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TÓM TẮT

Việc chẩn đoán sớm các dị tật bẩm sinh (DTBS) thời kỳ phôi thai như: hội chứng Down, hội chứng Patau, hội chứng Edwards và một số hội chứng bất thường NST giới như Klinefelter, Turner là cần thiết để có các biện pháp xử lý phù hợp. QF-PCR trong chẩn đoán trước sinh là kỹ thuật phát hiện các bất thường số lượng nhiễm sắc thể nhờ vào việc phát hiện các trình tự lặp ngắn STR (short tandem repeat) có tính đa hình cao ở một số locus nhất định trên NST số 13, 18, 21, X, Y. Đây là kĩ thuật cho kết quả nhanh chóng hơn nhiều so với các kỹ thuật thường dùng trước đây do không cần phải nuôi cấy tế bào để làm lập karyotype. Mục tiêu: Đánh giá giá trị của từng maker trong chẩn đoán bất thường số lượng của nhiễm sắc thể 13, 18, 21, X và Y của thai. Đối tượng: gồm kết quả QF - PCR làm từ dịch ối của 1600 thai phụ làm tại Bệnh viện Phụ Sản Trung ương. Phương pháp nghiên cứu: cắt ngang mô tả, so sánh kết quả QF-PCR từ dịch ối của thai phụ với kết quả karyotype cũng từ nuôi cấy dịch ối của chính các thai phụ này. Kết quả: Chẩn đoán số lượng các NST 13, 18, 21, X và Y đúng  99,8% so với kỹ thuật di truyền tế bào, chỉ chẩn đoán sai 1/1600 trường hợp rơi vào thể khảm 46,XX/ 46,XY. Các marker có độ chính xác cao nhất  trong kỹ thuật QF-PCR  là SRY (100%), HPRT(92%),D18S535(82,3%),D13S258(83,2%),D21S1414(84,7%).
Từ khóa: QF-PCR, nhiễm sắc thể 13, 18, 21, nhiễm sắc thể XY.

SUMMARY

VALUE DIAGNOSE NUMBERAL CHROMOSOME ABBERATION OF THE MARKER BY QF-PCR TECHNIQUE
Early diagnosis of fetus with chromosomal defects such as Down syndrome, Patau Syndrome, Edwards syndrome are necessary to choose appropriate treatment. QF-PCR in prenatal diagnosis could detect abnormal chromosomes base on a short tandem repeat sequences polymorphic (STR) in some certain locus on chromosome 13, 18, 21, X, Y. The technique is able to conduct results more rapidly than previous techniques because of without taking for long time for cell culture and karyotype analysis. Objective: Evaluate the value of makers in prenatal diagnosis for fetus with abnormal number of chromosomes 13, 18, 21, X and Y. Subjects: includes results QF - PCR made from amniotic fluid of pregnant women do in 1600 at the Central Maternity Hospital. Methods: A cross sectional study, comparing QF-PCR results from the amniotic fluid of pregnant women with results from karyotype and amniotic fluid culture of the these women. Results and conclusion: Diagnostic number of chromosomes 13, 18, 21, X and Y 99.8% versus right cytogenetic techniques, only 1/1600 misdiagnosed cases could fall into the mosaic 46, XX / 46 , XY. The marker has the highest accuracy in the QF-PCR technique is the SRY (100%), HPRT (92%), D18S535 (82.3%), D13S258 (83.2%), D21S1414 (84.7%).
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