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Tóm tắt
Đặt vấn đề: Sàng lọc - chẩn đoán trước sinh các bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 của thai 
nhi là một vấn đề cấp thiết được nhiều quốc gia trên thế giới nghiên cứu và thực hiện từ lâu nhưng ở 
nước ta chỉ mới được áp dụng cách đây vài năm tại miền Bắc và miền Nam. Để góp phần vào mục tiêu 
nâng cao chất lượng dân số tại khu vực miền Trung, chúng tôi thực hiện đề tài này nhằm đánh giá kết quả 
sàng lọc - chẩn đoán trước sinh của thai nhi. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu: Sàng lọc các thai 
phụ có tuổi thai từ 11-14+1 tuần, tính nguy cơ kết hợp độ dày mờ da gáy và chỉ số sinh hóa freeβHCG, 
PAPP-A bằng phần mềm FMF. Xét nghiệm chẩn đoán đối với các thai phụ có kết quả sàng lọc nguy cơ 
cao bằng kỹ thuật QF-PCR. Kết quả: Sàng lọc cho 1516 thai phụ thì có 145 thai phụ có nguy cơ cao đối 
với một trong các hội chứng T21, T18, T13. Trong đó, chỉ có 78 người đồng ý tham gia chọc ối chẩn 
đoán. Phát hiện 7 trường hợp bất thường số lượng NST. Kết luận: Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mắc ít 
nhất 1 trong 3 hội chứng là 9,6%. Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao đồng ý chẩn đoán là 53,8%. Tỷ lệ thai 
nhi chẩn đoán bất thường số lượng NST là 9,0%, trong đó 85,7% mắc T21, 14,3% mắc T18, không có 
trường hợp nào mắc T13.

Abstract
STUDY OF PRENATAL SCREENING AND DIAGNOSIS FOR DOWN, EDWARD AND 

PATAU SYNDROME IN THE CENTRAL OF VIETNAM
Doan Huu Nhat Binh, Le Tuan Linh, Nguyen Viet Nhan, Ha Thi Minh Thi, 

Doan Thi Duyen Anh, Le Phan Tuong Quynh
Hue University of Medicine and Pharmacy

Background: This study aimed to evaluate the results of prenatal screening and diagnosis for Down, Edward 
and Patau syndrome in the central of Vietnam. Materials and method: First trimester screening using 
combined serum marker test (free β-HCG, PAPP-A) including nuchal translucency by the FMF software. 
The high risk pregnancies was tested by QF-PCR diagnosis using amniotic fluid. Results: Screening for 
1516 pregnancies, 145 pregnancies at high risk for Down, Edward and Patau syndrome. However, there was 
only 78 of them agreed to participate in diagnostic amniocentesis. Found 7 cases of abnormal number of 
chromosomes. Conclusion: The rate of high-risk pregnancies was 9.6%. Percentage of pregnancy with high-
risk diagnostic agreement was 53.8%. The rate of abnormal number of chromosomes was 9.0%, in which 
85.7% of T21, 14.3% of T18, did not find any cases of T13 detected by QF-PCR technique.

1. ĐẶT VẤN ĐỀ
Bất thường về số lượng nhiễm sắc thể được 

xem là nguyên nhân hàng đầu gây nên hiện tượng 
sẩy thai tự nhiên. Nghiên cứu trên số trẻ sinh ra 

với các bất thường số lượng nhiễm sắc thể, người 
ta nhận thấy đa số là những trẻ này mắc 1 trong 3 
hội chứng ba nhiễm sắc thể 21, 18, 13, trong đó ba 
nhiễm sắc thể 21 (hội chứng Down) là phổ biến 
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nhất với tần suất 1/800 - 1/700 trẻ sinh ra. Những 
trẻ này thường mang các dị tật rất đa dạng như: 
dị dạng về khuôn mặt, bệnh tim bẩm sinh, biến 
dạng xương, chi, nhược cơ, thiểu năng sinh dục 
dẫn đến vô sinh, dị tật cơ quan nội tạng, mắc phải 
các rối loạn chuyển hóa khác gây chậm phát triển 
tâm thần - vận động, các bệnh về máu, v.v… và có 
thể dẫn đến tử vong.

Các nỗ lực của y học trong những năm gần đây 
đã góp phần đáng kể vào việc cải thiện vấn đề sức 
khỏe cho trẻ mắc các hội chứng này. Tuy nhiên, 
nếu nhìn nhận vấn đề trên một khía cạnh khác, 
chúng ta sẽ thấy các nỗ lực này không nhằm mục 
đích điều trị lành bệnh hoàn toàn cho trẻ mà chỉ để 
hạn chế một phần biểu hiện của bệnh, kéo dài tuổi 
thọ của trẻ, đặc biệt là trẻ mắc hội chứng Down 
(thường sống đến hơn 30 tuổi ). Điều này đã góp 
phần làm kéo dài gánh nặng tâm lý cho gia đình, 
xã hội và cho chính bản thân trẻ. Do đó, sàng lọc 
và chẩn đoán trước sinh các bất thường số lượng 
nhiễm sắc thể 21, 18, 13 của thai nhi là một vấn 
đề cấp thiết, được nhiều quốc gia quan tâm, nhắm 
đến mục tiêu nâng cao chất lượng dân số, hạn chế 
tỷ lệ trẻ mắc các hội chứng này ra đời, từ đó giảm 
nhẹ gánh nặng cho gia đình và xã hội.

Xuất phát từ yêu cầu thực tiễn và khả năng ứng 
dụng các kỹ thuật mới vào công tác sàng lọc - chẩn 
đoán trước sinh các bất thường số lượng nhiễm sắc 
thể, góp phần vào mục tiêu nâng cao chất lượng 
dân số tại khu vực miền Trung, chúng tôi chọn 
đề tài: “Nghiên cứu sàng lọc và chẩn đoán các 
bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 
của thai nhi tại khu vực miền Trung” nhằm 
đánh giá kết quả sàng lọc - chẩn đoán trước sinh 
các bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 
của thai nhi.

2. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN 
CỨU

2.1. Đối tượng nghiên cứu 
Đối tượng nghiên cứu của chúng tôi là 1516 

thai phụ có tuổi thai từ 11 tuần đến 14 tuần 1 ngày 
(11-14+1 tuần) thuộc khu vực miền Trung đồng ý 
tham gia sàng lọc trước sinh tại Bệnh viện Đại học 
Y Dược Huế.

Những thai phụ SLTS 11-14+1 tuần có nguy cơ cao 
mang thai mắc ít nhất 1 trong 3 hội chứng: T21, T18, 

T13, sau khi được tư vấn, đồng ý tham gia lấy ối làm 
xét nghiệm CĐTS.

Tiêu chuẩn loại trừ 
- Thai phụ hút thuốc trong quá trình mang thai, 

bị tiểu đường phụ thuộc insulin, có tiền sử sinh 
con mắc T21, T18, T13, mang thai có từ 2 bào thai 
trở lên (kể cả trường hợp 1 bào thai bình thường, 
các bào thai còn lại là thai trống) hoặc có sử dụng 
các biện pháp hỗ trợ sinh sản dưới bất kỳ hình 
thức nào.

- Thai phụ tham gia chẩn đoán không lấy được 
mẫu nước ối hoặc nước ối bị nhiễm máu.

2.2. Phương pháp nghiên cứu
- Bước 1: Tư vấn về xét nghiệm SLTS cho thai 

phụ có tuổi thai ước tính trong khoảng 11-14+1 
tuần. Được thực hiện bởi các bác sĩ sản khoa và 
bác sĩ di truyền.

- Bước 2: Siêu âm để xác định CDĐM và độ 
dày MDG của thai nhi.

- Bước 3: Các thai phụ có tuổi thai tính theo 
CDĐM từ 11-14+1 tuần được lấy mẫu máu và 
làm xét nghiệm định lượng nồng độ PAPP-A và 
β-hCG tự do tại Đơn vị xét nghiệm thuộc Trung 
tâm Sàng lọc - Chẩn đoán Trước sinh và Sơ sinh - 
BVĐHYD Huế.

- Bước 4: Sử dụng phần mềm The First 
Trimester Screening Program của FMF (gọi tắt là 
phần mềm FMF) để tính nguy cơ thai phụ mang 
thai mắc T21, T18, T13 theo tuổi mẹ, độ dày MDG 
và nồng độ các chất sinh hóa trong huyết thanh.

- Bước 5: Tư vấn CĐTS cho các thai phụ có 
nguy cơ cao mang thai mắc ít nhất 1 trong 3 dị tật: 
T21, T18, T13.

- Bước 6: Lấy mẫu nước ối để làm xét nghiệm 
CĐTS bằng kỹ thuật QF-PCR cho các thai phụ 
đồng ý tham gia.

- Bước 7: Phân tích và xử lý số liệu.

3. KẾT QUẢ VÀ BÀN LUẬN
3.1. Kết quả sàng lọc trước sinh
3.1.1. Phân bố nguy cơ của các thai phụ tham 

gia sàng lọc
Tiến hành sàng lọc cho 1516 thai phụ, chúng 

tôi phân thành 2 nhóm: nhóm nguy cơ cao và 
nhóm nguy cơ thấp. Nguy cơ cao là nhóm có nguy 
cơ cao hơn ngưỡng 1:250 đối với hội chứng T21 
và 1:150 đối với T18 và T13.
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Bảng 3.1. Phân bố nguy cơ mắc ít nhất 1 
trong 3 bệnh lý: T21, T18, T13 ở các thai phụ 

tham gia sàng lọc trước sinh 11-14+1 tuần

Nguy cơ n % P

Nguy cơ 
cao

145 9,6

p<0,001Nguy cơ 
thấp

1371 90,4

Tổng 1516 100

Chú thích: Trong 145 trường hợp trên có 2 
trường hợp thai nhi có nguy cơ cao mắc T18, T13 
nhưng nguy cơ thấp mắc T21.

Các thai phụ có nguy cơ cao chiếm tỷ lệ thấp 

hơn các thai phụ có nguy cơ thấp mang thai mắc 
T21, T18, T13 có ý nghĩa thống kê (p<0,001).

Bên cạnh đó, các nghiên cứu cũng cho thấy việc 
sàng lọc trước sinh dựa vào tuổi mẹ, độ dày MDG 
và nồng độ các chất sinh hóa ở quý I (PAPP-A và 
β-hCG tự do) cho kết quả sàng lọc tốt hơn, có tỷ lệ 
phát hiện cao hơn so với SLTS ở quý II với cùng tỷ 
lệ dương tính sai. Do đó, trong đề tài này chúng tôi 
đã tiến hành SLTS ở tuổi thai từ 11-14+1 tuần cho các 
thai phụ tham gia và nghiên cứu các kiểu kết hợp yếu 
tố sàng lọc khác nhau trình bày ở mục 3.1.2.

3.1.2. Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai 
mắc hội ba nhiễm sắc thể 21, 18, 13 theo các kiểu 
kết hợp yếu tố sàng lọc

Bảng 3.2. Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc T21, T18, T13 theo các kiểu kết hợp các 
yếu tố sàng lọc

Kiểu kết hợp yếu tố sàng lọc
T21 T18 T13

N % n % n %

Tuổi mẹ (TM) 196 12,9 30 2,0 2 0,1

TM, PAPP-A và β-hCG tự do 332 21,9 25 1,6 27 1,8

TM, độ dày MDG 155 10,2 25 1,6 19 1,3

TM, độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG tự do 143 9,4 17 1,1 14 0,9

P p<0,0001 p=0,3805 p=0,1138

Chú thích: Các tỷ lệ trên được tính trong tổng số 1516 thai phụ được sàng lọc

Sử dụng các kiểu kết hợp yếu tố sàng lọc khác 
nhau để tính nguy cơ cho thai phụ tham gia SLTS 
11-14+1 tuần, chúng tôi có kết quả như sau:

- Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc 
T21 theo TM, độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG tự 
do là thấp nhất (9,4%).

- Tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc 
T21 theo TM, PAPP-A và β-hCG tự do là cao nhất 
(21,9%).

- Sự khác nhau về tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao 
mang thai mắc T21 giữa các kiểu kết hợp yếu tố 
sàng lọc là có ý nghĩa thống kê (p<0,0001). 

- Sự khác nhau về tỷ lệ thai phụ có nguy cơ cao 
mang thai mắc T18, T13 giữa các kiểu kết hợp yếu 
tố sàng lọc là không có ý nghĩa thống kê (p>0,05).

Các công trình nghiên cứu trên thế giới đã 
chứng minh việc kết hợp các yếu tố sàng lọc sẽ 
góp phần làm tăng tỷ lệ phát hiện và giảm tỷ lệ 
dương tính sai trong sàng lọc trước sinh. Kiểu kết 

hợp nào cho tỷ lệ phát hiện càng cao, tỷ lệ dương 
tính sai càng thấp thì kiểu kết hợp đó càng có giá 
trị trong sàng lọc trước sinh.

Trong nghiên cứu của chúng tôi, kiểu kết hợp 
TM, độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG tự do cho tỷ 
lệ thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc T21 là 
9,4%, thấp hơn các kiểu kết hợp còn lại có ý nghĩa 
thống kê (p<0,05).

Kết quả này tương tự nghiên cứu của Wapner 
năm 2003 (p>0,05) với tỷ lệ thai phụ có nguy cơ 
cao mang thai mắc T21 theo các kiểu kết hợp: TM, 
PAPP-A và β-hCG tự do; tuổi mẹ và độ dày MDG; 
TM, độ dày MDG, PAPP-A và β-hCG tự do lần 
lượt là: 23,8%; 12,5%; 10,0% (n=8216).

Qua đó, chúng tôi cũng nhận thấy việc kết 
hợp các yếu tố sàng lọc là yếu tố quan trọng góp 
phần vào việc giảm tỷ lệ dương tính sai trong 
sàng lọc trước sinh. Nó có ý nghĩa rất lớn trong 
việc giảm thiểu số lượng các thai phụ tham gia 
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lấy ối cũng như các trường hợp sẩy thai do lấy 
ối gây nên.

3.2. Kết quả chẩn đoán trước sinh
3.2.1. Đặc điểm đối tượng tham gia xét 

nghiệm chẩn đoán trước sinh
Sau khi tiến hành sàng lọc trước sinh 11-14+1 tuần 

trên 1516 thai phụ, bằng cách kết hợp TM, độ dày 
MDG, PAPP-A và β-hCG tự do để tính nguy cơ, 
chúng tôi ghi nhận được 145 trường hợp thai phụ 
có nguy cơ cao mang thai mắc ít nhất 1 trong 3 dị 
tật: T21, T18, T13. Những thai phụ này cần được 
lấy ối để làm xét nghiệm chẩn đoán trước sinh.

Tuy nhiên, sau khi được tư vấn và giải thích về 
xét nghiệm cũng như nguy cơ sẩy thai khi làm xét 
nghiệm CĐTS, chỉ có 78 thai phụ đồng ý tham gia 
CĐTS, chiếm tỷ lệ 53,8%. Tỷ lệ này của chúng 
tôi thấp hơn có ý nghĩa thống kê (p<0,05) so với 
nghiên cứu Nagle năm 2000 (thực hiện trên các 
thai phụ Australia gốc Việt Nam), Nicolaides năm 
2005, Rozenberg năm 2006 và Wojdemann năm 
2005. Tỷ lệ thai phụ đồng ý tham gia CĐTS trong 
nghiên cứu của các tác giả này lần lượt là 91,7% 
(n=12); 77,6% (n=2565); 89,1% (421); 77,0% 
(n=163).

Bảng 3.3. Phân bố thai phụ tham gia và không tham gia CĐTS theo nhóm nguy cơ cao mang thai 
mắc T21

Nhóm nguy cơ cao Số 
lượng

Đồng ý tham 
gia CĐTS

Không đồng ý tham 
gia CĐTS p

n % n %

Nguy cơ từ 1/50 đến 1/250 64 28 43,8 36 56,2 p > 0,05

Nguy cơ >1/50 79 49 62,0 30 38,0 p < 0,05

p p < 0,05 p > 0,05

Chú thích: Có 2 trường hợp thai phụ có nguy cơ cao mang thai mắc T18, T13 nhưng lại có nguy cơ 
thấp mang thai mắc T21 nên không được tính vào bảng trên

Sự khác nhau về tỷ lệ thai phụ đồng ý tham gia 
CĐTS giữa nghiên cứu của chúng tôi và nghiên cứu 
của các tác giả khác có lẽ do các nguyên nhân sau đây:

- Hiểu biết về sàng lọc, chẩn đoán trước sinh 
của các thai phụ tại địa bàn chúng tôi nghiên cứu 
còn chưa nhiều do chương trình này chỉ mới triển 
khai từ tháng 05/2011 tại khu vực miền Trung.

- Phong tục tập quán, quan niệm đạo đức, tín 
ngưỡng của các thai phụ tại địa bàn nghiên cứu 
của chúng tôi có lẽ cũng có ảnh hưởng đến quyết 
định tham gia CĐTS của các thai phụ.

- Giá thành xét nghiệm này khá cao so với thu 
nhập của nhiều gia đình tại địa bàn khu vực miền 
Trung, địa bàn mà chúng tôi nghiên cứu.

Tuy nhiên, khi so sánh về đặc điểm nguy cơ 
mang thai mắc T21 giữa 2 nhóm thai phụ này 
(bảng 3.12), chúng tôi nhận thấy các thai phụ có 
nguy cơ > 1/50 có khuynh hướng đồng ý tham gia 
CĐTS cao hơn so với các thai phụ có nguy cơ từ 
1/50 đến 1/250 (p<0,05). Qua đó, chúng tôi nhận 
định rằng chỉ số nguy cơ có ảnh hưởng đến quyết 
định tham gia CĐTS của các thai phụ. Spencer 
khi nghiên cứu về tỷ lệ thai phụ đồng ý tham gia 

CĐTS cũng có nhận định như vậy.
3.2.2. Kết quả chẩn đoán trước sinh bằng kỹ 

thuật QF-PCR
Tiêu chuẩn vàng để chẩn đoán các bất thường số 

lượng NST của thai nhi là kỹ thuật lập karyotype (lập 
nhiễm sắc thể đồ). Tuy nhiên, thời gian thực hiện 
và phân tích kết quả của kỹ thuật này thường phải 
mất từ 10-21 ngày kể từ ngày lấy mẫu, điều này 
gây rất nhiều khó khăn cho việc tư vấn và thực 
hiện thủ thuật đình thai cho các thai phụ được chẩn 
đoán mang thai mắc các bất thường số lượng NST. 
Do đó, hiện nay, các kỹ thuật chẩn đoán nhanh đã 
phát triển như: kỹ thuật FISH và kỹ thuật QF-PCR.

Kỹ thuật QF-PCR, với thời gian chẩn đoán 
nhanh hơn (trong vòng 24 giờ), kỹ thuật đơn giản 
hơn và thực hiện cùng lúc được nhiều mẫu hơn so 
với kỹ thuật FISH, hiện đang là lựa chọn hàng đầu 
của các trung tâm sàng lọc - chẩn đoán trước sinh 
ở Việt Nam cũng như trên thế giới.

Tiến hành chẩn đoán bằng kỹ thuật QF-PCR 
cho 78 thai phụ đồng ý tham gia, chúng tôi phát 
hiện 7 trường hợp bất thường số lượng NST 21, 
18, 13 chiếm tỷ lệ 9,0%.
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Bảng 3.4. Kết quả chẩn đoán trước sinh bằng 
kỹ thuật QF-PCR

Kết quả chẩn đoán trước sinh N %

Thai nhi mắc bất thường số 
lượng NST 21, 18, 13

7 9,0

Thai nhi không mắc bất thường 
số lượng NST 21, 18, 13

71 91,0

Tổng 78 100

Chú thích: 
- Trong 78 trường hợp tham gia CĐTS, không có 

trường hợp nào sẩy thai do lấy ối.
- Cả 7 trường hợp được chẩn đoán bất thường 

số lượng NST 21, 18, 13 ở trên, sau khi được tư vấn, 
đều quyết định đình thai.

Kết quả nghiên cứu của chúng tôi tương tự 
với nghiên cứu của Rozenberg năm 2006 và 
Wojdemann năm 2005 (p>0,05). Khi tiến hành 
CĐTS cho các thai phụ có nguy cơ cao đồng ý 
tham gia, tỷ lệ thai nhi mắc bất thường số lượng 
NST 21, 18, 13 mà 2 tác giả này phát hiện được 
lần lượt là: 13,9% (n=375) và 9,6% (n=125). 

Một nghiên cứu khác được Đỗ Thị Thanh Thủy 
tiến hành vào năm 2009 ở bệnh viện Từ Dũ - thành 
phố Hồ Chí Minh cho thấy tỷ lệ bất thường số lượng 
NST 21, 18, 13 trong số các thai phụ có nguy cơ cao 
mang thai mắc T21 tham gia CĐTS chỉ có 3,4% 
(n=324). Kết quả nghiên cứu của chúng tôi cao hơn 
có ý nghĩa thống kê so với tác giả này (p<0,05). Sở dĩ 
tỷ lệ các trường hợp bất thường số lượng NST 21, 18, 
13 trong nghiên cứu của Đỗ Thị Thanh Thủy thấp, 
chỉ 3,4% là vì tác giả đã chọn ngưỡng nguy cơ là 
1/400 để sàng lọc cả 3 loại bất thường: T21, T18, 
T13 trong khi phần lớn chương trình sàng lọc - chẩn 
đoán trước sinh trên thế giới sử dụng ngưỡng nguy 
cơ trong khoảng 1/250-1/300 đối với sàng lọc T21 
và trong khoảng 1/150-1/200 đối với sàng lọc T18, 
T13. Nghiên cứu của chúng tôi cũng chọn ngưỡng 
nguy cơ 1/250 để sàng lọc T21 và 1/150 để sàng lọc 
T18, T13.

3.2.3. Tỷ lệ các loại dị tật được phát hiện bằng 
kỹ thuật QF-PCR

Trong số 7 trường hợp thai nhi được chẩn 
đoán bất thường số lượng NST 21, 18, 13 trong 
nghiên cứu của chúng tôi, có 6 trường hợp T21 và 
1 trường hợp T18.

Bảng 3.5. Tỷ lệ các dị tật được phát hiện 
bằng kỹ thuật QF-PCR

Bệnh được chẩn đoán n %

Thể ba nhiễm sắc thể 21 (hội 
chứng Down) 6 85,7

Thể ba nhiễm sắc thể 18 (hội 
chứng Edward) 1 14,3

Thể ba nhiễm sắc thể 13 (hội 
chứng Patau) 0 0

Bất thường số lượng NST 21, 
18, 13 khác 0 0

Tổng 7 100

Trong 7 trường hợp dị tật được phát hiện bằng 
kỹ thuật QF-PCR có 6 trường hợp T21 (chiếm tỷ 
lệ cao nhất 85,7%), 1 trường hợp T18 (14,3%), 
không phát hiện trường hợp nào mắc T13 và các 
bất thường số lượng NST 21, 18, 13 khác.

So sánh với kết quả nghiên cứu của các tác giả 
khác, chúng tôi nhận thấy sự khác nhau giữa kết 
quả nghiên cứu của chúng tôi và các tác giả khác 
là không có ý nghĩa thống kê (p>0,05). 

Tuy nhiên, trong khi chúng tôi và Wojdemann 
không phát hiện được các trường hợp T13 nào thì 
Rozenberg và Đỗ Thị Thanh Thủy đã phát hiện ra 
tất cả là 7 trường hợp T13. Sở dĩ như vậy là do cỡ 
mẫu của chúng tôi cũng như các tác giả trên còn 
thấp so với tần suất bắt gặp T13 trong quần thể 
(khoảng 1/12000).

3.3. Tỷ lệ sẩy thai do lấy ối và tỷ lệ thai phụ 
mang thai dị tật quyết định đình thai

Tỷ lệ sẩy thai do lấy ối
Tiến hành lấy ối để làm xét nghiệm chẩn đoán 

trước sinh cho 78 thai phụ, chúng tôi ghi nhận 
không có trường hợp nào bị sẩy thai.

So sánh với kết quả nghiên cứu của Wojdemann 
năm 2005, tỷ lệ sẩy thai do lấy ối của tác giả này 
là 0,54% (n=737) chúng tôi nhận thấy sự khác 
nhau giữa kết quả nghiên cứu của chúng tôi và 
Wojdemann là không có ý nghĩa thống kê (p>0,05).

Tỷ lệ thai phụ mang thai dị tật quyết định 
đình thai

Trong nghiên cứu của chúng tôi, cả 7 trường 
hợp thai phụ được chẩn đoán mang thai mắc bất 
thường số lượng NST, trong đó có 6 trường hợp 
T21 và 1 trường hợp T18 (theo bảng 3.14 và 3.15) 
đều quyết định đình thai, tỷ lệ là 100%.
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So sánh với nghiên cứu của Rozenberg năm 
2006 và Wojdemann năm 2005, tỷ lệ thai phụ 
mang thai nhi mắc T21, T18, T13 quyết định đình 
thai của các tác giả này lần lượt là 100% (n=52) và 
83,3% (n=12). Kết quả của 2 tác giả này tương tự 
kết quả nghiên cứu của chúng tôi (p>0,05).

KẾT LUẬN
Qua nghiên cứu sàng lọc trước sinh các bất 

thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 của thai 
nhi trên 1516 thai phụ mang thai từ 11-14+1 tuần và 
chẩn đoán trước sinh cho một số trường hợp nguy 
cơ cao, chúng tôi rút ra những kết luận như sau:

- Tỷ lệ các thai phụ mang thai có nguy cơ cao 
mắc ít nhất 1 trong 3 hội chứng: ba nhiễm sắc 
thể 21, ba nhiễm sắc thể 18, ba nhiễm sắc thể 
13 là 9,6%.

- Tỷ lệ các thai phụ mang thai có nguy cơ 
cao đồng ý tham gia chẩn đoán trước sinh là 
53,8%.

- Tỷ lệ các thai nhi được chẩn đoán xác định 
mắc bất thường số lượng nhiễm sắc thể 21, 18, 13 
bằng kỹ thuật QF-PCR từ mẫu tế bào ối là 9,0%; 
trong đó có 85,7% mắc ba nhiễm sắc thể 21 và 
14,3% mắc ba nhiễm sắc thể 18, không có trường 
hợp nào mắc ba nhiễm sắc thể 13.
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