Téng quan vé chan doan bat thweng thai nhi trwéc sinh (Chan doan tién
san)
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I. GIO1 THIEU

Di tat bAm sinh, khéng phai 1a mot bénh ly thweng gap ddi véi thai nhi, ty 1é tir 2-3% va dwong nhw
khéng thay dbi tuy ty 1é bat thwong thai dwoc chan doan trude sinh ngay cang gia tang do tién bd cla
y hoc. T& vong nhi do di tat bAm sinh, nguoc lai, kha cao trong thoi gian chu sinh (>50%). D6 la chwa
ké, khoang 50% céac trwdng hop sdy thai trong tam ca nguyet th& nhat c6 ngudn gbc t nhirng bat
thwong trdm trong cta phéi thai. Thai nhi bi di tat, néu con song sot sau sinh, v&i di tat co thé ctru
ch*a hay khéng, khéng it thi nhiéu ciing gay khé khan vé kinh té va tam ly cho gia dinh va xa hoi.
Viéc chan doan cac bat thwong thai nhi sém trong thai ky nham gilp nguwdi nha va bac s san khoa
c6 huwéng theo déi va x tri, kip thoi va hiéu qua, do do, da dwgc xem la muc tiéu ly twédng trong hoat
dong cua nganh san khoa hién dai.

Il. NGUYEN NHAN BAT THUONG THAI NHI
1. Cac giai doan phat trién mé phdi: 3 giai doan

— Giai doan tién phéi (preembryonic, pre-organogenesic period, implantation stage) tinh trong 2 tuan
dau tién ti luc thu tinh cho dén khi két thuc viéc 1am tb trong long tl cung, trong giai doan nay khi c6
céac tac dong gay hai, hoac té bao phoi sé chét di hodc sé ton tai va khdng bi anh hwéng (qui luat “all
or none”, “rien ou tout”).

— Giai doan phéi (embryonic period): tinh dén 8 tuan tudi thai, 1a giai doan biét héa mé va hinh thanh
co quan, két thuc giai doan nay, phoi da c6 dang nguwoi ro rét. Hau nhw tat cd cac cau trdc déu hinh
thanh trong giai doan nay, nén day 1a giai doan cuc ky nhay cdm, da sé cac bat thwong 16n déu xay
ra trong giai doan nay.

— Giai doan thai: & khoang thoi gian con lai, 1a giai doan phat trién vé kich thwoc va biét hda mo —
co quan. Cac tac nhan gay quai thai it tac dong hon, nhwng cling sé anh hwéng dén sy tang trudng
va phat trién mét s6 co quan nhw ndo, mat...
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Fig 1424 Sensiivity to Teratogets during pisgnancy

2. Can nguyén cua béat thwong thai nhi: duwoc nghién ctru trong nganh quai thai hoc (teratology,
nghién ctru nguyén nhan va bénh sinh cta bat thwdng thai). Cé 4 nhém can nguyén chinh:

— Sai léch di truyén chiém khoang 10-30% cac bét thwong. Bét thwong nhiém sac thé co thé gap
1/170 tré sanh sbng. Trong cac bat thwerng nhiém séc thé, khoang 1/3 1a dw mot nhiém séc thé gioi



tinh, ¥ la tam nhiém s&c thé cac loai va phan con lai la sai l1éch cAu tric nhiém séc thé. Céac sai léch
c6 thé & dang nhin thdy dwdi kinh hién vi hay chi phat hién qua xét nghiém gen, phan t&v. Véi tién bo
cla k¥ thuat chan déan di truyén, ngay cang cé nhiéu bat thwong thai chwa ré cdn nguyén dwoc xac
dinh do nguyén nhan nhiém séc thé. Cac sai léch nay hodc do di truyén tir bé me (b6 me cé bénh va
truyén cho con hodc bd me mang bénh thé an va t&i doi con cé biéu hién bénh) hay la sai léch xay ra
trong qué trinh hinh thanh giao t& & b6 me, trong qua trinh hinh thanh hay phét trién ctia hop to.

— Méi trwong: 1a ly do trong khdang 5-10% céac trwong hop bat thwdng thai; cac yéu td tr moi
trwdng cé thé lam ngung hay sai léch qua trinh phét trién binh thwéng ctia phéi thai. Co ché ré rang
cla cac yéu td van con chwa rd, nhung ngudi ta biét dwoc moéi trwdng sé tac dong vao qua trinh biéu
hién cula gen, qua trinh hinh thanh mo (histogenesis), sw di cw té bao (ceII migration), sw biét hda té
bao, sw chét t& bao (apoptosis), sw tong hop hay chirc nang clia protein va acid nucleic, nguon cung
cép nang lwgng ... Nguy co tlr cac yeu t6 ctia moi trwéng phu thude vao loai va liéu lwong cla tac
dong, thoi diém va thei gian phoi nhiém cla céa thé, co hay khong céac yéu té khac déng tac dong, kha
nang chju dwng cuta phai thai ...

Bang 2: Mot sb yéu té duwoc xem la co tac dong gay béat thwdng thai da dwoc xac dinh trén 1am sang

Yéu té Giai doan nhay Béatthwong coé thé gip
cam

Thubc gay tac dong

Ha huyét 4p — Gc 13 tudn Suy than, thiéu san phéi, chét
ché men chuyén

Chéng co  giat 18-60 ngay St méi’hd ham éch, bat thuwong tim, thiéu san
phenytoin moéng
Valproic acid 18-60 ngay Mat xa, méng bat thwdng, loan sadn mét, st

moi/héd ham éch, bat thwdng chi, déu nhd

Retinoids 18-60 ngay B4t thuong tai/than kinh, st moi/hd ham éch,
bat thwdng tim, bat thwéng mat

Chéng déng warfarin -~ 6-9 tuan Thiéu san mdii, bat thworng mat, thidu san ngén

Androgens 2-24 tuan Bét thwdng dwdng sinh duc

Nhiémtrang

Rubella Tam cé nguyét | Buyc thy tinh thé, dau nhd, mat nhé, bat thuong
tim

Varicella zoster (thdy ~8-20 tuan Dau nhd, thiéu san chi, seo da

dau)

Bénh ly me

Tiéu dwong Tam cé nguyét | B4t thuwong éng than kinh, b4t thwong tim, hoi

ching thoai héa dubi nguwa

Phenylketonuria Cha yéu tam ca Cham tang trwdng, thiéu san xwong ham — mat,
nguyét | bat thwdng tim, sttt m6i/hé ham éch
Ruwou Tam cé nguyét | Dau nhd, bat thworng ham, bat thuwdng tim.

— Pa yéu t6 (20-35%) va khong rd nguyén nhan (30-45%)



lIl. PHAN LOAI BAT THWONG THAI NHI

Viéc phan loai cac bat thuong dwa vao thoi diém tac dong, thay ddi mé hoc hay hau qua y khoa
hay/va hau qua xa héi.

1. Theo dang tac dong: c6 3 dang

— Hinh thanh bat thwéng (malformation): 1a bat thuéng mot co quan, mét phan co quan hay mét
phan cla co thé gay ra do mot qua trinh phat trién bat thwong, thwdng xay ra trong giai doan phdi,
nguyén nhan cé thé do méi trwong hay di truyén hay két hop ca hai yéu t6. Thi du cho dang nay la
bat thwong dng than kinh hay béat san than.

— Gian doan (disruption): do sy gian doan mét qua trinh phat trién binh thwéong, ciing cé thé gay
hau qua trén mét co quan, mét phan ctia co quan hay co thé, thuong khong do di truyén, nhung ban
chét di truyén cé thé anh hucng dén qua trinh phat trién cta sw glan doan nay. Sv gian doan c6 thé
do chén ép co hoc, xuét huyét, hoai ti, viem dinh, va thuong xay ra sau giai doan hinh thanh co
quan. Thi du cho loai nay la tat mat chi do dai viém dinh trong budng bi.

— Bién dang (deformation): |a sy xoan vén hinh thai mét co quan da dwoc hinh thanh binh
thwong, thwong do cac lwc co hoc, thuwong xay ra sau giai doan hinh thanh co quan, nguyen nhan co
thé tir buong tlr cung (u xo tor cung, t& cung d6i), da thai, thiéu bi. Tuy theo thdi diém va thoi gian tac
dong, bat thweng loai nay c6 thé héi phuc sau sanh

2. Theo thay d6i mé hoc: bét san, thiéu san hay tang san (thay ddi vé s6 lwong), loan san (thay doi
vé sO lwgng va chat lvgng)

3. Theo lam sang:

— Bat thwong don lé (single system defects): chiém da s6, thwong do nhiéu yéu t6, kha nang tai
xuat hién thap

— Héi chirng bat thworng (multiple malformation syndrome): tap hop cac bét, thwong thuong
xuat hién chung va lap lai trong cdng dong, thwdng c6 can nguyén pho bién, tién trién giong nhau va
nguy co tai xuat hién.

— Tap hop bét thwong (associations): cac bat thwong xuét hién cling nhau, khong rd can nguyén,
nguy co tai lap thap va tién lwgng tuy theo so Ilwong va mirc dé cac bat thwdng.

— Hau qua (sequences): loat bé,t thwong di sau moét nguyén nhan so khéi (thi du bt san than gay
thiéu 6i va sau dé vi thiéu 6i la thieéu san phoi, bién dang chi, thiéu san co ving mat)

— Phirc hgp cac bat thwong (complex): mot loat cac bét thuong hinh thai trén mot vang lién doi
trong giai doan phdi. Thi du nhw bat thwdng hinh thanh mach mau gay ra thiéu oxy va dinh dwdng tai
mét vung.

4. Theo hau qua y khoa:

— Béat thwong Ién (major malformation): 1am gidm khd nang séng sét hay khéng dam bao chirc
néng binh thwdng clia mét co quan hay hé co quan, cé thé chia nhd thanh bat thwdng gay chét hay
bat thwéng nghiém trong. Bat thuwéng gay chét khi hon 50% trwdng h op bat thuwdng gay chét thai
(thai lwu hay chét sau sinh).

— Béat thworng nhé (minor malformation): 1& nhirng bat thwérng khéng can diéu tri hay cé thé tri dé
dang va khong anh hwéng dén kha ndng sbng sét. Viéc bao cdo vé tan suét cac bat thwong dang nay
thwdng khong cé sb liéu chinh xac do it dwoc khai bao, khdng dwoc chi y dé nhan dién, 1am Ian gitra
bt thwong va bién dong hinh thai — cAu tric trong bién dé binh thuwéng cho phép (normal variants).
Nguy co bat thuwdng 16n cang cao khi xuét hién cang nhiéu va déng thdi cac bat thuwdong nhé



5. Theo c&n nguyén: 1a cach m&i nhéat hién nay, gébm 8 nhém
— Do nhiém séc thé, khi nhiém séc thé bat thworng thdy dwoc qua kinh hiém vi

— Vi méat doan nhiém séc thé (khdng thdy dwoc qua kinh hién vi), chan doan béng xét nghiém & murc
dd phan t&r hay gen

— Do yéu té gay quai thai

— Do di truyén tréi: cac sai léch gen va ¢ tinh troi

— Gia dinh: b4t thwéng mang tinh gia dinh khéng tinh nhw do di truyén troi
— Hoi chirng: khong cé yéu tb gia dinh hay do nhiém séc thé

— Dbonlé

— Bét thwdng nhiéu co quan va khéng c6 lién quan

IV.CAC PHUWONG TIEN SU’ DUNG TRONG CHAN POAN TIEN SAN

1. Phan loai cac phwong tién chan doan

e Phuong tién cd xam nhap hay khong xam nhap: phwong tién xam nhap la phuong tién c6 sy xam
nhap vao budng t&r cung, vao thai hodc san pham thu thai, do d6 cé kha nang anh hwéng dén thai nhi
khi thwc hién xét nghiém.

e Phuong tién phat hién nhém nguy co cao (sang loc — screening): chi phat hién nhém san phy cé
nhiéu kha nang cé cac bat thwong thai nhi

e Phuong tién chan doan xac dinh: giup chan doan xac dinh bét thuong thai nhi, nhitng bat thuwong
c6 thé thudc dang hinh thai hay chirc n&ng, tham chi co thé truy tim nguyén nhan bt thwéong thai nhi.

2. Cac phwong tién

e Theo doi thai ky thwong qui: day la cong viéc thwong ngay cda ngwoi lam san khoa. Cong tac
theo ddi thai cho phép nhan dinh s&m nhirng thay dbi bat thuweong cua thai ky dé tién hanh cong viéc
sang loc chan déan bat thwdng; cling nhw dw phong dwec nhivng bénh ly cé thé 1a nguy co gay ra
bt thwérng thai nhi.

e Tham van di truyén hoc: cong viéc nay bao gém tim kiém cac bénh ly thai nhi, cac bat thwdng
thai nhi trong tién st gia dinh cha-me va tién thai ctia me. C6 nhirng bénh ly di truyén dac biét co
ngudn gbc gia dinh. Viéc phat hién trong tién st gia dinh mét ca nhan cé nhivng bénh ly di truyén dac
biét s& la mot yéu té quan trong dé dw doan kha ndng bat thwong cla thai ky. Viéc tim bénh ly con
can thém viéc hiéu ro bénh ly tim ra, d&c biét |a vé co ché di truyén cha bénh ly.

Vi du: bénh Hémophilie, teo co Duchenne vén gay ra do mét gen bénh lién két trén nhiém sac thé X
theo thé I&an. Nhw vay, viéc phat hién trong tién si mot con trai, chau (ngoai) trai ciia ba ngoai hay
céc con trai trwdc clia me cé bénh sé& cho thdy kha ndng 1an thai nay néu |a thai gidi tinh nam sé chac
chén 1a c6 mang bénh, véi thai gioi tinh ni¥ thi c6 kha ndng 50% mang mam bénh (ttrc la sau nay
nguwdi con gai nay khi sinh con sé sinh ra nhirng dlra con trai mang bénh va con géai c6 50% kha
nang mang mam bénh nhw me né). Ngoai ra, con mét s6 bénh ly di truyén khac trén cac nhiém sac
thé thwong cling c6 thé bat gap, tuy theo cac quan thé dan sb & nhirng vung dia ly khac nhau (thi du
cac bénh thiéu mau hdng cau hinh liém ving Dia Trung Hai, tinh trang thiéu men G6PD, Porphyrin
niéu ...)

Trong diéu kién c6 chan déan chinh xac bang lam sang va xét nghiém, viéc tham van di truyén sé
giup ba me va gia dinh c6 ke hoach cho viéc ¢ thai, nham dam bao khéng sinh ra nhirng dira con c6
kha nang bi bénh hodc chuan bi sén tinh than don nhan mét dira tré cd bénh. Trong diéu kién xét



nghi‘ém bénh, co6 kho khén,nhu’ nwéc ta hién nay, kh(“)pg c6 s&n phuwong tién chan doéan sai Ié(;h di
truyén cda bo me & mot s trwong hop bénh Iy di truyén & mirc d6 phan tir gen — DNA, tham van di
truyén sé giup trong chan doan va dinh hwéng chan doan.

Trong cong viéc tham van nay, con c6 sy tim kiém cac bénh ly ndi, ngoai khoa cla cha me trwdc va
trong khi cé thai, tinh trang nghién mot sé chat nhw rwou, ma tuy, thuéc 14, tinh trang st dung — tiép
xtc hoa chét, thubc .... D4 cé nhidu cdng bb vé& sy lién quan cla cac tinh trang nay véi cac bat
thwdng, bénh Iy thai nhi. Thi du nhw tinh trang nghién rwou cé lién quan dén chirng tri tré tam than &
tré, mot sb di dang viing so — mét.

Tham vén tién mang thai, mét linh virc chwa dwgc quan tam ding mirc hién nay, ngoai viéc kham
strc khde tong quat cho bo — me, cung cap cac thong tin can biet ve thai nghén, cling bao ham ca
cong tac truy tim nhirng van dé strc khde clia bé me va gia dinh, nham dam bao thai ky tot dep.

e Siéu am: siéu am thwong qui va siéu am tam soat

Ngoai cac gia tri chan doan thai va theo ddi thai, siéu am gitp nhan biét dwoc nhitng bat thuwong vé
hinh thai. Siéu A&m & mot sé thoi diém qui dinh cla thai ky sé tao thuan loi d& phat hién mot sé bat
thwong hinh théi thai nhi.

Siéu &m tam cé& nguyét thi nhét: & thoi diém 11-12 tudn vo kinh, ngoai viéc dinh chinh xac tudi thai,
siéu am c6 thé cho thay so bd hinh dang thai nhi véi dang hinh kha day da, tir thoi diém nay da thay
duoc thai vo so, bat thwérng doan chi, bat thuweng 6ng than kinh ... Ngoai ra, c6 mot gia tri dang dwoc
st dung nhiéu t&» nhirng ndm 90 & khoang sang da gay (clarté nucale, nuchal translucency thickness
- NT). Khoang sang nay khi cé gia tri hon 3 mm, thai nhi c6 nhiéu kha n&ng bi bat thwdng nhiém sac
thé; trong trudng hop khdng cé bat thuworng nhiém séc thé, cé kha ndng cé cac di tat vang ¢b, hach
lymplo hodc mét sé di tat khac. Gia tri nay >= 3mm trong 90% céc thai nhi c6 trisomie 13 hay 18, 80%
trisomie 21 va 5% cac thai nhi binh thuong (King’s College of London). Khodng sang nay van con gia
tri cho dén 14 tuan vé kinh. T sau 14 tuan vé kinh cling cé thé do duoc khdang nay — IGc nay véi tén
goi la nuchal fold, cach nhin nhan trén siéu am nhw vi tri do, diéu kién do, gia tri bat thwong ... cé
khac v&i NT.

Siéu m tam c& nguyét thi hai: tir 20-23 tuan v6 kinh (t6i da 25 tuan), day la thoi diém ty 16 nwoc
Oi/thai cho phép quan sat kha day du hinh thai thai va cac hoat dong thai.

Lan siéu am nay ngoai viéc do cac duong kinh thai, con cho phép quan sat duwgc hinh dang dau,
mat, cot song, bung, tim, cac chi cling nhw tinh trang nhau, oi. Bay la thoi diém tdi wu dé quan sat
hinh thai thai, phat hién cac bat thwéng vé hinh thai va cau truc thai.

Siéu Am tam ca nguyét th ba: 30-32 tuan v6 kinh. Do thai d& kha Ién nén kho c6 thé xac dinh vé
hinh thai, tuy nhién ciing c6 thé phat hién mudn mét so bat thuwdng thai nhi. Viéc do cac dudng kinh
thai sé cho thay hwéng tang truwdng thai nhi.

Siéu am tam soat, siéu &m chon lwa va nhém nguy co cao: siéu am théng thuwong thwe hién theo 3
thdi diém nhw trén. Tuy nhién, khi phat hién cé nhitng bat thuweng hay moét sé dau hiéu bao dong —
goi ¥, can thyc hién siéu Am cén than — chi tiét nham phat hién tiép cac bat thuong khac. Khi cé mot
bat thwong nhd (anomalie mineur), 3% kha ndng cé thé tim thdy mot bat thwong dang chu y
(anomalie majeur) khac b&ng mot kham xét chi tiét. Khi hién dién 3 bat thuong nhd, kha nang nay co
thé tang 1én 20%.

Bang 3: Cac d4u hiéu goi y bat thwong thai

DAU HIEU GO'1'Y NGUY CO BAT THUONG

AFP (huyét thanh me) c6 ndng dd bat thuwong 17 -20 %
Tién st gia dinh c6 nhitng nguy co bénh ly cé khd nang lap lai |2 -50 %

Dba bi 18 % - 30 %




Thiéu 6i 9%
Cham phat trién trong t& cung 10 %
Da thai 5-7%
Me tiéu dworng 7-9%
Ngb6i mbng 6 %
Nhip tim thai c6 réi loan bénh Iy 20 %

Siéu am da chiéu (3-4 hay hon): ¢ thé giup thy rd tdn thuwong, tuy nhién siéu am da chiéu doi hdi
sy bat dong cla thai va cla me dé c6 hinh anh ré nét. That sw, mot siéu am hai chiéu dwoc dau tw
thdi gian va mot sw lwu tdm cé dinh hwéng van cé hiéu qua tét trong phat hién bat thudng thai nhi.
Siéu am da chiéu doi héi trang bi may méc va nhan sw ¢ kj thuat cao, do d6, trong nhirng diéu kién
con khé khan, siéu &m hai chiéu ciing cho nhiéu théng tin bé ich.

Chup cong hwéng tiy, cling c6 doi héi twong tw siéu am da chiéu, ngoai ra con nguy co' nhiém tia cho
thai nhi, nén chi dwoc st dung khi thai hon 30 tudn. Phwong phap chi yéu dung dé xac dinh rd vi tri
tbn thwong va tién lwong béat thuong, thuweng dung khi da phat hién ra cac bat thwong qua siéu am
(thworng la bat thuong & ndo, can biét ro ton thwong dé cdé tién lwong kha nang giai quyét bang phau
thuat)

e Khao sat vat pham tir me: mau me, té bao cé tir cung

BPuwoc xem la phwong tién khdng thdm nhap hay it tham nhap

a. Chét chi diém huyét thanh (marqueurs sériques, sérological markers) MS

Phuong phap nay chi cho phép xac dinh nguy co bat thwdng chir khéng cho chan doan xac dinh.
Day la nguyén tic clia phwong phap sang loc (screening), gidp phat hién nhirng nhém co6 nhiéu nguy
co, tlr do tap trung céng viéc theo doi va chan doan trén nhém nhiéu nguy co’ nay.

C6 mot sw thay dbi nong d6 mot s6 chét trong mau me & nhirng thai ky co bat thwong nhiém séc thé,
dac biét Ia tam nhiém sac thé (trisomy,trisomie) 21 — hdi chirng Down.

Céc chét sir dung dé khao sat dwoc goi la chat chi diém huyét thanh MS. M&i chat st dung mét don
vi do lwong khac nhau, va c6 nong dé thay dbi tuy theo sb tuan tudi thai; do d6 khong thé so sanh
nhirng so liéu do riéng l& clia cac chét véi nhau, cling nhw so sanh gitra nhirng nghién ctru voi nhau
néu dung b&ng nhirng don vi do lwéng khac nhau. Boi s6 trung vi (multiple de la medianne, multiple
of median, MoM) dwgc dung nhu mét don vi so sanh.

Hién nay, cac MS dwoc st dung phd bién trong tdm soat hoi chirng Down la AFP, hCG, Estriol,
Inhibin. C6 cac phac dd st dung 2 chéat — Douple test (AFP va hCG /hoéc Estriol), 3 chat — Triple test
(AFP, hCG, Estriol), hodc ca 4 chat — Quad test. Tuy loai test s dung, c6 thé thwc hién & tam ca
nguyét thir hai hay the nhat. Tl cac két qua cla MS, nguwdi ta tinh ra dwoc mét chi sb nguy co. Néu
chi s6 nguy co cla ca nhan thai phu cao hon mét ngwdng dwoc quy dinh trong quan thé, thai ky do
duoc xem 1a c6 nguy co cao vé bat thwdng nhiém séc thé va dwoc dé nghi lam mot nhiém sac dd
cho thai nhi d& chan doan xac dinh (v&i vat phdm |a vat phdm thai hay tir san pham thai). Nhitng thai
phu c6 gia tri nguy co thAp hon ngwéng qui dinh dwoc xem & nhém cé nguy co thap, khéng cé nghia
la nguy co' bang khéng (van cé mét so, du rat it, cé bat thwdng, nhung da bi bé sét vi khdng dwoc
lam xét nghiém chan doan).

Céc MS hién nay dwoc tap trung nhiéu trong viéc tam soat nguy co' bt thuong nhiém sac thé nhat la
Trisomie 21; cling c6 mét vai bat thwong khac dwoc tam soat bang MS nhw Trisomie 18, bat thuwong
dong 6ng than kinh. (xem bai Tam soat hdi chirng Down)

b. Tim té bao thai nhi trong mau me




Day |a phwong phap van con trong vong nghién ciru. Ngudi ta nhan thdy trong mau me cé sy xuét
hién mot sé t& bao thai nhi gdm hdng cau nhan, dwéng bao, lymphoides, t& bao tao tuy (hai loai sau
c6 thé ton tai nhiéu ndm sau moét thai ky). Ty Ié té bao trung binh la 1-2 té bao trong mét ml mau me.
Nguoi ta hy vong cé thé 1am nhiém sdc dd thai nhi bdng cach nuéi cdy nhirng t& bao thai nhi qua
cach l4y mau me. Van dé 1a lam sao v&i mét lwong mau me téi thiéu cé thé 1ay dwoc da sb té bao
thai d& nudi cay, lam sao dinh danh chinh xac va phan lap dwoc té bao thai tir mau me ciing nhw
phai nudi dwdng thanh céng cac t& bao nay dé 1am dwoc nhiém séc db.

¢. Tim t& bao thai nhi tr dich rira cd t& cung me

Twong tw nhw tim té bao thai trong mau me, ngwo’l ta hy vong tim duwoc té bao thai nhi béng mot
phuo’ng phap phan nao c6 xam pham dén thai: rira cb t&r cung me dé hy vong tir dich nhay cé t&r
cung co thé thu lwom dwoc cac té bao thai hay té bao nhau. Phwong phap nay dwoc thiwc hién tir 7-
8 tuan vo kinh bang cach bom 20ml dung dich nwéc mudi vao cb tir cung, dich rira duoc chan doan
bang phwong phap PCR. Chu yéu, phwong phap nay dwoc st dung nhiéu & mot s nwéc chau A
trong chan doan sém gidi tinh thai nhi (tai bién ghi nhan duwoc cla phwong phap 1a hién twong mat
chi hay doan chi cta thai nhi)

e Khao sat vat pham thai nhi: nwéc 6i, nhau thai, thai, mau thai

bay la phwong phap thudc loai xam pham thai nhi, muc dich lam nhlem sac dod (karyotype) qua cac té
bao thai thu nhan dwoc, dinh lvong mot sb chét trong nwéc 6i, trong mau thai nhi hoac lam xet
nghiém trén mau nhau thai, mau thai (dinh danh vi trung, xét nghiém huyét thanh,chan doan hay mién
dich chan doan mét s6 bénh ly nhiém trung ...). Cac tha thuat dé c6 dwoc vat pham bao gom:

a. Choc do nuwéc bi

Day la phwong phap l4y mau don gidn nhat. Tha thuat cé thé dwoc thuc hién tir 11 tuan vé kinh cho
dén khi két thac thai ky. Tha thuat duwoc phan theo cac thoi diém: sém & 13-15 tuan, cb dién 16-20
tuan va mudn hon khi tir 20 tuan tr& 1én. Tha thuat thwe hién bang cho mét kim dai qua thanh bung
va thanh t& cung dé vao xoang éi.

Sé té bao thai trong nwéc bi tang dan theo tudi thai nhuwng kha ndng séng sét ctia t& bao qua nubi
cy thi ngwoc lai giam dan theo tudi thai. Do do, thoi diém cla tha thuat phai dwoc chon lwa sao cho
c6 dwoc mot sb lwong phil hop té bao thai c6 kha ndng sdng sét cao véi mét sé lwong nwéc i bi lay
di vira phai va khong lam anh hwéng dén su phat trién cta thai ky. Thoi diém 16 -17 tudn dwoc xem
la pht hgp nhat cho choc do nwéc 6i (v&i muc dich 1am nhiém séc db). Tlr 16-20 tuan, sé té bao thai
trong nwéc bi cé thé dat 100.000/ml véi khd nang >10 té bao/ml sbng sét dwoc qua nudi cdy. Choc
do bi & thoi diém sém hon dé c6 nguy co that bai (khéng vao dwoc budng bi), khong lay duoc du
lwong nuwéc 6i hay lwong bi 14y di qua mirc anh hwdng dén phat trién thai (sady thai, thiéu &i som).
Choc do qua muén thwdng thu dwoc nhiéu té bao thai trong nuwédc &i nhung kha nang nubi ciy dwoc
té bao sé& kém di. Cac té bao thai trong nwéc bi sau d6 sé dwoc nudi cdy va phan tich, tly theo yéu
cau, & mirc dd nhiém sac thé hay mirc d pha ntlr gen — DNA.

Nwéc 6i con cho phép dinh lvong mét sb chéat dé chan doan bénh nhw AFP trong mét s6 di tat thai
hay bat thwong dong ong than kinh, Acetyl cholinesterase trong bat thwong dong ong than kinh hay
mét s6 xét nghiém sinh hoa trong bat thwdng tiét niéu cda thai nhi.

Tai bién cua phwong phap la chén thwong cho me (nhiém tring, chdy mau, phan (rng tw mién trong
bt dong mién dich) hay chan thwong cho thai (sdy thai, doan chi hay bién dang chi do thay ddi lwong
nwéc 6i hay viém nhiém budng 6i)

b. Sinh thiét nhau thai

Tha thuat cé thé dwoc thwe hién tlr 10 tudn vé kinh, mau nhau thai cho phép lam dwoc xét nghiém té
bao hoc , nhiém sé&c thé, sinh hoa ho&c vi tring hoc. C6 thé thuwc hién sinh thiét nhau qua ngé bung
hay qua nga am dao. Tai bién cla phwong phap la chan thuwong cho me (nhiém tring, chay mau,
phan (rng tw miém trong bat dong mien dich) hay | chan thwong cho thai (say thai,di tat thai). Tai bién
cho thai so sanh gitra sinh thiét nhau va choc do &i khac biét theo nhleu ngudn sb liéu va nghién ctru
khac nhau. Mét s6 cho rang sinh thiét nhau it gay sy thai hon va mét s khac thi ¢ y kién nguoc lai.



¢. LAy mau cudng rén thai nhi

Tha thuat dwoc thwe hién tir 18-20 tuan vo kinh cho dén két thic thai ky véi myc dich chan doan,
dong thoi con dung trong dieu tri (truyén mau trong tlr cung do tan huyét trong bat dong nhém mau
Rhesus hoac tan huyét do nhiém trung parvovirus)

Tai bién cua phwong phap la chan thwong cho me (nhiém tring, chdy mau, phan tng tw miém trong
b4t ddng mién dich) hay chan thwong cho thai (thai lwu, chdy mau hay huyét tu cuéng rén, sanh non,
cham phat trién trong t& cung)

d. Sinh thiét thai

Th thuat dwoc dé nghi khi ngwi ta can chan doan trén mau ndi tang thai nhi, thic hién qua soi thai
(trong giai doan si€u &m md&i phat trien)
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3. Chon lwa - chi dinh cac phwong tién

Nt)u’ da trinh bay & trén, méi phwong tiép déu’cé mot ky thudt chuyén biét, mcf)t,gié, tri ap dung, thoi
diém thwc hién thuan lgi cling nhuw tai bi(f:'n - bat lgi — tién lgi khac nhau; chwa ké dén viéc thwc hién
cac phuwong phap khao sat con doi hdi diéu kién k¥ thuat va nhan sy khac nhau.

Viéc lya chon — (;hi dinh cac phwong phap khao sat, cling nhw ph‘éi hop cac phwong phap do do, tuy
theo thoi diém tiép,nhén bér)h nhan, muc dich khéo sat dat ra, dieu kién ky thuat, thiét bj va nhan sw
hién co, sw can nhac gitra két qua thu dwoc va bat lgi gay ra do tha thuat.

V. THAI DO XU TRI

1. Phét hién bat thwérng thai nhi

Danh gia bat thwong : bét thuong nhé hay Ion, don 1& hay nam trong mét héi chirng bét thuwong, co
lién quan di truyén hay khong, c6 kha nang phat hién thém bat thuwong khac do phoi hgp hoac do hé
qua hay khong. Viéc danh gia nay sé gitp cho bwédc chan doan tiép theo sau.

2. Chan doan — theo ddi bat thwong thai nhi

Chéan doan nguyén nhan : bét thwong thudc dang co lién quan dén bat thiwong nhiém sac thé khong,
do di truyén hay do bat thwong mac phai trong thai ky (lién quan dén twong lai sén khoa clia me).

Cb géng di tim nguyen nhan cla bat thwéng néu dwoc, vi ngoai viéc can thiép truc tiép vao nguyén
nhan gay bénh dé& chiva bénh cho thai nhi hay céi thién twong lai san khoa ctia me; viéc biét ro
nguyén nhan gay bét thwong sé gitp hiéu rd co ché bénh sinh cta bat thuong, hiéu ré bat thuwdng
hinh thanh va tién trién nhw thé nao dé cé hwéng theo ddi va x@ tri kip thoi.



Vidu:
Thai cham tang trwdng trong t&r cung cé 10% kha ndng cé bat thwdng vé nhiém sic thé.

Chng dau nhd (microcéphalie) la biéu hién cta nhiéu tinh trang bénh ly thai nhi, trong d6 c6 nhiém
trung thai nhi. Néu nhiém tring do Cytomegalovirus, c6 kha ndng kém theo cac hoa voi bat thwong
trong n&o hay bat thwéng trong cudn 16p vé ndo ... dwa dén kha ndng cham phat trién tam than — van
dong cua tré hay nhirng con dong kinh cuc bd sau nay. Néu nhiém tring do Toxoplasmose, cé kha
néng kém theo cac 6 hoai t&r — hoa vdi trong ndo dwa dén nguy co rdi loan than kinh van dong sau
nay hay kha nang gan lach to do tdn thwong trén nhu mé gan. Néu do rubella, do co’ quan bi tac dong
thwong la tai, mat, tim, can biét kha nang tré bi diéc (1 hay 2 bén) do tdn thwong bc tai (58%) va dw
tri thwe hién chan doan sém va can thiép ngay sau sinh hoac kha ndng gidm thi lwc (13%) do tén
thwong trén véng mac phat trién muén sau sinh.

Chén doan murc do bét thuwong : bat thwdng nhé khong anh hwdng dén thai ky hay cudc séng cla tré
(vd, tat ngoén tay dw thira khéng lién quan nhiém séc thé), bat thueng nghiém trong cé thé lam gian
doan thai ky, bat thwdng lam cudc sbng tré cé khiém khuyét hay khéng. Bwédc chan doan nay sé gilp
chon Iwa thai do xt tri pht hop nhét.

Chén doéan hé qua cla bét thudng : gilp nha san khoa tién liéu dwoc dién tién cuta thai ky co hay
khéng can thiép, can thiép nhw thé ndo. Vi du : phat hién thiéu 6i sém, nguyén nhan thwong gap 1a
do bat thwéng duwong tiéu hod, can biét thém rang riéng thidu 6i sém co6 thé lam thiéu san phéi thi
phét, giam van dong chi thir phat, gay bién dang tw thé chi thir phat ; nhw vay ngoai viéc tim nguyén
nhan 1a cac bat thwdng dwédng tiéu hoa con phai di tim thém nhirng bat thwdng phdi va chi d& danh
gia khoéng bd sét mirc dd cla bat thuwong.

3. Xt tri bat thwong thai nhi
e Diéu tri trong tlr cung
e K&t thuc thai ky sém (cho ra d&i moét thai nhi khéng c6 kha nang séng sét, déng nghia véi bd thai)

e Theo ddi bét thuong va két thic thai ky co ké hoach, cho ra doi mét tré cé bat thuwong nhung co
kha nang dieu chinh hodc bat thuwdong khdng anh hwdng/ anh hudng khong nghiém trong dén cudc
sOng cla tré sau nay (dong nghia v@&i viéc chap nhan tré cé bat thwong ra doi).

Viéc x( tri bat thwong, do d6, sé phu thudc rat nhiéu vao kha nang ctia nha nhi khoa, chir khéng phai
chi 1a nha san khoa. Chinh ngu®i bac sT nhi khoa sé cé y kién vé kha néng sbng sét va phat trién cua
tré v&i cac di tat co6 dwoc, ngwdi phau thuat nhi khoa tuy theo kha nang hoat dong sé cé y kién vé kha
nang diéu chinh bat thwong cung thoi diém diéu chinh bat thwdng ; sau dod, ngwdi thwe hanh san
khoa sé& quyét dinh thoi diém va ké hoach can thiép san khoa sao cho gidm thiéu nguy co cho thai va
cho me.

Vi duy, mot treong hop loan dwdng xwong — sun (bénh ly di truyén) sé dwoc can thiép md sanh voi
dong tac 14y thai nhe nhang nham tranh cac sang chan hé co xwong cla thai nhi khi sanh theo nga
am dao. Mot trwéng hop thoat vi rén (khi khong kém nhiéu bat thuwdng nghiém trong khéc) ciing dwoc
wu tién sanh ngd bung va phéi hop cling phau thuat nhi dé chuyén tré ngay sau sinh dén cho nha
phau thuat nham gidi quyét khéi thoat vi ngay sau dé.

Trong x& tri bat thwérng thai nhi, viéc thdng tin cdn ké& cho thai phu va ngwdi nha 1a quan trong. Quyét
dinh clia thai phu va ngudi nha, du dung hay sai theo chuy&n mén, van phai ludn dwoc ton trong. Vai
tro cGa ngudi san khoa va nhi khoa la gilp cho thai phu va ngudi nha cé day da thdng tin vé tinh
trang bat thwong cla thai, hiéu dwoc ich loi va bét lgi khi ho chon Iwa bét ky cach giai quyét nao cho
thai (bé thai hay gilr thai).

VI.KET LUAN

Mot dtra tré bat thwong ra doi, dong nghia voi viéc lam nang thém ganh kinh té gia dinh ciing nhirng
ap lwc tam ly — tinh cdm cho cac bac cha me. Hé thong y té, trong diéu kién con han ché, sé phai chi



phi mét phan kha dang ké dé chdm séc cho nhém nay, trong khi van con khé khan dé cham séc cho
nhém déi twong binh thwdng. Dlra tré da dwoc hinh thanh va ra ddi, vé mat dao drc hoc, chiung ta
khéng c6 quyén ngan can hay tiéu huy chang di. Tuy nhién, viéc phat hién ra bat thudng truéce khi tré
ra doi, viéc tién lwong kha néng sbng sét va phat trién cua tré khi tré chi con 1a moét bao thai non yéu
dé c6 mot quyét dinh dung dan sau d6 (hay chi it [a c6 mot sw chuén bi tam Iy va kinh té cta cha me
khi chao dén moét dira tré ¢ bat thuwong ra doi) 1a diéu ma ching ta cé thé thwe hién dwoc thdng qua
viéc thwe hién chan doan tién san.

Bai viét nay, nhu mét tbng quan vé chan doan tién san, di con so lwgc, mong muén trinh bay nhirng
khai niém co ban cung nhitng phwong phap chan doan tién san ma y hoc cac nwéc phat trién da
thwe hién thanh coéng t& nhiéu thap nién vira qua. Nhivng phwong phap nay ngoai mot s nam ngoai
tam tay cGa y hoc Viét Nam, van con nhiéu cach ndm trong kha nang ctia chung ta trong hién tai hay
& mét twong lai rat gan ; mot sé hoat dong riéng 1& trong linh viec nay da bat dau dwoc thye hién tai
cac co s& y té Ion tai Viet Nam. Thuc hién dwoc chan doan tién san cé hiéu qua va c6 hé théng,
chinh 1a phwong cach hitu hiéu dé nang cao sirc khde cong ddng va noi gidng néi chung va véi hoat
doéng clia nganh san khoa néi riéng, wéc mudn « me tron, con vudbng » méi dwoc thod man tron ven.
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