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���iệm� để� ��á��� ��ì� �oã�.� T�ứ� b�,� ��eo� �á��
���iê���ứu��ầ��đây,�k�i�sử�dụ���i����lipid�20%�
��ê���á���ì�����uyệ��viê��k�ô���làm�ả�����ở���
và���ầm���ọ�����êm��á����iệu���ứ����ối�loạ����ầ��
ki���và� �im�mạ��[3].�C�í���vì�vậy,�k�i����ĩ�đế��
��ộ�độ����uố�� �ê���iều��ơ�,���ú��� �ôi�sử�dụ���
i����lipid�20%�là��ợp�lý.�

KẾT�L�Ậ��
Tóm� lại,� ��ộ� độ�� ��uố�� �ê� LAST� là� mộ�� ��i�

biế����uy��iểm,�k�ô���p�ải� là��iếm��ặp,��ó���ể�
�ặp�ở�bấ��kì�loại���uố���ê��ào,��ại�bấ��kì�vị���í�đ���
��uố���ê�vào��ơ���ể.�Cầ���ả����iá��và�p�á���iệ��
kịp� ��ời� để� đ��� ��� ��ẩ�� đoá�� và� điều� ��ị� ��eo�
p�á��đồ�điều���ị���ộ�độ����uố���ê��ừ�đó�m����lại�
kế��quả��ố����o�bệ�����â�.�T�ự���à����ây��ê����
�oà�� là� �á��� �ố�� ��ấ�� để� �iảm� ��iểu� LAST� s�u�
�ây� �ê.� Đối� với� �á�� �ơ� sở� y� �ế,� p�ải� luô�� �ập�
�uấ�� �ấp� �ứu� ��ộ� độ�� ��uố�� �ê� và� �ó� sẵ��
i����lipid�20%���o����ộp��ấp��ứu.�
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TÓM�TẮT�
Lấy�mẫ��má����ống�rốn�là��hủ��h�ậ��xâm�lấn�

í�� đượ�� �hự��h�ện� so� vớ�� �á�� phương� pháp� lấy�
mẫ��khá��như�lấy�mẫ��dị�h�ố��hay�s�nh��h�ế��ga��
nha�.�Ng�y�n�nhân�do�đây�là��hủ��h�ậ��khó�và��ỷ�
lệ� �a�� b�ến� �ao.� T�y� nh��n,� �hủ� �h�ậ�� này� �ó�
những� ư�� đ�ểm� như� �ho� phép� �rả� lờ�� kế�� q�ả�
karyo�ype� �ủa� �ha�� nhanh� �hóng,� �hẩn� đoán�
nhanh�bằng�đ�ện�d��h�yế��sắ���ố��á���rường�hợp��
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phù� �ha�� Hb� Bar�’s� �rong� bệnh� lý� Thalassem�a,�
xá��định� lạ�� kế��q�ả�khảm� �ừ�mẫ��dị�h�ố�� hoặ��
s�nh� �h�ế�� ga�� nha�.� �ây� �ũng� là� phương� pháp�
d�y�nhấ���ho�phép�đ�ề���rị��á���rường�hợp��h�ế��
má�� bào� �ha�.� ���� ����� �ủa� ngh��n� �ứ�� này�
nhằm�đánh� g�á�h�ệ��q�ả��hẩn�đoán� �rướ��s�nh�
�ừ�mẫ��má����ống���ống�rốn��ạ��Bệnh�v�ện�Ph��
sản�Hà�Nộ�.�Kế��q�ả��hự��h�ện��hủ��h�ậ��lấy�má��
��ống� rốn� �hành� �ông� ở� 31/33� �rường� hợp�
(93,9%).�31�mẫ��má����ống� rốn�đề����ến�hành�
xé�� ngh�ệm� karyo�ype� �hành� �ông,� phá�� h�ện� 2�
�rường� hợp� bấ�� �hường� nh�ễm� sắ�� �hể�� mộ��
�rường�hợp�hộ�� �hứng�Down�47,XY,+21�và�mộ��
�rường� hợp� 47,XY,+der(9)�(9;13).� Bốn� �rường�
hợp� phù� �ha�� ngh�� ngờ� phù� �ha�� Hb� Bar�’s� ��ến�
hành�đ�ện� d�� h�yế��sắ�� �ố�đề���ó� �ỷ� lệ�Hb�Bar��
>70%.�Xá��nhận�lạ��1��rường�hợp�g�ả�khảm��ủa�
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kế��q�ả�n�ô���ấy��ế�bào�ố���rướ��đó��ho�kế��q�ả�
Karyo�ype�ố��khảm�92,XXYY[20]/46,XY[30]�và�1�
�rường�hợp� khảm�kh�� �rú�bánh� ra�� �r�somy�16.�
Thờ��g�an��rả�lờ��kế��q�ả�karyo�ype��ừ�má����ống�
rốn� g�ảm� �òn� 4� ngày� so� vớ�� �ừ� dị�h� ố�� (10-35�
ngày).�Thờ��g�an��rả�kế��q�ả�đ�ện�d��h�yế��sắ���ố�
�hỉ�mấ��1�ngày�so�vớ�� �hờ��g�an�làm�xé��ngh�ệm�
gene�bệnh�Thalassem�a�(10-14�ngày).�Như�vậy�
�hủ� �h�ậ�� lấy� má�� ��ống� rốn� là� �hủ� �h�ậ�� �ần�
�h�ế�� và� ư�� ���n� �rong� mộ�� và�� �rường� hợp� như�
g�a��đoạn�m�ộn��ủa��ha��kì,��á���rường�hợp�phù�
�ha���r�n�lâm�sàng�ngh��ngờ�bệnh�lý�Thalassem�a�
mà� độ�� b�ến� �ủa� bố� mẹ� �hưa� b�ế�� hay� khẳng�
định�lạ���á��kế��q�ả�khảm��ừ�mẫ��dị�h�ố�/ga��ra��
�rướ��đó.�

Từ� k�óa:� Chẩn� đoán� �rướ�� s�nh,� lấy� má��
��ống�rốn,�nh�ễm�sắ���hể,�Thalassem�a,�khảm.�

S�MMARY�
OUTCO�E� EVALUATION� OF� PRENATAL�

DIAGNOSIS�BY�FETAL�BLOOD�SA�PLING�IN�
HANOI� OBSTETRIC� AND� GYNECOLOGY�
HOSPITAL�

Use� of� fe�al� blood� sampl�ng� (FBS)� �s�
be�om�ng� rare� be�a�se� d�agnos���� pro�ed�res�
s��h� as� amn�o�en�es�s� and� �hor�on��� v�ll�s�
sampl�ng,�wh��h�pose�a�lower�r�sk�of�fe�al�dea�h,�
�an� be� �sed� �ns�ead� for� prena�al� d�agnos�s� of�
d�sease.�The�ma�n�advan�ages�of��h�s�pro�ed�re�
are� rap�d� karyo�yp�ng,� prena�al� d�agnos�s� of�
hemoglob�n� Bar�'s� hydrops� fe�al�s� by� H�gh�
Performan�e�L�q��d� Chroma�ography� (HPLC),�
�nves��ga��on� of� �hromosome� mosa���sm� �n�
amn�o���� fl��d� �ell� ��l��re.� A� fe�al� blood� sample�
may�be��aken��o��he�k�for�and��rea��severe�fe�al�
anem�a� or� o�her� blood� problems� s��h� as� Rh�
d�sease.��

Obje���ves�� To� eval�a�e� �he� o���ome� of�
prena�al� d�agnos�s� by� fe�al� blood� sampl�ng� �n�
Hano�� Obs�e�r��� and� Gyne�ology�Hosp��al.� The�
overall�s���ess�ra�e� of� FBS� �s� 31/33� �ases.�
Analys�s� of� 31� s���essf�l� ��l��res� showed� 2�
karyo�ype� abnormal���es�� 47,XY,+21� and�
47,XY,+der(9)9�(9;13);� d�agnos�s� of� hemoglob�n�
Bar�'s� hydrops� fe�al�s� by� HPLC� �n� 4� �ase;�
�nves��ga��on� of� 92,XXYY[20]/46,XY[30]�
mosa���sm� �n� amn�o���� fl��d� �ell� ��l��re� �s�
pse�domosa��� and�
�onf�ned�pla�en�al�mosa���sm��n�1��ase.�T�me�for�
�hromosome� analys�s� res�l�s� w��h�n� 4� days.�
T�me�for�HPLC�res�l�s�w��h�n�1�day.�

Keywords:� Prena�al� d�agnos�s,� fe�al� blood�
sampl�ng,�karyo�ype,�Thalassem�a,�mosa���

ĐẶT��Ấ��ĐỀ�
Bấ�� ���ờ��� bẩm� si��� (BTBS)� là� mộ�� ��o���

�á����uyê����â���à���đầu��ây���ế����u�si���và�
�ây� ��� ��iều��á����ặ���về�ki��� �ế,� �âm� lý� ��o�
�i�� đì��� �ũ��� ���� xã� �ội.� BTBS� do� �ấ�� ��iều�
��uyê����â������bấ�����ờ���di���uyề��(độ��biế��
��iễm� sắ�� ��ể� (NST),� độ�� biế�� �e�),� do� môi�
���ờ��,���iễm���ù���bào����i…���o���đó���y��ặp�
và��ây��ậu�quả��ặ����ề���ấ��là���uyê����â��do�
bấ�� ���ờ��� di� ��uyề�.� Cá�� độ�� biế�� ��iễm� sắ��
��ể� ���ờ��� �ặp� là� �á�� lệ��� bội� ��iễm� sắ�� ��ể�
����Hội� ��ứ���Dow�,�HC�Edw��ds,�H��P���u,�
H��Tu��e�…N�oài����độ��biế��NST��ó���ể�là��á��
độ��biế���ấu� ��ú�� ��iễm�sắ�� ��ể.�T�o��� ���ờ���
�ợp� bố� mẹ� m���� độ�� biế�� NST� ở� dạ��� �â��
bằ��,���o���quá���ì���p�â�� ly��ạo��i�o��ử�k�ô���
�â��bằ���dẫ��đế�� �ạo� ��� �á�� ���i�bị�dị� �ậ��bẩm�
si���do���êm/mấ��vậ����ấ��di���uyề�.�

Độ��biế���e����y��ặp�và�để�lại��ậu�quả��ặ���
�ề� ��ấ�� �ại� Việ�� N�m� là� bệ��� lý� T��l�ssemi�.�
T��l�ssemi�� là� mộ�� ��óm� bệ��� di� ��uyề�� �e��
lặ�� do� ĐB� �e�� �lobi�� làm� �iảm� sả�� xuấ�� mộ��
�oặ����iều��á�� �iểu�đơ�� vị� �lobi�� để� �ổ����ợp�
�á��Hb�bì������ờ��.�Dự����ê��loại��lobi��bị�ả���
��ở���mà�bệ���đ�ợ��p�â����à���2�loại���í���là�
α-���l�ssemi�� và� ß-���l�ssemi�.� T�ể� bệ��� Hb�
B���’s� xảy� ��� do�mấ�� 4� �e�� α-�lobi�� ��y� đồ���
�ợp� �ử� α0-���l�ssemi�� �ấ�� p�ổ� biế�� ở� Đô���
N�m�Á� với� kiểu� �e�� p�ổ�biế�� ��ấ�� là� --SEA/--
SEA.�T�à���p�ầ��Hb�B���’s���iếm�k�oả���80%.�
T��i�bị�bệ����ày����ờ����ử�vo���ở��uầ��23�–�38�
�oặ��sớm�s�u�si��� với�đặ��điểm� ��iếu�máu� �ấ��
�ặ��,�����lá����o,�p�ù��oà����â�,�suy��im,�đôi�k�i�
kèm���eo��á��dị��ậ��bẩm�si���k�á�[1].�

P�ụ��ữ�m���� ���i� bệ���Hb�B���’s� �ó� ��ể�bị�
��iều�biế����ứ��� ��o��� ���i� kỳ����� �ă����uyế��
áp� (61%),� �iề�� sả�� �iậ�� (30%),� xuấ�� �uyế�� bấ��
���ờ������ớ��si���(11%).�Cá��biế����ứ���k�á��
�ó���ể�xảy� �������suy� ��ậ�,�suy� �im� �ắ�����ẽ�,�
���u�bo����o�,� ��iểu�ối,� si���k�ó,�só�����u� và�
bă����uyế��s�u� si��.�Nếu�k�ô���đ�ợ��quả�� lý�
�ố�,��ỉ�lệ��ử�vo���mẹ��ó���ể�đế��50%[2].��

Lấy�mẫu�máu� �uố��� �ố��đ�ợ�� ��ự���iệ�� �ừ�
�uầ�����i�18�d�ới���ớ���dẫ���ủ��siêu�âm,�mộ��
kim� lấy�mẫu�đ���qu�� ��à���bụ��� ���i� p�ụ�vào�
mạ���máu�dây� �ố��để� lấy� k�oả���2-3�ml�máu.�
Ưu� điểm� lớ����ấ�� �ủ��kỹ� ��uậ�� �ày� là� ��o� kế��
quả� k��yo�ype� ��o��� vò��� 48-72�.� N�oài� �iá� ��ị�
��o���việ����ẩ��đoá�����ớ��si��,�kĩ���uậ��lấy�máu�
dây��ố��là�kĩ���uậ��duy���ấ����o�p�ép�điều���ị���iếu�
máu� �ấp� �í��� �ủ�� bào� ���i,� �ó� v�i� ��ò� lớ�� ��o���
quả�� lý�bệ����iảm��iểu��ầu�sơ�si��� (bệ��� lý��ây�
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�iảm��iểu��ầu�sơ�si���do�miễ��dị����ủ�����ời�mẹ�
�ấ���ô����á���ế�bào��iểu��ầu��ủ�����i),�bệ���lý��ối�
loạ��đô���máu,� ��ẩ��đoá����iễm� ��ù���bào� ���i�
do�p��vovi�us,���ẩ��đoá��sớm�và�điều���ị�bệ���lý�
�uyế���iáp� �ừ���ời�kì�bào� ���i…�Xé�����iệm�máu�
�uố��� �ố�� �ũ����iúp� xá�� ��ậ�� lại� kế��quả�k�ảm�
�ủ��xé�����iệm�dị���ối�là�k�ảm���ậ����y���ỉ�là��iả�
k�ảm[3].�

Mụ�� �iêu� ��í��� �ủ�� ���iê�� �ứu� �ày� là� b�ớ��
đầu�đá��� �iá��iệu� quả� ��ẩ��đoá�� ���ớ�� si��� �ừ�
mẫu�máu��uố����ố�����i���i��ại�Bệ���việ��P�ụ�sả��
Hà�Nội.�

�

ĐỐ��TƯỢ����À�P�ƯƠ���P�ÁP������������
�

Đây� là����iê�� �ứu�mô� �ả,� dữ� liệu�đ�ợ�� ��u�
��ập��ừ�31�����iế���à��� lấy�máu��uố����ố�����i�
��i���à����ô����ại�Bệ���việ��P�ụ�sả��Hà�Nội��ừ�
��á��� 3/2020� đế�� ��á��� 10/2020.� Tiêu� ��uẩ��
lự�� ��ọ�� là� �á�� ���i� p�ụ� �ó� �uổi� ���i� ��ê�� 18�
�uầ�,�đồ���ý���ự���iệ����ủ���uậ��lấy�máu��uố���
�ố�� ���i� ��i� đáp� ứ���mộ�� ��o��� �á�� �iêu� ��uẩ��
s�u:� �/Có� kế�� quả� ��ẩ��đoá�� ���ớ�� si��� ���ớ��
đó��ừ�mẫu�dị���ối/��i����u���o�kế��quả����i���ờ�
�iả�k�ảm��oặ��k�ảm�k�u���ú�bá������u��ầ��xá��
��ậ��lại�bằ���mẫu�máu��uố����ố�.�b/Có���ỉ�đị���
��ẩ��đoá�����ớ��si���và�đì�����ỉ����i����é�.��

T��i�p�ụ�đáp�ứ��� �iêu���uẩ�����iê���ứu�sẽ�
�iế���à��� ��ủ� ��uậ�� lấy�mẫu�dị��� ối� (�ếu� ���ớ��
đó������xé�����iệm�dị���ối)�và�mẫu�máu��uố���
�ố�����i���i.�Cả�2�loại�mẫu�đều�đ�ợ���iế���à���
xé�����iệm�k��yo�ype.�Bố�����ờ����ợp����i���ờ�
bệ���lý�p�ù����i�Hb�B���’s,�mẫu�máu��uố����ố��
sẽ� đ�ợ�� ��ự�� �iệ�� ��êm� xé�� ���iệm� điệ�� di�
�uyế��sắ���ố�bằ���p��ơ���p�áp�sắ��kí�lỏ����iệu�
�ă��� ��o� (HPLC).� Cá�� quy� ��ì��� lấy� mẫu� và�
��ăm�só��bệ�����â��đ�ợ����ự���iệ��đú���p�áp�
luậ��và�quy�đị����ủ��Bệ���việ��P�ụ�sả��Hà�Nội.�

Xử� lý� số� liệu� bằ��� p�ầ�� mềm� SPSS� 16.0.�
Cá�� biế�� liê�� �ụ�� đ�ợ�� biểu� diễ�� bằ��� �iá� ��ị�
��u��� bì��� và� độ� lệ��� ��uẩ�,� �á�� biế�� �ời� �ạ��
biểu���ị��iá���ị�và��ỷ�lệ�p�ầ����ăm.�

�
�
�

�
KẾT�Q�Ả������������
T�ự���iệ����ủ���uậ��lấy�mẫu�máu��uố����ố��

bào� ���i� ��à��� �ô��� ở� 31/33� ���ờ��� �ợp� ��u�
đ�ợ���á��kế��quả�s�u:�

Bả���1.�Tuổi����i� �ại� ��ời�điểm�lấy�mẫu�máu�
�uố����ố�����i���i�

�
Tuổi����i� Số�l�ợ��� Tỷ�lệ�

17-22��uầ�� 3� 9,7%�

22-27��uầ�� 20� 64,5%�

T�ê��27��uầ�� 8� 25,8%�

�
N�ậ��xé�:�Tuổi� ���i� ��ê��22� �uầ��là���ủ�yếu,�

28/31� ���ờ��� �ợp� ��iếm� 90,3%.� T�o��� đó� 8�
���ờ����ợp����i�ở�quý�3����i�kỳ���iếm�25,8%.�

Bả���2.�C�ỉ�đị���lấy�mẫu�máu��uố����ố��
�

Lý�do�lấy�mẫu��uố����ố�� Số�l�ợ��� Tỷ�lệ�

Siêu�âm�bấ�����ờ����ì�����ái� 26� 83,9%�

P�ù����i� 4� 12,9%�

Xá����ậ��lại�kế��quả�k�ảm�
�ừ�dị���ối����ớ��đó�

1� 3,2%�

�
Bả��� 3.� So� sá��� ��ời� �i��� làm� xé�� ���iệm�

��iễm�sắ����ể�đồ��ừ�máu��uố����ố��và�dị���ối�
�
�

T�ời��i���XN�NST�
��ừ�mẫu�máu��uố����ố��

T�ời��i���XN�NST�
�ừ�mẫu�dị���ối�

4���ày�
16,4�±�7,21���ày�
�(10�-�35���ày)�

�

N�ậ�� xé�:� 100%� �á�� mẫu� máu� �uố��� �ố��
��ự�� �iệ�� xé�� ���iệm� ��iễm� sắ�� ��ể� đồ� ��à���
�ô��.�T�ời��i���xé�����iệm�NST�đồ��ừ�mẫu�máu�
�uố����ố����ỉ�mấ��4���ày,���o���k�i�đó�với�mẫu�
dị���ối�là�16,4�±�7,21���ày���ắ����ấ��là�10���ày,�
muộ����ấ�� là� 35���ày.� 6/8�mẫu� ối� ở� ���i� >� 27�
�uầ���ó���ời��i����uôi��ấy�>�21���ày.�

Bả��� 4.� So� sá��� kế�� quả� �ừ� �á�� loại� mẫu�
k�á�����u�

�

Số�TH�kế��quả��á��xé��
���iệm��iố������u�

Số�TH�kế��quả��á��xé��
���iệm�k�á�����u�

29� 2�

�
�

Cá�����ờ����ợp��ó�kế��quả�k�á�����u�
�

C�ỉ�đị���� NST��ừ���i����u� NST��ừ�dị���ối� NST��ừ�mẫu�máu�
�uố����ố��

Double��es��NCC�HC�Dow��1/137�� K�ô�����ự���iệ�� 92,XXYY[20]/46,XY[30]� 46,XY�

NIPT�NCC���isomy�16�
T��i���ậm��ă������ở�����o����ử�

�u����ặ��,�p�ù���i����u.�

MOS�47,XY,+16[12]/46,XY[8]� 46,XY� 46,XY�
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N�ậ��xé�.��
-�Kế��quả���iễm�sắ����ể�đồ�máu��uố����ố��so�sá���với��á��mẫu�k�á��(dị���ối,���i����u)��iố���

���u�ở�29/31����ờ����ợp.��
-�Có�1����ờ����ợp����i���ờ��iả�k�ảm�ở�mẫu�dị���ối�92,XXYY[20]/46,XY[30],�xá����ậ��lại�bằ���

mẫu�máu��uố����ố����ỉ��ó�dò����ế�bào�bì������ờ���46,XY�
-�Có�1����ờ����ợp�kế��quả�k�ảm���isomy�16�ở�mẫu���i����u,�kế��quả�dị���ối�và�máu��uố����ố��

��ỉ��ó�dò����ế�bào�bì������ờ���46,XY�
Bả���5.�Cá�����ờ����ợp�bấ�����ờ�����iễm�sắ����ể�p�á���iệ��đ�ợ��
�

Kế��quả�NST�đồ� Đặ��điểm�lâm�sà���

47,XY,+21� Giã���ão���ấ��2�bê��

47,XY,+de�(9)�(9;13),m��� K�e��ở�môi�kèm��ở��àm�ế�����i�bê�,���oá��vị��oà���

Có�29/31����ờ����ợp�k�ô���p�á���iệ��bấ�����ờ����ấu���ú�,�số�l�ợ�����iễm�sắ����ể.�
-�P�á���iệ��1����ờ����ợp����i�mắ���ội���ứ���Dow��
-�P�á���iệ��1����i�bấ�����ờ����ấu���ú����iễm�sắ����ể�số�9�và�13�ở�dạ���k�ô����â��bằ��,��ạo����

��isomy�1� p�ầ����iễm�sắ�� ��ể� số� 9� và� ��isomy�1� p�ầ�� ��iễm�sắ�� ��ể�13.�Hậu� quả�do�mẹ�m����
��uyể��đoạ����(9;13).��

�

�
�

�ình�1.�Karyotype�của�mẹ�46,XX,t(9;13)�(trái)�và�thai47,XY,+der(9)t(9;13)�(phải)�

�
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Bả���6.�Kế��quả�điệ��di�HST���o����á�����ờ����ợp�p�ù����i�
�
Số����ờ����ợp�p�ù����i���iếu�máu� Số����ờ����ợp��ó�kế��quả�điệ��di��

HST�Hb�B���’s�>70%�
T�ời��i���xé�����iệm�điệ��di�

HST�

4�(�uầ�����i��ừ�25�đế��31��uầ�)� 4/4� 1���ày�

�
-�Có�4����ờ����ợp�p�ù����i��ừ�25�đế��31��uầ���ó��ì�����ạ���p�ù����i,�p�ù�bá������u,�2/4����ờ���

�ợp��ó���à��dị���đ��mà���(mà���bụ��,�mà����im,��ổ���ứ��d�ới�d�).�Cả�4����ờ����ợp�đều��ó��ô���
��ứ��máu��ủ�����i�p�ụ�MCV<80�và�MCH<27,��uy���iê��������ó���ẩ��đoá���e�e�bệ���T��l�ssemi��
�ủ�����i�p�ụ�và���ồ������ớ��đó.�

-�Cả�4����ờ����ợp�đều�đ�ợ����ẩ��đoá��xá��đị���mắ����ể�bệ���p�ù����i�Hb�B���’s�dự��vào�điệ��
di�HST�Hb�B���’s�>70%.�T�ời��i���làm�xé�����iệm�điệ��di�HST�bằ���p��ơ���p�áp�HPLC�là�1���ày.�

�

�
�

�ình�2.�Kết�quả�điện�di��ST�trường�hợp�phù�thai��b�Bart’s�

�
BÀ��L�Ậ��
T�o������iê���ứu��ày,���ỉ�đị���lấy�mẫu�máu�

�uố��� �ố����ủ�yếu�là�siêu�âm�bấ�� ���ờ����ì���
��ái� 26/31� ���ờ��� �ợp,� và� p�ù� ���i� ��iếu� máu�
4/31����ờ����ợp.�1����ờ����ợp�xá����ậ��lại�kế��
quả�k�ảm� �ừ�dị���ối� ���ớ��đó.�Cá��bấ�� ���ờ���
�ì�����ái�đ��số�siêu�âm�p�á���iệ��vào�quý�2����i�
kì.�Tuy���iê�,�mộ��số��á��bấ�� ���ờ����ì��� ��ái�
��ỉ� p�á�� �iệ�� đ�ợ��ở�quý� 3� ���i� kì� ���� �ắ�� �á�
��à��,� dị� �ậ�� �ậu�mô�� -� ��ự�� ��à��,� bấ�� sả�� ��ể�
���i� và� vá��� ��o��� suố�,� �á�� bấ�� ���ờ��� ��ậ��
���� ��ậ�� đ�� ����,� loạ�� sả�� ��ậ�,� �á�� bấ��
���ờ����ơ�qu���si���dụ������lỗ��iểu���ấp…Cá��
���ờ����ợp�p�ù� ���i� ��iếu�máu�do�T��l�ssemi��

�ó� đặ�� điểm� ���ờ��� p�á�� �iệ��muộ�� vào� �uối�
quý�2,�quý�3����i�kì�với�p�ù����i,�p�ù�bá������u,�
�im� �o,� �iảm� ��ới�máu,� ��à��dị���đ��mà��.�P�ù�
���i���ủ�yếu�do����i�độ��biế��đồ����ợp��ử��lp��-
0�mà� ��ủ� yếu� là� đồ��� �ợp� �ử� SEA.� Tỷ� lệ� l�u�
�à��� độ�� biế�� �e�� bệ��� SEA� là� độ�� biế�� p�ổ�
biế�� �ại� Việ��N�m,� �uy� ��iê�� đ�� số��á�� ���ờ���
�ợp�k�ô��� đ�ợ����ẩ�� đoá�� sớm� �ừ��i�i� đoạ��
�iề�� �ô�� ��â�� ��y� ���ớ�� k�i� m���� ���i.� Rấ��
��iều� ���ờ��� �ợp� đế�� Bệ��� việ�� P�ụ� sả�� Hà�
Nội� k�i� đã� �ó� dấu� �iệu� p�ù� ���i� ��ê�� siêu� âm.�
Việ��xé�� ���iệm�di� ��uyề��sớm�vừ���ó�ý����ĩ��
��ẩ��đoá��xá��đị���vừ�� ��á��� �ì��� ��ạ�����iễm�
độ�� ���i� ���é�� đe� dọ�� đế�� ���i� p�ụ.� T�eo�
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���iê�� �ứu,� �ỷ� lệ� �uổi� ���i� ��ê�� 22� �uầ�� là� ��ủ�
yếu,���iếm�90,3%,�do�đối���ợ������iê���ứu��ủ��
��ú��� �ôi� ��ủ� yếu� là� �á�� ���i� p�ụ� �ó� �á�� bấ��
���ờ��� lớ�� ��ê�� siêu� âm� �oặ�� p�ù� ���i� ��iếu�
máu� ���i� ��ờ�do� bệ��� lý� T��l�ssemi�.�Ở� �á��
�uầ�� ���i� lớ�,� việ�� ��ẩ�� đoá�� ������ �á�� bấ��
���ờ���di� ��uyề��là��ế��sứ���ầ����iế��do�đây� là�
yếu��ố�quyế��đị���đì�����ỉ����i����é�,�đồ�����ời�
ở��uổi� ���i��à�����o,�vấ��đề�đạo�đứ��và��âm�lý�
lo�lắ����ủ�����i�p�ụ��à�����o.��

Vấ�� đề� �ày� k�ô��� đ�ợ�� �iải� quyế�� ��iệ�� để�
với�mẫu�dị��� ối,� bởi�mẫu�dị���ối� �ầ�� ��ời� �i���
�uôi��ấy�dài���ày���o��ả�xé�����iệm���iễm�sắ��
��ể�đồ���y�mẫu�xé�����iệm��á��bệ���lý�về��e�e.�
Tuổi� ���i� �à��� lớ�,� ��ời� �i��� �uôi� �ấy� �ế� bào�
�à���kéo� dài,� ��ậm���í� ��ấ�� bại.� N�uyê�� ��â��
�á�� ���ờ����ợp� �uầ�� ���i� lớ�� ��ê�� 27� �uầ�,� �ế�
bào�ối��ià��ó���ê���ấ��k�ó�kí�����í�����â��lê�.�
T�eo� ���iê�� �ứu� �ủ�� Keeli��O'Do�o��ue� ��ê��
�á��mẫu�ối� ��ê��28� �uầ�,��ỷ� lệ���ấ��bại��ủ���uôi�
�ấy� �ế�bào�ối� là�9,7%�[4].�Mộ��số�p��ơ���p�áp�
��ẩ�� đoá�� k�á�� ��o� kế�� quả� ������ ���� QF-�
PCR�(p�á���iệ��lệ���bội�13,18,21,�NST��iới��í��)�
��y�P�e����l�BoBs�(p�á���iệ��lệ���bội�13,18,21,�
NST��iới� �í��� và� 9� �ội� ��ứ��� vi�mấ�� đoạ�)� lại�
k�ô��� k�ảo� sá�� đ�ợ�� �oà�� bộ� �á�� bấ�� ���ờ���
��ê��24���iễm�sắ����ể.�

N��ợ�� lại,� với� mẫu� máu� �uố��� �ố�,� xé��
��iệm� ��iễm� sắ�� ��ể� đồ� ��y� ��ẩ�� đoá�� �á��
bệ��� lý� về� �e�e� đều� ��o� kế�� quả������� ��o���
vò���2-4���ày.�Hơ���ữ�,� ở� �uầ�� ���i� lớ�,�kí���
���ớ�� dây� �ố�� lớ�� �ạo� điều� kiệ�� ��o� lấy� mẫu�
máu�dây��ố�����i���i�dễ�dà����ơ�.�

N���vậy,� ��ủ���uậ��lấy�mẫu��uố����ố��đ�ợ��
�u� �iê�� ��o��� �á�� ���ờ����ợp� ��ẩ��đoá�� ���ớ��
si���muộ����o�kế��quả���������ó��,���í���xá�.�

P��ơ���p�áp� lấy�mẫu�máu� �uố��� �ố���ũ���
���ờ���đ�ợ����ỉ�đị�����o����á�����ờ����ợp�xá��
��ậ�� ��ạ��� ��ái� k�ảm� �ừ�mẫu�dị��� ối.� K�ảm� là�
�iệ�� ��ợ��� �ó�đồ��� ��ời� 2� �oặ����iều� dò��� �ế�
bào���ê���ù���mộ���ơ���ể.�K�ảm�đ�ợ��qu���sá��
��o��� k�oả���1%�mẫu�dị��� ối;� �uy� ��iê�,� ��o���
mộ��số��á�����ờ����ợp,��iệ����ợ���k�ảm���o���
mẫu� dị��� ối� k�ô��� p�ả�� á��� mộ�� �iệ�� ��ợ���
k�ảm���ự��sự��ủ�����i.�K�ảm��ừ�mẫu�dị���ối��ó�
��ể�do�vấ��đề�lẫ���ế�bào�mẹ�k�i�lấy�mẫu�dị���ối,�
k�ảm�do�độ��biế��p�á��si�����o���quá���ì����uôi�
�ấy� (pseudomos�i�ism-� �ạm� dị��� là� �iả� k�ảm).�
Cơ���ế��ủ���iệ����ợ����ày�đ�ợ���iải���í�������
s�u:� �ế� bào� ối� s�u� k�i� đ�ợ�� lấy� �ừ� buồ��� ối,�
đ�ợ����ải�qu���uôi��ấy�để��i���ă���số�l�ợ����ế�
bào�ối.�Tuy���iê�,�môi����ờ����uôi��ấy�là�môi�

���ờ��� ��â�� �ạo� và� quá� ��ì��� �uôi� �ấy� là� dài�
��ày,��ê��đôi� k�i�mộ�� �oặ��mộ�� vài� �ế�bào� ối�
sẽ� bị� độ�� biế�� mới� p�á�� si��� ��o��� quá� ��ì���
�uôi� �ấy,� �ế� bào� độ�� biế�� �ày� sẽ� ��â�� lê��
��o���quá���ì����uôi��ấy��ạo���à���mộ���lo��(đám�
�ế�bào)� độ��biế�.�Kế��quả�sẽ�dẫ��đế�� �ì��� ��ạ���
�iả�k�ảm.�Tứ��là�bả����â�����i��ó�bộ���iễm�sắ��
��ể�bì��� ���ờ��������� s�u��uôi� �ấy� sẽ���o� ���
kế�� quả� bấ�� ���ờ��� ở� dạ��� k�ảm.� T�o��� �á��
���ờ����ợp�việ��xá��đị��� là�k�ảm���ậ��và�k�ảm�
�iả� làm� ���y� đổi� �oà�� �oà�� �iê�� l�ợ��� ��o� ���i�
��i,� �ê�� �iế�� �à��� lấy�mẫu� dị��� ối� lại� �oặ�� lấy�
máu��uố����ố��để�xá��đị���lại���ẩ��đoá��là�việ��
làm��ầ����iế�.�T�o������iê���ứu��ày���ú����ôi��ó�
1����ờ����ợp�xá����ậ��lại�kế��quả�k�ảm��ừ��uôi�
�ấy� �ế�bào� ối.�Kế��quả�k��yo�ype� �ừ�máu� �uố���
�ố���iúp�k�ẳ���đị���kế��quả��ày���ỉ�là��iả�k�ảm�
��o���quá� ��ì��� �uôi� �ấy.� T��i�p�ụ��ày� ��eo�dõi�
s�u�đó�si���bé����i�k�ỏe�mạ��.�

Có�1����ờ����ợp�K�ảm���isomy�16�k�u���ú�ở�
bá������u�đ�ợ��p�á���iệ�.�T��i�p�ụ�xé�����iệm�
NIPT�p�á���iệ����uy��ơ���o���isomy�16,�siêu�âm�
k�ô���p�á���iệ��bấ�����ờ����ì�����ái����i�������
�ó�dấu��iệu����i���ậm��ă������ở�����o����ử��u���
�õ�và��ì���ả���bá������u�dày�bấ�����ờ��.�Kế��
quả� ��iễm� sắ�� ��ể� đồ� �ừ�mẫu� dị��� ối� và�máu�
�uố����ố��đều���o�kế��quả�bì������ờ���46,XY.�
N�����kế��quả���iễm�sắ����ể�đồ��ừ����u����i�là�
k�ảm� ��isomy� 16.� Hiệ�� ��y� với� sự� p�á�� ��iể��
v�ợ��bậ���ủ��kĩ���uậ��NIPT���o���sà���lọ�����ớ��
si��,���oài� lệ���bội�NST�13,18,21�và�NST��iới�
�í��,��á��lệ���bội���iễm�sắ����ể��iếm��ũ���đ�ợ��
p�á�� �iệ�.� Tuy� ��iê�,� kế�� quả� NIPT� �ó� ��ể�
d�ơ��� �í����iả.�N�uyê����â�� là�NIPT�dự����ê��
DNA��ự�do��ủ���á��đơ��bào��uôi�(��op�obl�s�i��
�ell)���ứ�k�ô���p�ải��ế�bào��ủ�����i.�Nê��đôi�k�i�
kế��quả�NIPT�k�ô���p�ả��á�����ự��sự��ì�����ạ���
���i� đặ��biệ�� với� �á�� ��iễm� sắ�� ��ể��iếm.� Tuy�
��iê�,�k�ảm�k�u���ú�ở�bá������u�liê��qu���đế��
�iảm���ấ��l�ợ����ủ��bá������u,�làm��ă����ỷ�lệ�
sảy� ���i,� ���i� ��ế�� l�u,� ���i� ��ậm� �ă��� ���ở���
��o��� �ử� �u��,� �á�� bệ��� lý� di� ��uyề��mộ�� p�í��
�PD� (u�ip��e���l� disomy).� N�iều� ���iê�� �ứu�
�ũ��� ��ấy� �ằ��,� k�ảm� k�u� ��ú� bá��� ���u�
��iosomy�16��ây����i���ậm��ă������ở�����o����ử�
�u��� �ặ��� [5][6].� T�o��� ���ờ��� �ợp� kế�� quả�
k�ảm� �ừ�mẫu� ��i� ���u,� đều�p�ải� xá�� ��ậ�� lại�
bằ���xé�����iệm�dị���ối� �oặ��máu��uố��� �ố��-�
��ữ���mẫu��ó���uồ���ố��là��ế�bào���ự���iếp��ủ��
���i���i,���ứ�k�ô���p�ải���op�obl�s�.�

T�o��� ���ờ����ợp� kế��quả�dị��� ối,� ��i� ���u�
���i���ờ���iễm�mẹ,��ó��ì�����ạ���k�ảm,���ì�việ��
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xá����ậ��lại�bằ���mẫu��uố����ố��k�ô�����ữ���
k�ẳ��� đị��� ��ẩ�� đoá�� ��iễm� mẹ� ��y� k�ô��,�
k�ảm� ��ậ�� và� �iả� k�ảm,� �ò�� �ó� ý� ���ĩ�� ��o���
việ����ậ��đị�����í���xá��mứ��độ�k�ảm.�

Có�4����ờ����ợp�p�ù����i��ừ�25�đế��31��uầ��
�ó� �ì��� ��ạ��� p�ù� ���i,� p�ù� bá��� ���u,� 2/4�
���ờ����ợp��ó� ��à��dị���đ��mà��� (mà���bụ��,�
mà��� �im,� �ổ� ��ứ��d�ới� d�).�Cả�4� ���ờ����ợp�
đều��ó��ô�����ứ��máu��ủ�����i�p�ụ�MCV<80�và�
MCH<27,� �uy� ��iê�� ����� �ó� ��ẩ�� đoá�� �e�e�
bệ���T��l�ssemi���ủ�����i�p�ụ�và���ồ������ớ��
đó.�Mặ��dù�xé�����iệm��e�e���ẩ��đoá����o����i�
là� �iêu� ��uẩ�� và��� ��o� bệ��� lý� T��l�ssemi�,�
������ ��o�����ữ��� ���ờ����ợp�đã��ó�p�ù����i,�
�ếu���eo�quy���ì���xé�����iệm�độ��biế���e�e���o�
���i,� p�ải� �iế���à��� ��ẩ�� đoá�� �e�e� bệ��� ��o�
���i� p�ụ� và� ��ồ��,� s�u� đó� mới� �iếp� �ụ�� xé��
���iệm�độ��biế����o����i�sẽ�mấ����iều���ời��i��,�
đe�dọ����ứ���ă���số����ủ�����i�p�ụ.�Vì�vậy,�lấy�
mẫu�máu�dây��ố���ủ�����i�làm�điệ��di��uyế��sắ��
�ố� là� p��ơ��� p�áp� �u� �iê�� �ơ�� do� đây� là� xé��
���iệm���ự���iệ��dễ�dà��,���������ó��,���i�p�í�
��ấp�và�kế��quả���ơ���ứ���với�kế��quả���u�đ�ợ��
bằ���p�â�� �í���DNA.�P�â�� �í���Hb��ủ�����i���i�
bằ���p��ơ���p�áp�p�â���í���Hb-HPLC��ự�độ���
đã� đ�ợ��áp�dụ��� ��à��� �ô��� ��o��� ��ẩ��đoá��
���ớ��si���đối�với��á�����ờ����ợp���uy��ơ�si���
�o�� Hb� B���’s� và� βE-β0� ���l�ssemi�[7][8].� Tại�
T�ái� L��,� p��ơ��� p�áp� xé�� ���iệm� điệ�� di�
�uyế��sắ���ố��ừ�máu��uố����ố�����i���i�đ�ợ���oi�
là�p��ơ���p�áp�double-��e�k� ��o�����ẩ��đoá��
���ớ��k�i�si���bệ���lý�T��l�ssemi�[9].�

Mặ��dù,���ẩ��đoá�����ớ��si���bằ���p��ơ���
p�áp� lấy�máu�dây��ố��í��đ�ợ��sử�dụ���do� �ỷ� lệ�
��i�biế����o,��ó�vẫ���ò��p�ù��ợp� ��o���mộ��số�
���ờ����ợp,� đặ�� biệ�� ��o��� �á�� ���ờ����ợp�đã�
�ó�p�ù� ���i�mà�độ��biế���ủ��bố�mẹ������đ�ợ��
biế�����ớ�.�

KẾT�L�Ậ��
-� 31�mẫu�máu��uố��� �ố�� đều� �iế���à��� xé��

���iệm� k��yo�ype� ��à��� �ô��,� p�á�� �iệ�� 2�
���ờ��� �ợp� bấ�� ���ờ��� ��iễm� sắ�� ��ể:� mộ��
���ờ����ợp��ội���ứ���Dow��47,XY,+21�và�mộ��
���ờ��� �ợp� 47,XY,+de�(9)�(9;13).� T�ời� �i��� ��ả�
lời� kế�� quả� k��yo�ype� �ừ� máu� �uố��� �ố�� �iảm�
�ò��4���ày�so�với��ừ�dị���ối�(10-35���ày).�

-�Bố�����ờ����ợp�p�ù����i����i���ờ�p�ù����i�
Hb�B���’s��iế���à���điệ��di��uyế��sắ���ố�đều���o�
��ẩ��đoá��xá��đị���với��ỷ�lệ�Hb�B����>70%.�T�ời�
�i���xé�����iệm�điệ��di�HST�là�1���ày.�

-�Xá����ậ��lại�1����ờ����ợp��iả�k�ảm��ủ��kế��
quả� �uôi� �ấy� �ế� bào� ối� ���ớ�� đó� ��o� kế�� quả�
K��yo�ype�ối�k�ảm�92,XXYY[20]/46,XY[30]�và�1�
���ờ����ợp�k�ảm�k�u� ��ú� bá�����u� ��isomy�16.�
T�ời� �i��� ��ả� lời� kế�� quả� k��yo�ype� �ừ� máu�
�uố����ố���iảm��ò��4���ày�so�với��ừ�dị���ối�(10-
35���ày).�
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