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Chăm sóc di truyền sản khoa bắt 

đầu từ trước giai đoạn mang thai

 Tiền sử gia đình

 Có con hoặc thành viên gia đình từng mang dị tật

 Tiền sử mang thai

 Xảy thai lặp lại

 Bố mẹ mang những đột biến cấu trúc nhiễm sắc thể?

 Sàng lọc các đột biến trên bố mẹ:

 Theo chủng tộc, VD bệnh xơ nang ở Caucasians, Ashkenazi jewish gene 
panels, sàng lọc Thalassemia

 Sàng lọc đích các đột biến đơn gene NST thường và NST giới tính

 Giới hạn về giá, đặc biệt khi ”partners” cũng phải được sàng lọc

 PGD and PGT-A (PGS)



Phân bố bệnh thalassemias



Sàng lọc trước sinh

 NIPS (hay còn gọi là NIPT)

 Được kiểm chứng rộng rãi cho 

các đột biến dị bội NST thường

(13, 18, 21) và NST giới tính

 Mở rộng quy mô sử dụng trong

tam bán nguyệt thứ nhất

 Tranh luận: có nên đưa thêm

những đột biến submicroscopic 

CNVs vào sàng lọc?

 NIPS chỉ vẫn là một xét 

nghiệm sàng lọc và cần phải 

kiểm tra lại bằng các xét

nghiệm xâm lấn.
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 Gil MM et al. UOG 2015



 Taylor-Phillips S, et al. BMJ Open 2016;6:e010002. 
doi:10.1136/bmjopen-2015-010002

Phân tích tổng hợp các nghiên 
cứu kiểm chứng 2011-2016



 Mackie FL,et al. The accuracy of cell-free fetal DNA-
based non-invasive prenatal testing in singleton
pregnancies: a systematic review and bivariate meta-
analysis. BJOG 2016; DOI: 10.1111/1471-0528.14050.
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NIPS – Độ nhạy
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NIPS – Tỉ lẹ dương tính giả
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Tỉ lệ cfDNA bào thai thấp



Chẩn đoán trước sinh

 Siêu âm phát hiện bất thường

 Xét nghiệm karyotyping truyền thống

 Lên tới 30% nếu có nhiều dị tật được phát hiện bởi siêu âm

 Phương pháp Chromosome molecular analysis (CMA) 

– arrays

 WES (Giải trình tự toàn bộ exon của hệ genome)

Chưa có nhiều công bố, dù số lượng sử dụng đang tăng



Biểu đồ phân tích tổng hợp tỉ lệ phát hiện của các bất thường nhiễm sắc thể bằng phương pháp

chromosomal microarray analysis (CMA) khi kết quả karyotype bình thường và kết quả xét nghiệm nhiễm

sắc thể bằng CMA được thực cho các bất thường từ kết quả siêu âm

S. C. Hillman Ultrasound Obstet Gynecol 2013; 41: 610–620

Series published 2011-2012
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CMA và sự tăng NT

Ngày càng nhiều các phát hiện về độ nhạy của CMA hơn karyotyping: TB ~5%

5%



CMA và sự tăng NT riêng biệt

4%

Ngày càng nhiều các phát hiện về độ nhạy của CMA hơn karyotyping: TB ~4%



CMA và sự tăng NT + các phát hiện ở Mỹ

7%

Ngày càng nhiều các phát hiện về độ nhạy của CMA hơn karyotyping: TB ~7%



VOUS trong CMA cho sự tăng NT

0,8%



CMA cho CHD



Sự gia tăng những phát hiện khoảng 7%

CMA cho CHD



WES trong chẩn đoán trước sinh

 31 chuỗi 5 phôi hoặc hơn, được tổng hợp trong Best 

S et al. Prenatal Diagn 2017 June 27.

 Tỉ lệ chẩn đoán thay đổi trong khoảng 6.2% và 80%.

 Sự khác biệt trong các tiêu chí đánh giá, hướng tiếp

cận giữa đa thai và đơn thai cho giải trình tự là lí do 

có khoảng rộng trong tỉ lệ chẩn đoán.



Sự thay đổi mục đích của sàng

lọc trước sinh

 Điều kiện nguy hiểm hoặc có liên quan đến khuyết tật nặng

(VD: anencephaly, spina bifida)

 Điều kiện mà các bệnh nhân sẽ chọn bỏ thai (VD Down 

syndrome)

 Điều kiện mà các phát hiện sớm có thể giúp hỗ trợ điều chỉnh

trước sinh, và do đó cải thiện kết quả lâu dài (VD SCAs, 

22qdel syndrome)



Tiềm năng của chẩn đoán di truyền

trước sinh

 Bao gồm sự chuyển dịch sang giải trình tự toàn bộ

hệ genome, giải trình tự toàn bộ hệ exome không

xâm lấn, và các xét nghiệm khác trên toàn genome.

 Sử dụng di truyền trong IUGR, sàng lọc cho pre-

eclampsia và các biến chứng của việc mang thai vẫn

còn trong quá trình nghiên cứu và phát triển.



CẢM ƠN VÌ ĐÃ LẮNG NGHE!


