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TÓM TẮT  
Sàng lọc và chẩn đoán trước sinh (CĐTS) là sử dụng những kỹ thuật thăm dò và xét nghiệm cho 

các thai phụ nhằm xác định các dị tật bẩm sinh của thai nhi đã trở thành thường qui ở nhiều nước 

trên thế giới. Nghiên cứu được thực hiện với mục tiêu xác định được tỉ lệ thai nhi nghi mắc các hội 

chứng liên quan đến bất thường nhiễm sắc thể 21,13,18. Sử dụng phương pháp nghiên cứu hồi cứu 

kết hợp với tiến cứu, mô tả cắt ngang chúng tôi đã tiến hành đánh giá kết quả sàng lọc và chẩn 

đoán trước sinh của 356 bà mẹ mang thai đến khám và theo dõi thai kì từ tuần 11 đến tuần 14 tại 

bệnh viện Trung ương Thái Nguyên trong thời gian từ tháng 1/2019 đến tháng 10/2019 kết quả thu 

được tỷ lệ các thai phụ mang thai có nguy cơ cao mắc ít nhất 1 trong 3 hội chứng: ba nhiễm sắc thể 

21, ba nhiễm sắc thể 18, ba nhiễm sắc thể 13 là 10,1%;Tỷ lệ các thai nhi được chẩn đoán xác định 

mắc bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 bằng kỹ thuật Fish từ mẫu tế bào ối là 12 %; 

trong đó có 100% mắc bất thường số lượng NST 21 không có trường hợp nào mắc bất thường 

NST 13,18.  

Từ khóa: Chẩn đoán trước sinh, kỹ thuật Fish, sàng lọc trước sinh, hội chứng 3nhiễm sắc thể 21, 

hội chứng 3 nhiễm sắc thể 18, hội chứng 3 nhiễm sắc thể 13 
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ABSTRACT 
Screening and prenatal diagnosis (CTS) is the use of screening and testing techniques for pregnant 

women to identify the birth defects of the fetus that have become routine in many countries around 

the world. The study was conducted with the goal of determining the rate of fetuses suspected of 

having chromosomal abnormalities 21,13,18. Using a retrospective study combined with a 

prospective study, a cross sectional description we evaluated the results of screening and prenatal 

diagnosis of 356 pregnant mothers who came for pregnancy check-up and monitoring from week 

11. By week 14 at Thai Nguyen Central Hospital between January 2019 and October 2019, the 

results of the proportion of pregnant women at high risk of having at least 1 of the 3 syndromes: 

three chromosomes 21, three chromosome 18, three chromosome 13 is 10.1%; the proportion of 

unborn babies diagnosed with abnormalities of chromosomes 21, 18, 13 by Fish technique from a 

sample amniotic fluid is 12%; in which 100% have an abnormal number of chromsome21,there is 

no case of an abnormal chromosome 13.18. 
Keywords: Prenatal diagnosis, Fish technique, prenatal screening, syndrome of chromosome 21, 

syndrome of chromosome 18, syndrome of chromosomes 
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1. Đặt vấn đề  

Nguyên nhân hàng đầu gây nên hiện tượng 

sẩy thai tự nhiên là do bất thường về số lượng 

nhiễm sắc thể. Nghiên cứu trên số trẻ sinh ra 

với các bất thường số lượng nhiễm sắc thể, 

người ta nhận thấy đa số là những trẻ này mắc 

1 trong 3 hội chứng ba nhiễm sắc thể 21, 18, 

13, trong đó ba nhiễm sắc thể 21 (hội chứng 

Down) là phổ biến nhất với tần suất 1/700 - 

1/800 trẻ sinh ra [1]. Trẻ sinh ra thường mang 

các dị tật như: dị dạng về khuôn mặt, bệnh 

tim bẩm sinh, biến dạng xương, chi, nhược 

cơ, thiểu năng sinh dục dẫn đến vô sinh, dị tật 

cơ quan nội tạng, chậm phát triển trí tuệ. Với 

sự phát triển của y học hiện đại đã góp phần 

vào việc cải thiện vấn đề sức khỏe cho trẻ 

mắc các hội chứng này. Tuy nhiên, đây là 

những bệnh do rối loạn vật chất di truyền nên 

không có khả năng điều trị khỏi  bệnh hoàn 

toàn cho trẻ mà chỉ để hạn chế một phần biểu 

hiện của bệnh, kéo dài tuổi thọ của người bị 

bệnh [2]. Điều này đã góp phần làm kéo dài 

gánh nặng tâm lý cho gia đình, xã hội và cho 

chính bản thân bệnh nhân. Do đó, sàng lọc và 

chẩn đoán trước sinh các bất thường số lượng 

nhiễm sắc thể 21, 18, 13 của thai nhi là một 

vấn đề cấp thiết, được nhiều quốc gia quan 

tâm, với mục tiêu nâng cao chất lượng dân số, 

hạn chế tỷ lệ trẻ mắc các hội chứng này ra 

đời, từ đó giảm nhẹ gánh nặng cho gia đình 

và xã hội.  

2. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu 

2.1. Đối tượng nghiên cứu 

Đối tượng nghiên cứu của chúng tôi là 356 

thai phụ có tuổi thai từ 11-14 tuần đồng ý 

tham gia sàng lọc trước sinh. 

- Những thai phụ tham gia sàng lọc trước sinh 

11-14 tuần có nguy cơ cao mang thai mắc ít 

nhất 1 trong 3 hội chứng đồng ý làm xét 

nghiệm di truyền. 

- Tiêu chuẩn loại trừ: Các phụ nữ mang thai 

đến khám không làm các xét nghiệm sàng lọc, 

chẩn đoán trước sinh. 

- Địa điểm nghiên cứu: Bệnh viện Trung 

ương Thái Nguyên.  

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

- Siêu âm  

- Xét nghiệm hóa sinh máu: triptest và double test. 

- Sử dụng phần mềm FMF để tính nguy cơ 

thai phụ mang thai mắc các hội chứng 3 NST 

21,18,13 theo tuổi mẹ, độ mờ da gáy, nồng độ 

các chất qua xét nghiệm sinh hóa máu.  

- Xét nghiệm chẩn đoán trước sinh bằng kĩ 

thuật Fish [3]. 

2.3. Đạo đức nghiên cứu: tất cả các đối 

tượng thăm khám đều tự nguyện không ép 

buộc. Cần thông cảm, đặt những câu hỏi tế 

nhị đối với những vấn đề nhạy cảm.  Các số 

liệu thu thập được phải được hoàn toàn giữ bí 

mật tuyệt đối. 

3. Kết quả nghiên cứu và bàn luận 

3.1. Kết quả sàng lọc trước sinh 

3.1.1. Phân bố nguy cơ của các thai phụ tham 

gia sàng lọc 

Để xác định tỉ lệ phân bố nguy cơ mắc các hội 

chứng 3NST 21,18,13 của các thai nhi chúng 

tôi tiến hành sàng lọc cho 365  thai phụ được 

chia thành 2 nhóm: nhóm nguy cơ cao và 

nhóm nguy cơ thấp. Nguy cơ cao là nhóm có 

nguy cơ cao hơn ngưỡng 1/250 đối với hội 

chứng 3 NST21 và 1/150 đối với hội chứng 3 

NST 18 và 3 NST13.  

Bảng 1. Phân bố nguy cơ mắc ít nhất 1 trong 3 

hội chứng của thai nhi ở các thai phụ tham gia 

sàng lọc trước sinh. 

Nguy cơ n % P 

Nguy cơ cao 32 8,8  

P< 0,001 Nguy cơ thấp 333 92,2 

Tổng 365 100 

Kết quả bảng 1 cho thấy các thai phụ có nguy 

cơ cao chiếm tỷ lệ thấp hơn rất nhiều so với 

các thai phụ có nguy cơ thấp mang thai mắc 

các hội chứng 3 NST 21,18,13. 

3.1.2. Kết quả khi kết hợp các yếu tố sàng lọc  

Để xác định hiệu quả  khi kết hơp các yếu tố 

sàng lọc chúng tôi đã tiến hành sàng lọc trước 

sinh  ở tuổi thai từ 11-14 tuần  cho các thai phụ 

bằng các kiểu kết hợp các yếu tố khác nhau. 
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Bảng 2. Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc hội chứng 3 NST 21,18,13 vơi các kiểu kết hợp các 

yếu tố sàng lọc 

Kiểu kết hợp yếu tố sàng lọc 3NST 21 3 NST 18 3NST 13 

N % n % n % 

Tuổi mẹ (TM) 80 14 50 1,7 3 0,3 

TM, PAPP-A và β-hCG 100 18 20 2,2 7 2,2 

TM, độ dày MDG 120 12 25 1,9 8 2,0 

TM, dộ dày MDG, PAPP-A và β-hCG  90 9 22 1,2 4 0,1 

Bảng 3. Tỉ lệ thai phụ tham gia và không tham gia CĐTS theo nhóm nguy cơ cao mang thai mắc hội chứng 

3 NST 21 

Nhóm nguy cơ cao Số lượng Đồng ý tham gia Không đồng ý tham gia p 

n % n %  

Nguy cơ 1/50- 1/250 18 8 44,4 10 55,6 P > 0,05 

Nguy cơ >1/50 19 12 63,2 7 36,8 P < 0,05 

p  p < 0,05 P > 0,05  

Kết quả bảng 2 cho thấy khi  sử dụng  kết hợp 

các yếu tố sàng lọc khác nhau để tính nguy cơ 

cho thai phụ tham gia SLTS 11-14 tuần, 

chúng tôi có kết quả như sau:  

- Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai 

mắc 3NST 21 theo TM, độ dày MDG, PAPP-

A và β-hCG là thấp nhất (9,%), theo TM, 

PAPP-A và β-hCG là cao nhất (18%).  

- Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai 

mắc 3NST 18 theo TM, độ dày MDG, PAPP-

A và β-hCG là thấp nhất (1,2%), theo TM, 

PAPP-A và β-hCG là cao nhất (2,2%).  

- Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai 

mắc 3NST 13 theo TM, độ dày MDG, PAPP-

A và β-hCG là thấp nhất (0,1%), theo TM, 

PAPP-A và β-hCG là cao nhất (2,2%).  

Việc kết hợp các yếu tố sàng lọc sẽ góp phần 

làm tăng tỷ lệ phát hiện và giảm tỷ lệ dương 

tính sai trong sàng lọc trước sinh [4]. Kiểu kết 

hợp nào cho tỷ lệ phát hiện càng cao, tỷ lệ 

dương tính sai càng thấp thì kiểu kết hợp đó 

càng có giá trị trong sàng lọc trước sinh [5]. 

Trong nghiên cứu của chúng tôi, kiểu kết hợp 

TM, độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG tự do 

cho tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai 

mắc hội chứng 3 NST21 là 9%, thấp hơn các 

kiểu kết hợp còn lại có. Qua đó, chúng tôi 

cũng nhận thấy việc kết hợp các yếu tố sàng 

lọc là yếu tố quan trọng góp phần vào việc 

giảm tỷ lệ dương tính sai trong sàng lọc trước 

sinh. Nó có ý nghĩa rất lớn trong việc giảm 

thiểu số lượng các thai phụ tham gia lấy ối 

cũng như các trường hợp sẩy thai do lấy ối 

gây nên. 

3.2. Kết quả chẩn đoán trước sinh 

3.2.1. Tỉ lệ thai phụ tham gia chẩn đoán trước sinh 

Trong 365 thai phụ được tiến hành sàng lọc 

trước sinh 11-14 tuần bằng cách kết hợp TM, 

độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG để xác định 

nguy cơ, chúng tôi ghi nhận được 37 trường 

hợp thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc ít 

nhất 1 trong 3 hội chứng: 3 NST21, 18, 13. 

Những thai phụ này cần được lấy ối để làm 

xét nghiệm chẩn đoán trước sinh. Tuy nhiên, 

trong 37 thai phụ có nguy cơ cao mang  thai 

mắc các hội chứng trên chỉ có 25  thai phụ 

đồng ý tham gia chẩn đoán trước sinh. 

3.2.2. Kết quả chẩn đoán trước sinh bằng kĩ 

thuật FISH 

Tiêu chuẩn vàng để chẩn đoán các bất thường 

số lượng NST của thai nhi là kỹ thuật lập 

karyotype (lập nhiễm sắc thể đồ)[5]. Tuy 

nhiên, thời gian thực hiện và phân tích kết 

quả của kỹ thuật này thường phải mất từ 10-

21 ngày kể từ ngày lấy mẫu, điều này gây rất 

nhiều khó khăn cho việc tư vấn và thực hiện 

thủ thuật đình thai cho các thai phụ được chẩn 

đoán mang thai mắc các bất thường số lượng 

NST. Do đó, hiện nay các kỹ thuật chẩn đoán 

nhanh đã phát triển như: kỹ thuật FISH và kỹ 

thuật QF-PCR [1] [6]. 
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Tiến hành chẩn đoán bằng kỹ thuật FISH cho 

25 thai phụ đồng ý tham gia, chúng tôi phát 

hiện 3 trường hợp bất thường số lượng NST 

21, 18, 13 chiếm 8,5%.Kết quả thể hiện trong 

bảng 4. 

Bảng 4. Kết quả chẩn đoán trước sinh bằng kỹ 

thuật FISH 

Kết quả chẩn đoán trước sinh n % 

Thai nhi mắc BTSLNST 21,13,18 3 100 

Thai nhi không mắc BTSL NST 

21,13,18 

22 78 

Bảng 5. Tỷ lệ các dị tật được phát hiện bằng kỹ 

thuật FISH 

Bệnh được chẩn đoán n % 

Thể 3 NST 21 3 100 

Thể 3 NST 18 0 0 

Thể 3 NST 13 0 0 

Tổng 3 100 

Trong 3 trường hợp dị tật được phát hiện 

bằng kỹ thuật Fish có 3 trường hợp 3 NST 21 

(chiếm tỷ lệ 100%), không phát hiện trường 

hợp nào mắc 3 NST13 và 18  kết quả được 

thể hiện trong bảng 5. So sánh với kết quả 

nghiên cứu của các tác giả khác, chúng tôi 

nhận thấy sự khác nhau giữa kết quả nghiên 

cứu của chúng tôi và các tác giả khác là 

không có ý nghĩa thống kê (p>0,05). Sở dĩ 

như vậy là do cỡ mẫu của chúng tôi có thể 

còn thấp so với tần suất bắt gặp 3 NST 13 và 

3 NST 18 trong quần thể. 

Trong nghiên cứu của chúng tôi, cả 3 trường 

hợp thai phụ được chẩn đoán mang thai mắc 

bất thường số lượng NST 21 đều quyết định 

đình thai, tỷ lệ là 100%. 

4. Kết luận  

Qua nghiên cứu sàng lọc trước sinh các bất 

thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 của 

thai nhi trên 365 thai phụ mang thai từ 11-14 

tuần và chẩn đoán trước sinh cho một số 

trường hợp nguy cơ cao, chúng tôi rút ra 

những kết luận như sau:  

- Tỷ lệ các thai phụ mang thai có nguy cơ cao 

mắc ít nhất 1 trong 3 hội chứng: ba nhiễm sắc 

thể 21, ba nhiễm sắc thể 18, ba nhiễm sắc thể 

13 là 8,8%.  

- Tỷ lệ các thai phụ mang thai có nguy cơ 

cao đồng ý tham gia chẩn đoán trước sinh là 

35 người.  

- Tỷ lệ các thai nhi được chẩn đoán xác định 

mắc bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 

18, 13 bằng kỹ thuật Fish từ mẫu tế bào ối là 

8.5%; trong đó có 100% mắc bất thường số 

lượng NST 21 không có trường hợp nào mắc 

bất thường NST 13,18. 
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