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TOM tat

Mue tiéu: Xdc dinh ti lé dj tat bam sinh thai nhi ti 11 dén 14 tuan, két
qua xu tri va xdc dinh gid tri cua siéu am trong chan dodan soém dj tat
bam sinh thai nhi.

Dadi tugng va phuang phap nghién ciu: Mo ta cat ngang trén 138 thai phu
tudi thai tiu 11 dén 14 tuan duoc chan dodn di tat bam sinh thai nhi tu
thang 8/2017 dén 4/2018 tai Bénh vién Phu san — Nhi Da Néang

Két qua: Thai phu co thai nhi dj tat bam sinh 6 do tudi 25 - 34 tudi chiém
ti Ié cao nhat 57,3%, tudi trung binh 30,0 + 5,4 tudi. Nhom thai phu Pa
Néang chiém 50,7% va ngoai tinh 49,3%. Thai phu lam nghé céng nhan
chiém ti lé cao nhat 29,0% (p > 0,05). Tién can say thai chiém 28,3%,
sinh con dj tat 9,4%. Tudi thai phat hién dj tat nhiéu nhat 13 — 14 tuan,
trung binh 12,99 + 0,95 tuan. Dj tat thai nhi chiém ti le 7,7% (138/1772
truong hop); gap nhiéu nhat la nang bach huyét viing c6 32,6%, khoang
mo gdy day 17,4% va thai vo so 11,6%. Cham dut thai ky di tat nang ti lé
58,7%. Siéu am chan dodn dj tat voi do nhay 59,3%, do dac hiéu 67,5%,
gia tri tien doan duong tinh 24,6% va gia tri tién doan am tinh 90,3%

Két lun: Sieu am hinh thai hoc thai 11 - 14 tuan rdt co gid tri trong
viéc phat hién sém dj tat bam sinh, dac biét di tat co lien quan bat
thuong nhiém sdc the, thai phu 3 thang dau khong nén bo qua giai doan
siéu am khoang mo gay dé phat hién bat thuong thai som.

Tir khoa: sieu am, dj tat bam sinh.

Abstract

STUDY ON FETAL CONGENITAL ABNORMOLIES
FROM 11%* TO 14*° AT DANANG HOSPITAL FOR
WOMEN AND CHILDREN

Objective: To estimate the rate of fetal structural anomalies by ultrasound
scanning at 11-14 weeks of gestation and the results of the management
of fetal anomalies as well as to assess the potential value of the same
ultrasound examination in the early diagnosis of fetal structural anomalies



Method: A retrospective study was performed in the sample of 138 pregnant women at 11 — 14
weeks of gestation who were diagnosed with having fetal structural anomalies from August 2017 to
April 2018 at the Danang Hospital for Women and Children.

Resull: The average age of pregnant women in this study was 30.0 + 5.4 years old. The highest
rate of the fetal structural anomalies (29%) belongs to the group of those aged 25 - 34. The pregnant
women living in Danang accounted for 50.7% while those living in the other provinces made up
49.3%. The gestational age of this study with the highest rate of fetal anomalies was 13- 14 weeks
of gestation. The rate of the fetal structural anomalies 7.7% (138/1772 cases), the most popular fetal
structural anomaly detected by first trimester scan was cystic hygroma (32.6%), following thick nuchal
translucency (17.4%) and exencephaly (11.6%). The incidence of the cases who were underwent
the termination of pregnancy made up 58.7%. The ultrasound scan in the first trimester significantly
detected the fetal structural anomalies with sensitivity 59.3%, specificity 67.5%, positive predictive
value 24.6% and negative predictive value 90.3%.

Conclusion: The 11 — 14 weeks ultrasound scan is an important diagnostic tool to detect the fetal
structural anomalies, especially the anomalies relating the chromosomal abnormalities. All pregnant
women should be offered ultrasound examination as a routine standard of antenatal care in the first
trimester of pregnancy to detect the early fetal structural anomalies

Key words: fetal congenital abnormal, ultrasound

1. bat van dé

Di tat bém sinh (DTBS) l& nguyén nhan hang
dau gay 10 vong chu sinh va bénh tat coa tré trong
nhong ném dau cuéc séng, nhigu théng ke cho
thély khodng 20% t6ng s6 chét chu sinh va t vong
cUa tré trong nam dau la do di tat bém sinh [2],
[15]. Tré di tat nang sinh ra kém phdt trién thé chét,
méc nhigu benh tat doi hoi gia dinh cing nhu xa
hoi bé ra nhigu cong stc cong nhu kinh & cho viéc
nudi tré. Di tat bam sinh mot phan do thai nhi bi
bét thusng nhiém séc thé (NST), hon mét nua céc
trusng hop sdy thai ba thang dau la do nguyeén
nhan nay.

Kham sang loc truéc sinh dé phat hien bét
thusng thai nhi qua siéu @m (SA) 6t nhét vaio céc
thoi diém 11 - 14 tuan, 18 - 22 tuan va tuan thy
32 cba thai ky. Sieu am phat hien di tat thai nhi &
tui thai tU 11 dén 14 tuan l& mét trong nhang bién
phdp sang loc ¢ hiéu qué cao trong trong viéc
chén dodn sém cdéc bét thusng thai nhi.

Theo bdo cdo cta Tran Thi Hoa Ban, nam 2014
ti le di tat thai nhi tai thanh phé Ba Néng la 1,8%;
trong d6 phdt hién 6 tusi thai 11 - 14 tuan la 21%
(trong t6ng s6 thai di tat) [1]. Tac gid Le Anh Tuéin
nghién ctu tai Bénh vién (BV) Phy san Trung uong
cho théy trong s6 98 thai phy dugc siéu am sém 11
- 14 tuan da phdt hien 26 trusng hop thai nhi bét
thusng chiém 23,1% trong dé bét thusng nhiém
séc thé la 9 trusng hop (9,2%) [5].

Nghién ciu coa Ozgur var cong sy, trong 4 ném
tu 2003-2007 cho théy trong s6 1085 thai phy cé
tusi thai 11-14 tuan phat hien 2% di tat thai véi do
chinh xac 64% [13]. Theo téc gid Dane va cong sy:
Trong 56 1290 thai phy siéu ém sém giai doan nay
phat hién 24 trusng hop thai di tat chiém 1,86%
vé6i d6 chinh xdc 70% [8].

Cdc bét thusng thai dugc chén dodn sém qua
sieu ém la: Khodng ms gdy day, nang bach huyét
vung cé (Cystic Hgroma), Holoprosencephaly, thai
v6 50, thodt vi rén... Cac di tat nay c6 thé lien quan
bét thusng nhiém séc thé, thai phy dugc tu vén
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choc 6i hodc sinh thiét gai nhau dé xdc dinh chén
dodn. Nhigu trusng hgp trong s6 dé dugc dinh chi
thai nghén sém néu dugc phdt hien kip thsi tu dé
lam giam génh nang cho gia dinh va xa hoi.

Xuéit phét tu nhing véin d& trén ching téi thuc
hien dé tai “Nghién cou tinh hinh di tat bém sinh
thai nhi tu 11 dén 14 tuan tai Bénh vién Phy sdn
Nhi Da Néng” véi myc tiéu sau: Xdc dinh ti lé di
tat bém sinh thai nhi t 11 dén 14 tuan, két qua xu
tri v& xdc dinh gid tri cia siéu am trong chén dodn
sém di tat bém sinh thai nhi.

2. bdi tugng va phuong
phap nghién cu

Pai tuong nghién cuu

Gom 138 thai phy dugc chén dodn thai nhi di tat
bém sinh va1 1634 thai phy siéu am thai binh thusng
6 tudi thai tu 11 dén 14 tuan tai Bénh vién Phu sdn
- Nhi Da Néng tis thdng 8/2017 dén 4/2018.

*Tiéu chudn chon

- Téit cé thai phy cé tuéi thai tu 11 dén 14 tuan
duoc khém, chdn dodn thai nhi DTBS hodc siéu
am thai binh thusng tai bénh vién Phy San Nhi
Pa Nang.

- Thai phy dong y tham gia nghién cou.

*Tiéu chuédn logi trir

Nhing trusng hop thai ngiing phdt trién trong
t0 cung.

Phuong phap nghién cuu

Nghién ciu cét ngang mé ta.

Cach tién hanh thu théap sé liéu:

- Héi céc ddc diém chung coa nhom thai phu
¢6 thai DTBS:

+ Tudi: Chia cdc nhém sau: < 25 tudi, 25 - 29
tusi, 30 — 34 tudi, 35 — 39 tuéi, = 40 tusi.

+ Dia chi: Thanh phé Ba Néng, cdc tinh khéc.

+ Nghe nghiép: Noéi trg, céng nhan, cong nhan
vién nha nuéc, ...

+ Tign su san khoa: Kinh cuéi cung, sé lan mang
thai, ban than va gia dinh sinh con DTBS hay bét
thusng NST, tién su sdy thai (thai luu).

- Siéu am phat hién DTBS thai nhi: Tién hanh
sieu am thai chi tiét tu dau, mat, c8, nguc, byng,
tG chi,... theo qui dinh cta ISUOG (International
Society of Ultrasound in Obstetric and Gynecology:
Hiep hoi Sieu ém san phy khoa quéc t€) [10] va do

kho&ng m& gdy theo chudin cia FMF (Fetal Medicine
Foundation: Hiép hoi Y khoa Thai nhi) [16].

Cdc trusng hgp thai nhi di tat duge phan loagi
theo hé théng co quan dya ICD 10 (International
Classification of Diseases 10: Phan logi quéc t& vé
beénh tat [an tha 10) [19]

+Ditatthan kinh trung uong: Holoprosencephaly,
thai vé so, tat nit dét séng.

+ Di tat vung dau, mat, c6: Khodng ms gdy
day, nang bach huyét vung ¢, st moi vom.

+ Di tat hé tieu héa: Thodt vi rén, hé thanh
bung, thodt vi hoanh.

+ Di tat hé xuong: Tay chan khogo, ...

+ Nhong di tat khéc

- Xét nghiém Double test thai phu co thai dj tat
(truong hop chua chém dut thai ky).

- Sinh thiét gai nhau hoéc choc 6i xét nghiém
nhiém sac thé thai nhi néu co chi dinh.

- Thai do xu tri:

+ Tiép tyc theo dai thai ky: Déi véi céc trusng
hop sieu am thai binh thusng va thai di tat nhe ¢6
thé stia chua sau sinh, khéng anh huéng l6n vé mat
hinh thai gay tan phé sau khi tré dugc sinh ra.

+ Chdm dut thai ky: Dya theo théng tu qui dinh
cba Bo Y t& (2017): Viéc chém dut thai ky dugc xem
xét khi c6 béit thusng nghiém trong vé hinh théi, cdu
tric cUa bao thai; c6 bét thusng nhiém séc thé; bao
thai 6 bénh di truyen phan to do dot bién gen ma
khong cé phuong phép digu tri daic hieu déan dén
sau sinh cé nguy co tan phé cao va cé sy dong y
béng van ban cia phy ni mang thai [3].

Phuong phap xu ly sé liéu.

Chung téi phan tich sé lieu trén phan mém
SPSS 20.0.

3. Két qua nghién ctu

3.1. Pac diém mau nghién cuu ¢6 thai
di tat bam sinh (n = 138)

3.1.1. Tuéi thai phu

Bang 1. Tudi thai phy

Tudi n Tile (%) p
<25 30 0,7
25-29 39 283
30-34 40 290
35-39 3 167 <000
240 6 43

Tong cong 138 100,0




Phu nu 6 thai DTBS 6 d6 tusi 25 — 34 chiém ti le
cao nhét 57,3% (p < 0,001), tusi nhé nhét la 18 tusi,
l6n nhét 44 tusi var tuéi trung binh: 30,0 + 5,4 tusi.

3.1.2. Pia chi

50.7% 49.3%
= Da Ning

Ngoai tinh

Bigu do 1. Bia chi

Thai phy tai Da Néng chiém 50,7% va ngoqi
tinh: 49,3% (p > 0,05).
3.1.3. Nghé nghiép

Bang 2. Nghé nghiep

Nghe nghiép n Tile (%) p
Nong 25 18,1
Cong nhén 40 290
Cong nhén vién chic 20 145 009
Noi trg 26 18,38 !
Khc 7 196
Tong cong 138 100,0

Thai phy la cong nhéan chiém ti lé cao nhét 29%,
tuy vay sy khdc biét gita cdc nhém nghe nghiep
khong c6 y nghia théng ke (p > 0,05).

3.1.4. S8 lan mang thai

3.1.6. Tién can sdy thai

Bang 3. Tién cin sdy thai
Tién cin sy thai n Tile (%) p
1 lan 36 26,1
>2lin 3 22
Khong %9 17
Tooqding 138 1000 <0001
Khac 7 196
Tong cong 138 100,0

Da 56 thai phy khong 6 tign can sdy thai truée
dé (71,7%), chi c6 3 trusng hop sdy thai = 2 lan, sy
khéc biét cé y nghia théng ke (p < 0,0001).

3.1.7. Tuéi thai

587

0 ¥ v v
11~ 11tuin 6 ngayl2 - 12 tuan 6 ngay 13 - 14 tuan

Bigu do 4. Tudi thai

Tuéi thai phat hien DTBS gaip nhigu nhét la 13 -
14 tuan, trung binh: 12,99 + 0,95 tuan.

3.2. Ti lé chung va phéan bé cac loai di
tat thai nhi

3.2.1. Tile di tat thai 11 - 14 tuan

v ilé% 384 39.9
40 1 217
30 ¢
20 1
10 +
0 ¥ v - v y
Lan 2

Lin thir nhat >3lin

Bigu do 2. So lin mang thai

Thai phy mang thai lan dau va lan 2 chiém ti
le 38,4 va 39,9% khdc biét cé y nghia théng ke
so v8i nhém thai phy mang thai tu 3 lan tré len
(p=0,015)

3.1.5. Tién su sinh con di tat

9.4%

uCo
" Khong

90.6%

Biéu do 3. Tien st sinh con dij it

Ve ban than va gia dinh thai phy hau hét kheng
c6 tién su sinh con DTBS véi ti le 90,6%.

N=1772

= Siéu am binh thuong

® 5iéu am bit thuang 92,3

Bigu do 5. Ti lé di tt thai 11 - 14 tun

Chung t6i siéu ém t6ng cong 1772 thai phy ¢6
tugi thai 11 - 14 tuan da phat hien 138 trusng hgp
thai nhi bét thusng chiém ti le 7,7%.

3.2.2. Phan bé cac loai di tat thai nhi

Bang 4. Trong 138 thai nhi DTBS: Nang bach
huyét ving c6 gap nhigu nhét véi 32,6%, khodng
m& gdy day chiém 17,4% va thai vé so 11,6%. Cé
2 trusng hop bt thusng song thai (1 dinh nhau va
1 hoi chung TRAPS: Acardiac Twin — twin Reversed
Arterial Perfusion).

3.3. Xét nghiém sang loc va chén
doan cac truong hop thai di tat (nhém
n = 138)
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Bang 4. Phan bo cdc logi di tit thai Bang 7. Lién quan dj tit thai va bt thuting NST
Ket qua bét thuting frén siéu am n Tile (%) o vwt o .| BinhthuongNST | Batthuong NST
Khodng mi do gy doy 2 174 Két qua béit thuding trén siéu dm ; W . % p
Nang bach huyét Khong ph thai 12 87 Khodng mé da gdy day 20 | 308 4 6,2
ving @ (6 phis thai 3 239 Nang bach huyat | Khong phi thai 9 138 3 46
Nang ddm réi mang mach 3 22 ving @@ (6 phi thai 0 00 1 15
Thodt i réin 8 58 Nang ddm réi mang mgch | 15 0 00
Holoprosencephaly 8 58 Thodi vi rn 5 1] 3 46
Thai vé so 16 11,6 Holoprosencephaly 0 00 0 00
a1 1 o p>0,05
Bt thuing fi chi 4 29 Thai v s 0 00 0 00
Bénh fim 8 58 Bt thuong o chi 3 46 1 15
Da ditat 20 145 Bénh fim 1 15 0 00
Bit thudng frong song thai 2 14 Da di it 10 154 4 6,2
Tong cong 138 100,0 Bt thuang trong song thai 0 0 0 0
Tong cong 49 753 16 246
3.3.1. Double test
Bang 5. Két qua xét nghiém Double test Bang 8. Két qua x tri thai di tat
Nguy ca sinh con bt thugng NST n % p Két auts bt thusna frén siéw & Theodoithaiki | Chéim dut thai ki
- 2 18] # qua bat thugng trén siéu am ) W " %
Nguy o thip 19 63,3 0,14 Khodng md da gdy day 20 145 4 29
Tong cong 30 100,0 Nang boch huyétving Egt:]rlm]gllj ?::ithul Z g,g 333 223:29
C6 30 thai phy dugc lam xét nghiém Double test |y dim i ming moch 3 2:2 0 0,6
(trong s6 138 trusng hop thai di tat), két qua giva 2 [Thodtvirin 5 036 | 3 | 22
nhém nguy <o (sinh con bt thusng NST) ¢6 sy khac | Holoprosencephaly 0 | 00 | 8 | 58
biét tuy vary khéng cé y nghia théng ke (p = 0,14). Taivoso __ 0 o016 | T
2. Choc 6i xét nahié hié Sc the Biit thuiing 1 chi 3 22 1 07
3.3.2. Choc 6i xét nghiém nhiém sac the Benhim 6 | 43 | 2 | 14
. e 1 Ba di it 10 12 10 12
Bang 6. Két qua fhot ?I — : Bt thuong trong song thai 1 07 1 07
: Két qua NST thai nhi n % Tongcing 5 | a2 | 8 586
Binh thuting 49 753
Trisomy 21 1 108 & nhom di tat nang bach huyét ving ¢6 kém phu thai
Bithing Trisomy 18 4 62 v6i 23,9% va thai vé so: 11,6%.
Trsomy 13 ] 15 3.6. Gia tri cua siéu am trong chén
NST gidi tinh 4 6,2 doan di tat thai nhi
Tong cong 65 100,0 oan di tat thai nhi
Bang 9. Gid tri siéu am chén dodn thai béit thuging so véi két qua nhiém sdc thé
Trong s6 138 trusng hop thai bét thusng c6 65 SEUAM Nhiém sic hé thai nhi
thai phy dugc choc 6i xét nghiém NST phdt hien 16 (N=1772) Ba thuong (n=27) | Binh thuong (n=151)
trusng hop bét thusng NST chiém 24,7%. :"'III;E""Q 1]633?4 :? ]4092
.n N . s L i
3.4. Lién quan di tat thai va bét —

thueng NST (n =138)

Bang 7. Théng ke chung téi chi cé 65 thai phy
choc 6i, trong d6 16 trusng hop bi bét thusng NST
gdp cho yéu 6 thai c6 khodng m& gdy day, nang
bach huyét vung ¢6, thoat vi rén, da di tat véi ti lé tu
4,6 % dén 6,2%; tuy vay sy khac biét nay khong cé
y nghia thong ké (p > 0,05).

3.5. Két qua xu tri thai di tat bdm sinh
(n = 138)

Trong s6 138 trusng hop DTBS ¢6 57 thai phy
dugc theo dai thai ky tiép tuc chiém 41,3% va 58,7%
trusng hop chém dut thai ky trong d6 phan bé nhigu

65 thai phy trong nhém thai di tat duge choc
&i xét nghiém NST ¢6 16 trusng hop thai nhi bét
thusng NST.

Trong s6 1634 thai phy siéu am binh thusng cé
113 trusng hop dugc chi dinh choc 6i vi céc |i do
nhu: thai phy sang loc truéc sinh thuéc nhém nguy
co cao sinh con bét thusng NST, tign su sinh con
bét thusng NST... két qué ¢6 11 trusng hgp thai
nhi bi bét thusng NST.

Do nhay = 16/(16+11) = 59,3

Gid tri tien dodn duong = 16/(16+49) = 24,6

D6 dac hieu = 102/(49+102) = 67,5



Gid tri tién dodn am = 102/(11+102) = 90,3

So véi két qua NST, do nhay coa siéu am trong
chén dodn DTBS la 59,3 %, do dac hisu 67,5%;
gid tri tién dodn duong tinh la 24,6% va gid tri tién
dodn am tinh 90,3%.

4. Ban luan

4.1. Pac diém mau nghién cou thai
phu ¢6 thai nhi di tat bam sinh

Tuéi thai phu

Thai phy d6 tusi 25 — 34 chiém ti lé cao nhét
57,3% (p < 0,001), tu6i nhé nhét la 18 tusi, I6n
nhét 44 tuéi va trung binh: 30,0 + 5,4 tuéi.

Nhu vay phy no mang thai DTBS vén trong do
tuéi sinh dé la cho yéu.

Phu hop nghién ctu coa nhigu tac gia: Theo Le
Anh Tuén lga tudi nay chiém 48,1%, trung binh 33
tuéi [5]. Pharuhas Chanprapa théng ké tai Bénh
vién Chiang Mai Théi Lan: thai phy c6 dé tusi nay
chiém 45,6%, trung binh 29,4 + 5,8 tuéi [14]; tac
gid Neeta Natu cong két lugn do tusi nay chiém
ti le cao [12], khéng c6 sy khac biét véi nghién
ctu chung téi (p > 0,05). Tuy véy cing cé téc gia
nghién clu tuéi me = 35 tusi chiém ti lé cao hon (p
< 0,05) nhu Becker (An Do) [6], dieu nay da ducc
ly gigi do v&n héa két hon muén & dia phuong
nghién clu.

Nhigu nghién cou cho théy thai phyu cang l6n
tudi cang cé nguy co sinh con réi loan NST, nhét
l& bi hoi ching Down. Nhang thai phy sau 35 tuéi
néu chua qua sang loc truée sinh dugce khuyén choc
&i xét nghiém NST thai nhi.

Pia chi

Thai phy tai Da Néng chiém 50,7%; ngoai tinh:
49,3%. Bénh vién Phy san — Nhi la bénh vién cé
nhigu khoa chuyén sau, trong d6 cé khoa Chén
dodn trudc sinh, vi vay mét s 16n thai phy sau khi
dugc sieu am chdn dodn DTBS 6 tuyén trudc dugc
chuyén vién dé hoi chdn va lam cdc xét nghiém
chén dodn, vi vay khong cé sy khac biét vé dia
du (p > 0,05). Tac gia Le Anh Tuén nghién cou
phan 16n thai phy la ngusi Ha Nei (78,6%), céc
tinh thanh khéc chiém ti lé thép hon [5].

Qua céc bdo cdo digu tra chinh thuc, cho théy
tan s6 DTBS ¢6 sy khdc biét [6n tuy thuoc vaio nhigu
yéu 18, trong dé cé yéu 16 vi tri dia ly vung dén cv,

quéc gia, ... [2]. O nudc ta, mé hinh DTBS 6 3 mign
c6 nhing daic diém khéc nhau, dac biet 6 nhing
vung chiu anh hudng ca chét doc mau da cam thi
ti le di tat cang cao

Nghé nghiép

Theo théng ke, thai phy la cong nhan chiém ti le
cao nhét 29%, tuy vay sy khdc biét giva cac nhém
nghe nghiép khong cé y nghia théng ke (p > 0,05).
Két qué nay phu hop véi nhigu téc gid nhu Ngé Thi
Kim Loan tai Bénh vién Tu DG [4] va nghién cdu cia
Le Anh Tudn tai Bénh vién Phy sén Trung uong [5].

Tiép xic méi trusng doc hai la mét trong nhing
yéu 16 gay bién déi cdu tric trong qud trinh phdt
trién thai nhi, dac biet giai doan tao phoi tu tuan
thu 3 dén tuain thy 8, day la thsi ky phéi bao dang
tich cyc biét héa, cdc mém co quan dang hinh
thanh nén rét nhay cam véi céc yéu t6 gay phat
trién bét thusng. Day la thsi ky chu yéu quyét dinh
sy xudt hién di tat vé hinh thai [2].

S$6 lan mang thai

Két qua thu dugc cho thdy thai phy mang thai
lan dau va lan 2 chiém ti le 38,4 va 39,9% khdc
biét c6 y nghia so v&i nhém thai phy mang thai tu
3 lan tré len (p = 0,015). Nhigu nghién cou trong
nudc phu hop véi két qué chong téi [5],[7]. Digu
ndy cong dé hiéu tai nudc ta tu lau da thyc hien
ché do méi gia dinh ¢ tu 1- 2 con. Nghién ciu cua
Hardik tai Bénh vien trusng Dai hoc Cuijarat cho
thély con so chiém ti lé cao nhéit (63,63%) [9]. Theo
nghién cou coa Neeta Natu: thai phy con ra cang
nhigu con thuéc nhém nguy co cao sinh con di tat
véi p < 0,01 [12].

Tién sG sinh con di tat

Nghién ciu tu lau da cho thdy khoang 46%
nguyén nhan DTBS la do: Yéu t6 di truyén, moéi
trusng, di truyén da yéu t6; trong dé réi loan nhiém
séc thé do lech bei thi nhigu tac gid cho réng di
truyén cho lan sau khodng 1%. Trong nghién ciu
cOa chung t6i hau hét thai phy va gia dinh khong
cé tien su sinh con DTBS vdi ti le 90,6%. Két qua
cba chung t6i phu hgp véi nhigu tdc gié trong va
ngoai nudc [4],[5],[17].

Tién can sdy thai

Theo nghién cdu ching t6i, da s& thai phy
khong 6 tien can sdy thai trusc doé (71,7%), chi
c6 3 trudng hop sdy thai = 2 lan, sy khac biét cé y
nghia théng ke (p < 0,0001).
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Séy thai 3 thang dau khé xdc dinh nguyén
nhén, tuy véy nhiéu téc gia cho réng hau hét do
thai nhi réi loan NST hodc bi di tat nén tu dao thai
sém. Vi vay, nhong thai phy c6 tign can sdy thai
hoic thai luu lién tiép dugc khuyén lam xét nghiém
fim dot bién gen cé 2 vg chong.

Tuéi thai

Tuéi thai phat hien DTBS gap nhiéu nhét l& 13-
14 tuain, trung binh: 12,99 + 0,95 tuan. Bdo cdo
Ngé Thi Kim Loan tai Bénh vién Tu Do tuéi thai phat
hién réi loan NST sém la 12,5 + 1,1 tuan [4]. Téc
gid Pharuhas Chanprapa théng ké tusi thai trung
binh 12,3 £ 1,0 tuan [14]. Theo Dane va cong sy
70% thai di tat dugc phat hién luc thai 14 tuan [8].
Cdc két qua trén c6 khdc biét tuy vay khéng cé y
nghia théng ké (p > 0,05).

Sieu am 3 thang dau bi gisi han do céu tric
thai nhd, nhét la siéu am khéo sét cdu tric nao,
mat, hé sinh dyc; tuy vay siéu am thai tuan 11-
14 véan dugc cho rét cé ich trong viec phét hién
sém cdc di tat, dac biét viec do khodng ms gdy
(NT: Nuchal Translucency) da dugc ching minh
c6 hiéu qué trong sang loc lech boi va theo dai
bénh tim bam sinh. Vi vay, trong 3 thang dau
viec do NT va khdao sat chi tiét giai phau rét
quan trong, ngusi thay thuéc can thiét phai ném
ré kién thuc phéi thai dé tranh sai lam khi sieu
am va dé t6i uu trong viéc phat hién di tat thai
thai phy caén xét nghiém sang loc truéc sinh
(Double test, triple test) va sieu am hinh théi loc
thai 20 - 22 tuan.

4.2, Ti lé chung va phéan bé cac loai
di tat thai nhi

Ti lé chung

Chong t6i siéu am téng cong 1772 thai phy ¢6
tudi thai 11- 14 tuain da phat hien 138 trusng hop
thai nhi bét thusng chiém ti le 7,7%.

Bang 4.1. So snh i ¢ thai di tat 11- 14 tuain theo cdc tdc gid
Tdc gid Niim nghién cu Dia diém Tile (%)

Hardik B Halvadia [9] 2012 Guiarat 33
0zqur Oztekin [13] 2009 Tha Nhi Ky 193
Pharuhas Chanprapa [14] 2006 Théi Lan 40
Vayna AM[18] 2018 Bucharest 1,89
L& Anh Tudn [5] 2009 BV Phu san TU 231
Ha Thi Tigu Di 2018 BV Phy séin - Nhi B Néing 17

Két qua coa chung t6i phu hop véi nghién
ctu coa Pharuhas Chanprapa va Hardik (p >

0,05). Ti le DTBS cUa ching téi thdp hon téc
giéd Ozgur Oztekin chi ¢6 1,93% va Varna la
1,89% (p < 0,05). Dieu nay cé thé |i giai: Bénh
vién chung t6i cé khoa chén dodn trudc sinh da
thu nhan nhiéu thai phy tu céc tuyén khac, véi
lai ti le DTBS dugc cho la phy thuéc nhigu yéu
16, trong dé cé yéu 6 vung dia |i quéc gia khac
nhau...

Phan bé cac loai di tat thai nhi

Trong 138 trusng hop: Nang bach huyét
vung c6 gap nhiéu nhét 32,6%, khodng ms gay
day 17,4% va thai vé so 11,6%. Két qua ching
t6i phu hop véi tac gia Pharuhas Chan va Ozgur
Oztekin. Nghién ctu Lé Anh Tuén bét thusng
thai ggp nhigu nhét la tang khodng ms gay
(61,7%). Theo mot nghién ciu 6114 trusng hop
DTBS & Bénh vién Phy san Bucharest: Bét thusng
thai nhigu la bét thusng thanh byng, than kinh
trung uong, tim, hé xuong.

Nang bach huyét ving cé la khéi v dusi da
c6 nhiéu thuy, chia dich echo nghéo, thusng kem
theo hoi chung Turner (45, XO) dén 80%, dién
tién thusng dén dén phu thai. Thai vé so la di tat
rét naing coa hé than kinh, 16 chic néo bi l6 ra
ngodi dén t6i hogi tu thodi héa toan bé. Hai gid
thuyét dugc dua ra: Nguyén nhan la di truyén da
nhan 16 hotc do du thua nudc nao toy da pha vé
sy hinh thanh coa ban cau dai nao [2].

Sieu ém la mot tham do don gian, dé thyc
hieén, khong énh huéng thai phy nhung lai ¢ gié
tri chén dodn rét cao. Gan day, mét sé chi diém
bét thusng NST dugc khéo sét sém khi do NT nhu:
Bét sén xuong moi, dong phut ngugc qua van 3
l&, déo ngugc séng a éng finh mach cong dugc
nhigu tdc gid quan tam dé phdt hién sém thai nhi
lech boi NST [4], [10].

4.3. Xét nghiém sang loc va chan
doan nhém thai phu ¢6 thai di tat

Double test

Trong nghién ciu cta chung t6i ¢6 30 thai phy
dugc lam xét nghiém Double test, két qua giva 2
nhém nguy co (sinh con bét thusng NST) c6 khdc
biét tuy vay khong cé y nghia théng ke (p > 0,05).
Day la combine test da dugc xdc dinh cé gid tri
trong saing loc trudc sinh leéch boi nhung ¢6 l& do
s6 lugng méu cta ching téi bi han ché nén ket
qué nhu da dua ra.



Két qua choc 6i

Trong s6 65 thai phy dugc choc 8i xét nghiém
NST c6 16 trusng hop bét thusng NST chiém
24,7% (ti le 11,2% trong téng sé 138 trusng
hop). Két qua phu hop véi céc nghién cou: Le
Anh Tudn tgi Bénh vién Phy sén Trung uong ti
le nay la 9,2% [4] va bdo cdo Neeta Natu bét
thusng NST la 4,6% [12] (p > 0,05), trong khi
dé két qua coa Pharuhas Chanpra la 2,7% [14]
khéc biet cé y nghia véi két qua chong téi (p
< 0,05), digu nay c6 lé do sé lugng thai DTBS
cua téc gid nay thép hon nhiéu so ching toi (24
trusng hop so véi 138 trusng hop).

4.4, Lién quan di tat thai va bét
thuong NST

Trong s6 16 trusng hop bi bét thusng NST
gdp cho yéu 6 thai cé khodng ms gdy day, nang
bach huyét vung c8, thoat vi rén, da di tat véi ti
le tu 4,6 % dén 6,2%; tuy vay sy khac biét nay
kheng c6 y nghia thong ke (p > 0,05). Két qué
nay phu hop véi cdc nghién ciu trong va ngoai
nudc [5], [17].

Cdc déu ching siéu am sém chi diém thai nhi
bét thusng NST 21 la: Khoédng gdy day, nang
bach huyét vung c6, theng lien thét. Trismy 18
c6 céc ddu hiéu: Thodt vi rén, bét thusng tim, tu
chi. Trisomy 13: Holoprosencephaly (néo trusc
kheng phan chia), bét thusng tim, td chi [2]. Nhs
nhang déu hiéu siéu am nay da huéng cho ngusi
thay thuéc xdc dinh thai nhi réi logn NST théng
qua xét nghiém choc &i. Tu dé givp ngusi thay
thuéc va gia dinh c6 hudng chung nhét dé chém
dut thai ky sém lam giam gdnh nang cho gia
dinh va xa hoi. Bay con & myc tiéu quan trong
trong chién lugc cham séc suc khée sinh san cua
nganh y t& nudc ta.

4.5. Két qua x tri thai di tat

Trong sé 138 trusng hgp DTBS c6 57 thai
phu dugc theo dbi thai ky tiép tuc chiém 41,3%
va 58,7% trusng hop chdm dut thai ky trong dé
phan bé nhigu 6 nhém di tat nang bach huyét
vung cé kém phu thai véi 23,9% va thai vé so
la 11,6%.

Két qué xu tri cia chung t6i dya vaio théng tu
cUa Bo y t& nam 2017: Viéc chdm dut thai ky chi
dugc xem xét khi c6 bét thusng nghiém trong vé
hinh thai, cdu tric bao thai, nguy co tan phé cao;

c6 bét thusng NST; beénh di truyen phan tu do det
bien gen ma khong c6 phuong phdp digu tri déc
hieu, dugc hoi chdn nhigu bac si chuyén nganh
sén khoa, nhi khoa, tim mach, ... va ducc xem xét
khi c6 sy dong y béng van bén coa thai phy [3].

Trusng hop nang bach huyét vung cé chua
phu thai va céc DTBS khdc khéong nang né ching
toi tién hanh choc 6i xét nghiém NST, néu khong
bét thusng sé tiép tuc theo dbi thai.

4.6. Gia tri coa siéu @m trong chén
doan di tat thai nhi

Theo nghién cou cia ching t6i, trong sé
138 thai DTBS c6 65 thai phy choc &i phdt hién
16 trusng hgp thai bét thusng NST, trong khi
d6 1634 thai phy sieu éam binh thusng c6 113
trusng hop dugc chi dinh choc 6i (vi |i do: thai
phy sang loc trudc sinh thuéc nhém nguy co cao
sinh con bét thusng NST, tien st sinh con bét
thusng NST,...) két qua cé 11 trusng hop thai
nhi bi bét thusng NST.

Két qué tinh dugc cho théy: Gid tri siéu am
chén dodn thai bét thusng so véi két qua nhiém
sdc dd véi do nhay 59,3%, do dac hieu 67,5%.
gid tri tien dodn duong tinh 24,6% va gid fri
tien dodn am 90,3%. Nhigu nghién cou trong,
ngodi nudc cho két qué tuong ty: Lé Anh Tuén
do nhay 66,6%; do dac hieu 77,5%; gid tri tién
dodn duong tinh 23% va gid tri tién dodn am
tinh 95,8% [5]. Tac gia Ozgur d6 nhay tu 65%,
do dac hieu 68% [13], Neeta Natu: dé nhay l&
100%, do dac hieu la 64,4% [12].

Nhu vay, sieu am 3 thdng dau ngodi gid tri
xéc dinh vi tri tGi thai, tinh chinh xdc ngay sinh
dy dodn con rét quan trong trong phdt hién sém
cdc bét thusng cdu troc thai nhi, givp cho thai
phy chuén bi vé tam ly t6t hon cong nhu giop
ngusi thay thuéc chuén bi sta choa sém céc tat
nguy co xdu tinh mang tré nhu thodt vi hoanh,

khe hé thanh byng...

5. Két luan

Thai phy dé tusi 25- 34 tuéi cé thai nhi dj tat
bém sinh ti lé cao nhét 57,3%, tuéi trung binh
30,0 = 5,4 tuéi.

Nhém thai phy Da Néng chiém 50,7% va
ngoai tinh 49,3%.
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Thai phy lam ngheé céng nhan chiém ti lé cao
nhét 29,0% (p > 0,05) trong phy nt mang thai
di tat.

Thai phy c6 tién can sdy thai véi ti le 28,3%,
sinh con di tat 9,4%.

Tudi thai phat hien di tat nhigu nhét 13 - 14
tuan, trung binh 12,99 + 0,95 tuan.

- Ti le dj tat bém sinh tugi thai 11- 14 tuan: 7,7%.

Di tat ggp nhigu nhét [ nang bach huyét ving
c6 32,6%, khodng ms géy day 17,4% va thai v
so 11,6%.

- Chém dut thai ky di tat nang i le 58,7%.

- Gid tri cUa siéu ém chén dodn thai bét thusng
so V6i két qua nhiém séc do véi do nhay 59,3%,
do dac hieu 67,5%, gid tri tien dodn duong tinh
24,6% va gid tri tiéen dodn am tinh 90,3%.
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