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Nghiên cứu hồi cứu mô tả trên 400 thai phụ có khoảng sáng sau gáy ≥ 2,5 mm đơn độc tại Bệnh viện Phụ sản 

Trung ương từ 01/2021 đến 01/2026 nhằm đánh giá giá trị của kỹ thuật SNP array trong chẩn đoán trước sinh. Kết 

quả cho thấy tỷ lệ bất thường nhiễm sắc thể là 14%, trong đó lệch bội chiếm 6,75% với Trisomy 21 phổ biến nhất 

(5%). Kỹ thuật SNP array phát hiện thêm 6,75% trường hợp mất/lặp đoạn nhỏ (CNV), bao gồm 5,25% CNV gây 

bệnh/có khả năng gây bệnh và 1,5% CNV chưa rõ ý nghĩa. So với karyotyping, SNP array giúp tăng tỷ lệ phát hiện 

bất thường di truyền thêm 5,5% (13,5% so với 8%) và xác định thêm 4,9% biến thể bất thường ở những trường hợp 

Karyotype bình thường. Tỷ lệ bất thường phát hiện bằng SNP array theo các nhóm khoảng sáng sau gáy 2,5 - 3,4 

mm, 3,5 - 4,4 mm và ≥ 4,5 mm lần lượt là 12,1%, 14,7% và 14,1% (p = 0,789). SNP array làm tăng đáng kể hiệu 

quả chẩn đoán bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể so với karyotyping ở thai tăng khoảng sáng sau gáy đơn độc.

Từ khóa: SNP array, karyotype, tăng khoảng sáng sau gáy.

I. ĐẶT VẤN ĐỀ

Tăng khoảng sáng sau gáy (KSSG) thường 
được định nghĩa là lớn hơn bách phân vị thứ 
95, không chỉ liên quan đến các hội chứng 
lệch bội NST mà còn liên quan đến hội chứng 
vi mất đoạn, vi lặp đoạn NST, dị tật tim, bất 
thường hệ thần kinh... Ngoài ra, khi xuất hiện 
các bất thường này, nguy cơ sảy thai, thai chết 
lưu trong tử cung hoặc chậm phát triển cũng 
tăng lên.1 Khoảng 50% các thai có tăng KSSG 
có bất thường NST khi phân tích karyotype. 
Khi karyotype bình thường, tăng KSSG vẫn 
được coi là yếu tố nguy cơ độc lập liên quan 
đến nhiều bất thường cấu trúc và rối loạn di 
truyền như hội chứng Noonan. Điều này cho 
thấy karyotype vẫn còn những hạn chế nhất 
định trong việc phát hiện các bất thường di 

truyền có ý nghĩa lâm sàng ở nhóm thai có tăng 
KSSG.2,3 Sự ra đời và phát triển của kỹ thuật 
phân tích vi mảng NST (chromosomal analysis 
microarray - CMA), đặc biệt là SNP array, cho 
phép khảo sát hệ gen với độ phân giải cao và 
phát hiện các vi mất đoạn hoặc vi lặp đoạn mà 
karyotype không thể phát hiện. Một phân tích 
gộp gồm 17 nghiên cứu của Grande và cộng 
sự cho thấy CMA có thể phát hiện thêm khoảng 
4% biến thể số lượng bản sao (Copy Number 
Variant - CNV) gây bệnh ở các thai có tăng 
KSSG so với karyotype.4,5 Tại Việt Nam, SNP 
array đã được triển khai ở một số trung tâm 
chẩn đoán trước sinh, dữ liệu về hiệu quả ứng 
dụng kỹ thuật này ở nhóm thai có tăng KSSG 
còn rất hạn chế, chưa đủ để xây dựng cơ sở 
bằng chứng phục vụ tư vấn di truyền và định 
hướng chỉ định xét nghiệm trong thực hành 
lâm sàng. Nghiên cứu này được tiến hành với 
mục tiêu đánh giá giá trị trong chẩn đoán trước 
sinh của kỹ thuật SNP array so với karyotype 
ở thai nhi có tăng KSSG đơn độc, qua đó góp 



TẠP CHÍ NGHIÊN CỨU Y HỌC

342 TCNCYH 205 (08) - 2026

phần hoàn thiện quy trình chẩn đoán, tư vấn di 
truyền trước sinh cho nhóm đối tượng này tại 
Việt Nam.

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP 

1. Đối tượng 

Tiêu chuẩn lựa chọn: Toàn bộ các trường 
hợp thai nhi có tăng KSSG được chỉ định chọc 
ối tại Trung tâm Chẩn đoán trước sinh, thực hiện 
xét nghiệm karyotype và SNP array tại khoa 
Tế bào Di truyền - Bệnh viện Phụ sản Trung 
ương từ tháng 01/2021 đến tháng 01/2026, đáp 
ứng tiêu chí: Thai có KSSG ≥ 2,5 mm đo trong 
khoảng tuổi thai từ 11 tuần +1 ngày đến 13 
tuần + 6 ngày (ngưỡng KSSG ≥ 2,5 mm được 
lựa chọn dựa trên thực tiễn lâm sàng tại Bệnh 
viện Phụ Sản Trung Uơng, phù hợp với một số 
nghiên cứu tại châu Á sử dụng ngưỡng này để 
mở rộng chỉ định chẩn đoán trước sinh), tuần 
thai tương đương với chiều dài đầu - mông 
(crown - rump length, CRL) của thai từ 45 đến 
84 mm; Thai đơn; Thai phụ đồng ý thực hiện 2 
phương pháp xét nghiệm: Karyotype và SNP 
array.6

Tiêu chuẩn loại trừ: Thai có tăng KSSG 
kèm ít nhất một trong các dấu hiệu sau: bất 
thường cấu trúc (dị tật tim, dị tật hệ thần kinh 
trung ương, dị tật hệ tiết niệu, dị tật thành bụng, 
dị tật cơ xương khớp) hoặc soft marker trên 
siêu âm (nang đám rối mạch mạc, ruột non tăng 
âm, nốt tăng âm ở tim, dây rốn một động mạch, 
giãn nhẹ bể thận, xương đùi/xương cánh tay 
ngắn, không quan sát thấy xương sống mũi, 
dày da gáy).7 

2. Phương pháp 

Thiết kế nghiên cứu: Hồi cứu mô tả.
Thời gian nghiên cứu
Thời gian thu thập số liệu: Từ tháng 01/2021 

- 01/2026
Thời gian xử lý số liệu: từ tháng 02/2026 – 

03/2026.

Cỡ mẫu nghiên cứu: 

Trong đó:
Z1-α/2 = 1,96 (độ tin cậy 95%).
p = tỷ lệ pCNV SNP array phát hiện tăng 

thêm so với karyotype ở nhóm tăng KSSG đơn 
độc = 0,05.2

d = sai số cho phép = 0,03 (3%).
n tối thiểu = 203 trường hợp. Nghiên cứu 

thu thập được 400 trường hợp đáp ứng tiêu chí 
trong thời gian nghiên cứu.

Quy trình nghiên cứu: Thai phụ chọc ối 
vì tăng KSSG theo tiêu chí lựa chọn được làm 
đồng thời karyotype và SNP array.

Phương pháp lập Karyotype: Nuôi cấy tế 
bào từ dịch ối 9 - 12 ngày thu hoạch tế bào, 
nhuộm tế bào theo phương pháp G-banding. 
Phân tích và đánh giá karyotype theo tiêu 
chuẩn ISCN 2020.

Phương pháp SNP array: ADN được tách 
chiết từ các mẫu dịch ối bằng các phương pháp 
chuẩn (QIAamp® DSP ADN Blood Mini Kit, 
Qiagen, Đức). CytoScan 750K SNP (Thermo 
Fisher Scientific, Hoa Kỳ) được sử dụng cho 
các nghiên cứu và dữ liệu được phân tích bằng 
Chromosome Analysis Suite, với hệ gen tham 
chiếu hg38. 

CNV được phân loại thành: lành tính (benign 
- B), có khả năng lành tính (likely benign - LB), 
gây bệnh (pathogenic - P), có khả năng gây bệnh 
(likely pathogenic -LP), hoặc biến thể chưa rõ ý 
nghĩa (variants of unknown significance - VUS) 
theo tiêu chuẩn và hướng dẫn của Hiệp hội 
Di truyền Y học Hoa Kỳ (American College of 
Medical Genetics - ACMG) về diễn giải và báo 
cáo CNV bẩm sinh được xác định sau sinh.8 

Báo cáo kết quả: Chỉ báo báo CNV có kích 
thước tối thiểu 300 kb, có ít nhất 1 gen OMIM 
và được phân loại gây bệnh, có khả năng gây 
bệnh, ngoài ra chúng tôi còn đề cập đến biến 
thể VUS.

n	= Z1-α/2
2 p(1	-	p)

d2
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dạng tần số và tỷ lệ (%), trong khi các biến định 
lượng được biểu thị bằng trung vị và khoảng 
tứ phân vị. Phân tích thống kê được thực hiện 
bằng Microsoft Excel và SPSS 20.0. Sự khác 
biệt giữa các nhóm được đánh giá bằng kiểm 
định χ2; các khác biệt được coi là có ý nghĩa 
thống kê khi p < 0,05.

3. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu tuân thủ theo tuyên bố Helsinki 
về đạo đức trong nghiên cứu y sinh học. Bệnh 
nhân và gia đình được giải thích kĩ càng về mục 
đích cũng như quy trình nghiên cứu. Bệnh nhân 
được rút khỏi nghiên cứu bất cứ khi nào muốn. 

III. KẾT QUẢ
1. Đặc điểm chung của đối tượng nghiên cứu

Bảng 1. Đặc điểm chung của đối tượng nghiên cứu

Đặc điểm Giá trị

Tổng số thai, n 400

Tuổi mẹ, TB ± SD 30,19 ± 5,0

Tuổi mẹ < 35, n (%) 319 (79,25%)

Tuổi mẹ ≥ 35, n (%) 81 (20,25%)

Tuần thai chẩn đoán, TB ± SD 17,1 ± 1,0

Kích thước KSSG (mm), TB ± SD 3,95 ± 1,14

Phân nhóm kích thước NT

KSSG 2,5 - 3,4 mm, n (%) 165 (41,2%)

KSSG 3,5 - 4,4 mm, n (%) 136 (34,0%)

KSSG ≥ 4,5 mm, n (%) 99 (24,8%)

Tất cả 400 thai có tăng khoảng sáng sau gáy 
(NT ≥ 2,5 mm) đều được thực hiện thủ thuật 
chọc ối. Tuổi mẹ trung bình là 30,19 ± 5 (dao 
động 20 - 41) tuổi; tuổi thai trung bình là 17,1 ± 

1 và NT trung bình là 3,95 ± 1,14 mm. 

2. Kết quả karyotype và SNP array ở nhóm 
nghiên cứu

Biểu đồ 1. Bất thường NST phát hiện bằng karyotype và SNP array
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Trong 400 trường hợp, tổng số bất thường 
phát hiện bằng 2 phương pháp là 56 trường 
hợp (14%). Karyotype phát hiện 32 bất thường 
(8,0%), bao gồm: trisomy 21 chiếm đa số (n 
= 20; 5%), trisomy 18 (n = 2; 0,5%), lệch bội 
NST giới tính (n = 5; 1,25%), P/LP CNV (n = 
3; 0,75%) và chuyển đoạn cân bằng (n = 2; 
0,5%).

SNP-array phát hiện tổng cộng 54 trường 

hợp bất thường (13,5%), bao gồm 27 lệch bội 
NST (6,75%), 21 P/LP CNV (5,25%), 6 trường 
hợp VUS (1,5%). So sánh với karyotype (8,0%), 
SNP-array phát hiện thêm 5,5% bất thường so 
với tổng số mẫu và thêm 4,9% (18/368) CNV 
bệnh lý ở những trường hợp karyotype bình 
thường.

3. Phân tích bất thường NST theo nhóm 
tăng KSSG

Bảng 2. Kết quả karyotype và SNP array theo các nhóm KSSG

KSSG 
(mm)

Kết quả karyotype       
(n, %)

Kết quả SNP array                                                             
(n, %)

Bình 
thường

Bất 
thường

Bình 
thường

Lệch bội
Mất/lặp 
đoạn

VUS Tổng

2,5 - 3,4 154 (93,3) 11 (6,7) 145 (87,9) 9 (5,5) 8 (4,8) 3 (1,8) 20 (12,1)

3,5 - 4,4 124 (91,2) 12 (8,8) 116 (85,3) 12 (8,8) 6 (5,1) 2 (1,5) 20 (14,7)

≥ 4,5 90 (90,9) 9 (9,1) 85 (85,8) 6 (6,1) 7 (7,1) 1 (1,0) 14 (14,1)

Tổng 
(400)

368 (92,0) 32 (8,0) 346 (86,5) 27 (6,75) 21 (5,25) 6 (1,5) 54 (13,5)

Tỷ lệ bất thường NST phát hiện bằng 
karyotype tăng dần theo kích thước KSSG: từ 
6,7% (nhóm 2,5 - 3,4 mm) lên 8,8% (nhóm 3,5 
- 4,4 mm) và 9,1% (≥ 4,5 mm). Khác biệt không 
có ý nghĩa thống kê (χ2 = 0,705; p = 0,703).

Tỷ lệ bất thường NST phát hiện bằng SNP-
array theo 3 nhóm KSSG lần lượt là: 12,1% 
(nhóm < 3,5 mm), 14,7% (nhóm 3,5 - 4,4 mm) 
và 14,1% (nhóm ≥ 4,5 mm). Không có sự khác 
biệt có ý nghĩa thống kê về tỷ lệ bất thường 
SNP-array giữa các nhóm KSSG (χ2 = 0,473, 
p = 0,789). Tương quan Spearman giữa KSSG 
và bất thường SNP-array r = 0,041 (p = 0,413), 
cho thấy không có tương quan tuyến tính. 

V. BÀN LUẬN
Nhóm nghiên cứu gồm 400 thai nhi có tăng 

KSSG ≥ 2,5 mm đơn độc, tuổi mẹ trung bình 
30,19 ± 5 tuổi (79,25% < 35 tuổi), tuổi thai chọc 
ối trung bình 17,1 ± 1 tuần, và KSSG trung bình 

3,95 ± 1,14 mm. Phân bố KSSG cho thấy phần 
lớn ở mức nhẹ đến trung bình (2,5 - 4,4 mm) 
chiếm 75,2%. Qua đó cho thấy đa số các trường 
hợp tăng KSSG trong nghiên cứu tập trung chủ 
yếu ở nhóm mẹ < 35 tuổi. Kết quả này cũng phù 
hợp với nhiều nghiên cứu trước đây cho thấy 
bất thường NST hoặc các bất thường hình thái 
thai liên quan đến tăng KSSG có thể gặp ở mọi 
nhóm tuổi, mặc dù nguy cơ lệch bội NST có xu 
hướng tăng theo tuổi mẹ.9

Trong nghiên cứu này, tất cả các trường 
hợp lệch bội NST đều được phát hiện bằng cả 
karyotype và SNP array, trong đó trisomy 21 là 
phổ biến nhất. Tỷ lệ lệch bội ở nhóm thai có 
tăng KSSG đơn độc là 6,75% (20 trường hợp 
Trisomy 21, 2 trường hợp Trisomy18, 5 trường 
hợp lệch bội NST giới tính cho thấy karyotype 
vẫn có giá trị trong phát hiện các bất thường 
NST thường gặp. Tuy nhiên, những thai có 
karyotype bình thường nhưng có KSSG tăng 
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có thể vẫn có các bất thường cấu trúc hoặc các 
bất thường di truyền. Việc sử dụng kỹ thuật SNP 
array thay vì chỉ karyotype có thể giúp giảm tỷ 
lệ bỏ sót các rối loạn di truyền ở nhóm thai tăng 
KSSG. Vì vậy, chúng tôi đã sử dụng SNP array 
như một xét nghiệm chẩn đoán trước sinh đồng 
thời với karyotype.

Nghiên cứu của chúng tôi, tỷ lệ bất thường 
NST phát hiện bằng 2 phương pháp là 14%, 
thấp hơn so với nghiên cứu của Shuxian Huang 
và cs với tỷ lệ bất thường NST là 29,9% và Xin-
Rong Zhao là 32,29% (103/319).4,10 Sự khác 
biệt này có thể liên quan đến tiêu chuẩn lựa 
chọn đối tượng nghiên cứu. Trong các nghiên 
cứu trên, đối tượng nghiên cứu bao gồm cả các 
trường hợp tăng KSSG đơn độc và các trường 
hợp tăng KSSG kèm theo các bất thường hình 
thái khác, vốn có nguy cơ bất thường NST cao 
hơn. Bên cạnh đó, ngưỡng lựa chọn KSSG ≥ 
3 mm trong các nghiên cứu này cũng làm tăng 
khả năng phát hiện bất thường NST so với 
nghiên cứu của chúng tôi. 

Kết quả nghiên cứu cho thấy SNP array 
mang lại giá trị bổ sung rõ rệt so với karyotype 
trong chẩn đoán trước sinh thai nhi có tăng 
KSSG đơn độc. Tỷ lệ bất thường NST được 
phát hiện bằng karyotype là 8,0% (32/400), 
trong khi SNP array nâng lên 13,5% (54/400), 
tương ứng với mức tăng thêm 5,5%, chủ yếu 
do ưu thế của SNP array trong phát hiện các 
mất/lặp đoạn nhỏ NST (5,25% CNV loại P/LP 
và 1,5% VUS) mà karyotype không phát hiện 
được.

Các nghiên cứu sử dụng nhiều giá trị 
ngưỡng KSSG khác nhau. Phần lớn các báo 
cáo về mối liên quan giữa CMA và tăng KSSG 
sử dụng ngưỡng 3,0 mm. Chỉ có một số ít 
nghiên cứu chọn ngưỡng KSSG ≥ 2,5 mm. Ở 
nhóm có karyotype bình thường, tỷ lệ phát hiện 
CNV bệnh lý trong nghiên cứu của chúng tôi 
là 18/368 trường hợp (4,9%). Nghiên cứu của 
Linjuan Su ghi nhận 5,5% CNV có ý nghĩa ở 

nhóm KSSG ≥ 3,5 mm và 1,6% ở nhóm KSSG 
2,5 - 3,4 mm ở thai có tăng KSSG và karyotype 
bình thường.6 Nghiên cứu của các tác giả Dan 
Yang, Xin-Rong, Kyra E Stuurman cũng cho 
tỷ lệ phát hiện pCNV lần lượt là 4,9%, 5,12%, 
5%. Kết quả nghiên cứu gần đây của Shuxian 
Huang cho thấy giá trị tăng thêm của SNP array 
so với karyotype là 7,3%.10

Ở 2 trường hợp chuyển đoạn cân bằng, 
karyotype phát hiện 0,5%, SNP array không 
phát hiện được, vì kỹ thuật này chủ yếu phát 
hiện tăng hoặc giảm vật chất di truyền. Đây 
cũng là hạn chế đã được ghi nhận trong nhiều 
nghiên cứu trước đó.

Các nghiên cứu cho thấy bất thường NST 
tăng theo độ dày của KSSG, từ khoảng 3,7% 
ở những thai có KSSG ở bách phân vị thứ 95 
(3,4 mm) lên trên 21,1% khi KSSG ≥ 3,5 mm.4 
Trong nghiên cứu của chúng tôi tỷ lệ bất thường 
NST phát hiện bằng karyotyping có xu hướng 
tăng dần theo kích thước KSSG: từ 6,7% (2,5 
- 3,4 mm) lên 8,8% (3,5 - 4,4 mm) và 9,1% (≥ 
4,5 mm), tuy nhiên sự khác biệt giữa các nhóm 
chưa có ý nghĩa thống kê (χ2 = 0,705; p = 0,703). 
Xu hướng tăng dần này phù hợp với nhận định 
của Shuxian Huang và cs, mặc dù cỡ mẫu trong 
từng phân nhóm KSSG của nghiên cứu có thể 
chưa đủ lớn để phát hiện sự khác biệt có ý 
nghĩa giữa các nhóm.10 Tỷ lệ bất thường NST 
phát hiện bằng SNP array không có khác biệt 
giữa các nhóm KSSG (p = 0,789) và không có 
tương quan tuyến tính rõ rệt (r = 0,041), tỷ lệ 
12,1% (2,5 - 3,5mm), 14,7% (3,5 - 4,4mm) và 
14,1% (≥ 4,5 mm). Nghiên cứu của Linjuan Su 
và cs cũng đưa ra kết luận tương tự khi không 
thấy sự khác biệt có ý nghĩa thống kê về tỷ lệ 
phát hiện tổng số CNV cũng như pCNV giữa 
hai nhóm (KSSG 2,5 - 3,4 mm và ≥ 3,5 mm) 
(p > 0,05), trong khi lệch bội vẫn tăng nhẹ theo 
KSSG (từ 4,8% lên 7,1%).5 CNV bệnh lý không 
tăng rõ theo mức KSSG, chứng tỏ SNP array 
đặc biệt hữu ích trong phát hiện các bất thường 
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nhỏ không phụ thuộc vào mức độ tăng KSSG. 
Kỹ thuật này mang lại giá trị bổ sung quan trọng 
(thêm 5,25% pCNV so với karyotype). Do đó, 
SNP array nên được khuyến cáo kết hợp với 
karyotype trong chẩn đoán trước sinh nhóm thai 
có tăng KSSG, ngay cả khi mức độ tăng nhẹ 
(2,5 - 3,4 mm), nhằm nâng cao năng suất chẩn 
đoán và hỗ trợ tư vấn di truyền chính xác hơn.

Việc diễn giải kết quả SNP array và chiến 
lược phân loại CNV là một thách thức. Ở 
những trường hợp biến thể gây bệnh hoặc có 
khả năng gây bệnh không phải lúc nào cũng 
gây biểu hiện lâm sàng nặng và một số biến 
thể có thể được di truyền từ bố/mẹ có biểu hiện 
nhẹ hoặc không biểu hiện lâm sàng. Trường 
hợp vi mất đoạn 15q11.2 di truyền từ bố, liên 
quan đến chậm phát triển tâm thần vận động, 
rối loạn ngôn ngữ và tự kỷ, với tính thấm không 
hoàn toàn và độ biểu hiện biến thiên.12 Trong 
khi lặp đoạn 22q11.2, liên quan đến kiểu hình 
nhẹ nhưng rất biến thiên, từ bình thường đến 
chậm phát triển, giảm trương lực cơ, hạn chế 
tăng trưởng và chậm phát triển trí tuệ. Điều này 
gây khó khăn cho việc tư vấn di truyền về tiên 
lượng cho thai làm gia tăng lo lắng cho thai phụ. 

Phát hiện biến thể VUS được xem là hạn 
chế lớn nhất của SNP array trước sinh. Trong 
nghiên cứu này, biến thể VUS được ghi nhận ở 
6 trường hợp (1,5%). Tỷ lệ của chúng tôi thấp 
hợn so với báo cáo của Xin-Rong Zhao (7,3%) 
và Oneda (7,5%) ở nhóm thai tăng KSSG có 
karyotype bình thường.4 Sự không chắc chắn 
của biến thể VUS vẫn đặt ra thách thức trong tư 
vấn di truyền, do tính chất chưa xác định rõ ràng 
về ý nghĩa lâm sàng của các biến thể này. Do 
đó, tư vấn trước và sau xét nghiệm cần được 
tích hợp như một quy trình thường quy tại các 
trung tâm chẩn đoán trước sinh nhằm giúp thai 
phụ hiểu rõ ý nghĩa và giới hạn của kết quả xét 
nghiệm. Chúng tôi kỳ vọng rằng việc sử dụng 
SNP array ngày càng rộng rãi cùng với việc cập 
nhật cơ sở dữ liệu công cộng sẽ giúp giảm tỷ 

lệ VUS và cải thiện chất lượng cơ sở dữ liệu.
Nghiên cứu này còn một số hạn chế như 

chưa thu thập và phân tích dữ liệu về kết cục 
thai kỳ như quyết định tiếp tục hoặc đình chỉ thai 
kỳ, kết cục sau sinh và tình trạng phát triển của 
trẻ. Đây là hạn chế quan trọng làm giảm khả 
năng đánh giá toàn diện ý nghĩa lâm sàng thực 
tế của việc phát hiện CNV trong nhóm nghiên 
cứu. Các nghiên cứu tiếp theo cần được thiết 
kế theo dõi dọc để thu thập đầy đủ thông tin 
kết cục thai kỳ, từ đó cung cấp thêm giá trị lâm 
sàng của SNP array trong chẩn đoán trước sinh 
ở nhóm thai có tăng KSSG đơn độc. 

V. KẾT LUẬN
Kỹ thuật SNP array có giá trị vượt trội so 

với karyotype trong chẩn đoán di truyền trước 
sinh ở thai có tăng KSSG đơn độc, với khả 
năng phát hiện thêm các mất/lặp đoạn nhỏ mà 
karyotype không thể phát hiện, qua đó tăng 
đáng kể tỷ lệ chẩn đoán xác định nguyên nhân 
di truyền. Tỷ lệ phát hiện bất thường chung là 
14%, SNP array giúp tăng hiệu suất chẩn đoán 
thêm 5,5% so với karyotype (13,5% so với 8%). 
Đặc biệt, SNP array giúp chẩn đoán thêm 4,9% 
các trường hợp bất thường cấu trúc NST ở 
những thai có kết quả karyotype bình thường. 
Giá trị gia tăng chẩn đoán của SNP array được 
ghi nhận ở toàn bộ các phân nhóm KSSG, kể 
cả nhóm KSSG thấp (2,5 - 3,4 mm). Do vậy, 
SNP array cần được xem xét chỉ định trong 
chẩn đoán trước sinh ở những trường hợp 
KSSG ≥ 2,5 mm. Tư vấn di truyền cho cha mẹ 
là rất quan trọng, giúp họ hiểu rõ ý nghĩa của 
xét nghiệm và đưa ra quyết định sinh sản phù 
hợp, mang lại lợi ích cho cả gia đình. 
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Summary
PRENATAL DIAGNOSIS OF FETUSES WITH ISOLATED 
INCREASED NUCHAL TRANSLUCENCY USING SINGLE 

NUCLEOTIDE POLYMORPHISM ARRAY
This retrospective descriptive study of 400 pregnant women with an isolated increased 

fetal nuchal translucency (NT) ≥ 2.5 mm was conducted at the National Hospital of Obstetrics 
and Gynecology from January 2021 to January 2026 to evaluate the diagnostic value of Single 
Nucleotide Polymorphism (SNP) array in prenatal diagnosis. Chromosomal abnormalities were 
identified in 14% of cases, with aneuploidy accounting for 6.75%, of which Trisomy 21 was the 
most prevalent (5%). SNP array detected additional chromosomal CNVs in 6.75% of cases, 
comprising 5.25% pathogenic or likely pathogenic CNVs and 1.5% VUS. Compared to traditional 
karyotyping, SNP array provided a 5.5% incremental diagnostic yield (13.5% vs. 8.0%) and 
identified abnormal CNVs in 4.9% of cases with a normal karyotype. The detection rates of SNP 
array across NT subgroups of 2.5 - 3.4 mm, 3.5 - 4.4 mm, and ≥ 4.5 mm were 12.1%, 14.7%, 
and 14.1%, respectively (p = 0.789). In conclusion, SNP array significantly enhances the detection 
of chromosomal abnormalities compared to karyotyping in fetuses with isolated increased NT.

Keywords: SNP array, karyotype, increased nuchal translucency.


