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» Khuyén nghi FIGO vé cham séc phu nil truéc khi mang thai:
Chién lugc quan trong trong du phdng sinh non (Trang 4)

» Siéu am dan héi cé tl cung trong du doan nguy ¢6 sinh non (Trang 6)

» Khe hd méi, khe hd vdom miéng:
Chung ta thong tin nhiing gi cho cha me? (Trang 8)

» Anh hudng clia stic khde tam than thai phu dén sy phat trién thai nhi:

Vai tro truc noi tiét - mién dich va dinh huéng cham séc toan dién
(Trang 10)

» Téng hgp khuyén céo tii cac hiép hoi trén thé gisi vé choc 6i &
song thai mét banh nhau (Trang 12)
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» Vai tro clia xét nghiém di truyén tién lam t8 trong phat hién
& quan ly bénh don gen (Trang 14)

» Dai thao dudng trong thai ky va di tat bam sinh (Trang 16)

» Hiéu qua ctia NIPT md réng trong sang loc héi ching DiGeorge
& céc vi mat doan thudng gap (Trang 19)

» Budc chuyén ddi trong cham séc suc khde tién san:
Tu sang loc Trisomy dén cac vi mat doan (Trang 22)

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC
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HSMFM

GAN 200 DAI BIEU CUNG HOA MINH VAO KHONG
GIAN HOC THUAT DAM CHAT CHUYEN MON TAI

KHOA HOC TIEN HOI NGHI HSMFM 2025

Chiéu ngay 18/10/2025, tai Khach san Grand Sai Gon,
gan 200 bac si da tham dy Khéa hoc Tién hoi nghi véi
chl dé "Tiép can 1am sang xét nghiém di truyén trong
sang loc va chan doan sinh san”. Pay la hoat dong do
Hoi Y hoc Ba me va Thai nhi TP.HCM (HSMFM) phoi
hop cung Gene Solutions t6 chic, nhdm mang dén
cho cac bac si goc nhin toan dién va cap nhat méi
nhat vé di truyén trong thuc hanh san khoa.

Chuong trinh vinh du nhan dugc su chu tri clia cac chuyén

gia San khoa va di truyén dau nganh:

« PGS.TSBS Vi Van Tam, Giam déc Bénh vién Phu san
Hai Phong

- PGS.TSBS D& Thi Thanh Thuy, Vién Di truyén Y hoc,
Nguyén Phé Gidam déc Trung tdm Y sinh hoc phan tU, Dai
hoc Y Dugc TPHCM

- TSBS Lé Quang Thanh, Chu tich H6i Y hoc Ba me va
Thai nhi TP. HCM (HSMFM), Phé Chu tich Hoi Phu san
Viét Nam (VAGO); Nguyén Giam déc Bénh vién Tu D

Khoa hoc mang dén buc tranh toan dién va cap nhat vé ung

dung di truyén hoc trong cham séc stc khde me va thai nhi,

thoéng qua 4 bao cdo chuyén sau va 1 phién thao luan ca lam
sang thuc té.

- PGS.TSBS Nguyén Viét Nhan, Nguyén Trudng bd mon
Sinh Iy hoc, Trudng bé mén Di truyén y hoc, Phd Giam
déc Vién Y sinh hoc trudng Dai hoc Y Dugc Hué; Chuyén
gia tu van Di truyén — Khoa Y hoc bao thai — Trung tam

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
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Suc khée phu nii, Bénh vién DKQT Vinmec Times City
chia sé vé& tam soat va tu van di truyén bénh gen thé an.

«  ThS Nguyén Truong Thai Ha, Bénh vién My Duc trinh
bay vé sang loc phdi tién lam 6, chi dinh va ung dung
thuc tién trong hé trg sinh san.

« TSBS Tran Nhat Thang, Trudng khoa Phu San, Bénh
vién Pai hoc Y Dugc TPHCM hudng dan céach xur tri két
qua NIPT bat thudng, dat ra cau hai thuc té “Sinh thiét gai
nhau hay choc 6i?".

« ThSBS Tang Hung Sang, Giam déc Chuyén mon Vién
di truyén Y hoc — Gene Solutions chia sé nhiing khuyén
c40 va nguyén tac phién giai k&t qua chan doan di truyén
trudce sinh, gitp bac sTco thém cong cu hd trg quyét dinh
l&m sang.

Piém nhan cla khoa hoc 1& phién thao luan ca 1dm sang
thuc té, noi cac bac si dugc truc tiép trao déi tinh huéng,
nhan tu van tu chuyén gia va déi chiéu véi kinh nghiém ca
nhan. Su két hgp gilta ly thuyét, huéng dan cép nhat va tinh
huéng thuc hanh da gitp khoa hoc tré thanh mét “khong
gian hoc thuat séng déng”, mang lai gia tri thiét thuc cho
nguai tham du.



HOI NGHI KHOA HOC THUONG NIEN HOI Y HOC

BA ME VA THAI NHI TPHCM LAN THU TU

Ho6i nghi khoa hoc thudng nién Y hoc Ba me va Thai nhi lan thu
4 da dién ra rat thanh céng trong khéng khi trang trong va soéi
nGi vao hai ngay 18 va 19/11/2025 tai khach san Grand Sai Gon
(ngay 18/1) va khach san Sheraton Sai Gon (ngay 19/1). Chuong
trinh H&i nghi chinh thuc tap trung vao cac van dé thoi su va
cap nhat céc tién b trong linh vuc Y hoc ba me thai nhi, thu huat
gan 600 dai biéu ti nhiéu tinh thanh trén ca nudc, véi su tham
gia cta hon 30 bdo cdo vién va chu toa la cac chuyén gia hang
dau trong va ngoai nudc. Khoa hoc tién hdi nghi - Tiép can lam
sang xét nghiém di truyén trong sang loc va chan doan ditruyén
sinh san cling nhan dugc su quan tdm clia déng nghiép khap ca
nudce, véi khodng 200 dai biéu tham du.

Hoi nghi ndm nay tiép tuc khdng dinh vai trd la dién dan hoc
thuat chuyén séau trong linh vuc Y hoc ba me - thai nhi. Chuong
trinh dugc thiét k& toan dién ti kién thic mdéi dén thuc tién ap
dung, gilp thu hep khoang cach gilta béng chiing y hoc va tng
dung 1am sang, dac biét trong bdi canh nhu cau cham séc thai
ky toan dién, an toan, chinh xac va ca thé hoa ngay cang tang.
Md& dau hoi nghi 1a phién toan thé véi ba ndi dung trong tam:
Ngudn gdc chu sinh cla bénh tat va suc khoe; Ti€p can lam
sang ddi véi cac hoi chung san khoa nghiém trong; va Vai tro cua
progesterone ti giai doan l1am t8 cho dén khi sinh. Cac chuyén
gia d3 chia sé& nhiing bang chung mdi lién quan dén sinh hoc
phét trién, co ché& bénh sinh va chién lugc du phong nhadm cai
thién suc khoé ba me thai nhi. Budi sang tiép tuc vdi hai phién
song song, phién A1 vé chan doan siéu &m va can thiép bao thai
tap trung vao cac chu dé chuyén sau nhu bat thusng hé niéu
sinh duc, can thiép tim thai, bi€n ching thai déi mét banh nhau,
truyén mau bao thai ... Nhiéu ca bénh thuc t€ dugc phan tich
nham minh hoa cac ky thuat tién tién va quy trinh t6i uu trong
thuc hanh lam sang. Phién B1 vé di truyén sinh san cap nhat
nhiing xu huéng mdi trong Ung dung di truyén vao tam soét va
chan doan bat thudng di truyén & thai, nhu NIPT thé hé méi cé
Ung dung Al, phan tich CNV-seq, chi dinh giai trinh tu gen khi do
m& da gdy =3.0 mm, cling cac nguyén téc giai thich va tu van
két qua di truyén hd trg bac sTlam sang dua ra quyét dinh chinh
xéc hon.

Budi chiéu, cac phién A2-B2 di sau vao nhém bénh ly san khoa
nghiém trong va céc réi loan néi tiét — chuyén hoa trong thai ky.
Noi dung thao luan trai rong tu thai gisi han tang trudng trong tu
cung — tién san giat, mo hinh tién lugng tién san giat trong IVF,
s dung metformin trong dai thdo dudng thai ky, dén vai tro cta
NIPT trong sang loc cac hoi ching san khoa nguy ca cao, danh
gia chi s6 ndo — nhau va cac bénh ly tuyén giap & thai phu. Cac
cap nhat nay gop phan hoan thién khung quan ly thai ky nguy ca
cao theo hudng chu dong, ca thé héa va dua trén bang ching.
Phién b&é mac dé cap ba van dé quan trong trong thuc hanh san
khoa hién nay: Phong ngua ket vai trong chuyén da, Gia tri cla
siéu am quy | trong thdi dai sang loc nang cao, va S dung aspirin
nhdm du phong tién san giat. Day 1a cac chu dé lam sang phé
bién, cé tinh Ung dung cao, gilp chuén héa quy trinh chdm séc
va hd trg cac ca sd y té trién khai déng bo hon.

Diém néi bat ctia hdi nghi nd&m nay khéng chi ndm & ham lugng
khoa hoc sau réng, ma con mang tinh thuc tién cao, gén lién véi
nhiing tinh huéng lam sang thudng gap tai cac bénh vién. Qua
d6, dai biéu c6 thé tiép can truc tiép kinh nghiém thuc hanh cla
céac chuyén gia, tang cudng kha nang xu tri cac trudng hgp phuc
tap va nang cao chat lugng cham séc ba me thai nhi.

Ban t6 chic — Hoi Y hoc Ba me va Thai nhi TP. H6 Chi Minh
(HSMFM) - gUi I6i cdm on tran trong dén cac bao cédo vién,
chu toa doan, dai bi€u va cac don vi déng hanh da gép phan
tao nén thanh céng ctia hdi nghi. Qua 4 nam phat trién, HSMFM
luén kién dinh véi muc tiéu xay dung mét cong dong hoc thuat
chuyén nghiép, lan téa cac gia tri thuc tién nhat clia y hoc tién
tién vao thuc hanh tai Viét Nam. H6i Y hoc Ba me va Thai nhi
TP. H6 Chi Minh ky vong tiép tuc nhan dugc su hd trg tu cac
bénh vién, trudng dai hoc va cac t8 chuc chuyén mén trong va
ngoai nudc, dé khén hoi nghi, mé
réng hoat déng dao tao, th
tac qudc té. Day sé la nén tan
két cuc suc khoe ba me thai nhi va
chung clia y hoc nuéc nha.

DY PHONG SINH NON & CHAM SC')Q Tl
TRONG KY NGUY!
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Sinh non (preterm birth - PTB) Ia nguyén nhan hang dau gay t vong sd sinh va bénh tat 1au dai

cho tré em trén toan cau.

Theo di liéu ctia T6 chuic Y t& Thé gisi (WHO) va FIGO
(2025), méi nam co6 khoadng 13,4 triéu tré sinh non (chiém
10% t6ng s6 ca sinh séng), trong do hon 1 triéu tré tir vong
ngay trong giai doan sag sinh do bién chuing lién quan dén
sinh non. DU san khoa da co6 nhiing tién bd vé cham soc
trong thai ky va so sinh, ty I sinh non van chua gidm dang
ké trong 20 ndm qua. FIGO cho rang phan 16n nd luc hién
nay tap trung vao giai doan trong th&i gian mang thai hoac
h&u san, trong khi giai doan trudc khi thu thai vén co thé diéu
chinh nhiéu yéu td nguy ca lai bi xem nhe. Tuy nhién, mét
thach thuc 16n 1a hon 50% thai ky trén toan cau la ngoai ké
hoach - di€u khién can thiép tru6c mang thai tré nén khoé
khan hon. Bai viét nay chi yéu dua trén khuyén nghi thuc
hanh 2025 cta FIGO vé cham séc truéc mang thai nhu mot
chién lugc cu thé dé giam ty 1& sinh non.

l MUC TIEU VA PHAM VI AP DUNG

Chuyén d6i tir “chadm soc trong thai ky” (pregnancy-centred
care) sang "“cham soc ngudi phu ni” (woman-centred
care), dong thai tich hgp danh gia "1ay thai nhi lam trung tam”
(baby-centred assessment) ngay tu giai doan truéc mang
thai d& xac dinh va diéu chinh cac yé&u t6 nguy co sinh non
co thé thay déi dugc. Chién luge nay ap dung cho phu nif
trong do tudi sinh san, ca nhiing ngudi c6 k& hoach mang
thai Ian khéng co ké& hoach, dc biét 14 cac nhom co nguy co
cao (tién st sinh non, PPROM, ti€n san giat; cé bénh ly man
tinh nhu tang huyét ap, déi thdo dudng, bénh tim mach; thua
can — béo phi hoac suy dinh dudng; tinh trang nhiém trung
hoac yéu t6 tam ly — xa hoi bat Igi).

| ANH GIA CAC YEU T6 NGUY CO SINH NON

1. Tudi me

Déanh gia cac yéu t6 nguy ca sinh non (PTB) cho thay nguy
cd tuan theo dudng cong chit U, véi nguy ca thap nhat dugc
quan sat thay & do tudi tir 30 dén 34 tudi 12!

2.Tién sU san khoa va phu khoa

Tién sU sinh non ty phat (sPTB) la yéu t6 nguy ca chinh,
VGi nguy co téi phat téng thé trong thai ky don la khodng
20%; tién s v3 6i non (PPROM) lam tang nguy ca tai phat
PPROM (OR 20.6; KTC 95%, 4.7-90.2) va tang nguy ca sinh
non trong céac thai ky ti€p theo (OR 3.6; KTC 95%, 21-6.4) .,
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Khoang céach gilia cac 1an mang thai (IP1) ngan hon 12 thang
c6 lién quan dén tang nguy co PTB (aOR: 116; KTC 95%,
111-1.21), dac biét, IPI dudi 5 thang lién quan dén nguy co PTB
trudc 37 tuan (OR: 1.64; KTC 95%,142-1.90) va trudc 32 tuan
(OR:1.82; KTC 95%, 1.55-2.14) so véi IPI 24 dén 29 thang ..
Déi véi cac thai ky don dugc thu thai bang ky thuat hé trg
sinh san (ART), nguy co PTB trudc 37 tuan tang 172 lan
va nguy co sinh non rat sém (<32 tuan) tang 219 lan; tuy
nhién, viéc chuyén mét phéi (SET) gilp giam 75% nguy co
PTB (OR: 0.25; KTC 95%: 0.21-0.30) so véi chuyén hai phoi
(DET) ©116]

Phu ni c6 di tat tir cung bam sinh d&i mat vai ty 1é PTB dugc
bdo cdo Ién t6i 26.8%, vdi nguy ca cao nhéat la 60% doi véi tu
cung mot sting va 34.5% ddi vai ti cung déi; ngoai ra, phau
thuat ¢ tir cung khoét chép bang dao lanh 1am tang RR sinh
trusc 37 tuan (RR 2.59; KTC 95%: 180-3.72) va phau thuéat
khoét vong I6n (LLETZ) lam tang RR (RR 1.61; KTC 95%:
1.35-1.92), trong khi céc thu thuat can thiép rong hon co thé
dan dén ty I& PTB I1&n t6i 60%, véi phan 16n cac ca sinh xay
ra trong khoang tur 32 dén 36 tuan 7 ®),

3. Tinh trang dinh dudng

/€ tinh trang dinh dudng, phu nit thi€u can (BMI <18.5 kg/m?)
co ty 1é sPTB la 10.1% va nguy co PTB cao han, véi nguy ca
tuong déi diéu chinh (aRR) dao dong ti1.22 dén 1.61tuy theo
muc do thi€u can nghiém trong (mét t6ng quan hé théng
gbm 78 nghién cuu véi 1.025.794 phu ni bdo céo aRR 1.29;
KTC 95%: 1.15-146). Béo phi cling lam tang nguy cg, véi ty
Ié cao nhat & béo phi d llib (aOR 2.80; KTC 95%: 1.31-5.98).
Thi€u mau do thiéu st co RR la 156 (KTC 95%: 1.25-1.95)
déi véi PTB, tang lén 1.65 (KTC 95%: 1.31-2.08) néu xay ra
trong thai ky sém ©..

4. Stc khoe tam than

V& stic khde tam than, phu nif méc chung réi loan &n udng
c6 nguy co PTB toan cau cao hon 1.311an, va muc do lo au
cao (=+2 SD trén muc trung binh) lién quan déc lap dén tang
nguy c¢d sinh non mudn (aOR 1.7) va sinh sém (aOR 14) [,
5. Loi sdéng

Hut thudce 14 nang (=10 diéu/ngay) lién quan dén tang nguy co
PTB rat sém (<32 tuan) (aOR 1.39; KTC 95%:1.20-1.60) ™.

6. Nhiém trung

Lién quan dén nhiém trung:



«  Phu nir mang thai duong tinh HIV c6 nguy co PTB tang
3-41an ],

+ Nhiém HBV man tinh tang nguy co PTB 16%, tang 1én
21% & phu nit HBsAg+/HBeAg+ [,

+  Nhiém Toxoplasma gondii bam sinh tang nguy co PTB
néu chuyén déi huyét thanh xay ra trudc 20 tuan thai
(OR 4.71; KTC 95%: 2.03,10.9) I,

+  Nhiém Ureaplasma lam tang nguy co PTB (OR 276,
KTC 95% 163-4.68) ™.

7. Cac yéu t6 xa hoi

Cugi cung, cac yéu t6 xa hoi cho thay phu nif [a nan nhan

cua bao luc gia dinh cé kha nang sinh non cao hon 2.32 Ian,

va tinh trang vo gia cu la yéu t6 nguy ca déc lap cho sinh
non cuc sém (=28 tuan thai): 34.3 so vai 10.8 trén 1000 ca

sinh; (AOR diéu chinh, 2.76 [KTC 95%, 2.55-2.99]) e,

J KHUYEN NGHI CUA FIGO

FIGO nhan manh rdng hon 50% céc trudng hgp mang thai
trén toan cau la khong dudc 1én ké hoach, do do viéc danh
gia nguy co va can thiép truéc khi mang thai dong vai tro
then chét trong phong ngua sinh non. FIGO khuyén céo cac
bac sisan phu khoa can tich hgp danh gia toan dién cho moi
phu nii trong d6 tudi sinh san, bao gém:
1. Tudi me: Tu van cho nhdm tudi nguy co cao
(<19 va >35 tudi)
2. Cac bénh ly san phu khoa: Nhan dién va quan ly cac
bénh ly san phu khoa nhu tién st sinh non, tién san giat, mé
13y thai, bat thudng i cung, can thiép ¢d tif cung hodc mang
thai nha k¥ thuat hé trg sinh san.
3. Kiém soat cac bénh man tinh: Kiém soét t6t cac bénh
man tinh (dai thao dudng, réi loan tuyén giap, bénh tu mién).
4.Sang loc va diéu tri cac roi loan tam than: Sang loc va
diéu tri cac roi loan tam than, lo au va tram cam.
5. T6i uu héa dinh dudng: T6i uu hoa dinh dudng, diéu chinh
can nang, bé sung vi chat can thiét (sat, acid folic, kém).
6. Khuyén khich 16i séng lanh manh: Khuyén khich I6i
s6ng lanh manh, tranh thuéc 14, rugu, ma tdy va gidm cang
thang nghé nghiép.
7. Tam soat va diéu tri nhiém tring: Tang cudng tdm soéat
va diéu tri cac bénh nhiém trung lay truyén qua dusng tinh
duc (HPV, HIV, CMV, toxoplasma) va duy tri stic khoe
rang miéng.
8. H6 trg yéu té xa hoi - tam ly: FIGO ciing dé nghi cac
chuong trinh cham sdéc tién thai phai 16ng ghép yéu to xa
hoi - tam ly, d&c biét hd trg phu ni chiu bao luc gia dinh hoc
c6 diéu kién kinh t€ - xa hoi kho khan. Nhiing khuyén cao
nay hudng dén muc tiéu phong ngla sinh non chi dong, ca
thé hoa chadm sdc tién thai va cai thién suc khde me - con
toan cau.

*Bénh vién My Buic Phu Nhuén

THONG DIEP

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
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TRONG DU DPOAN NGUY CO SINH NON

Sinh non van 1a mét trong nhiing thach thic I6n cla
san khoa hién dai, 1a nguyén nhan hang dau gay tu
vong & tré dudi 5 tudi va chiém dén 38% cac nguyén
nhan gay tl vong & tré so sinh. Nguyén nhan cé thé
lién quan sinh non bao gém nhiéu yéu té cé ti cung
ngéan, da thai, cac yéu t6 tu me nhu tudi me, tién can
sinh non, cac can thiép trong thai ky. \Viéc nhan dién
nhiing thai ky nguy co cao sinh non ¢6 y nghia quan
trong, nham cé bién phap du phdng va chién lugc
quan ly thai ky thich hop.

Céc nguyén nhan lién quan sinh non c6 thé don déc hay
phéi hop, nén viéc tdm soat nguyén nhan ciing khong dé
dang. Hién nay, siéu am do chiéu dai c6 ti cung (CTC) la ky
thuét dugc ép dung thudng quy trong thuc hanh I&dm sang
nh&m tdm soéat nguy ca sinh non do ¢8 ti cung bat toan.
Tuy nhién viéc danh giad chiéu dai kénh CTC c6 y nghia
han ché, do su thay d6i CTC trong thai ky 1& mét tién trinh
chiu tac dong bdi nhiéu yéu té tuy thudc méi ca thé. Chinh
Vi vay viéc danh gia can nhiéu yéu t6 haon, lién quan mo
hoc, co hoc nhdm cé thé hoa mé hinh tién lugng. Rat nhiéu
thong s6 danh gia ngoai chiéu dai CTC dugc nghién cuu
va phat trién, bao gdm danh gia hinh thai, cau tric, danh gia
khang luc va dan héi cé tir cung.

| KHAI NIEM

Siéu &m dan héi cb 1a k¥ thuat danh gia mé CTC, dugc xem
nhu mét ky thuat cung cap thong tin vé do dan héi hay
tinh “mém/chéc” cua CTC, cai thién du bao nguy co sinh
non tu phat. Hién nay, siéu &m dan héi CTC co hai ky thuat
chinh la strain elastography (SE - danh gid mo tai cac vi
khac nhau) va shear wave elastography (SWE - do van
téc séng qua mo).

DU PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC

J K¥ THUAT THYC HIEN

Hién nay van chua c6 dong thuan vé quy trinh ky thuéat
chuan siéu am dan héi CTC ciling nhu thai diém thuc hién.
KY thuat nay can trang bi dau do am dao va may siéu am
c6 tinh nang siéu am dan hoi, va phan Ién nghién cuu st

danh gia chiéu dai kénh CTC. Ky thuat c6 thé thay déi

tuy thé hé may va hang may siéu am, tuy nhién ca SE va

SWE déu c6 thé thuc hién theo céc budc co ban nhu sau

(Christine va cs.)

« Bénh nhan di tiéu sach truéc khi siéu am
(bang quang tréng), nam tu thé san phu khoa.

- D&t dau do am dao vi tri doc gilta tr cung, quan sat
dugc 16 trong va 16 ngoai CTC.

+ Tranh tac déng luc manh, gitt cé dinh dau do.

- Dbat vung quan sat trung tdm (ROI) doc theo
kénh CTC.

+  SE: xac dinh 16 trong va 16 ngoai CTC, én dinh s6ng
mau, ghi hinh va 13y di liéu do it nhat 3 lan va lay gia tri
trung binh. SWE gilt c6 dinh dau do, phat séng va thu
gid tri trung binh 3 Ian do.

J CAc THONG SO PANH GIA VA Y NGHIA

Hinh anh siéu &m dan héi c8 ti cung - Nguén: Bénh vién My Buc.



Elasticity Contrast Index (ECI) Danh gia muc dé khéng déng nhat cuia toan bo CTC

CHi s6 Y NGHIA GIA TRI

Internal Os Strain (I0S) Do bién dang 16 trong/ngoai CTC. 0-1
External Os Strain (EOS) IOS & EOS cao tang nguy ca sinh non (cung - mém)

Hardness Ratio (HR) Ty I&é % vung dugc danh gia “cung” ctia CTC

Internal-to-External Os
Stiffness Ratio

0-81
Doéng nhat — khong dong nhat

0-100% (mém - cling)
Ngudng cét 30%

Ti 8 d6 cung gilia 16 trong - Ngoai =1

Céc thong s6 danh gia trén siéu am dan héi cé ti cung bang phan mém E-cervix

KHA NANG DY BAO NGUY CO SINH NON
CUA SIEU AM DAN HOI CTC - TOM TAT CAC
NGHIEN cUU DA CONG BO

Siéu am dan héi CTC (SE hoac SWE) c6 thé xem nhu mét
théng tin b8 sung nham cai thién du bao nguy ca sinh non
ty phét ngoai théng s6 chiu dai kénh CTC.

Co su khéac biét vé chi sé danh gia trén SWE & nhom
thai phu cé nguy co sinh non ty phat & nhém cé SWE
thdp (CTC mém haon), d&c biét 8 nhom tudi thai 11-15
tuan. Nghién cuu két luan co thé su tai cau tric md
CTC (mém hon) co thé dién ra tu rat sém, trudc khi
¢6 su thay déi chiéu dai CTC. Do do, siéu &m dan héi
CTC c6 thé la phuong phap danh gia nham du bao sém
nguy cd sinh non (Nguyen-Hoang L va cs,, 2024)

Su thay déi cac chi s trén SE (bang 1) c6 lién quan
dén nguy ca sinh non tu phat. Nghién clu danh gia &
nhoém thai phu nguy co cao sinh non, ty s6 IOS/EOS
thay d6i lién quan nguy ca sinh non tu phat (OR =10,8;
KTC 95% 1,82 — 59,98). Nguy co sinh non <37 tuan
tang khi ti s6 I0S/EOS =1 & nhém thai phu co6 tién
cuu sinh non (aOR = 2,48; KTC 95%: 134 — 4,58).
Khi k&t hgp v6i chiéu dai CTC ngan <25 mm, kha
nang du bao nguy ca sinh non véi AUC = 0,708. Ti s&
danh gia dé cing/ chac ctia CTC (HR) két hop chiéu
dai kénh CTC c6 thé tang kha nang du bao nguy co
sinh non so vai st dung s6 do chiéu dai don doc. (Li
va cs, 2023). M6t nghién clu khac cua Patberg va
cdng su trén 742 cho thay céac chi s tuong phan dan
héi tdng cao c6 lién quan dang k& véi nguy co sinh
non tu phat (OR 1,15; KTC 95%: 1,02-130; P = 0,02).

J KET LUAN

Cho dén nay, siéu am dan hoi CTC hién chua dugc st dung
rong rai trong thuc hanh 1d&m sang va van dang trong qué
trinh nghién clu dé xac dinh do chinh xac va hiéu qua du
bao nguy cao sinh non. Do do, viéc két hgp véi cac phuong
phap danh gia khac nhu do chiéu dai CTC, su thay déi hinh
thai CTC qua siéu &m nga am dao van la yéu t6 danh gia
quan trong. Tuy nhién, két qua cac nghién cuu da céng bé
htra hen k¥ thuat nay co thé tang kha nang nhan dién cac
thai ky nguy co sinh non khi két hop s6 do chiéu dai, co thé
gilp du bao sém han & cac nhom thai ky nguy ca cao.
*Bénh vién My Duc

DU PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC



KHE HO MOI, KHE HO VOM MIENG
CHUNG TA THONG TIN NHUNG GI CHO CAC BAC CHA ME

TRONG TUONG LAI?

BS. Thai Doédn Minh*

Khe hé moi va’hoac khe hd vom miéng la mot trong
nhiing di tat bam sinh thudng gap, do su bat thuéng
xay ra trong qua trinh phat trién hoac hgp nhat cac cau
trdc vung mat & tudi thai 4-10 tuan. Trén 1dam sang, bénh
nhan biéu hién véi khe hd méi/ khe hd vom miéng don
déc, hoac khe hd méi va vom miéng. VViéc chan doan,
tu van va quan ly van dé nay tu bao thai dén khi tré
sinh ra can su phéi hgp da chuyén khoa. Bai viét xin
dugc trinh bay nhiing théng tin can thiét vé khe hd moi,
khe hé vom miéng, dac biét ding tu géc do cac bac
cha me trong tuong lai.

Udc tinh 1trong 700 tré so sinh ghi nhan c6 khe hd maéi va/
hoac khe hd vom miéng, mac du con s6 nay khac nhau tuy
theo chuing toc, dia ly, cac yéu to kinh té - xa hoi, gidi tinh. Ty
|é thap nhéat & tré so sinh ngudi My gbc Phi (0,3/1000), ti€p
theo la ngudi da trang (1,0/1000), va cao nhat & ngudi Nhat
Ban (2,1/1000). VV6i khe hd vom miéng don doc, khong thay
su khac biét lién quan chuing toc. Ty 1é khe hd moi va/hoac
khe hé vom miéng & nam gidi cao gap doéi so véi ni gidi,
nhung ni gidi lai c6 nguy co mac khe hd vom don ddc cao
gap doi.

l NGUYEN NHAN GAY RA THAI KHE HO MO,
KHE HO VOM MIENG?

Nguyén nhan cua khe hd méi va’/hoac khe hé vom miéng
rat phuc tap, bao gdom ca yéu t6 di truyén va méi truéng.
Dén nay, hon 200 bat thudng di truyén da dugc xac dinh
c6 biéu hién khe hd maéi va/hodc khe hd vom miéng. Bén
canh dé, mét s6 yéu to cling duge bao céo tang nguy co
thai mang bat thuéng nay nhu me méc déi thao dudng kiém
soat dudng huyét kém, str dung thudc retinoid, chong déng
kinh, corticosteroid. Vé Ondansetron trong di€u tri nghén

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC

nang, hién cac bang chuing cho thdy nguy co rat thap hoac
khong tang nguy ca di tat nay trén thai. Mac du vay, da phan
khe h& moi va’hoac khe hd vom miéng khong tim dugc
nguyén nhan. B4 sung acid folic liéu 400-800 mcg/ngay &
giai doan thai s6m dugc chuing minh lam gidm ty 1é khe hd
moi va/hoac khe hd vom miéng khong hoi chung.

] CHAN DOAN HINH ANH KHE HG MOI, KHE HO
VOM MIENG TRUGC SINH BUGC THUC HIEN
RA SAO?

Siéu am 2D khao sat hinh thai thai  tam ca nguyét Il co thé
phat hién khodng 90% trudng hgp khe hd moi. Trong khi
do, khe hd vom miéng don doc it khi dugc phat hién truse
sinh va chi nghi ngd trong trudng hop tat cam nho, dac biét
kém da 6i. Tuy nhién, ty Ié phat hién bat thudng tuy thudc



vao nhiéu yéu td nhu nang luc chuyén mén, chat lugng may
siéu am, thé trang me, da thai, u xo co tir cung. Bén canh
do, siéu am 3D co thé hiiu ich trong cung cép hinh anh truc
quan vai ba me, bac si nhi khoa, va bac si/chuyén vién tu
van di truyén. O tam ca nguyét |, siéu am danh gia giai phau
thai tuan 11-14 c6 thé nghi ngd trong mét s6 trudng hop véi
céc dau hiéu "khoang ha xuong ham trén” (maxillary sign)
hoac "dudng xép chong” (absent superimposed sign), tuy
nhién cac mat cat khao sat nay khéng nam trong khuyén
cdo thudng quy ma chi dp dung véi nhém thai ky nguy co
cao va dugc thuc hién bai bac si cé kinh nghiém.

J KHAI THAC BENH sU, TIEN SU VA

CAC XET NGHIEM NAO TRUGC SINH

PUGC KHUYEN CAO?
M6 t& kiu hinh bat thudng la budc dau tién trong dinh
hudng chi dinh loai xét nghiém. 30% khe hd méi va/hoac
khe hd vom miéng xuat hién theo hoi chuing trong khi 70%
dugc phat hién khéng theo héi chung. Sau khi cé chan doan
hinh anh bat thudng, can hdi vé tién st gia dinh it nhat 3 ddi
va lap cay pha hé. Khai thac tién st sdy thai, thai luu, di tat
bam sinh, cham phat trién tdm than, giao phéi can huyét, tién
st vé& me dai thao dusng kiém soat kém, béo phi, dung céc
thudc gay quai thai (dac biét thuéec chéng dong kinh), tudi
me (<20 hodc >40), tudi cha.

Xét nghiém nhiém s&c thé dé microarray (CMA) trén
gai nhau hodc dich 6i la chi dinh dau tay. Ty Ié bat thudng
khoang 4% & nhom khe hd méi va/hoac khe hd vom miéng
don ddc. Néu kém cac di tat lién quan, co thé 50% CMA
bat thudng (trt cac léch bdi thong thudng). Khe hd méi
va/hodc khe hd vom miéng co6 thé ndm trong bénh canh
trisomy 21, 18, 13, mat doan 22q11.2. Khe hd vom miéng
don déc cé nguyén nhan di truyén nhiéu han nhém khe hé
moi va/hodc khe hd vom miéng. Vi cac ca sut méi dudng
gilia, can thiét khao sat chi tiét ndo, mat va cac chi nham
loai tri Holoprosencephaly hoac héi ching miéng - mat -
ngén (Oro-facial-digital syndrome). Giai trinh tu exome cé
thé tim dugc 30% bat thudng, tuy nhién tay thudc vao kiéu
hinh va dac biét cac di tat xuat hién theo héi ching (mét s6
gen lién quan hdi ching nhu TP63, IRF6, COL2A1, COL11A1,
COL11A2, COL9A1, COL9A2, COL9AS, OFD1, SATB2, MID1,
KMT2D KDM6A, DHCR?).

| LAP KE HOACH SINH VA DIEU TRI SAU SINH

B&n than khe hd méi, khe hd vom miéng khong thay déi thai
diém va phuong thuic sinh, tuy nhién c6 thé anh hudng néu
kém céc bat thuong khac, gdm ca da 6i. Quan ly va diéu
tri khe hd maoi, khe hd vom miéng can phdi hgp da chuyén
khoa, gém san khoa, chan doan hinh anh, di truyén, phau
thuat ham mat nhi, chuyén gia dinh dudng, ngén ngi va
van dong tri liéu v.v. Khe hd moéi don thuan chu yéu la van
dé thdm my va da phan khong anh hudng stic khoe cla
tré sa sinh. Tré thudng dugc stia & do tudi 3-6 thang. Cac
nguyén tac slia chita khe hd méi, bao gém viéc khéi phuc
tinh lién tuc cta co vong moi, dat dugc su déi xing cuia san
va ngudng 16 mdi, tao hinh dang tu nhién ctia cung Cupid va
gidm thi€u seo. Cac bién chiing c6 thé phat sinh tir viéc sia
chilta khe hd méi nhu nhiém tring, seo ngoai y mudn, va cac

bién dang mai da, cung Cupid, dudng vién méi, va niém mac
ma. Daéi véi stia chifa khe hd vom miéng thudng thuc hién
khi tré 9-18 thang tudi; viéc khéi phuc giai phau nham muc
dich giam thiéu cac van dé an udng va noi, giam thiéu nhiém
trung viém tai gilta cap tinh lién quan khe hd vom miéng.

NGUY CO LAP LAI KHE HG MOI VA/HOAC KHE

HG VOM MIENG TRONG CAC THAI KY TIEP?
Néu khe hd moi va/hoac khe hd vom miéng khong hoi
chung, nguy cd lap lai bat thudng déi véi nhiing tré ti€p theo
phu thuéc vao céc thanh vién gia dinh bi anh hudng. Néu
mét tré hodc cha/me bi khe hd méi va/hoac khe hd vom
miéng, 4% nguy ca lap lai nhiing tré tiép theo. Néu hai tré
trudc dé co bat thudng nay, nguy ca tang Ién 9%, néu mot
tré va mot phu huynh bi khe hd moéi va/hoac khe hd vom
miéng, nguy co tailap 1a 17%. Tham kh&m 1dm sang ky ludng
& cha me, hodc anh em rudt cé thé cung cép thém théng
tin nhu 1udi ga ché ddi co thé lam tang kha nang 13p lai, hoac
cdac dau hiéu kin dao clia cac héi chung di truyén theo quy
luadt Mendel nhu héi chiing Vian der Woude (dac trung bdi 2
VEt IBm moi dudi va thi€u rang).

J KET LUAN

Khe hd méi va’/hoac khe hd vom miéng la bat thudng
thudng gap trudc sinh. Khai thac tién s, bénh suf va siéu am
chi tiét dong vai trd quan trong trong dinh hudng xét nghiém
va tién lugng. DU phan I6n khong ré nguyén nhan (da nhan
t6 tac dong), can thiét tu van vé khao sat di truyén khong chi
& thai/tré 1an nay ma con tién lugng nguy cao lap lai, du phong
cho cac thai ky t6i. Su phoi hgp da chuyén khoa déng vai
trd rat quan trong déi véi gia dinh trén hanh trinh chan doan,
theo ddi va phau thuat chinh hinh sau sinh.

*Pon vi Chan doan Tién san - Bénh vién My Duc
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ANH HUGNG CUA SUC KHOE TAM THAN THAI PHU DEN

SU PHAT TRIEN THAI NHI:

VAI TRO CUA TRUC NOI TIET - MIEN DICH VA DINH HUGNG CHAM SOC TOAN DIEN
NCS. Nguyén Xuan My* ThSBS.CKII. Nguy&n Quéc Tuan**

Suc khée tam than trong thai ky I1a yéu t6 ngay
cang dudc quan tam trong y hoc ba me va thai nhi.
Tram cam, lo au va stress thai ky khéng chi anh
hudng dén chat lugng cudc séng cua ngudi me
ma con tac dong sau séc dén su phat trién cla
thai nhi théng qua cac co ché noi tiét, mién dich va

biéu sinh (epigenetic). Bai viét nay téng quan céac
bang chung gan day vé mai lién hé gilia stc khde
tam than ctia me va két cuc thai ky, tap trung vao
co ché bénh sinh va cac chién lugc can thiép, dac
biét trong béi canh céc nudc dang phat trién nhu
V/iét Nam.

J Gi6I THIEU

Thai ky la giai doan c6 su thay déi sinh hoc va tdm Iy sau sdc. Bén canh céc réi loan thuc thé, cac van dé suc khde tam
than nhu trdm cam, lo &u va stress dang dugc ghi nhan ngay cang nhiéu. T6 chuc Y t& Thé gisi (WHO) udc tinh khoang
10-20% phu ni mang thai co réi loan tam than muc do via dén nang, trong do trdm cam la phé bién nhat.

O cac nudc thu nhap thap va trung binh, ty 1& nay cé thé cao hon do ganh nang xa hdi, ap luc kinh t&, va han ché trong
cham soc tam than. O Viét Nam, nhiéu nghién cliu gan day ghi nhan ty 1& tram cam thai ky dao dong tir 15-25%, song
hau hét chua dugc chan doan va diéu tri thich hop.

Anh hudng cla stic khoe tam than thai phu khéng ding lai & ngudi me ma con tac ddng dén su phat trién thé chat va
than kinh cda thai nhi, Iam tdng nguy co sinh non, nhe can, cham phat trién tdm van dong va réi loan hanh vi & tré sau nay.

j co CHE BENH SINH: TRUC HPA VA DAP UNG MIEN DICH ME - THAI

PA axis)

Khi thai phu bi stress hoac tram cam, truc HPA dugc hoat
héa manh mé, lam tang nong dd cortisol va corticotropin-
releasing hormone (CRH) trong mau me.

Binh thudng, nhau thai cé men 11B-HSD2 giup chuyén

cortisol hoat dong thanh dang khéng hoat dbéng

(cortisone), nhung khi stress kéo dai, enzyme nay bi uUc

ché, dan dén tang van chuyén cortisol qua banh nhau.

Cortisol cao trong dich 6i va mau thai nhi co thé:

+  Lam cham phat trién vung hai ma (hippocampus) va
vo ndo trudc tran (prefrontal cortex).

«  Gayroiloanlap trinh néitiét than kinh (neuroendocrine
programming), khién tré d& méac réi loan lo au hoac
tang déng sau sinh.

- Anh hudng dén tang trudng trong ti cung, dan dén
thai nhé hon tudi thai (IUGR).

DU PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC

Tram cam va stress lam tang cac cytokine tién viém nhu
IL-6, TNF-a. va CRP. Cac cytokine nay cé thé qua banh
nhau ho&c thay d6i mdi trudng mién dich nhau thai, anh
hudng dén su phat trién than kinh thai nhi.

M6t s6 nghién ciu MRI cho thay thai nhi ctia me bi tram
cam co6 thay d&i cau tric chat tréng sém, gai y tac dong
viém va stress 1én ndo thai.

Nhiéu nghién cuu da phat hién thay déi methyl héa gen
NR3C1 va BDNF & tré c6 me bj trdm cam trong thai ky
- nhiing gen nay lién quan dén diéu hoa stress va phat
trién than kinh. Diéu nay gidi thich tai sao cac tac dong
cla stress trudc sinh co6 thé kéo dai dén tudi trudng thanh.



J] ANH HUGNG LAM SANG CUA ROI LOAN
TAM THAN THAI KY

Két cuc thai ky

Céc nghién cuu dich té hoc quy mé I6n cho thay:

«  Thai phu bi trdm cdm hodc stress nang cé nguy co
sinh non cao gap 1,5-2 lan.

«  Tang ty |& thai nhe can, thai cham phat trién trong
U cung.

« Tang nguy co tang huyét ap thai ky va tién san giat,
do cortisol va cytokine gay tén thuong néi mé.

Anh hudng sau sinh & tré
Tré sinh ra tu cac ba me co réi loan tam than thai ky co
nguy co:
- Khoc nhiéu, khé ngd, kho gan két véi me (bonding).
« Cham phat trién ngdn ngl, cdm xuc trong 2-3
nam dau.
« Tang nguy co réi loan tang déng — gidm chu vy
(ADHD), trdm cam vi thanh nién va lo au.
Nhiing thay d&i nay khéng chi do sinh hoc ma con do mai
trudng nudi dudng sau sinh, khi me bi tram cam thudng
giam tuong tac tich cuyc vdi tré.

| TINH HINH TAI VIET NAM

O Viét Nam, cac nghién cuu vé stc khde tam than thai

phu van con han ché. Mot khao sat tai TP. H6 Chi Minh

(2023) cho thay:

«  21% thai phu c6é diém EPDS = 10, ggi y nguy co
tram cam.

+  Chi8% trong s6 nay dugc tu van hoac diéu trichuyén
khoa tam than.

 Nguyén nhan chii yéu gém:

- Ky thi xa hdi véi bénh tam than.

- Thiéu bac sitam ly — san khoa phéi hgp.

+  Khong cdé sang loc tam than thudng quy trong thai ky.
Trong khi dé, stress do kinh t€, di cu, ap luc gia dinh, hodc
bi€én dong sau COVID-19 dang lam tinh hinh nghiém trong
han, dac biét & nhom phu ni tré, mang thai lan dau hoac
thai ngoai ké hoach.

J] PINH HUONG CHAM SOC TOAN DIEN
CHO SUC KHOE TAM THAN THAI PHY

Sang loc s6m trong thai ky

WHO va Hiép héi San phu khoa Hoa Ky (ACOG)
khuyén nghi:

Sang loc trAm cdm va lo au it nhat mot 1an méi tam ca
nguyét bang thang EPDS ho&dc PHQ-9.

Tich hgp cau hdi sang loc vao kham thai dinh ky, do nit ho
sinh hodc béac si san thuc hién.

(_Can thiép khong ding thusc

Céc bién phap liéu phap tam ly va hoé trg xd hoi dugc
chuing minh an toan va hiéu qua:

Liéu phap nhéan thuc — hanh vi (CBT) va liéu phap tuong
tac me - thai gitp gidm trdm cam ro rét.

Yoga, thién, va bai tap thd lam gidm cortisol huyét tuong.
HG6 trg nhom thai phu (group prenatal care) giup tang
tuong tac xa héi va giam co lap.

Diéu tri bang thuéc khi can thiét
Trong trudng hgp trdm cadm nang, thuéc chéng tram cadm
nhom SSRI (nhu sertraline) cé thé dung an toan dudi giam
séat chuyén khoa, can nhac nguy co — Igi ich. Can tranh tu y
ngung thudc vi tai phat tram cam co hai hon cho me va thai.

M6 hinh phdi hgp san - tam ly - x3 héi
M6 hinh “Perinatal Mental Health Integrated Care" da dugc
ap dung tai nhiéu qudc gia, trong dé bac si san, bac sitam
than va nhan vién xa hoi lam viéc chung.
Tai Vit Nam, c6 thé trién khai mé hinh don gian:
«  Tuvantamly so bé tai phong kham san.
« Lién két véi chuyén gia tam than qua telemedicine
khi can.
- Dao tao nl h6 sinh nhan biét dau hiéu trdm cam va
hudng dan hd trg tinh than cho thai phu.

TRIEN VONG NGHIEN CUU TRONG
TUONG LAI
Céac hudng nghién cliu méi dang ma ra:
- Do ndng do6 cortisol nudc bot va cytokine huyét thanh
lam chi dau sinh hoc cho stress thai ky.
+  Phan tich biéu sinh DNA (methylation signatures) dé du
doan nguy ca rdi loan tdm than & tré.
+ Ung dung Al va hoc may trong nhan dién sém tram cadm
thai ky tu di liéu giong noi, hanh vi va sinh ly.
+ Phét trién chuong trinh cham soc tinh than s6 héa
(digital mental health programs) bang tiéng Viét cho
thai phu & ving xa.

J KET LUAN

Suc khoe tam than trong thai ky déng vai trd quyét dinh
dén su phat trién toan dién cua thai nhi va tuong lai ctia thé
hé ké tiép. Nhiing bién ddi ndi tiét, mién dich va biéu sinh
dudi tac dong cuia stress va trdm cam cé thé dé lai hau quéa
lau dai. Tai Viét Nam, can sém trién khai chuong trinh sang
loc va hd trg tdm ly cho thai phu ngay tu tuyén co sé, tich
hagp trong hé théng cham séc thai nghén dinh ky. Bén canh
dé, nang cao nhan thuc céng déng va dao tao nhan viény
t&€ san — tdm than 1a chia khoa dé dam bao stc khoe tinh
than cho ba me, qua do gop phan cai thién chat lugng dan
s6 va phat trién bén viing.
*Bénh vién Phu sdn Thanh phé Can Tho
**Trudng Dai hoc Y dugc Can Tho
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THU THUAT CHOC OI & CAC TRUGNG HOP

SONG THAI MOT BANH NHAU

TONG HOP KHUYEN CAO TU CAC HIEP HOI TREN THE GIOI
BS.CKI. Banh Kiéu Vi, BS.CKII. Ng6é Thanh Ha*

Trong nhiing thap ky gan day, ty Ié song thai va
da thai c6 xu huéng gia tang rd rét, chu yéu do
viéc ap dung cac k¥ thuat hé trg sinh san ngay
cang rong rai'. Sang loc va chan doan truéc
sinh déi véi cac truéng hop da thai 1a mét chu
dé phuc tap va doi hdi cach ti€p can khac biét
s0 v6i don thai2. Muc tiéu cla bai viét nay nham
téng hop va so sanh cac khuyén céo clia céac
hiép hdi chuyénx mon I6n trén thé giéi vé thu
thuat choc 6i & céac thai ky song thai mét banh
nhau nhdm nhan manh cac diém déng thuan,
van dé con tranh cai dé tu do cung cap co sé
dé thao luan cung thai phu va thiét 1ap mét
khung quyét dinh 1am sang phu hgp, giip quan
ly tét hon nhiing thai ky c6 nguy co cao nay.

| cO sG DI TRUYEN HOC SONG THAI MOT BANH NHAU

Thai diém phan tach phdi dan dén song thai moét banh nhau — hai buéng 8i (monochorionic diamniotic — MCDA) 1a tu
ngay thu 4 dén ngay thu 8 sau thu tinh, va song thai MCDA chiém khoang 2/3 céac trudng hgp song thai cung tring
(monozygous — MZ). Tat ca cac trudng hgp song thai mét banh nhau (MC) déu la song thai cung tring theo dinh ngha,
va diéu nay van dugc xem la “tiéu chuan vang” khi xac dinh song thai cung tring.

Song thai cung tring (Monozygous twins — MZ) thudng dugc mo ta la giéng hét nhau vé mat hinh thai va di truyén, dua
trén gia dinh rang song thai cung tring c6 100% vat chat di truyén giéng nhau. Tuy nhién, véi sy ra doi va phat trién cla
céc k¥ thuat sinh hoc phan tir hién dai, ngay cang co6 nhiéu bang chung dat ra nghi van cho gia thuyét nay'. Su khéng
tuong dong vé mét di truyén hodc thugng di truyén (epigenetic discordance) gitia hai thai cé thé xuat phat tur cac co
ché sau day:

e Loi phan chia t€ bao sau hgp ti: Sau khi hogp tt » Biénddithugngditruyén (Epigenetic modification):

da tach doi, su phan ly nhiém sic thé khong déu Cac qua trinh nay khong lam thay d6i trinh ty DNA
(nondisjunction) trong qua trinh phan chia t€ bao cé nhung lai anh hudng dén su biéu hién cua gen.
thé xay ra & mot trong hai phéi. Hién tugng nay co thé Chung bao gém cac co ché nhu methyl hoa DNA,
dan dén tinh trang khdm nhiém séc thé (chromosomal acetyl hoa histone, va sy bat hoat ngau nhién mot
mosaicism), giai thich cho cac trudng hgp hiém gap trong hai nhiém sac thé X & thai nd. Nhiing thay déi
khi mét thai méc trisomy 21 (hdi ching Down) hodc nay co thé dan dén kiéu hinh khac nhau gilia hai thai.

monosomy X (hdi chung Turner), trong khi thai
con lai c6 bd nhiém sac thé hoan toan binh thusng. « Dau an di truyén khac biét (Genomic imprinting):
Mot s& gen chi biéu hién tuy thuéc vao viéc ching

e Dot bién soma sau hgp ti (Postzygotic somatic dugc thira hudng tu bé hay ti me. Néu qua trinh dau an
mutations): Cac dot bién diém ho&c vi méat doan trén gen xay ra bat thusng & maét phoi, nd sé dan dén su biéu
nhiém s&c thé c6 thé xady ra mét cach doc 1ap & mot hién lam sang khéng dong nhat trong cap song thai.

trong hai phéi sau khi da tach doéi. Mac du c6 chung
nguon géc di truyén ban dau, nhiing doét bién nay tao
ra su khac biét vé gen hodc biéu hién kiéu hinh gilia
hai thai.

J] SO SANH CAC KHUYEN CAO VE THU THUAT CHOC O

Choc 6i 1a tht thuat chdn doan xam 1an then chét dé xac dinh cac bat thusng nhiém séc thé cda thai nhi. Tuy nhién, khi ap
dung cho song thai mét banh nhau, cac hiép hdi chuyén mén 16n trén thé gidi lai c6 nhiing quan diém khac nhau vé viéc
danh gia nguy cao clia thu thuat cling nhu ky thuat thuc hién toi uu.

Bang dudi day hé théng hoa va déi chiéu cac khuyén céo ti nhiing hiép hdi Ién vé cac khia canh quan trong cua thu thuat
choc 6i 6 song thai mét banh nhau.
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KHUYEN CAO

ISUOG3

NGUY CO CUA THU

THUAT CHOC Ol RCOG (Anh)4

ACOG2 & SMFM5
(Hoa Ky)

ACOG2 & SMFM 5

KY THUAT CHOC Ol (Hoa ky)
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(Canada)

SOGC6 (Canada)

ACOG2/SMFM5 (Hoa Ky)

SO TUI Ol CAN .
LAY MAU
RCOG (Anh)4 & ISUOG3

CNGOF (Phap)7

KET LUAN VA HO TRO QUYET DINH
LAM SANG

Céc diém déng thuan chinh:

Hau hét cac hiép hoi déu nhan manh tam quan trong cua

viéc xac dinh chinh xac s6 lugng banh nhau (chorionicity)

ngay trong tam ca nguyét dau tién, vi day la yéu té nén tang
dé phan tang nguy cao va dinh huéng quan ly thai ky.

Céc linh vuc bat déng va tranh cai cét 16i:

+  Pénh gia nguy co sdy thai lién quan dén tha thuat choc
8i c6 su khac biét dang ké gitia cac hiép hoi.

« Tranh c3i I6n nhat tap trung vao chién lugc 18y mau
nudc 6i liéu cé nén 18y mau ti mét hay ca hai budng 8,
va trong nhiing diéu kién Iam sang nao.

Trong béi canh thi€u vdng mét su dong thuan toan céu,

quyét dinh 1am sang can phai dugc ca thé hoa. Bac silam

sang nén ap dung mét khung hd trg quyét dinh co hé théng
nhu sau:

Panh gia cac yéu tdé nguy co nén:

+  Thaiky cé dugc hinh thanh nha ky thuat hé trg sinh san
(IVF) khong? (Gai 18y mau 2 budng 6i theo ISUOG).

« S8 banh nhau cé dugc xac dinh mét cach chac chan
trudc 14 tuan hay khong?

Phan tich cac dau hiéu Iam sang:

+ Haithai cé sukhéac biét (bat tuong dong) vé téc do tang
trudng, hinh thai gidi phau hodc lugng nudc 6i trén siéu
am khoéng?

- Su hién dién cua bat ky dau hiéu bat thudng nao lam
t&ng nghi ngd vé kha nang di nhiém sac thé s& la mot
yéu t& manh mé ang hé viéc Idy mau ca hai buéng 6i.

NOIDUNG
KHUYEN CAO CHI TIET

Nguy ca cao hon so véi don thai, véi ty 1& sy thai dao dong
tU1.5% dén 3.1%.

Ty | sdy thai sau tha thuat 1a tuong duong véi don thai khi d& tinh dén

nguy co sdy thai nén vén di cao hon & da thai.
Nguy cao khéng cao hon so vdéi don thai.

Khéng c6 su khac biét vé nguy co say thai gitia ki thuat
dikim1lan va 2 lan.

Lua chon kY thuat 1 kim hay 2 kim tuy thuéc vao kinh nghiém ctia nguci

thyc hién thu thuat.

Nén lay mau ca hai buéng &, trir khi d& khang dinh la song thai mét banh
nhau trudc 14 tuan va hai thai tuang dong vé tang trudng va hinh thai.

Xem xét 18y mau ca hai tui &i.

Khoéng can thiét phai ldy mau ca hai tui 6i néu da xac dinh chac

chan 1a mét banh nhau trudc 14 tudn va hai thai tuong déng vé tang

truéng va hinh thai.
ISUOG luu y thém réng nén Idy mau & ca hai tui 6i néu |a thai IVF.

Viéc 18y mau ca hai tui 6i khéng phai ltc nao ciing can thiét, tuy thudc

vao tung trudng hop cu thé.

Tu van va ra quyét dinh chung:

«  Thao luan mot cach c6i md va minh bach véi thai phu
Vé sy ton tai clia nhiing bat dong trong cac khuyén cao
qudc té.

+  Gidi thich rd rang vé& su can bang gilia nguy co cla viéc
bd sét mot trusng hop di nhiém séc thé va nguy cao tiém
tang cua tha thuat khi 18y mau 1an thi hai.

« DPua ra quyét dinh cudi cung dua trén sy dong thuan
cung thai phu (shared decision-making), ton trong gia
tri va mong mudn cuia ho sau khi da dugc cung cép day
du thong tin.

*Don vi Y hoc bao thai, Khoa Khdm Bénh
- Bénh vién Hung VVuong TP.HCM
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TRONG PHAT HIEN VA QUAN LY BENH DON GEN

Xét nghiém di truyén tién I1am t6 (PGT - Preimplantation Genetic Testing) la mét phuong phap thay thé dang tin
cay cho chan doan trudc sinh xam lan. /& mat ly thuyét, xét nghiém di truyén tién lam té cho rdi loan don gen
(PGT-M - Preimplantation Genetic Testing for Monogenic disorders) c6 thé dugc sl dung dé sang loc bat ky
réi loan don gen nao ma gen gay bénh da dugc xac dinh rd. Trén thuc té, tuy theo quy dinh vé PGT cua tiing
quéc gia, pham vi cac bénh ly dudc phép ap dung xét nghiém nay cé thé khac nhau dang ké.

V& mat k¥ thuat, su chuyén déi tir cac quy trinh truyén théng dua trén phan tng PCR da méi va nhan ban toan bd gen
dén sang loc dua trén bo di liéu da hinh don nucleotide (SNP - Single Nucleotide Polymorphism) da danh dau mét budc
ti€n quan trong. Ngay nay, cong nghé gidi trinh tu thé hé mai (NGS - Next-Generation Sequencing) da giup rat ngan thoi
gian chd dgi ctia cac cap vo chéng, gidm khéi lugng cong viéc clia phong thi nghiém, va loai bd nhu cdu chudn bj tién 1am
sang phuc tap. Mot tién bd quan trong khac 1a kha nang thuc hién dong thoi PGT-M va PGT-A nhd vao cac phuong phap
giai trinh ty tich hgp. Vi sy cai tién cuia cac thuat toan va chi phi giai trinh tu ngay cang gidm, PGT dang dan hudng dén
mot gidi phap toan dién dua trén nén tang gidi trinh ty, c6 thé ap dung déng thai cho PGT-M, PGT-SR (Preimplantation
Genetic Testing for Structural Rearrangements) va PGT-A (Preimplantation Genetic Testing for Aneuploidy). Tuy nhién,
su tién bd nay ciing tao ra khéi lugng di liéu di truyén khéng 16, gy ra thach thiic I6n cho coéng tac tu van di truyén. Trong
bai t6ng quan nay, ching t6i trinh bay hién trang clia PGT-M, Ung dung 1dm sang va nhiing thach thuc dao duc lién quan.

J TONG QuAN

Bénh di truyén don gen (monogenic disorders, Mendelian
disorders) la réi loan di truyén do mét gen bi dot bién gay
ra bénh, bao gdom cac bénh don gen di truyén troi trén NST
thudng, don gen di truyén lan NST thudng va di truyén lién
két NST gidi tinh (Strachan & Read, 2018). Xét nghiém di
truyén tién 1am 16 cho bénh ly don gen (PGT-M) gilip sang
loc dot bién diém hodac dét bién méat/thém ti1— 5 nucleotide
dugc di truyén bé me (De Rycke et al, 2017). Cac dot bién
dan gen tuan theo quy luat di truyén Mendel, do do khi bé
va/hodc me mang gen bénh thi con sinh ra ¢ thé biéu hién
ki€u hinh bénh ho&c mang gen bénh giéng bd/me (Harton
et al, 2011). Néu 1a dét bién gen di truyén trdi thi moi ca thé
mang gen déu bi anh hudng va nguy ca truyén cho con cai
la 50%, thudng gap trong quan thé ngusi Viét Nam 1a hoi
chting Noonan, bénh u xa than kinh, bénh tao xuang bat toan
(Gelb et al, 2016). Néu la dét bién gen di truyén lan, cap bo
me mang gen bénh co thé khéng biéu hién kiéu hinh bénh
nhung 25% con sinh ra cé kha nang bi bénh, 50% con mang
gen bénh gidng bé me, vi du dién hinh 1a bénh thiéu mau tan
huyét Alpha va Beta Thalassemia (Traeger-Synodinos et al,
2020). Dadi véi dot bién gen di truyén lién két NST X, ngudi
me mang gen bénh, cé kiéu hinh binh thudng do co ché béat
hoat NST X, tuy nhién khi sinh con trai thi 50% con trai biéu
hién bénh, vi du bénh Hemophilia A va Hemophilia B (Harton
et al, 2011). V& nguyén téc, PGT-M c6 kha nang sang loc gan
nhu hau hét cac dot bién diém hoac dét bién mat/thém tir 1
-5 nucleotide. Chi véi dot bién 1ap nucleotide kich thudc I6n

va co6 kha nang ma rong vung trinh tu 1ap (lap lai bé ba CGG
14 DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
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trén gen FMRA1) khi dugc di truyén qua céac thé hé thi PGT-M
khong cé kha nang phan biét dang tién dot bién hay dot bién
hoan toan (De Rycke et al, 2017).

J cHi BINH CUA PGT-M

PGT-M dugc chi dinh cho cac cap vg chong ¢ nguy c¢d sinh
conméc bénh di truyén do dét bién gen da dugc xac dinh (De
Rycke et al, 2017). Nhom chi dinh bao gém cac cap vg chong
mang gen bénh di truyén lan, xa nang (cystic fibrosis), bénh
teo co tly (spinal muscular atrophy) (Traeger-Synodinos
et al, 2020); (ii) cac trudng hgp mang gen bénh di truyén
troi nhu bénh Huntington, loan dudng cc Duchenne (DMD),
bénh tim di truyén (hypertrophic cardiomyopathy) (Harton
et al, 2011); (iii) céc réi loan lién k&t nhiém s&c thé X nhu loan
dudng co Duchenne/Becker hoac hdi ching Fragile X (De
Rycke & Berckmoes, 2017); va (iv) cac héi chung ung thu
di truyén nhu héi ching Lynch hodc hoi chiing Li-Fraumeni
(Vriesen et al, 2022).

PGT-M ciing dugc ap dung cho céc bénh ty thé di truyén
theo dong me, trong doé k¥ thuat gitp Iua chon phéi co ty &
dot bién ty thé (heteroplasmy) dudi ngudng biéu hién lam
sang, tu do gidm nguy co truyén bénh ma khong can can
thiép vao vat liéu di truyén cta me (Poulton et al, 2017).
Ngoaira, PGT-M két hgp xét nghiém tuong hgp HLA (Human
Leukocyte Antigen) la mot gidi phap hiéu qua cho cac gia
dinh can nguon té bao gbc diéu tri, gitp lua chon phéi via
khéng mang gen bénh, via co HLA tuong hgp véi ngudi con
bi bénh truéc dé (Carvalho et al, 2020; Zeng et al, 2018).



Phuong phap nay mang lai ca hdi sinh thém con khée manh,
déng thai cung cap ngudn & bao géc tuong hop dé diéu tri
cho ngudi con mac bénh. Tuy nhién, viéc ap dung PGT-M két
hop HLA ciing dat ra nhiing van dé dao duc va phap ly, doi hoi
tu van di truyén k¥ ludng va can nhéc gitia Igi ich y hoc cung
gia tri nhan van (De Rycke et al, 2017).
La mét trong nhiing trung tam tién phong tai Viét Nam trién
khai PGT-M, danh muc céc dot bién gen ma hé théng IVFMD
da thuc hién phan anh mét pham vi sang loc rong I6n va
chuyén sau, bao trum nhiéu linh vyc bénh ly di truyén nghiém
trong. Danh muc nay gom 254 trudng hgp dét bién/bénh ly
di truyén, phan anh su da dang ca vé khia canh ky thuat 1an
l&m sang trong thuc hanh PGT-M tai trung tam. Pham vi xét
nghiém dugc udc tinh bao gém khoang hon 130 gen, méi gen
ién quan dén mét hoac nhi€u héi chiing bénh ly. Diéu nay
cho thay trung tdm khong chi dung lai & cac bénh di truyén
ph& bién méa da ma réng sang cac réi loan phuc tap va hiém
gdp. Céc hoi chung di truyén da dugc sang loc da dang, néi
1réi vGi 4 nhdm sau:

1. RGi loan méau va huyét hoc: Thalassemia (ca Alpha va
Beta), cac bénh réi loan déng mau nhu Hemophilia A va
B (genF8,F9) vacac bénhly giam/tang dong mau khac.

2. RGi loan than kinh co va co xuong: bao gdm céc bénh
ly di truyén vé co — xuong — than kinh, bao gém céac thé
loan dudng ca (DMD, TTN, MYH7, MYBPC3), cac bénhly
xuong chuyén hoéa va tao xuong nhu Hypophosphatasia,
Osteogenesis Imperfecta, cung cac bénh ly than kinh
ngoai bién dién hinh nhu Charcot-Marie—Tooth.

3. Ré&i loan chuyén héa bam sinh (Inborn Errors of
Metabolism): vai su hién dién ctia nhiéu dot bién lién quan
dén Phenylketonuria (PKU), Maple Syrup Urine Disease,
cac bénh du trit glycogen (Pompe) va cac bénh ly ty thé
(Mitochondrial DNA depletion syndrome)

4. Hoi chung ung thu di truyén va bénh ly khéi u dac: bao
gbm céac gen nguy co ung thu cao nhu BRCA1va BRCA2,
hoi chiing Lynch (MLH1, MSH2, PMS2) va u xa than kinh
loai 1 (NF1).

Danh muc cac dét bién da sang loc dugc bang PGT-M tai

IVFMD thé hién kha nang thuc hién PGT-M cho ca cac bénh

di truyén 1&n (phé bién nhat), di truyén trdi (than da nang,

ung thu di truyén) va di truyén lién két X (loan dudng co

Duchenne). Viéc thiét 1ap quy trinh PGT-M cho tuing dét bién

cu thé trong 254 dét bién nay ching minh muc dé chi tiét va

kha nang dau tu vé mat ky thuat dé ca nhan hda xét nghiém
cho tung gia dinh ¢4 nguy co.

J] KET CUC LAM SANG

Viéc so sanh két qua lam sang gilia cac trung tam thuc
hién PGT-M trén toan cau gap nhiéu kho khan do chiu anh
hudng cuia nhiéu yéu t6 khac nhau nhu su khac biét trong
ky thuat xét nghiém di truyén, quy trinh thu tinh trong 6ng
nghiém (IVF), nhdm chi dinh va do tudi clia ngudi me. Ngoai
ra, viéc chuén hoa dit liéu va déi chiéu véi cac bao céo téng
hop tU cac t6 chuc quéc t& cling con han ché, do céc bo di
liéu quy mé 16n thudng dugc céng b tré. Béo cdo gan day
nhat clia Hiép hoi Sinh san va Phéi hoc chau Au (ESHRE)
— Uy ban Giam sat IVF chau Au (European IVF-Monitoring
Consortium) d3 t6ng hop dif liéu vé cac trudng hop PGT
nam 2015, thu thap tir 23 quéc gia. Két qua cho thay, ty 1é
¢ thai dat 39,7% trén méi chu ky chuyén phéi tuci va 41,0%
trén mdi chu ky chuyén phdi tritlanh (De Geyter et al, 2020).

Dé t6i uu hoa hiéu qua 1am sang, cac phong xét nghiém thuc
hién PGT can dam b&o hiéu su&t chan doan chinh xac va én
dinh, vi do tin cay cua két qua di truyén cé anh hudng truc
ti€p dén ty 1é thanh céng clia quy trinh IVF. Diéu nay déc biét
guan trong trong céc chi dinh phtc tap hoac cé ty Ié thanh
céng thap, vi du nhu PGT-M két hgp xét nghiém tuong hop
HLA (HLA typing). Nghién cuu clia De Geyter va cong su
(2020) cho thay, kha nang tao dugc phdi viia khde manh via
tuong hop HLA chi khodng 16%, tuy nhién, ty 1é sinh séng
dat 30,3% trén mdi lan chuyén phdi cho thay gia tri 1dm sang
dang ké cuia phuong phap nay. Du quy trinh PGT-M két hop
HLA c6 dd phtc tap cao va ty 1é thanh cong tuong dai thap,
nhung thanh cong cula ca ghép té bao goc hoac tay xuong
sau dé lai mang lai y nghiia nhan dao sau séc va Igi ich y hoc
ro rang cho gia dinh ngudi bénh (De Rycke et al, 2017).

J HAN cHE
Mac du PGT-M da mang lai budc tién 16n trong y hoc sinh san
va du phong bénh di truyén, k§ thuat nay van ton tai nhiéu han
ché vé mat ky thuat, sinh hoc va Idam sang. M6t trong nhiing
khoé khan chu yéu la hién tugng mat alen (allele dropout —
ADO) hoac that bai khuéch dai DNA, co thé dan dén két qua
am tinh gid hoac duong tinh gid, dac biét trong cac mau sinh
thiét co so lugng t€ bao han ché (De Rycke et al, 2017). Bén
canh d6, su khdm di truyén (mosaicism) cuia phéi ¢ thé lam
sai léch két qua, vi cac t€ bao sinh thiét tu I6p t€ bao nudi
(trophectoderm) khéng luén phan anh chinh xac b6 gen cla
toan phéi (Munné et al, 2019).
Ngoai ra, PGT-M yéu cau xac dinh chinh xac gen gay bénh va
thiét k& quy trinh chan doan riéng cho tiing cap vo chdng, dan
dén thai gian chuan bi dai va chi phi cao (Harton et al, 2011).
Phuong phép nay ciing phu thuéc vao mau DNA clia ngudi
than ho&c trudng hop chi diém (index case) dé xay dung ban
dd haplotype, do d6 trong nhiéu trudng hop khéng co6 san
mau sinh hoc, PGT-M khéng thé thuc hién dugc (De Rycke &
Berckmoes, 2017). Bén canh céac yéu t6 ky thuat, ty 1é thanh
cong lam sang ctia PGT-M van chua cao, véi ty 1& co thai va
sinh séng dao dong 30-40% tuy trung tam, chiu dnh hudng
bdi tudi me, chat lugng phéi va phuong phép IVF (De Geyter
etal, 2020).
Cu6i cung, nhiing van dé dao duc va phap ly van con dugc
ban luan, dac biét trong cac trudng hogp PGT-M két hop HLA
typing hodc sang loc cac bénh khéi phat mudén nhu ung thu
di truyén, doi hdi su can nhac k¥ ludng gitia Igi ich y hoc va
nguyén téc dao duc (Vriesen et al, 2022).

*Bénh vién My Duc Phu Nhuan

TAILIEU THAM KHAO

De Rycke M, Berckmoes S, Lissens W, De Vos A, Verpoest W, Tournaye H, Liebaers |, Staessen C. Preimplantation
genetic diagnosis for monogenic disorders: state of the art. Hum Reprod. 2017 May;32(5):946-957.

Munné S, Blazek J, Large M, Martinez-Ortiz PA, Nisson H, Liu E, Tarozzi N, Borini A, Becker A, Zhang J, Fragouli E.
Detailed investigation into the cytogenetic constitution and developmental potential of mosaic human blastocysts.
Fertil Steril. 2019 Jan;111(1):110-119.

Harton GL, De Rycke M, Fiorentino F, Moutou C, SenGupta S, Traeger-Synodinos J, Harper JC. ESHRE PGD
consortium best practice guidelines for amplification-based PGD. Fertil Steril. 2011 May;95(5):1887-1903.

De Geyter C, Wyns C, Calhaz-Jorge C, De Mouzon J, Kupka MS, Motrenko T, Scaravelli G, Smeenk J, Vidakovic S,
Goossens V.. ART in Europe, 2016: results generated from European registries by ESHRE. Hum Reprod Open. 2020
Jan;2020(1):hoz038.

Vriesen N, Van Nieuwenhove E, Van Landuyt L, De VVos A, Bonduelle M, De Rycke M. Preimplantation genetic testing
for monogenic disorders for hereditary cancer syndromes: clinical outcomes and reproductive options. Prenat
Diagn. 2022 Sep;42(10):1351-1362.

Strachan T, Read AP. Human Molecular Genetics. 5th ed. New York: Garland Science; 2018.

Gelb BD, Roberts AE, Tartaglia M. Cardiomyopathies in Noonan syndrome and the RASopathies. Prog Pediatr
Cardiol. 2016 Mar;41:23-28.

Traeger-Synodinos J, Vrettou C, Kanavakis E. Thalassemia and other hemoglobinopathies in preimplantation
genetic testing. Methods Mol Biol. 2020;2056:325-339.

Poulton J, Ogle R, Wells D, Potts L, Sheffield L, Smeets H, Delhanty JD. Transmission of mitochondrial DNA diseases
and ways to prevent them. Reprod Biomed Online. 2017 Mar;34(3):431-439.

Carvalho F, Cerveira N, Sousa M, Fernandes S, Barros A. Preimplantation genetic testing for HLA matching and
monogenic disorders: clinical experience and challenges. Hum Reprod. 2020 Jul;35(7):1420-1430.

Zeng Y, Lv Z, Guo J, Li H, Zhang H, Wang Y, Chen J, Liu H. Successful pregnancy following preimplantation HLA
typing combine with genetic diagnosis for p-thalassemia. Reprod Biomed Online. 2018 Mar;36(3):417-424.

DU PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC



(Diabetes in Pregnancy and Congenital Malformations)

BS. Luong Thuy Hién, BS. Tran Anh Khoa*

Di tat bam sinh dugc dinh nghia la nhiing bat thuéng céau tric hodc chic nang dién ra trong suét thai ky, c6 thé
Ia khi mang thai, ltc sinh hoac sau sinh, 1a nguyén nhan gay ti vong chu sinh ding thd 2 chi sau sinh non, chiém
khoang 20% . Nguyén nhan di tat bam sinh c6 thé tu bat thuéng gen, nhiém séc thé, tac nhan ti méi trudng hoac
thiéu hut dinh dudng *, trong dé dai thao dudng trudc khi mang thai bat ké tuyp 1 hodc 2 Iam tang kha nang méc

di tat bam sinh cho thai nhi 23.

Céc nghién cuu dich t& da ghi nhan dai thao dudng trong thai ky la yéu t6 nguy co cutia cac di tat nhu tim bam sinh, bat
thudng hé than kinh trung uong, hé tiéu hoa, tiét niéu, co xuong, hd ham &ch, va dac biét 1a hdi chiing thoai trién dudi (cau-
dal regression syndrome) - tinh trang d&c trung gan lién véi dai thao dudng & me, bi€u hién bang thiéu sadn hoac mét doan
XUong cung va cac cau truc lién quan . Vi vay, viéc nhan dién méi lién hé gilia dai thao dudng trong thai ky va di tat bam sinh
cling nhu céc giai phap kiém soat nguy co c6 y nghiia quan trong trong thuc hanh san khoa hién dai.

J NGUYEN NHAN VA CO CHE BENH SINH

Hién tai, nguyén nhan ctia dai thdo dudng va anh hudng cla
nd I&n su phat trién cuia thai nhi rat phuc tap. Dai thédo dusng
& ngudi me co thé gay tac déng bat Igi 1én qua trinh tao phoi
(embryogenesis) va phat trién thai, dan dén nhiéu dij tat bam
sinh va céac bién chuing khac, goi chung 1a “bénh ly phéi thai
do dai thao dudng” (diabetic embryopathy) 2.

Kha nang gay doc cho phai lién quan dén nong do glucose
cao trong giai doan tao phoi khoang trudc tuan thu 7 cua
thai ky, dac biét & nhiing thai ky ki€ém soat dudng huyét kém.
Khi dudng huyét me tang, glucose tir me dugc khuéch tan
hai chiéu qua nhau thai theo bac thang néng dé badi kénh
van chuyén GLUT2 (glucose transporter 2), khién glucose
van chuyén dén phéi bi du thira, tao ra mét loat hau qué nhu
stress oxy hod, thay d&i bi€u hién gen va tang apoptosis
trong cac mé than kinh dang phat trién, cudi cung dan dén
di tat 6ng than kinh (neuro tube defects - NTDs) - mét trong
nhiing biéu hién d&c trung clia bénh ly phéi thai do déi thdo
dudng. Ngoai ra, qua trinh nay cling la moét yéu té gay quai
thai (teratogenic factor) thong qua viéc lam réi loan cac con
dudng tin hiéu sinh hoc binh thudng *

Stress oxy hda la ca ché trung tam trong sinh bénh hoc cua
bénh ly phéi thai do déi thdo dudng, dong gop quan trong
dén su hinh thanh di tat &ng than kinh va di tat tim bam sinh.
Cac gbc oxy hda tu do dugc san xuat qua muc song song
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vdi tinh trang tang glucose gay pha huy cac thanh phan té
bao quan trong nhu mang té€ bao, DNA, RNA, protein va lipid,
théng qua qua trinh peroxy héa lipid va bién déi oxy hoa 5.
Nhiing thay d6i nay, cudi cung lam suy gidm tinh toan ven va
chuc nang t€ bao, dac biét trong giai doan tao ca quan (or-
ganogenesis). Tang dudng huyét & me con lam tram trong
thém tinh trang thi€u oxy clia phdi bang cach tang téc do
chuyén hoa va tiéu thu oxy cuia thai dang phét trién. Trong
thai gian dau cuia qua trinh tao co quan, phdi thai von da &
trang thai thi€u oxy sinh ly do chua cé hé mach mau hoan
chinh nén ganh nang thiéu oxy do tang tiéu thu oxy 6 ngudi
me dai thao dudng, c6 thé 1am gian doan sinh ly phat trién
binh thuéng cuia thai nhi, dan dén di tat bam sinh dugc hinh
thanh &.

Nhiing thay déi vé cau tric va chic ndng cuta banh nhau
trude tinh trang dudng huyét me tang cao gom: tang kich
thudc va khéi lugng banh nhau, tan sinh mach méau bat
thuding, tai cau truc déng mach xodn khong day du va tang
mat dé mach mau. Mac du tinh trang dai thdo dudng cula
ngudi me thudng lién quan dén thai to, nhung nhiing thay déi
trén banh nhau c6 thé dan dén thi€u mau nhau thai va tang
nguy co thai chdm tang trudng (FGR) bat ké kha nang phat
trién kich thudc ©.



J PHO DI TAT

M6t t6ng quan hé thdng I6n va phan tich gdp trén cac nghién ctiu dan sé véi hon 80 triéu ca mang thai da cho thdy nguy co di tat bam
sinh gia t&ng & con clia nhiing ngudi me méc ca dai thao dudng trudc thai ky (pregestational) va trong thai ky (gestational) (Bang 1va
Bang 2). Trong nghién cuu nay, dai thao dudng trudc thai ky co lién quan dén su gia tdng dang ké di tat bam sinh ndi chung (RR =1,99;
khodng tin cay 95% [CI]: 182-2,17), cling nhu di tat tim bdm sinh riéng & (RR = 3,46; Cl 95%: 2,77-4,32). Nhiing két qué tuong tu cling
dugc ghi nhan & bénh nhan méc dai thao dudng thai ky vdi ty 1& di tat bam sinh chung (RR = 118; Cl 95%: 1,13—1,23) va di tat tim riéng 1&

(RR=150; Cl 95%:138-164)".

TY SO NGUY CO

TY SO NGUY CO
GOP (KTC 95%)

SO LUONG

CAC LOAI DI TAT

Héi ching déng dang

Hetorato 4 876(666-1156)

Di tat than nén 4  376(258-548)

Bi: ;’;‘r']d;hgfs??:g\‘jg‘h 4 3.47 (213-5.64)
Khiér‘[(‘h'g][‘#’j(f\‘;g}% thoat 7 346(250-462)
Khiéﬁ‘] :th:r\’nl;t (%L{?g%tmat 7 3.41(2.65-4.38)
Khism khuyétvach nhithdt 6 394 (295-526)
Thong lién that 10 310(232-416)
Théng lién nhi 7 312 (242-4.02)

Mot tam that 4 591(243-1438)

Bang 1. Di tat tim bam sinh lién quan dén dai thao dudng

truéc khi mang thai

Nguén: PLOS Medicine 20227

Dj tat hé than kinh
Khiém khuyét 6ng than kinh
Thai v6 so
Thoat vi ndo
Nut d6t séng

N&o ung thay

Holoprosencephaly
(ndo truéc khéng phéan chia)

Di tat mat, tai, mat va cé
H& ham éch
Sut méi cé hoac khéng kém
hé ham éch
Di tat hé tiéu héa
Thoat vi hoanh
Thoat vi rén
Di tat hé niéu duc
Bat san / loan san than
L6 ti€u léch thap

Di tat hé co xuong khép

Khiém khuyét chi

10

11

9

2.54 (1.73-3.73)

274 (146-514)

272 (216-344)

553 (3.24-9.45)

189 (115-3.09)

346 (162-7.42)

1818
(4.03-82.06)

3.14 (2.90-3.39)

175 (1.04-2.94)

189 (122-2.92)

2.02 (1.24-3.28)

166 (1.32-210)

190 (148-2.44)

1.73n (1.35-2.21)

563 (2.48-12.76)

157 (122-2.02)

1.98 (1.45-2.72)

273 (198-3.76)

Bang 2: Di tat bam sinh lién quan dén dai thao duéng
trudc khi mang thai va nguy cao tuong déi chung theo tiing

di tat cu thé

Nguén: PLOS Medicine 20227
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PAI THAO DUGNG TRONG THAI KY VA DI TAT BAM SINH

(Diabetes in Pregnancy and Congenital Malformations)

BS. Luong Thuy Hién, BS. Tran Anh Khoa*
| PHO DI TAT

A. Di tat khong hau mén & thai 22 tuan — dinh chi thai ky vi da di tat trén
siéu am.

B. Phim X-quang cUa thai A véi thi€u san xuong cung va hep xuong ngoi
(loan san phan dudi).

C. Phim X-quang cla thai 23 tuan da di tat, phan doan dét séng; dugc chan
doan VACTERL (chi tiét Iam sang day dd, xem Castori et al, 2010).

D. M6t thai 21tudn méc di tat ngusi ca (sirenomelia).

E. Tré sa sinh di tat tai nhd (microtia) bén phai don doc, sinh ra ti me bi dai
thao dudng typ 2 khdi phat som.

F. Thiéu s&n ngon tay céi bén trai 8 mét bé trai chdn doan VACTERL (chi
tiét Iam sang day du, xem Castori et al, 2008).

G. Dac diém khudn mét dién hinh & mét bé géi méc hoi chiing thiu san
xuong dui — khuén mat bat thudng (femoral hypoplasia — unusual face

syndrome), sinh ra tu me dai thao dudng typ 1.
H. Bat thudng xuong chau 6 cling bénh nhan G.

Hinh 1: M6t s6 vi du vé di tat lién quan dén dai thao dudng & me.

J SANG LOC VA DY PHONG

Sang loc va theo ddi dai thao dudng trong thai ky la cac
thanh phan then chét ctia cham sdéc tién san. K&t qua thai
ky bi &nh hudng déang k& bai ché dé &n clia ngusi me trong
thai gian mang thai, can phai danh gia trudc khi mang thai
céc y8u t6 nguy co clla me va muc dudng huyét dé tién
lugng két cuc thaiky ©.

Phu nif cé dai thdo dudng tu trudc khi mang thai can dugc
do HbA1c ngay tai lan kham thai dau tién. Tat ca céac thai
phu khac nén dugc sang loc dai thao dudng thai ky trong
khoang 2428 tuan tudi thai °. Chi s6 HbA1c tuong quan truc
ti€p Vi nguy co di tat bam sinh & cac thai ky co dai thao
dudng. Ngay ca & nhiing ngudi khdng méc dai thao dudng,
muic HbA1C tang (du van trong ngudng “binh thusng”) ciing
co lién quan dén két cuc thai ky bat Igi 2. Mot nghién cuiu
chi ra rang ty 1& di tat b&m sinh nang tang dan theo muc
HbA1c & ca dai thdo dudng type 1va type 2, khdng xac dinh
dugc ngudng an toan ro rang, phu ni cd HbAlc = 9.5% cé
nguy co dj tat bdm sinh ndng cao dang k& ©. Do do, theo
hudng dan ctia ADA ndm 2025 khuyén céo tat ca phu ni
déi thdo dudng nén dugc tu van truée khi mang thai, kiém
soat nghiém ngéat glucose méau véi muc tiéu HbAlc < 6.5%
truéc mang thai d€ gidm nguy co di tat bdm sinh va céc bién
chung thai ky 3.

Dong thdi, ngoai siéu &m hinh thai hoc & méc 18 - 22 tuan
tudi thai, can siéu &m tim thai trong tam ca nguyét Il déi véi
céc trudng hop dai thao dudng trudc mang thai va kiém soat
kém, do ty & di tat tim bam sinh cao hon & nhém nay ™.

| TONG KET

Tom lai, dai thao dusng ctia me, dac biét khi ki€m soét dudng
huyét kém trong giai doan s6m cua thai ky, la nguyén nhan
quan trong gay di tat bdm sinh va bién ching chu sinh. Kiém
soat chat ché dudng huyét trusc va trong thai ky, cung véi
sang loc, siéu am hinh thai va siéu am tim thai, giup phat hién
sGm va gidm nguy ca cho me va thai. Tu van tién thai ky,
phdi hop da chuyén khoa va theo dai lién tuc 1a chia khda dé
t6i uu hoa két cuc me — con trong thai ky co dai thao dudng.

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
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HIEU QUA CUA NIPT MO RONG

TRONG SANG LOC HOI CHUNG DIGEORGE VA
CAC VI MAT DPOAN THUONG GAP TRONG THAI KY

BS.CK1. Ldam Quang Bang N Thu Huong*

| GANH NANG BENH LY CUA CAC VI MAT DOAN
(MICRODELETIONS) TRONG THAI KY

Vi mé&t doan nhiém sac thé (Chromosomal Microdeletions
— CMDs) la su thi€éu hut mét doan vat chat di truyén bao
gdm mét hodc nhiéu gen (thudng < 5 Mb), mic do anh
hudng tuy thudc vao vi tri va kich thudc cua doan bi mat
'Trong thai ky, 5 hdi ching microdeletion thudng gap va
c6 y nghia lam sang bao gom: 22q11.2 deletion (DiGeorge
syndrome), mat doan 1p36 deletion, méat doan 5p- (Cri-du-
chat), mat doan 15q11-q13 (Prader-Willi/Angelman) *. Cac
vi mat doan nhiém sac thé la nguyén nhan quan trong cla
nhiéu hoi chuiing di truyén co biéu hién da hé nhu tim bam
sinh, suy gidm mién dich do thiéu hodc nho tuyén Uc, roi
loan phét trién td&m than — van dong *.

Trong s cac microdeletion, Hoi chiing DiGeorge (vi mat
doan NST 22q11.2) dugc xem |a microdeletion phé bién
nhét véi udc tinh tan suét dao déng tu khoang 1/2.000
dén 1/4.000 tré sinh sdng, la vi mat doan DUY NHAT dugc
Hiép hoi Di truyén Y khoa Hoa Ky (ACMG) khuyén céo
nén dugc sang loc trong thai ky 2 va siéu am truéc sanh bo
s6t 50% cac trudng hagp, cac bat thudng gagi y trén siéu am
phat hién tré (quy 2, quy 3), 30% khéng c6 biéu hién siéu
am dién hinh °.

B KHUYEN CAO VE TAM SOAT MICRODELETION

« ACOG 2020 & SMFM: khong khuyén céo NIPT
microdeletion dai tra, nhung chap nhan s dung trong
nhém nguy co hodc khi dugc tu van di truyén day du *°.

« ISPD 2023 & ACMG 2022: cong nhan NIPT ma rong c6
thé phat hién sém céac béat thudng co gia tri 1dm sang
cao, dac biét 22q11.2 deletion vi bénh ly nang va kho
phat hién qua siéu am sém 28,

«  Tylé duong tinh gia thap nhat trong nhém microdeletion
la 22q11.2, PPV 63,4% 8.

NIPT md& rong (genome-wide/NIPT CNV) Ia
phuong phap cé6 gia tri lam sang cao, dac biét
trong sang loc hoi chung DiGeorge (22qi1.2
deletion). \/6i d6 nhay =99%, dac hiéu =>95% va
PPV céi thién dang ké nh& cac thuat toan thé hé
ma&i, NIPT mé rong gitip phat hién sém cac bénh
ly microdeletion ngay ca khi siéu am quy 1 binh
thudng, tu dé t6i uu héa tu van di truyén, dinh
huéng choc 6i (CMA/CNV-seq) va quan ly thai
ky tét nhat 37.
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B HIEU QUA CUA NIPT MG RONG TRONG SANG LOC VI MAT DOAN THUGNG GAP

NIPT md rong (genome-wide/NIPT CNV) la phuang phap c6 gia tri lam sang cao, dac biét trong sang loc 22q11.2 deletion.
\/Gi d6 nhay >99%, dac hiéu >95% va PPV céi thién dang ké nhd cac thuat toan thé hé mai, NIPT md rong giup phat hién
sGm céc bénh ly microdeletion ngay ca khi siéu am quy 1 binh thudng, tU do t6i uu hda tu van di truyén, dinh huéng choc 6i

(CMA/CNV-seq) va quan ly thai ky t6t nhat 37.

TY LE MAC DYA

KiCH THUGC PO NHAY PO PAC HIEU
MAT POAN | (SENSITIVITY)** | (SPECIFICITY)**

TREN SA BAT
HOICHUNG THUONG VA
CNV DUONG
TiNH*
DiGeorge .
(22q11.2) 24.21% 2.08 Mb
C”(';’,';;‘;;‘ at 6.32% 1252 Mb
1p36 5.26% 12.77 Mb
Deletion
Angelman .
(15qT1-q13) 211% 552/ 4.82 Mb
Prader-{IVill 211% 552/ 4.82 Mb

(15q11-q13)

99% 96.3% 63% > 99%
99% 99% <5% > 99%
99% 99% <5% > 99%
99% 95% <5% > 99%
99% 95% <5% > 99%

(*) Tai liéu tham khao: Tran, Danh-Cuong, et al. “The genetic landscape of chromosomal aberrations in 3776 Vietnamese
fetuses with clinical anomalies during pregnancy.” Personalized Medicine 21.2 (2024): 79-87.

| CA LAM SANG VE HOI CHUNG DIGEORGE PUGC PHAT HIEN SGM BANG XET NGHIEM NIPT

Thai phu 24 tudi, PARA 0000, khong tién c&n bénh Iy ban than
va gia dinh. Siéu am 12 tuan: NT = 15 mm, hinh thai thai binh
thudng. Thuc hién xét nghiém NIPT md rong Iic thai 121 tuan,
phéat hién mat doan 22q1.2 — Héi chuing DiGeorge 2.

Thai phu dugc tu van di truyén va thuc hién tha thuat choc 6i
xam 1an (CNV-seq) chan doan & tudi thai 16 tudn 1 ngay. Két
qué: phéat hién mat doan nhiém séc thé s6 22 (del(22)(q11.21))
— xac nhan Hoi ching DiGeorge theo tiéu chuén ISCN 2020 2.
Thai 18 tuan 5 ngay, siéu am ghi nhan: day rén bam mép + bat
thudng tim (kénh nhi that toan phan thé khéng can xung + hep
eo dong mach cht) + tuyén tGc nhd °.

) Dy PHON@ SINHNON &'CHI:\N’I SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC

Dé tang gia tri thdo Iuan, bai béo céo st dung thém 1 ca
ldam sang lién quan microdeletion, tré méat doan 22q13.31-
q13.33 ¢6 biéu hién: dong kinh, cham phat trién, tu ky,
dugc xét nghiém chan doan méc hdi chung DiGeorge 7.

J BAN LUAN

Y nghia |am sang clia 22q11.2 deletion:

Hoi chiing DiGeorge gay réi loan phat trién nhiéu co quan:
tim bam sinh (75%) — d&c biét T ching Fallot, hep eo dong
mach chu, gidn doan cung dong mach chq, bat thudng
mién dich, tuyén Uc, cham phat trién, tu ky, réi loan chuyén
héa calci do gidm hormone can giap (PTH) 2.

Phan 16n thai DiGeorge khong cé dau hiéu siéu am truée
18—20 tuan °. Ty 1& phat hién bang siéu am chi 40-50%
[4]. Nguoc lai, NIPT phat hién 70-85% trudng hop
microdeletion 22q11.2 3.



Gia tri cua NIPT md rong trong phat hién
microdeletion:
Trong ca nay, siéu am quy 1 hoan toan binh thudng
(NT 1.5 mm). Néu khéng lam NIPT md rong, bat thung
DiGeorge c6 thé bi bd sét dén quy 2. NIPT mang lai Igi
ich: phat hién sém trudc khi cé dau hiéu hinh thai, tang
kha nang tién lugng, chuan bi tam ly, y t& cho gia dinh,
quyét dinh dinh chi thai/tiép tuc thai ky cé ké hoach, t6i
uu theo ddi tim thai va cac co quan lién quan 27
Ca bénh minh chuing rang siéu am quy 1 binh thudng
khong loai trir microdeletion. NIPT ducng tinh dugc xac
nhan bang choc 8i, phu hop chudn ACMG & ISPD [2,6].
Phat hién sém giup dinh huéng theo déi tim thai, tu van
di truyén va chuan bi k& hoach thai ky. Cac ca tham
chiéu cho thay su da dang ctia CNV va doét bién gen,
cuing c¢6 gia tri clia chién lugc sang loc, chan doan, tu
van di truyén toan dién’.
NIPT m& rong cho phép phat hién sém céc
microdeletion quan trong, dac biét 22q11.2 deletion
(DiGeorge) — bénh ly cé ganh nang nang né va kho
phat hién qua siéu @m sém. Day la cong cu sang loc
hiéu qua, an toan, co gia tri thuc tién cao, dac biét trong
phat hién sém Héi ching DiGeorge va cac vi mat doan
cé y nghia lam sang trong thai ky 2%7.

*B6 phan Quan ly Y khoa Gene Solutions
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TU SANG LOC TRISOMY DEN
CAC VI MAT bOAN

Trén Thi Thuy Dung; ThS. Di truyén. D& Phil Quang*

Trong hon mét thap ky qua, xét nghiém di tat bam
sinh khéng xam lan (NIPT) da tré thanh céng cu vang
trong sang loc truéc sinh cho cac léch boi thuéng gap
nhu Trisomy 21, 18 va 13. Tuy nhién, khi thuc hanh lam
sang ngay cang ghi nhan nhiing truéng hgp thai nhi
c6 bat thuéng cau trdc ma khong lién quan dén céac
Trisomy nay, nhu cau mé réng NIPT sang cac vi mat
doan (microdeletions) cé y nghia Iam sang cao tré nén

cap thiét.
anne
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Trong b6i canh d6, dya trén di liéu I6n cuia Viét Nam va khuyén
cdo quoc té, xét nghiém NIPT - triSure da c6 cap nhat méi tap
trung vao 5 vi mat doan phé bién, nghiém trong va c6 tinh hiiu
dung lam sang, bao gém: 22q11.2 (DiGeorge), mat doan 1p36,
Cri-du-chat (5p-), Angelman, Prader-\Willi.

Bai viét nay phan tich nén tang khoa hoc, tiéu chi lua chon,
vung toi clia sang loc truyén thdng va Igi ich 1dm sang cua
viéc sang loc md rong NIPT trong bdi canh cham séc suc
khoe tién san hién dai.

J BOI CANH: TU SANG LOC TRISOMY DEN
NHAN DIEN BAT THUONG DI TRUYEN
PHUC TAP HON

Tai Vit Nam, NIPT dugc ung dung réng rai tu nam 2017
va tré thanh xét nghiém hang dau trong sang loc léch bai.
Tuy nhién, nhiéu bat thudng cau truc xuat hién véi tan suat
phé bién, bi€u hién da dang, khéng dién hinh, nhung khéng
thé phat hién bang xét nghiém chan doan tién sinh nhu
Karyotype hoac QF-PCR.

Do do, viec md rong pham vi NIPT sang cac vi mat doan
(microdeletions) la xu huéng da va dang dugc ap dung tai
MY, chau Au va chau A, nhdm tang kha nang phat hién cac
bat thudng co tién lugng nang, can can thiép ngay sau sinh.

DU PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC



BUGC CHUYEN DOl TRONG CHAM SOC SUC KHOE TIEN SAN:
TU SANG LOC TRISOMY DEN CAC VI MAT BOAN

Tran Thi Thuy Dung; ThS. Di truyén. D& Phu Quang*

ISANG LOC VI MAT DOAN BANG NIPT:
TAI SAO QUAN TRONG VA CAN THIET?

5 vi mat doan dugc chon déu dap Ung cac tiéu chi:

* Tan suéat du I6n, tuong duong véi tam NST s6 18
(Edwards) va tam NST s6 13 (Patau), xuat hién trong
dan s6 chung hoac nhém nguy co cao

+  Ténthuong da co quan: tim, than kinh, ndi tiét, mién dich

*  Gay di chuing nang né sudt dai, anh hudng kha nang van
dong, tri tué

+  CO gia tri can thiép sém: ndi tiét, mién dich, phuc héi
chuc nang

+  Kha nang phét hién bang siéu am thap, khong cé tién
can goi y tu gia dinh, khong lién quan dén tudi me

Phé bién nhat:

Nam 2024, VVién Di truyén Y hoc cong b nghién cuu:
“Buc tranh di truyén cla céac bat thusng nhiém sac thé
¢ 3.776 thai nhi Viet Nam c6 bat thudsng ldam sang trong
thai ky."

K&t qua cho thdy: Cac vi mat doan chiém ty 1& dang ké
trong nhém thai cé bat thudng cau truc. Trong do, 22q11.2,
1p36, 5p-, Angelman/Prader-Willi 1a nhiing nhém xuét hién
nhiéu nhat va co biéu hién hinh thai dé bi bd st néu chi
dua vao siéu am. Diéu nay cling c6 bang chuing rang cac
microdeletion khéng phai l1a bénh hiém, dac biét trong
nhom thai cé dau hiéu nguy co.

(*) Tran, Danh-Cuong, et al. “The genetic landscape of chromosomal
aberrations in 3776 Vietnamese fetuses with clinical anomalies during
pregnancy.” Personalized Medicine 21.2 (2024): 79-87 .

Tuong dong véi su lua chon cua Natera: Nghién cuu trén
cua Vién Ditruyény hoc cé théng ké tuong dong véi Natera
(Hoa Ky) vé 5 vi mat doan phé bién nhat dugc lua chon dua
vao sang loc trong NIPT md rong (hinh dudi).

DY PHONG SINH NON & CHAM SOC TIEN SAN TOAN DIEN
TRONG KY NGUYEN CHINH XAC

*Natera 1a mét trong nhitng céng ty dan dau vé céng nghé di
truyén tai Hoa Ky va trén toan cau.

Bénh nghiém trong, anh hudng da hé co quan va chat

lugng sdéng cla tré:

Dugi day la phan tich chi tiét ting hoi ching.

Hoi chuing DiGeorge (mat doan 22q11.2) @®:

+  Tan suat: 1/2.000-1/4.000 tré sinh ra mac bénh.

« Tan suat trong thai ky nguy ca cao lén dén 1/185 theo
nghién ctu cua Vién Di truyén Y hoc, va dugc xac dinh
la bat thuong cau tric NST phé bién nhat tai Viét Nam.
Dong thdi ciling la vi mat doan duy nhat dugc ACMG
(Hiép héi di truyén y khoa Hoa Ky) khuyén céo sang
loc cho tat ca thai phu tir nam 2023.

- Biéu hién: Tré méc hoi chung DiGeorge gay di tat tim
bam sinh (chiém 75%), suy giam mién dich do thiéu
san tuyén Uc, ha canxi mau do suy tuyén can giap, thiéu
nang tri tué, tu ky, di tat mat (hd ham &ch, mat dai, tai
nhd, méi trén ngan..).

Hdi chiing mat doan 1p36

(mat doan trén canh ngan NST s6 1) @

- Tan suét: 1/5.000 tré sinh ra mac bénh - tuong duong
Trisomy 18 (1/5.500).

+  Biéu hién: Dau nho, khé khan trong viéc phat am, cham
phét trién, di tat tim, ndo, thiéu nang tri tué nang, réi loan
hanh vi, ty gay t6n thuong ban than va tu ky. La hoi
chung tién lugng nang, co thé gay say thai sém.

Hoi ching Cri-du-chat

(mat doan 5p- nhanh ngan tan cung NST s6 5) “:

Tan suat: 1/20.000 tré sa sinh (nl > nam 4:3)

- Biéu hién: Tiéng khoc véi &m vuc cao va chdi tai giéng
tiéng méo kéu, dau nho, séng mii thap, méat xa nhau,
nhe céan, giam truong Iuc co, khé &n uéng, dé bi sac.
Thiéu nang tri tué muc trung binh — nang, réi loan hanh
Vi, tu ky.

«  Héi chung Angelman (70% do méat doan 15g11-q13 trén
NST me):

Tan suét: 1/10.000-1/15.000 tré sinh ra mac bénh

+  Biéu hién: Cham phat trién van dong (ngdi, bo, di) —
ngén ngl, tu ky, dang di bat thudng, déng kinh, cong
veo cOt song.



Hoi ching Angelman

(70% do mat doan 15q11-q13 trén NST me)

+  Tan suét: 1/10.000-1/15.000 tré sinh ra mac bénh

+  Biéu hién: Cham phat trién van dong (ngoi, bo, di) —
ngén ng, tu ky, dang di bat thudng, déng kinh, cong
veo cOt séng

Hoi ching Prader-Willi

(70% o mat doan 15q11-q13 trén NST cha) (®;
Tan suét: 1/10.000-1/15.000 tré sinh ra mac bénh

+  Biéu hién: tré so sinh co truong luc co thap, kho khan
trong viéc an udng, bu kém. Suy sinh duc dugc ghi
nhan & ca nam va n{, tinh trang &n tinh hoan va duong
vat nhé & nam gidi. Ngudi trudng thanh: tang can nhanh
chéng va céac van dé lién quan dén bénh béo phi, tudi
tho trung binh ngan, thi€u nang tri tué.

I "VUI\!G TOI" TRONG SANG LOC
TRUGOC SINH

«  NIPT truyén théng chi thuc hién sang loc cac Trisomy
khong thé phat hién dugc.

+  Xét nghiém chan doan nhu Karyotype, QF-PCR c6 thé
bd sét cac vi mat doan véi kich thude < 5Mb.

+  Siéu am trudc sinh c6 thé bd sét 50% céac trudng
hap tré mac hoi chiing DiGeorge, biéu hién trén siéu
am thudng phat hién tré & quy 2-3. Cac hoi chiing
Angelman, Prader - Willi khéng c6 siéu am ggi y dién
hinh (thai cham tang trudng, gidm chuyén déng thai
nhi..), xét nghiém chan doan di truyén 1 phuong phap
duy nh&t dé chan doan xac dinh bénh.

- Dasolacéc dot bién mai — de novo, khong co gai y tu
tién can gia dinh, khéng lién quan dén tudi me (vi du
hoi chung DiGeorge chi co 10% nguyén nhan dén tu
di truyén tu bd hoac me, 90% la dét bién mai de novo).

Adapted from Freed et al, Genes 2014

Viéc phat hién s6m cac vi mat doan gilp cung cap thém
théng tin cho béc siva thai phu trong viéc quan ly thai ky cha
dong, can thiép va hd trg kip thdi cho bé sau sinh:

+  CO thé can thiép s6m trong bao thai néu di tat I6n, nguy
hiém dén thai (DiGeorge, méat doan 1p36).

«  Tu van di truyén, can thiép sém sau sinh nhu phau thuat
tim, khdm chuyén khoa, diéu tri ni tiét, kiém soat can
nang, can thiép hanh vi, gido duc dac biét, vat ly tri liéu..

« Tang chat lugng cudc s6ng: Nhiéu nghién cuu qudc té
cho thady: phat hién — can thiép truéc 6-12 thang tudi
giup cai thién ro rét khd nang van dong, ngén ngll va
hanh vi & tré.

BUGC CHUYEN DOI TAT YEU TRONG THUC

HANH TIEN SAN

Xét nghiém NIPT md& rong thém cac vi méat doan phd bién,
danh dau budc tién quan trong cua viéc cham séc suc khde
tién san cho thai phu. Viéc nham dén céac bat thudng nghiém
trong, phé bién, da hé co quan gilp b6 sung cac thong tin
quan trong cho bac si san khoa phéi hop véi di liéu trén siéu
am, giup chu dong quan ly thai ky va t6i uu hoa can thiép, hd
trg sau sinh.
Trong béi canh ty 1& bat thudng bdm sinh ngay cang dugc
phat hién nhiéu, viéc tich hgp sang loc microdeletions vao
thuc hanh 1dm sang hang ngay khong chi la xu huéng ma 13
mot yéu cau tat yéu dé nang cao chat lugng cham soc trude
sinh tai VViét Nam.

*B6 phan Quan ly Y khoa Gene Solutions
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1.N6i dung — Quy cach

- NGi dung lién quan dén linh vuc Y hoc Ba me va Thai nhi, c6 do dai tu 800 tu dén 1500
tU, han ché st dung tu viét tat (bao gdm ca tiéng Viét va tiéng Anh trif truéng hop dé la
thuat ngli théng dung), font chit Times New Roman, kich thudc chii 14.

- Bang biéu va hinh &nh can rd va chat lugng cao. Tat ca cac hinh anh, biéu dé, bang, so

d6 vui long ghi rd ngudn trich dan, tham khao.

- Phan thong tin tac gia vui long ghi rd day du ho tén, hoc ham, hoc vi, don vi cong tac.
Né&u la nhém tac gia, tac gia ding tén dau tién sé cung cap email va s6 dién thoai.

- Phan tai liéu tham khao: khong qué 05 tai liéu tham khao chinh.

*Bai dudc duyét sé dang dudi hinh thic: bang tin (newsletter) s6 03

Han chét nhan bai:
tha Sau ngay 13/02/2026

Théng tin lién hé gi bai

» Email: secretary@hsmfm.org

+Dién thoai: 090.909.6589 (Ms. Minh Tram)

Chung t6i rat mong nhan dugc su quan tam va tham
gia dong gop cua Quy dong nghiép dé an pham tiép
tuc 1& dién dan chia sé tri thic va kinh nghiém chuyén
mon gia tri cho céng dong y khoa.
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