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THIẾT KẾ PHẦN MỀM “NỘI BỘ"
SÀNG LỌC TIỀN SINH HỘI CHỨNG DOWN VÀ  

KHUYẾT TẬT ỐNG THẦN KINH Ở TUẦN THAI 15 – 22

Mục tiêu: Thiết kế một phần mềm “nội bộ” để tính nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Down, hội 
chứng Edwards và khuyết tật hở của ống thần kinh trong sàng lọc trước sinh ở tuần thai 15-22 
dựa trên ba chỉ số huyết thanh AFP, uE3 và hCG của sản phụ. Phương pháp: Dựa trên chương 
trình Excel của Microsoft Office và các kết quả nghiên cứu về đánh giá nguy cơ đã được công 
bố. Kết quả: Nguy cơ thai nhi mắc Trisomy 21 với ngưỡng từ 1/251 đến 1/350, nguy cơ được tính 
có xu hướng thấp hơn so với phần mềm Prisca (83,7%). Trường hợp sàng lọc cho kết quả thai có 
nguy cơ cao mắc Trisomy 21 nhưng kết quả chẩn đoán không mắc Trisomy 21: Phần mềm “nội bộ” 
cho nguy cơ thấp hơn so với phần mềm Prisca (73%) với 29% trường hợp được phần mềm “nội 
bộ” tính là nguy cơ thấp hơn 1/250. Trường hợp sàng lọc Trisomy 18 với ngưỡng thấp hơn 1/150: 
sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm (p<0,05). Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở của 
ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP cao hơn 1,50: Phần mềm “nội bộ” có xu hướng cho kết quả 
nguy cơ cao hơn so với phần mềm Prisca (94%). Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở của ống thần 
kinh với ngưỡng MoM AFP thấp hơn 1,5: không có sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa 2 phần 
mềm (p>0,05). Kết luận: Phần mềm “nội bộ” có đủ các chức năng cần thiết để sử dụng cho việc 
tính nguy cơ trong sàng lọc trước sinh hội chứng Down, hội chứng Edwards và khuyết tật hở của 
ống thần kình ở tuần thai 15-22.

Abstract
DESIGN AN “IN-HOUSE” SOFTWARE FOR CALCULTING 

THE RISK OF TRISOMY 21 AND OPEN NEURAL TUBE DEFECTS 
IN THE GESTATIONAL AGE 15 – 22 WEEKS

Le Phan Tuong Quynh, Nguyen Viet Nhan
Department of Humman Genetics, Hue University of Medicine and Pharmacy

Objectives: Design an “in-house” software for calculating the risk of fetus has Down syndrome, 
Edwards syndrome and open neural tube defects in prenatal screening at the gestational age  
15-22. Methods: Based on the Excel program of Microsoft Office and the articles with the 
Excel of Microsoft Office and the related articles have been published. Results: In cases have 
the risk of trisomy 21 with the range from 1/251 to 1/350: the risk tends to be lower than Prisca 
(83.7%). In cases have the high risks of trisomy 21 in screening but the results of prenatal diagnosis 
are not trisomy: the risks of “in house” software are lower than the risks of Prisca (73%) with 29% 
of cases has the risks less than 1/250 . In cases of trisomy 18 with the risks are lower than 1/150: 
there are statistical significant differences between the two softwares (p <0.05). In screening open 
neural tube defects, the cases have the threshold higher than 1.50 MoM AFP: The results in the 
“in house” software tend to higher than Prisca (94%). The cases have the threshold lower than 
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1.50 MoM AFP: Where the disability screening of neural tube openings with thresholds lower 
than 1.5 MoM AFP: there are no statistical significant differences between the two softwares  
(p >0.05). Conclusion:  The “in house” software has all the necessary functions for calculating 
the risk of Down syndrome, Edwards syndrome and open neural tube at the gestational age 15-22.

1. ĐẶT VẤN ĐỀ
Hội chứng Down (thể ba nhiễm 21, trisomy

21) được gặp trong cộng đồng với tần số 1/700
- 1/1000 [12],[17], là một loại dị tật bẩm sinh 
được Tổ chức Y tế Thế giới xếp vào hàng thứ 
4 trong 5 loại dị tật bẩm sinh phổ biến nhất 
và đây cũng là loại dị tật bẩm sinh phổ biến 
gây ra tình trạng chậm phát triển tâm thần.  
Do đó, từ thập niên 80 nhiều quốc gia đã triển 
khai các chương trình sàng lọc và chẩn đoán 
trước sinh hội chứng Down trên phạm vi toàn 
quốc [1],[27].

Trong quý II của thai kì, ở tuần thai 15 đến 
22 việc sàng lọc hội chứng Down được thực 
hiện phổ biến thông qua phân tích nồng độ của 
3 chỉ số huyết thanh trong máu mẹ là AFP, hCG 
và uE3 [9]. Ba chỉ số huyết thanh này không chỉ 
giúp sàng lọc hội chứng Down mà còn giúp 
sàng lọc hội chứng Edwards (thể ba nhiễm 18, 
trisomy 18) và khuyết tật hở của ống thần kinh 
(KTOTK), một loại dị tật bẩm sinh được Tổ 
chức Y tế Thế giới xếp vào hàng thứ 2 trong 5 
loại dị tật bẩm sinh phổ biến nhất. 

Việc tính toán nguy cơ thai nhi mắc thể ba 
nhiễm 21 hoặc khuyết tật hở ống thần kinh 
phải căn cứ trên các nghiên cứu trên quy mô 
lớn và các thuật toán phức tạp nhưng cần thiết 
để có thể tư vấn cho sản phụ. Đó là lí do rất 
nhiều hãng sản xuất các thiết bị sàng lọc và 
cung cấp các sinh phẩm cho công tác sàng lọc 
thiết kế các phần mềm tính nguy cơ.

Các phần mềm này có một số nhược điểm 
là giá đắt, ngôn ngữ đa số là tiếng Anh, các 
thông số được sử dụng không phải của người 
Việt Nam và để có nguy cơ chính xác cần hiệu 
chỉnh một số giá trị trong quá trình sàng lọc 
của từng đơn vị xét nghiệm, điều này đòi hỏi 
phải tốn chi phí và sự hỗ trợ của các chuyên 
gia của hãng cung cấp phần mềm.

Vì những lí do trên chúng tôi thực hiện đề 
tài: Thiết kế phần mềm “nội bộ” sàng lọc tiền 
sinh hội chứng Down và khuyết tật ống thần 
kinh ở tuần thai 15 – 22, nhằm xây dựng một 
phần mềm tính nguy cơ thai nhi thuận tiện cho 
việc sử dụng rộng rãi và dễ dàng cập nhật.

Mục tiêu của đề tài:
Thiết kế một phần mềm dựa trên nền Excel 

để tính nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Down 
(thể ba nhiễm 21), hội chứng Edwards (thể ba 
nhiễm 18) và khuyết tật hở ống thần kinh ở 
tuổi thai từ 15 – 22 dựa trên ba chỉ số huyết 
thanh AFP, uE3 và hCG của sản phụ.

2. PHƯƠNG PHÁP
Căn cứ trên các nghiên cứu của các tác giả

về tính nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Down, 
hội chứng Edwards, KTOTK, phần mềm 
Excel của Miscrosoft được sử dụng để lập một 
chương trình tự động tính nguy cơ của thai kỳ 
dựa trên các chỉ số:

- Tuổi mẹ
- Cân nặng
- Tiền sử sinh con mắc hội chứng Down, 

hội chứng Edwards 
- Tình trạng mắc bệnh đái tháo đường phụ 

thuộc Insulin
- Tình trạng hút thuốc của mẹ
- Tình trạng thai đơn, thai đôi, thụ tinh 

trong ống nghiệm
- Tuổi thai được tính dựa trên kết quả đo 

chiều dài đầu mông bằng siêu âm
- Nồng độ của các chất AFP, hCG và uE3 

trong huyết thanh máu mẹ
2.1. Đánh giá nguy cơ nền trong sàng lọc 

trước sinh hội chứng Down 
2.1.1. Tính tuổi mẹ tới khi sinh
Tuổi mẹ tính tới khi sinh = Ngày sinh dự 

kiến – ngày sinh của mẹ
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2.1.2. Tính tuổi thai theo đường kính 
lưỡng đỉnh (BPD: biparietal diameter) [10]

Tuổi thai theo tuần = 6,8954 + (0,26345 x 
BPD mm) + (0,000008771 x (BPD mm)3)
2.1.3. Tính ngày sinh dự kiến
Với quá trình mang thai được tính là 280 

ngày, ngày sinh dự kiến được tính:
Ngày sinh dự kiến = Ngày siêu âm BPD + 

(280 – tuổi thai theo ngày)
2.1.4. Tính nguy cơ sinh con mắc hội 

chứng Down theo tuổi mẹ [11]

0,000631 + exp (-16,60785 + 0,2994 x 
tuổi mẹ tới lúc sinh)

2.1.5. Tính nguy cơ theo tuổi thai [25]

10 exp(0,2718 x log10 (x2) - 1,023 x log10 (x) 
+ 0,9425)

x: tuổi thai theo tuần thập phân
2.1.6. Tính nguy cơ theo tuổi mẹ và tuổi thai
Nguy cơ theo tuổi mẹ và tuổi thai tính theo 

số thập phân (sử dụng định lý Bias) 
Nguy cơ theo tuổi mẹ x nguy cơ theo tuổi thai

Nguy cơ này được minh họa dưới dạng tỷ 
lệ 1/x để thuận lợi cho việc tư vấn. 

2.1.7. Tính nguy cơ tái phát 
Nếu không có tình trạng chuyển đoạn cân 

bằng của NST 21, nguy cơ tái phát được tính 
thêm 0,34% vào nguy cơ theo tuổi mẹ hoặc 
0,42% vào quý II của thai kỳ [31].

2.2. Đánh giá nguy cơ nền trong sàng lọc 

trước sinh hội chứng Edwards
2.2.1. Nguy cơ sinh con mắc hội chứng 

Edwards theo tuổi mẹ và tuổi thai
Tính nguy cơ thai nhi mắc hội chứng 

Edwards theo tuổi mẹ và tuổi thai dựa trên 
tương quan tỉ lệ của thể ba nhiễm 21 và 18 
theo phương pháp của Snijder và cs (1995) [26]: 

Bước 1: Tính nguy cơ sinh con mắc hội 
chứng Down theo tuổi mẹ [11]

0,000631 + exp (-16,60785 + 0,2994 x 
tuổi mẹ tới lúc sinh)

Bước 2: Dựa trên phương trình hồi quy 
tuyến tính về mối tương quan giữa tỉ lệ thai 
nhi mắc thể ba nhiễm 21 và ba nhiễm 18 ở các 
tuổi thai để suy ra tỉ lệ tương đối thai nhi mắc 
hội chứng Edwards ở tuổi thai tương ứng (a)

a = 1,236 x b – 1,147
b: tỉ lệ tương đối thai nhi mắc thể ba nhiễm 

21 ở tuổi thai tương ứng theo phương trình của 
Snijders và cs (1999) [25].

Bước 3: Tính nguy cơ thai nhi mắc hội 
chứng Edwards theo tuổi mẹ và tuổi thai
Nguy cơ T21 theo tuổi mẹ tới lúc sinh x Tỉ lệ 

tương đối thai nhi mắc thể ba nhiễm 18
2.2.2.Nguy cơ tái phát 

Trường hợp đã mang thai hoặc sinh con 
mắc thể ba nhiễm 18, nguy cơ sinh con mắc 
hội chứng Down sẽ thêm 0,75% cho đầu quý 
II của thai kỳ hoặc 0,09% vào lúc sinh [19].

2.3. Đánh giá nguy cơ dựa vào các chỉ số huyết thanh trong sàng lọc trước sinh hội 
chứng Down và hội chứng Edwards

2.3.1. Tính bội số trung vị (MOM) của các chỉ số huyết thanh
	Xác định số trung vị (median)

Giá trị trung vị tính theo tuần tuổi thai dựa trên kết quả nghiên cứu của Đỗ Thị Thanh 
Thủy [37] theo phương trình hồi quy số mũ y = exp(a + bx) (x là tuổi thai tính theo ngày)

Bảng 2.1. Các tham số được sử dụng để tính số trung vị ứng với từng tuổi thai  
cho các chỉ số huyết thanh

Các tham số AFP (IU/mL) hCG (mIU/mL) uE3 (ng/mL)
a 0,699591447 12,65621653 -3,07232619
b 0,024025929 -0,01847623 0,036047884

	Bội số trung vị (MoM:Mulitple of Median) 

Giá trị bội số trung vị (MoM) được tính bằng cách chia nồng độ một chỉ số huyết thanh 
máu mẹ (hCG, AFP hoặc uE3) đo được của mỗi sản phụ ở một tuổi thai nhất định với giá trị 
trung vị của chỉ số đó ứng với tuổi thai tương ứng [29]. 



28 Tạp chí Y Dược học - Trường Đại học Y Dược Huế - Số 7

2.3.2. Hiệu chỉnh theo trọng lượng của sản phụ
Chúng tôi đã dựa trên kết quả sàng lọc của 9771 sản phụ trên hệ thống Immulite do Đại học 

Y Dược Thành phố Hồ Chí Minh cung cấp để thiết lập phương trình hồi quy tuyến tính cho mỗi 
chỉ số với khoảng trọng lượng 5kg. 

Bảng 2.2. Các tham số được sử dụng để hiệu chỉnh nồng độ các chỉ số huyết  
thanh máu mẹ theo cân nặng

Các tham số AFP uE3 hCG
a -0,012 -0,004 -0,004
b 1,784 1,191 1,185

MoM của mỗi sản phụ được hiệu chỉnh theo cân nặng theo phương trình:
MoM hiệu chỉnh theo cân nặng = MoM chưa hiệu chỉnh / (ax+b)

trong đó x là cân nặng của sản phụ theo kg.
2.3.3. Hiệu chỉnh theo chủng tộc
Các chỉ số huyết thanh máu mẹ của người Nam Á được chuyển đổi sang chỉ số tương ứng 

của người da trắng dựa trên nghiên cứu của Watt và cs (1996) [34] theo bảng sau:
Bảng 2.3. Tỉ số của ba chỉ số huyết thanh ở phụ nữ da trắng và phụ nữ Nam Á,  

có và không có hiệu chỉnh theo cân nặng

Chỉ số 
huyết 
thanh

Số lượng Tỉ số MoM (95%CI)
Phụ nữ Nam Á/ Phụ nữ da trắng

Tỉ số MoM điều 
chỉnh theo cân 
nặng và không 

được điều chỉnh 
theo cân nặng

Phụ nữ 
da trắng

Phụ nữ 
Nam Á

Không điều chỉnh 
theo cân nặng

Điều chỉnh theo 
cân nặng

AFP 9462 4392 1,03(1,02-1,05) 0,94(0,93-0,96) 0,91
uE3 9459 4391 1,11(1,09-1,13) 1,07(1,06-1,09) 0,96
hCG 9459 4391 1,12(1,10-1,15) 1,06(1,03-1,08) 0,95

MoM:bội số trung vị (multiple of median) , CI: khoảng tin cậy (confidence interval)
AFP: MoMvn (đã hiệu chỉnh theo cân nặng) / 0,94
hCG: MoMvn (đã hiệu chỉnh theo cân nặng) / 1,06
uE3: MoMvn (đã hiệu chỉnh theo cân nặng) / 1,07
2.3.4. Hiệu chỉnh trong trường hợp song thai
Tính nguy cơ trong trường hợp song thai, 

chỉ số MoM (đã hiệu chỉnh theo cân nặng) của 
AFP, uE3 và hCG lần lượt được chia cho 2,13; 
1,67 và 1,84 [18].

2.3.5. Hiệu chỉnh trong trường hợp mẹ bị 
đái tháo đường phụ thuộc Insulin

Tính nguy cơ trong trường hợp mẹ bị 
đái tháo đường phụ thuộc Insulin, MoM 
AFP và uE3 của sản phụ sau khi hiệu 
chỉnh theo cân nặng lần lượt chia cho 0,88 
và 0,95 [35]. 

2.3.6. Hiệu chỉnh trong trường hợp mẹ 
hút thuốc

Căn cứ trên nghiên cứu của Alicja R.[2] chúng 
tôi không hiệu chỉnh nguy cơ thai nhi mắc hội 
chứng Down trong trường hợp mẹ hút thuốc.

2.3.7. Sử dụng kỹ thuật hỗ trợ sinh sản 
(kích thích rụng trứng hoặc thụ tinh trong 
ống nghiệm)

Chúng tôi không hiệu chỉnh nồng độ trong 
sàng lọc hội chứng Down ở quý II của thai kỳ 
ở nhóm sản phụ được hỗ trợ sinh sản bằng kỹ 
thuật thụ tinh trong ống nghiệm [24]. 

2.3.8. Đánh giá nguy cơ dựa trên ba chỉ số AFP, uE3 và hCG
Với 3 chỉ số huyết thanh AFP, uE3 và hCG nguy cơ mắc được tính dựa trên phân bố chuẩn 

logarit ba biến số ở mỗi nhóm thai kỳ bình thường và mắc hội chứng Down như sau [14],[15],[23]:
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Trong đó:

Với:
- x: MoM của nồng độ AFP sản phụ.
- y: MoM của nồng độ uE3 sản phụ.
- z: MoM của nồng độ hCG sản phụ.
- mx: Trị trung bình của MoM AFP.
- my: Trị trung bình của MoM uE3.
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- mz: Trị trung bình của MoM hCG.
- sx: Độ lệch chuẩn của MoM AFP. 
- sy: Độ lệch chuẩn của MoM uE3.
- sz: Độ lệch chuẩn của MoM hCG.

Tất cả các trị số trên đều ở dạng logarit thập phân (log10)
- rxy: Hệ số tương quan giữa AFP và uE3             - rxz: Hệ số tương quan giữa AFP và hCG
- ryz: Hệ số tương quan giữa hCG và uE3         - Ni = 1

2.3.9. Sử dụng kết quả nghiên cứu của Cuckle trong sàng lọc trước sinh hội chứng Down 
Để tăng hiệu quả của việc tính nguy cơ, chúng tôi sử dụng kết quả nghiên cứu của  

Cuckle [5],[6] dựa trên phương pháp phân tích meta với các trị trung bình đều được đưa về dạng bội 
số trung vị (MoM) ở tuần thai tương ứng và giá trị log10 của chúng được dùng trong tính toán.

Bảng 2.4. Trị số trung bình (MoM) trong trường hợp hội chứng Down và độ lệch chuẩn 
(log10) của các chỉ số huyết thanh trong trường hợp Down và trường hợp bình thường

Chỉ số
Hội chứng Down Độ lệch chuẩn (log10) ở thai 

kỳ bình thườngTrị trung bình (MoM) Độ lệch chuẩn (log10)
AFP 0,73 0,181 0,165
hCG 2,02 0,282 0,247
uE3 0,73 0,182 0,138
 Trị trung bình (MoM) của thai kì bình thường được lấy bằng 1,0 hay bằng 0 với log10. 

Bảng 2.5. Hệ số tương quan giữa các chỉ số huyết thanh trong trường hợp  
hội chứng Down và trường hợp thai kỳ bình thường

Các chỉ số Hội chứng Down Thai kì bình thường
AFP & hCG - 0,008   0,122
AFP & uE3   0,366   0,210
uE3 & hCG - 0,225 - 0,092

2.3.10. Phương pháp tính nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Edwards 
Bảng 2.6. Bội số trung vị (MoM) và độ lệch chuẩn (log10) của các chỉ số huyết thanh  

trong trường hợp hội chứng Edwards và trường hợp bình thường

Chỉ số
Thể ba nhiễm 18 Độ lệch chuẩn (log10) ở 

thai kỳ bình thườngTrị trung bình (MoM) (log10) Độ lệch chuẩn (log10)
AFP -0,1970 0,2239 0,1976
hCG -0,4396 0,2419 0,3772
uE3 -0,3991 0,1437 0,2938
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Bảng 2.7. Hệ số tương quan giữa các chỉ số huyết thanh trong trường hợp  
hội chứng Edwards và trường hợp thai kỳ bình thường

Các chỉ số Hội chứng Down Thai kì bình thường
AFP & hCG   0,0338 0,0314
AFP & uE3   0,2321 0,2501
uE3 & hCG - 0,2122 0,0944
Sử dụng các thông số trị trung bình, độ lệch chuẩn và hệ số tương quan của các chỉ số AFP, 

uE3 và hCG trong trường hợp thai nhi mắc hội chứng Edwards trong nghiên cứu của Palomaki 
và cộng sự (1995) [8] để tính nguy cơ (bảng 2.6, bảng 2.7), các giá trị của nhóm bình thường 
được lấy từ nghiên cứu của Wald và cộng sự (1992) [33] .

2.4. Cách tính nguy cơ
Việc tính nguy cơ sinh con mắc trisomy 

được tính theo các bước sau
Bước 1: Tính nguy cơ nền 
Bước 2: Tính nguy cơ theo các chỉ số huyết 
thanh của AFP, uE3 và hCG
Bước 3: Tính nguy cơ kết hợp để tính nguy cơ 
cuối cùng thai nhi mắc hội chứng Down 

Nguy cơ kết hợp = Nguy cơ nền x nguy cơ 
theo các chỉ số huyết thanh

2.5. Ngưỡng nguy cơ (risk cut-off)
Hội chứng Down 

Ngưỡng nguy cơ ≥1/250 được sử dụng với 
tỷ lệ phát hiện là 60% và tỷ lệ dương tính sai là 
5% [3],[16],[22].
Hội chứng Edwards

Ngưỡng nguy cơ ≥1/150 được sử dụng với 
tỷ lệ phát hiện là 77% và tỷ lệ dương tính sai 
là 0,3% [21].

2.6. Tính nguy cơ mắc khuyết tật của ống 
thần kinh 

2.6.1. Chỉ số huyết thanh được sử dụng
AFP huyết thanh mẹ được sử dụng trong 

sàng lọc các trường hợp bất thường số lượng 
NST 21, 18 trong quý hai của thai kỳ cũng 
được sử dụng để sàng lọc KTOTK [7].

2.6.2. Thời điểm sàng lọc
Thời điểm sàng lọc các KTOTK được thực 

hiện từ tuần thứ 16 đến 18 của thai kỳ, tuy 
nhiên việc sàng lọc có thể được thực hiện 
trong giới hạn rộng hơn từ 15 đến 22 tuần.

2.6.3. Ngưỡng nguy cơ (Risk cut-off)
Ngưỡng nguy cơ căn cứ trên chỉ số AFP 

huyết thanh mẹ ở quý II của thai kỳ cho 

KTOTK là 2 MoM đối với trường hợp đơn thai 
[4],[20]. Đối với các trường hợp song thai chúng 
tôi sử dụng ngưỡng nguy cơ là 4 MoM [7].

Trường hợp mẹ bị đái tháo đường, chúng 
tôi sử dụng MoM sau khi đã hiệu chỉnh cân 
nặng như ở những sản phụ không bị đái tháo 
đường [30].

2.7. Xử lý kết quả nghiên cứu. 
Kết quả phân tích nguy cơ thai nhi mắc hội 

chứng Down, hội chứng Edwards và KTOTK 
của phần mềm “nội bộ” được so sánh với kết 
quả tách từ file dữ liệu phân tích nguy cơ của 
phần mềm Prisca trên hệ thống sinh hóa miễn 
dịch tự động Immulite 2000 do đơn vị sàng lọc 
trước sinh của Đại học Y Dược Thành phố Hồ 
Chí Minh cung cấp. 

Kết quả nghiên cứu được so sánh bằng test 
phi tham số (non parametric methods) dựa vào 
dấu hiệu (sign test) [36], trong đó:

r: tổng dấu (+); s: tổng dấu (-) và n = r + s
và giá trị k được tra trong bảng giá trị tối 

thiểu (critical values) với p=0,05

3. THIẾT KẾ PHẦN MỀM “NỘI BỘ”
Mở một tệp bảng tính của Excel, Microsoft 

Office 2007, trong tệp gồm 3 bảng tính với 3 
chức năng: (1) Tính nguy cơ “Risk”; (2) Cơ sở 
dữ liệu “Data” và (3) Lưu trữ thông tin “Save”. 
Bảng tính nguy cơ và bảng lưu trữ thông tin 
đều được khóa bởi password ở những vị trí 
cần thiết, bảng tính cơ sở dữ liệu được khóa 
hoàn toàn bởi password. 

3.1. Bảng tính nguy cơ “Risk”
3.1.1. Phần chung:
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Được thiết kế để người sử dụng nhập các 
thông tin vào ô quy định gồm: (1) Ngày đánh 
giá; (2) Họ và chữ lót của mẹ; (3) Tên mẹ; 
(4) Địa chỉ; (5) Điện thoại; (6) Ngày sinh; (7) 
Trọng lượng sản phụ (kg); (8) Đã có con bị 
Down trong lần sinh trước (Có: C; Không: K); 
(8) Tiền sử sinh con mắc hội chứng Edwards 
(C: có ; K: không). 

Phía trên có hàng trống để người sử dụng có 
thể điền tên của bệnh viện hoặc phòng khám và 
địa chỉ, số điện thoại liên lạc. Phía dưới có hàng 
trống để điền tên của ngưởi sử dụng.

3.1.2. Phần nhập kết quả siêu âm
Người sử dụng sẽ nhập: (1) Ngày siêu âm 

đo BPD; (2) Tình trạng song thai hay đơn thai; 
(3) Đường kính lưỡng đỉnh (BPD). 

3.1.3. Phần nhập kết quả xét nghiệm test 
bộ ba (triple test)

Người sử dụng sẽ nhập: (1) Ngày thực 
hiện; (2) Trình trạng hút thuốc (Có: C; Không: 
K); (3) Tình trạng mẹ bị đái tháo đường phụ 
thuộc Insulin (Có: C; Không: K); (4) Nồng độ 
AFP (IU/mL); (5) Nồng độ hCG (mIU/mL); 
(6) Nồng độ uE3 (ng/mL). 

3.1.4. Phần tính nguy cơ thai nhi mắc hội 
chứng Down (trisomy 21)

Các kết quả trong mục này được tính tự 
động trên bảng tính “data” sau đó kết quả được 
link tới ô tương ứng trên bảng tính “risk”, trên 
phần này sẽ hiển thị các mục: (1) Ngày sinh 
dự kiến (+/- 5 ngày); (2) Tuổi mẹ đến lúc sinh; 
(3) Tuổi thai; (4) Nguy cơ nền (theo tuổi mẹ, 
tuổi thai và tiền sử) 1/x; (5)Nguy cơ theo AFP 
- hCG - uE3; (6) Nguy cơ kết hợp T21; (7) Chỉ 
định lấy nước ối. 

3.1.5. Nguy cơ thai nhi mắc hội chứng 
Edwards

Các kết quả trong mục này được tính tự động 
trên bảng tính “data” sau đó kết quả được link 
tới ô tương ứng trên bảng tính “risk”, trên phần 
này sẽ hiển thị các mục: (1) Nguy cơ nền (theo 
tuổi mẹ, tuổi thai và tiền sử); (2) Nguy cơ theo 
AFP - hCG - uE3; (3) Nguy cơ  kết hợp; (4) Chỉ 
định lấy nước ối: dùng ngưỡng 1/150. 

3.1.6. Nguy cơ mắc khuyết tật của ống 
thần kinh

Các kết quả trong mục này được tính tự 
động trên bảng tính “data” sau đó kết quả được 
link tới ô tương ứng trên bảng tính “risk”, trên 
phần này sẽ hiển thị các mục: (1) AFP theo 
MoM; (2) Nguy cơ mắc khuyết tật của ống 
thần kinh (ngưỡng 2MoM).

3.1.7. Phần kết luận và tư vấn
Phần kết luận cho khả năng thai nhi mắc 

hội chứng Down và hội chứng Edwards: phụ 
thuộc vào nguy cơ kết hợp mà kết luận sẽ 
xuất hiện tự động với nội dung: (1) Nguy cơ 
thấp; (2) Tăng nguy cơ thai nhi mắc hội chứng 
Down (hoặc hội chứng Edwards).

Phần kết luận cho khả năng thai nhi mắc 
khuyết tật hở của ống thần kinh: phụ thuộc vào 
nguy cơ kết hợp mà kết luận sẽ xuất hiện tự 
động với nội dung: (1) Có nguy cơ thấp thai 
nhi bị khuyết tật hở của ống thần kinh; (2) Có 
nguy cơ cao thai nhi bị khuyết tật hở của ống 
thần kinh.

Phần tư vấn được để trống để bác sĩ tư vấn 
các thông tin cần thiết cho sản phụ.

3.1.8. Các macro
Trên 2 hàng đầu tiên của bảng tính nguy 

cơ, chức năng lập macro của Excel được sử 
dụng để tạo nên các hộp LƯU: tự động chuyển 
thông tin của sản phụ qua bảng lưu; hộp IN: in 
kết quả để trả sản phụ và hộp XÓA: xóa thông 
tin của sản phụ trước đó để nhập mới. 

3.2. Bảng dữ liệu “Data”
Thực hiện các tính toán dựa trên các thông 

tin của sản phụ được nhập trên bảng tính nguy 
cơ. Các thuật toán được thực hiện dựa trên các 
kết quả nghiên cứu đã được công bố. Bảng 
được khóa toàn bộ.

3.3. Bảng lưu “Save”
 Bảng lưu dùng để lưu kết quả của tất cả sản 

phụ, bao gồm tất cả các thông tin có trên bảng 
tính nguy cơ.

3.4. Bảng hướng dẫn “Help”
Hướng dẫn các cài đặt cần thiết để đảm 

bảo tính ổn định trong quá trình chạy phần 
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mềm “in-hourse” khi sử dụng Excel 3 hoặc 
Excel 7.

3.5. Cách tính nguy cơ trên phần mềm 
“nội bộ”

Để tính nguy cơ cho mỗi sản phụ, người sử 
dụng thực hiện các bước sau:

- Bước 1: Mở chương trình Excel của 
Microsoft Office.
- Bước 2: Bấm vào nút XOA trên 3 hàng 
đầu tiên của bảng để xóa các thông tin của 
sản phụ đã tính trước đó.
- Bước 3: Nhập các thông tin theo yêu 
cầu vào các ô. Kết quả tính nguy cơ thai nhi 
mắc hội chứng Down, hội chứng Edwards, 
nguy cơ mắc KTOTK và các thông tin về 
ngày sinh dự kiến, tuổi mẹ đến lúc sinh, 
tuổi thai và phần kết luận sẽ tự động xuất 
hiện.
- Bước 4: Điền vào ô tư vấn những 
thông tin cần thiết cho sản phụ.
- Bước 5: Bấm nút IN trên 3 hàng đầu 
tiên của bảng để in kết quả.
- Bước 6: Bấm nút LUU trên 3 hàng đầu 
tiên của bảng để lưu kết quả.
- Bước 7: Trên bảng lưu, chọn ô kế tiếp 
trên cột A, nhấp chuột phải, chọn “past 
special” trên Menu, chọn “transpose” và 
bấm OK để lưu toàn bộ thông tin.

4. KẾT QUẢ
4.1. Tính nguy cơ thai nhi mắc trisomy
4.1.1. Trường hợp sàng lọc cho kết quả 

thai có nguy cơ mắc trisomy 21 với ngưỡng 
từ 1/251 đến 1/350.

49 trường hợp được phần mềm Prisca đánh 
giá thai có nguy cơ mắc trisomy 21 với ngưỡng 
nguy cơ từ 1/251 – 1/350 được so sánh với kết 
quả sàng lọc của phần mềm “nội bộ”. 

Kết quả: r(+) = 41 ; s(-) = 8; n = 49, k = 19 > 8
Sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa hai 

phần mềm (p<0,05), trong đó phần mềm “nội 
bộ” có xu hướng cho nguy cơ thấp hơn. Trong 
đó 1 trường hợp cho nguy cơ >1/250.

4.1.2. Trường hợp sàng lọc cho kết quả 
thai có nguy cơ cao mắc trisomy 21 nhưng 
kết quả chẩn đoán không mắc trisomy 21

35 trường hợp được phần mềm Prisca đánh 
giá thai có nguy cơ cao mắc trisomy 21 với 
ngưỡng nguy cơ >1/250. Sau đó sản phụ được 
lấy nước ối để chẩn đoán và cho kết quả thai 
nhi không mắc trisomy 21.

Kết quả: r(+) = 25 ; s(-) = 9; n = 34, k = 10 > 9
Sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa hai 

phần mềm (p<0,05) và phần mềm “nội bộ” 
cho nguy cơ thấp hơn. Trong đó, 10/35 trường 
hợp có kết quả <1/250 chiếm 29%.

4.1.3. Trường hợp sàng lọc trisomy 18 với 
ngưỡng thấp hơn 1/150 

45 trường hợp được phần mềm Prisca đánh 
giá thai có nguy cơ mắc trisomy 18 với ngưỡng 
nguy cơ <1/150 được so sánh với kết quả sàng 
lọc của phần mềm “nội bộ”.

Kết quả: r(+) = 14 ; s(-) = 31; n = 45,  
k = 15 > 14

Sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa hai 
phần mềm (p<0,05), trong đó phần mềm “nội 
bộ” có xu hướng cho kết quả nguy cơ cao hơn. 

4.1.4. Trường hợp sàng lọc trisomy 18 với 
ngưỡng cao hơn 1/250 

38 trường hợp được phần mềm Prisca đánh 
giá thai có nguy cơ mắc trisomy 18 với ngưỡng 
nguy cơ cao hơn 1/250 được so sánh với kết 
quả sàng lọc của phần mềm “nội bộ”.

Kết quả: r(+) = 16 ; s(-) = 22; n = 38,  
k = 12 < 16

Sự khác biệt không có ý nghĩa thống kê 
giữa hai phần mềm (p>0,05), phần mềm “nội 
bộ” có xu hướng cho nguy cơ cao hơn. Trong 
21 trường hợp được phần mềm Prisca tính 
nguy cơ >1/150 có 4 trường hợp được phần 
mềm “nội bộ” tính nguy cơ <1/150.

4.2. Tính nguy cơ thai nhi mắc khuyết tật 
hở của ống thần kinh

4.2.1. Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở 
của ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP 
cao hơn 1,50.
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Trong sàng lọc KTOTK, 16 trường hợp 
được phần mềm Prisca đánh giá có ngưỡng 
MoM của AFP >1,5 được so sánh với kết quả 
sàng lọc của phần mềm “nội bộ”.

Kết quả: r(+) = 15 ; s(-) = 1; n = 16, k = 3 > 1
Sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa hai 

phần mềm (p<0,05), trong đó phần mềm “nội 
bộ” có xu hướng cho kết quả nguy cơ cao hơn 
so với phần mềm Prisca.
4.2.2. Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở của 
ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP  thấp 
hơn 1,5 

Trong sàng lọc KTOTK, 47 trường hợp 
được phần mềm Prisca đánh giá có ngưỡng 
MoM của AFP <1,5 được so sánh với kết quả 
sàng lọc của phần mềm “nội bộ”.

Kết quả: r(+) = 15 ; s(-) = 27; n = 43,  
k = 14 < 15

Sự khác biệt không có ý nghĩa thống kê 
giữa hai phần mềm (p>0,05).

5. BÀN LUẬN
5.1. Tính nguy cơ thai nhi mắc trisomy 
5.1.1. Sàng lọc cho kết quả thai có nguy 

cơ mắc hội chứng Down với ngưỡng từ 1/251 
đến 1/350.

Có 49 trường hợp được phần mềm Prisca 
đánh giá thai có nguy cơ mắc trisomy 21 với 
ngưỡng từ 1/251 – 1/350, sở dĩ chúng tôi chọn 
ngưỡng này vì các trường hợp có nguy cơ 
<1/350 chắc chắn phần mềm “nội bộ” cũng 
cho nguy cơ thấp. Đánh giá các trường hợp có 
nguy cơ thấp nhưng cận ngưỡng 1/250 sẽ cho 
phép so sánh tốt hơn. Sự khác biệt giữa hai 
phần mềm là có ý nghĩa thống kê (p<0,05). Chỉ 
có 1 trường hợp được tính nguy cơ là 1/304 
đối với phần mềm Prisca nhưng phần mềm 
“nội bộ” nguy cơ này là 1/162 tuy nhiên chúng 
tôi không có điều kiện thẩm tra lại trường hợp 
này, 48 trường hợp còn lại đều có nguy cơ thấp 
(<1/250) chiếm 98% nhưng nguy cơ được tính 
bởi phần mềm “nội bộ” có xu hướng thấp hơn 
so với phần mềm Prisca (83,7%). 

5.1.2. Sàng lọc cho kết quả thai có nguy 
cơ cao hội chứng Down nhưng kết quả chẩn 
đoán không mắc hội chứng Down

Căn cứ trên 35 trường hợp lấy ối để chẩn 
đoán thai nhi mắc trisomy 21 do được phần 
mềm Prisca đánh giá thai có nguy cơ cao mắc 
trisomy 21 với ngưỡng nguy cơ >1/250. Kết quả 
cho thấy tất cả thai nhi đều không mắc trisomy 
21. Khi đánh giá bằng phần mềm “nội bộ” chúng 
tôi nhận thấy có sự khác biệt có ý nghĩa thống kê 
giữa 2 phần mềm (p<0,05). Phần mềm “nội bộ” 
cho nguy cơ thấp hơn so với phần mềm Prisca 
(73%), đặc biệt có 10/35 trường hợp được phần  
mềm “nội bộ” tính là nguy cơ <1/250 (29%) có 
nghĩa là nếu được sàng lọc với phần mềm “nội 
bộ” những sản phụ này đã tránh được chỉ định 
lấy ối để chẩn đoán. 

Mặc dù chỉ có một số ít trường hợp được 
chẩn đoán xác định nhưng với kết quả trên cho 
thấy phần mềm “nội bộ” cho phép giảm chỉ 
định lấy ối để chẩn đoán, đồng nghĩa với việc 
giảm nguy cơ sẩy thai do biện pháp chẩn đoán 
can thiệp và giảm chi phí.

5.1.3. Sàng lọc hội chứng Edwards với 
ngưỡng thấp hơn 1/150 

Chọn ngẫu nhiên trong file dữ liệu 45 trường 
hợp được phần mềm Prisca của Immulite đánh 
giá nguy cơ mắc trisomy 18 với ngưỡng nguy 
cơ <1/150. Kết quả cho thấy có sự khác biệt có 
ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm (p<0,05). 
Nguy cơ được tính bởi phần mềm “nội bộ” có 
xu hướng cao hơn (69%), tuy nhiên không có 
trường hợp nào cho nguy cơ >1/150.

5.1.4. Sàng lọc hội chứng Edwards với 
ngưỡng cao hơn 1/250 

Do số lượng sản phụ có nguy cơ thai nhi 
mắc trisomy 18>1/150 không nhiều, chúng tôi 
chọn 38 trường hợp được phần mềm Prisca 
đánh giá thai có nguy cơ mắc trisomy 18 với 
ngưỡng >1/250 để so sánh với kết quả của 
phần mềm “nội bộ”. Kết quả không có sự khác 
biệt có ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm 
(p>0,05), tuy nhiên phần mềm “nội bộ” có xu 
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hướng cho nguy cơ cao hơn (58%). Trong 21 
trường hợp được phần mềm Prisca tính nguy 
cơ >1/150 có 4 trường hợp được phần mềm 
“nội bộ” tính <1/150 (19%). Chúng tôi không 
có điều kiện kiểm tra kết quả chẩn đoán nên 
nếu đây là những trường hợp thai nhi được 
chẩn đoán không mắc trisomy 18 sẽ làm tăng 
giá trị của phần mềm trong sàng lọc. 

5.2. Tính nguy cơ thai nhi mắc khuyết tật 
hở của ống thần kinh

5.2.1. Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở 
của ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP 
cao hơn 1,5

Do số lượng sản phụ có nguy cơ thai nhi mắc 
KTOTK với ngưỡng MoM của AFP ≥2 không 
nhiều nên chúng tôi chọn 16 trường hợp được 
phần mềm Prisca đánh giá có ngưỡng MoM 
của AFP >1,5 để so sánh với kết quả của phần 
mềm “nội bộ”. Kết quả có sự  khác biệt có 
ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm (p<0,05). 
Phần mềm “nội bộ” có xu hướng cho nguy cơ 
cao hơn so với phần mềm Prisca (94%). Trong 
số 12 trường hợp được phần mềm Prisca đánh 
giá có MoM AFP<2 có 1 trường hợp được 
phần mềm “nội bộ” đánh giá >2 (8%). Tuy 
nhiên chúng tôi không có điều kiện theo dõi 
sau sinh trường hợp này. 

5.2.2. Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở 
của ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP  
thấp hơn 1,5

Với 47 trường hợp được phần mềm Prisca 
đánh giá có ngưỡng MoM của AFP <1,5. Kết 
quả cho thấy không có sự khác biệt có ý nghĩa 
thống kê giữa 2 phần mềm. Tuy nhiên phần 
mềm “nội bộ” có xu hướng cho nguy cơ cao 
hơn so với phần mềm Prisca (63%).

Nhìn chung tuy không có nhiều điều kiện 
để đối chiếu kết quả sàng lọc và kết quả chẩn 
đoán. Căn cứ trên phương pháp thiết lập các 
thuật toán để tính nguy cơ thai nhi mắc trisomy 
21 hoặc 18, khuyết tật hở của ống thần kinh và 
so sánh kết quả tính nguy cơ của phần mềm 
“nội bộ” với phần mềm Prisca. Chúng tôi tin 

rằng phần mềm “nội bộ” hội đủ các điều kiện 
để có thể đưa vào áp dụng trong thực tế. 

6. KẾT LUẬN
6.1. Phần mềm “nội bộ”
Phần mềm “nội bộ” có đủ các tính năng 

tính toán, in ấn kết quả, lưu trữ thông tin và dễ 
dàng hiệu chỉnh các thông số trong quá trình 
sử dụng. 

Nhờ tận dụng ưu thế của các tính năng lồng 
ghép trong chương trình Excel của Microsoft 
Office nên có những ưu điểm: Dễ cài đặt; Dễ 
sử dụng; Dễ cập nhật, sửa đổi; Dễ thực hiện 
nghiên cứu và công khai hóa thông tin. 

Một số nhược điểm của phần mềm “nội bộ”: 
Kém hấp dẫn; Thao tác sao lưu mất nhiều thời 
gian hơn; Có khả năng bị sửa đổi ngoài ý muốn.

6.2. So sánh kết quả tính nguy cơ của 
phần mềm “nội bộ” với phần mềm Prisca

Trường hợp sàng lọc cho kết quả thai có 
nguy cơ mắc trisomy 21 với ngưỡng từ 1/251 
đến 1/350: 49 trường hợp, có sự khác biệt có ý 
nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm (p<0,05). Phần 
mềm “nội bộ” cho 98% trường hợp có nguy cơ 
thấp (<1/250). Nguy cơ được tính có xu hướng 
thấp hơn so với phần mềm Prisca (83,7%). 

Trường hợp sàng lọc cho kết quả thai có 
nguy cơ cao mắc trisomy 21 nhưng kết quả 
chẩn đoán không mắc trisomy 21:35 trường 
hợp, sự khác biệt có ý nghĩa thống kê giữa 2 
phần mềm (p<0,05). Phần mềm “nội bộ” cho 
nguy cơ thấp hơn so với phần mềm Prisca 
(73%), 29% trường hợp được phần mềm “nội 
bộ” tính là nguy cơ <1/250.

Trường hợp sàng lọc trisomy 18 với ngưỡng 
thấp hơn 1/150: 45 trường hợp, có sự khác 
biệt có ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm 
(p<0,05). Nguy cơ được tính bởi phần mềm 
“nội bộ” có xu hướng cao hơn (69%). Trường 
hợp sàng lọc trisomy 18 với ngưỡng cao hơn 
1/250: 38 trường hợp, không có sự khác biệt có 
ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm (p>0,05). 
Phần mềm “nội bộ” có xu hướng cho nguy 
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cơ cao hơn (58%). Trong số 21 trường hợp 
được phần mềm Prisca tính nguy cơ >1/150 
có 4 trường hợp được phần mềm “nội bộ” tính 
<1/150 chiếm (19%). 

Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở của 
ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP cao hơn 
1,50: 16 trường hợp, có sự  khác biệt có ý nghĩa 
thống kê giữa hai phần mềm (p<0,05). Phần 

mềm “nội bộ” có xu hướng cho kết quả nguy 
cơ cao hơn so với phần mềm Prisca (94%). 

Trường hợp sàng lọc khuyết tật hở của 
ống thần kinh với ngưỡng MoM AFP thấp hơn 
1,5: 47 trường hợp, không có sự khác biệt có 
ý nghĩa thống kê giữa 2 phần mềm. Nguy cơ 
được tính bởi phần mềm “nội bộ” có xu hướng 
cao hơn so với phần mềm Prisca (63%).
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