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Tém tat

Muc tiéu: Béanh gia cfDNA (cell - free DNA) mau me thudng quy trong sang loc léch bdi nhiém sac thé 21,18 va 13 &
nhirng trudng hop song thai va xac dinh hiéu qua cia xét nghiém bang cach tich hgp céc két qua nghién ciru cé dugc
clia chuing t6i dua trén phan tich téng hop.

Phuong phap nghién ctru: Thue hién nghién ctru tién clru sang loc cac bat thudng léch boi nhiém sac thé 21, 13 va
18 trén cdc thai ky song thai tir tuan thai thir 10 dén tuan thai 14*" tuan. D&i tugng nghién ctru gom 2 nhém: nhém
thai phu tu nguyén dén trung tdm FMF & London hodc Bénh vién Trudng Dai hoc Brugmann & Brussels; nhém thai
phu dugc lya chon thue cfDNA sau khi da dugc sang loc thudng quy quy 1 bang xét nghiém két hop (combined test)
& Bénh vién Cham soc strc khoé qudc gia Anh. Dt liéu nay dugc str dung phéan tich d€ xac dinh hiéu qua sang loc cho
3 loai thé léch boi nhiém sac thé 13, 18 va 21. D liéu tim ki€m trén MEDLINE, EMBASE, CENTRAL (The Cochrane
Library), ClinicalTrials.gov va trén World Health Organization International Clinical Trials.

Két qua: S6 liéu gébm 997 trudng hop song thai cé két qua cfDNA va biét dugc két cuc thai ky. Két qua sang loc
c6 16/17 (94,1%) truong hop trisomy 21, 9/10 (90,0%) trudng hop trisomy18, 1/2 (50%) trudng hop trisomy13 va
962/968 (99,4%) trudng hop khong phéat hién cac bat thudng nhiém sac thé. D liéu tlr cac céng b cho thay co6 7
nghién ctru co lién quan. Két hop s liéu nghién clru cua ching toi va 7 nghién ctru dat tiéu chuan tlr cac ngudn thu
thap, cé 56 truang hop ba nhiém séc thé 21, 3718 truong hgp khong bi ba nhiém sac thé 21. Ty 1é phéat hién cdng gop
(DR) va ty & duong tinh gia (FPR) véi ba nhiém sac thé 21 an lugt 1a 98,2% (95%Cl: 83,2-99,8) va 0,05% (95%Cl: 0,01-
0,26). VGi ba nhiém sac thé 18, két qua c6 18 truong hgp ba nhiém sac thé 18, 3143 truong hop khong co6 ba nhiém
sac thé 18, ty 1é phat hién cong gop (DR) va ty 1é duong tinh gia [an lugt 1a 88,9% (95%Cl: 64,7-97,2) va 0,03% (95%Cl:
0,00-0,33). Vi ba nhiém sac thé 13, ¢ 3 trudng hop c6 nguy co va 2 trong 3 trudng hop nay (66,7%) dugc phat hién
bang cfDNA véi ty 1é duong tinh gia la 0,19%.

Ké&t luan: Hiéu qua cla cf DNA trong sang loc ba nhiém séc thé 21 & thai ky song thai tuong tu nhu két qua sang
loc & don thai va hiéu qua hon xét nghiém két hgp & quy 1 hodc quy 2 thai ky dua vao cac xét nghiém sinh hoa.
S6 luwgng céac trudng hop ba nhiém sac thé 13 va 19 qua nhd dé co6 thé danh gia chinh xac hiéu qua sang loc cla
cfDNA.




