bobs, array CGH...).

Quy trinh nghién ciru

- Buéc 1: Thu thap cac hd so bénh an du
tiéu chuén.

- Bwéc 2: Hoan thién phiéu nghién ctru: thu
thap cac sb liéu can thiét cho nghién clru dua
vao hd so bénh an cé san theo ban mau.

- Budc 3: Xt ly sé liéu.

Phwong phap xtr ly sé liéu

Cac thong tin va sé liéu diéu tra qua bd cau
hdi dwoc nhap va xtr ly bang phan mém SPSS
20.0 va cac test théng ké thwdng dung trong
nghién ctru Y hoc.

3. Pao dirc nghién ciru

Day la nghién clru mé ta, dwoc thwc hién
theo phac d6 clia Bénh vién Phu san Trung
wong. Nghién cu chi quan sat, ghi nhan di
liéu, d&m bao bdo mat thong tin va két qua chi
phuc vy muc dich nghién ctru, cham séc sirc
khée cong déng.

Ill. KET QUA

1. Pac diém chung ctia nhém nghién ctru

TCNCYH 194 (09) - 2025

23



TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

Bang 1. Pac diém chung ctia nhém nghién ctru

Nhém S6 lwong Tilé%
< 20 tudi 07 5,78
20 — 30 tudi 54 44,63
Tudi thai phu 30 — 40 tudi 48 39,67
> 40 tudi 12 9,92
Téng 121 100
Con so 43 35,54
S6 1an sinh con Conra 78 64,46
Téng 121 100
Co 3 3,85
Tién s sinh con bat thwong -
.. Khong 75 96,15
bam sinh
Téng 78 100
Nhan xét: bi thoat vi rén gdp & ngudi sinh con ra nhiéu
Tudi trung binh cia thai phy trong nhém  hon gép & nguoi sinh con so, chiém 64,46%.

nghién cteu 1a 30,23 £ 6,25 (17 — 47), trong do6 Sé thai phu sinh con ra c6 tién st sinh con bat
do tudi hay gap nhat 13 nhom tir 20 — 30 tudi thwong bam sinh chiém ti é thép, chiém 3,85%.

chiém ti 1& 44,63%. Ngoai ra, sb thai phu c6 thai 2. Hinh anh trén siéu am cua thai thoat vi rén

Bang 2. Hinh anh trén siéu am cua thai thoat vij rén

Nhém S6 lwong Tilée %
12 - 17 tuan 73 60,33
18 - 23 tuan 37 30,58
Tuéi thai chan doan N
.« 24 - 29 tuan 8 6,61
thoat vi ron
> 30 tuan 3 2,48
Téng 121 100
<50mm 109 90,08
Kich thwéc khoi
ich thwoe khol > 50mm 12 9,02
thoat vi ron
Téng 121 100
Rudt 62 51,24
Thanh phan tron ;
. P fe . X g Mac néi I&n 35 28,93
khoi thoat vi ron
Da day 31 25,62
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Nhém S6 lwong Tilé %
Gan 50 41,32
Bang quang 2 1,65
Thanh pha
anh phén trong Tim : 053
khoi thoat vi ron
Tréng 3 2,48
Toéng 121 100

Nhan xét:

Tudi thai phat hién thoat vi rén trung binh Ia
16,76 + 4,76 tuan, sém nhat 1a 12 tuan va muodn
nhat 1a 36 tuan. Phan lén cac thai phu dwoc
phat hién thai thoat vi rén trwéc 24 tuan, chiém
ti 18 90,91%. Kich thwéc trung binh cta khdi
thoat vi rén & 22,99 + 18,60mm, phan 16n cac

khdi thoat vi nhé hon 50mm 1a 109/121 treong
hop, chiém 90,08%. Thanh phan thwdng gap
nhét trong khdi thoat vi rén 1a rudt cé 62 truong
hop, chiém 51,24%. Cac thanh phan it gép hon
gdm bang quang, tim va trwong hop khéi trong.
3. Thoat vi rén va bat thwong hinh thai
kém theo

Bang 3. Thoat vi rén va bat thwong hinh thai kém theo

Nhém S6 lwong Tilé%

Thoéat vj rén don doc 73 60,33

Phan loai thoat vi rén Thoat vi rén két hop 48 39,67

Téng 121 100

Nzo 9 18,75

Mat 12 25,00

Co 4 8,33

Tim 14 29,17

Phéi 2 4,17

Loai bat thwong Co quan tiéu hoa 3 6,25
hinh thai kém theo Co quan tiét niéu 5 10,42
Chi trén 8 16,67

Chi duéi 5 10,42

Cot sbng 7 14,58

Phu thai 9 18,75

Téng 48 100
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Nhan xét:

Trong 121 trwdng hop nghién clu, co
73/121 trwéng hop thoat vi rén don doc, chiém
ti 1& 60,33% khong kém theo bét thwong hinh
thai khac. Co6 48 trwong hop di tat kém theo
duwoc ghi nhan, di tat tim chiém ti 1&é cao nhat
(29,17%). Cac bét thuwong tim thwong gép bao

gdm thong lién that, ddo géc ddong mach hodc
thiéu san tim trai. Ngoai ra, cac bat thuong
khac nhw bat thworng viing mat (25,00%), néo
(18,75%) va phu thai (18,75%) ciing xuét hién
voi ti |é cao.

4. Thoat vi rén va két qua phan tich di truyén

Bang 4. Két qua di truyén nubi cay té bao dich i

Két qua di truyén S6 lwong Ti 16%
Khong lam 58 47,93
Binh thudng 46 38,02
Di boi 15 12,40
C6 lam -
D4t bién gen 2 1,65
Téng 63 52,07
Téng 121 100
Nhan xét: ba nhiém sac thé sé 18 (Trisomy 18), 4 truéng

Trong 63 trwong hop choc 6i, phat hién
26,98% (17/63) béat thuwong di truyén, gdm
23,81% (15/63) di boi va 3,17% (2/63) dot bién
gen. Trong s6 di bdi, c6 8 trwong hop di boi

hop di boi ba nhiém sac thé sb 13 (Trisomy 13),
3 trwdng hop di bodi ba nhiém sic thé sb 21
(Trisomy 21), 2 trwrdng hop hdi chirng Beckwith
- Wiedemann.

Bang 5. Méi lién quan giira thoat vi rén va bat thwong di truyén

Bat thworng di truyén

Khéng bat thwong di truyén p

Thoat vi rén don doc 9 (19,57%)

37 (80,43%)

Thoat vi rén két hop 8 (47,06%) 9 (52,94%) 0,054
Téng 17 46
Nhén xét: vién Phu san Trung wong, c6 121 trwong hop

Ty lé b4t thwong di truyén & nhom thoat
vi rbn don doc 1a 19,57%, trong khi & nhém
thoat vi rén két hop 1a 47,06%. Sw khac biét
nay khéng cé y nghia théng ké p > 0,05. Ty sb
chénh OR = 2,27.

IV. BAN LUAN

Theo sb liéu thu thap dwoc sau khi hdi ctru
tr thang 1/2020 dén thang 5/2023, tai Bénh

thai phu c6 thai thoat vi rén. Dwa trén két qua
thu dwoc, nghién ctru dwoe ban luan theo muc
tiéu nghién ctru.

Theo két qua nghién ctru, tudi trung binh
cla thai phu cé thai bj thoat vi rén 1a 30,23 +
6,25, thap nhét 1a 17 tudi, cao nhét 1a 47 tudi.
Két qua nay twong ddng véi nghién clru cla
Li-Li Xu (2021) tai Trung Quéc véi c& mau 107
ca, ghi nhan tudi trung binh 1a 30 + 5,77.2 Mot
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nghién cru quy mé lon clia Jennifer Marshall
(2015) tai Hoa Ky v&i di liéu tir 2308 trrvong
hop thoat vi rén trong subt 11 ndm cung cép gia
tri dich t& hoc dang tin cay vé méi lién hé gita
tudi me va nguy co dj tat bAm sinh. Nghién ctru
cho thay ty 1& mé&c bénh & nhém me t 35 tudi
tré 1én la 1,77 (95% CI: 1,54 - 2,04) va nhém
dwdi 20 tudi la 1,34 (95% Cl : 1,14 - 1,56).6 Ca
hai két qua déu c6 y nghia théng ké, chirng té
rang tubi me qua tré hoac qua Ién déu la yéu té
nguy co doc lap.

Trong nghién clru nay, tudi thai trung binh
khi chan doan la 16,76 + 4,37 tuan, sém nhét
la 12 tudn va mudn nhét |a 36 tuan. Dang chu
¥, 90,91% trwong hop duwoc chan doan trudc
24 tuan tudi thai, cac thai phu chudn doan
thoat vi rén sau 24 tuan thwdng gép trong cac
trwdng hop thoat vi rén rat nhd hodc & céc tinh
khac dén siéu am sau khi dwoc siéu am tai cac
co s& y té. So véi cac nghién clru trude, tudi
thai trung binh trong nghién ctru nay thap hon
roé rét. Theo Amina Porter (2009) va Trwong
Quang Vinh (2013) ghi nhan lan lwot la 21,40 +
6,50 tuan va 20,09 + 6,03 tuan.”® Sy khac biét
nay phan anh hiéu qua cai thién trong tuan tha
lich siéu d&m va quy trinh sang loc trwéc sinh
tai co s& nghién clru. Ngoai ra, theo Li-Li Xu
tai Trung Quéc (2021) ghi nhan tudi thai trung
binh khi phat hién thoat vi rén thap hon, twong
&ng 14,00 % 5,87 tuan. Tuy nhién, chan doan
quéa sdm ddi héi thiét bi hién dai va chuyén
moén cao dé ddm bao dd chinh xac. Suw khac
biét vé tudi thai phat hién cé thé do nhiéu yéu
t6 nhw c& mau, ky thuat siéu &m, kinh nghiém
bac si va mrc do tiép can y té. Theo két qua
nghién cru, kich thwéc trung binh cta khéi
thoat vi dwgc ghi nhan la 22,99 + 18,60mm,
trong d6 phan Ién cac truéng hop (90,08%)
c6 kich thwéc dwdi 50 mm. Rudt 1a thanh phan
phé bién nhét, phu hop véi dac diém phéi thai
hoc, do trong giai doan dau (tudn 6 - 11), quai
rudt sinh ly thoat vi ra ngoai 6 bung va co thé

khong quay tré lai hoan toan trong céac trwong
hop di tat. Kich thwéc va thanh phan trong
khéi thoat vi la mot yéu td quan trong trong
danh gia tién lwong va lap ké hoach theo dbi
thai ky.

Trong nghién ctru clia ching toi, ty 1& thoat
vi rébn don ddc chiém 60,33% (73/121 trwong
hop), twong duwong véi cadc nghién ctru trwéce
day nhu Treong Quang Vinh (2013) tai Viét
Nam (61,7%) va Kamal Nain (2018) tai An Do
(60%).7"" Li-Li Xu (2019) tai Trung Quéc ciing
ghi nhan ty 1é twong tw la 56,1%.2 Ngwoc lai,
39,67% (48/121) trwdng hop co it nhat mot bat
thwdng hinh thai phdi hop trén siéu am, trong
dé nhém bét thwong tim chiém ty 1& cao nhét
(29,17%), chl yéu la cac bt thwéng ndng nhw
thong lién that, dao gbc ddong mach va thiéu san
tim trai. Ty I& nay twong ddng véi cac nghién
ctu quéc té cho thay rng bat thueng tim chiém
ty 1& cao nhat: Ayhan (2023) ghi nhan 42%,
Roux (2019) la 44%, Tassin (2019) la 39%, va
Marshall (2015) la 32%.348.12

Trong nghién clru cla chung t6i, ty 1é dwoc
thwc hién choc bi lam xét nghiém di truyén 1a
52,07% (63/121 trwdng hop) va céd 58 truwdng
hop khéng thuc hién choc 6i lam xét nghiém da
phan do thai I&n, hodc nhivng thai da dj tat. Trong
sb 63 trwdng hop nay, phat hién 17/63 truong
hop chiém 26,98% cé bat thuong di truyén,
chud yéu 1a léch bdi gbm trisomy 18 (12,70%),
trisomy 13 (6,35%), trisomy 21 (4,76%) va hai
trwong hop hdi chirng Beckwith—Wiedemann
(3,17%) do dot bién gen. Ty I& bat thuong di
truyén & nhém thoat vi rén don doc 1a 19,57%,
thdp hon dang ké so véi nhédm coé béat thweng
phdi hop (47,06%), v&i ty sb chénh OR = 2,27.
Mac du p = 0,054 chwa dat y nghia théng ké,
nhwng két qua cho thay siéu am c6 vai trd quan
trong trong phat hién nguy co va chi dinh xét
nghiém di truyén phu hop. Két qué cla chung
t6i phu hop véi nhiéu nghién ciru trong va
ngoai nwéce. Tai Viét Nam, Trwong Quang Vinh
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(2013) ghi nhan 31,25% bét thwéng nhiém sac
thé trong sé thai thoat vi rén.” O Thuy Dién,
Peter Connert (2018) bao cao ty 1é nay la 29%,
con tai Trung Quéc, Li-Li Xu (2019) ghi nhan
29,9%.2% Twong tw, cac nghién ctru ctia Celik
(2023), Shi (2021), Nitzsche (2021), Abbasi
(2021) va Marshall (2015) cling ghi nhan ty &
bat thuong di truyén dao dong tir 27 — 47%,
v&i trisomy 18 la loai phd bién nhét, theo sau
la trisomy 13 va 21.881315 Tém lai, trisomy 18 la
bat thworng phd bién nhét, tiép theo 13 trisomy
13, trisomy 21. Viéc tich hgp siéu am hinh thai
hoc v&i xét nghiém di truyén cé vai tro then chét
trong danh gia nguy co va lap ké hoach quan
ly thai ky.

V. KET LUAN

Khi nghién ctru 121 trwdong hop thai thoat
vi rén, két qua nghién cru cho thay, tudi trung
binh cla thai phu c6 thai bj thoat vi ron 1a 30,23
+ 6,25. Tudi thai trung binh tai thoi diém chan
doan la 16,76 + 4,76 tudn. Kich thwéc trung
binh cta khéi thoat vi la 22,99 + 18,60 mm,
thanh phan chd yéu trong khéi thoat vi 1a ruét.
C6 39,67% truwerng hop thoat vi rén co kém bat
thwong hinh thai, phd bién nhat 13 bat thwong
tim bam sinh. C6 52,07% trwdng hop thue hién
choc i 1am xét nghiém di truyén, trong dé ty lé
bat thwerng di truyén phat hién duoc 1a 26,98%,
trisomy 18 la loai thwdng gap nhét.

LOI CAM ON

Chung t6i xin gwi I&i cdm on dén Ban giam
déc va Trung tdm chén doan trwédc sinh Bénh
vién Phy san Trung wong da tao diéu kién,
giup d& chung tbi thwe hién thanh cdng nghién
clru nay.

XUNG DPOT LOQ' iCH

Chung téi xin khang dinh va cam két réng
khéng cé xung dot loi ich nao lién quan dén
nghién ctru nay.
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Summary

ULTRASOUND CHARACTERISTICS OF FETAL OMPHALOCELE
AND RESULTS OF GENETIC ANALYSIS

Aretrospective descriptive study was conducted on 121 pregnant women with fetuses diagnosed
with omphalocele via prenatal ultrasound at the Prenatal Diagnosis Center — National Hospital of
Obstetrics and Gynecology, from January 2020 to May 2022. The results showed that the mean
maternal age was 30.23 + 6.25 years old. The mean gestational age at diagnosis was 16.76 + 4.76
weeks old. The average size of the omphalocele was 22.99 + 18.60 mm. Isolated omphalocele
accounted for 60.33% of cases, while 39.67% were associated with additional structural anomalies,
predominantly congenital heart defects.Genetic testing by amniocentesis was performed in 52.07%
of patients,where chromosomal abnormalities were detected in 26.98%, most commonly trisomy 18,

followed by trisomy 13 and trisomy 21.

Keywords: Omphalocele, prenatal diagnosis, fetal ultrasound.
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