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TRƯỜNG HỢP 1

• LT. Th. 1992
• G1P0: thai tự nhiên
• CRL 60mm / NT 1.0mm
• FTS (combined) 1/65 (T21): PAPP-A 0.2 / fbhCG 1.5 MoM
• NIPS: FF 9.1% 



Trường hợp 1
16 tuần

Trisomy 21

EFW 151g
Xương mũi 2.3mm
Thiểu sản đốt giữa ngón V 
Dãn bể thận hai bên

Kết thúc thai kỳ 19 tuần
Trai 255g
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TRƯỜNG HỢP 2
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TRƯỜNG HỢP 3

• NT: 3.5mm
• NIPS low risk
• Siêu âm:
• 20-23 tuần: tư thế thai!
• 24 tuần: bất sản thận (P)
• 30 tuần: + bất sản thể chai, hở van 3 lá, tràn dịch đa màng (tim, bụng)

• 36 tuần sinh non

de novo 28.3 Mb deletion in 18q21.2-qter



TRƯỜNG HỢP 3

cffDNA?



TRƯỜNG HỢP 4

• PTT. Th. 1977
• G P : IVF, ghi nhận 1 túi thai sau chuyển 2 phôi
• MCDA 12 tuần 6 ngày
• CRL (A): 51mm / NT: 8.1mm
• CRL (B): 57mm / NT: 1.3mm

• NIPS (SNP-based): FF 9.8%



Trường hợp 4
14 tuần 5 ngày

AC 81mm vs 63mm
Dây rốn!

MLT 32 tuần



• Tranh cãi quanh việc xác định thai nào khi NIPS (+)

• Giúp khẳng định zygosity cùng với lâm sàng (siêu âm)

• Độ nhạy có thể giảm vì fetal fraction per twin thấp hơn

NIPS trong song thai

Song thai tiêu biến/chết: 

• có thể tiếp tục còn phóng thích cfDNA

• có thể có giới tính khác gây nhầm lẫn trong kết quả

thai sống làm NIPS



NIPS và NST giới tính



NIPS và sàng lọc vi mất đoạn



NIPS và sàng lọc/chẩn đoán bệnh di truyền
đơn gene
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