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TÓM TẮT
Bất thường nhiễm sắc thể là một trong những nguyên nhân gây ra dị tật bẩm sinh, là một trong những nguyên nhân chính gây tử vong và bệnh tật của trẻ. Vì vậy, sàng lọc và chẩn đoán trước sinh là cần thiết để giảm tỷ lệ thai bất thường nhiễm sắc thể. Để chẩn đoán xác định thai bị bất thường nhiễm sắc thể cần phải có các tế bào có nguồn gốc từ thai như tế bào ối, tế bào tua rau... Hầu hết các kỹ thuật này đều xâm phạm tới buồng ối, có thể gây các tai biến cho thai, cho mẹ như sảy thai, thai chết lưu… Vì vậy, để giảm bớt những can thiệp không cần thiết, chúng ta nên tiến hành sàng lọc trước sinh để loại bớt những trường hợp thai có nguy cơ thấp mắc DTBS. Mục tiêu: Đánh giá giá trị của sàng lọc bằng siêu âm phát hiện thai bất thường NST. Đối tượng: gồm 2256 thai phụ có kết quả sàng lọc huyết thanh mẹ được chọc hút dịch ối. Phương pháp nghiên cứu: Mô tả cắt ngang. 2256 thai phụ được siêu âm thai và 2256 mẫu dịch ối được phân tích NST tế bào ối tại Bộ môn Y sinh học – Di truyền theo tiêu chuẩn của hội nghị quốc tế về Di truyền người 2009 (ISCN), từ tháng 1 năm 2013 đến tháng 10 năm 2014. Kết quả: Tỷ lệ bất thường NST thai của nghiên cứu là 5,36%. Tỷ lệ phát hiện thai bất thường NST chung dựa vào siêu âm thai là 58,68% (tỷ lệ phát hiện thai hội chứng Down là 56%, thai hội chứng Edwards là 845%, thai hội chứng Patau là 100%, tỷ lệ phát hiện thai bất thường cấu trúc NST là 48,39%), với giá trị tiên đoán dương tính nói chung là 12,07%. Kết luận: Sàng lọc siêu âm thai có hiệu quả cao cho phát hiện thai hội chứng Patau và thai hội chứng Edwards với tỷ lệ phát hiện tương ứng là 100% và 84%.
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SUMMARY

EFFECTIVENESS OF FETAL ULTRASOUND SCREENING TO DETECT FETAL CHROMOSOMAL ABNORMALITIES

Abnormal chromosome is one of the causes of birth defects, is one of the major causes of death and illness in children. Therefore, screening and prenatal diagnosis is necessary to reduce the incidence of fetal chromosomal abnormalities. Amniocentesis and choriovillus sampling are common methods to diagnose fetal chromosomal abnormalities. Most of these prenatal diagnosis techniques are invasive to pregnant women. It may cause of fetal complications, such as miscarriage, stillbirths,... Therefore, to reduce unnecessary interventions, prenatal screening should be done to select high risk pregnancies who get indication for prenatal diagnosis. Objective: Evaluate the value of screening of fetal ultrasound in detection of fetal chromosomal abnormalities. Study method: Described. 2256 pregnant women were screened matenal serum, fetal untrasound and prenatal diagnosis by amniosentesis. 2256 samples were analyzed amniotic fluid amniotic cell chromosomes in the Biomedical Department - Genetics by the standards of the International Conference on Human Genetics in 2009 (ISCN), from January 2013 to October 2014. The data were analysed by software SPSS 22.0 of WHO and Microsof Excel 2010. Results: Prevalence of abnormal chromosomes is 5.36% of study. Detection rate for common chromosomal fetal abnormalities base on fetal ultrasound was 58.68% (detection rate is 56% for fetus Down syndrome, 84% for fetus Edwards syndrome and 100% for fetus Patau syndrome. Detection rate of abnormal fetal chromosome structure is 48.39%), the positive predictive value was 12.07% overall. Conclusions: Screening for fetal ultrasound is highly effective for fetus with Patau syndrome and Ewards syndrome with detection rate 100% and 84%, respectively.
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