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Hé théng chirng nhan xét nghiém tién san
Chi tiét tai trang web
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Xét nghiém di truyén tién san khong xam lan 1§
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= Xét nghiém nude 6i hay sinh thi€t gai nhau la phuong phap xet nghlem trude sinh dé biét chinh xac em bé trong bung =

= o me ¢6 bi bénh do nhiém sic thé hay khong Bay 1a xét nghiém tiém an nguy co gay say thai, v.v.. (xét nghiém dung kim *
- = choc vao tur cung) Vi vy, nguoi ta phat tri€n cac phuong phap xét nghiém khong gy nguy hlem cho bé nham kiém tra bét
= thuong nhidm sic thé, mot trong s6 do6 1a NIPT (xet nghiém di truyen trude sinh khong xam lan) n

=  Tai liéu giai thich nay liét ké nhitng diéu ban cin biét trudc va can luu ¥ dé quyét dinh c6 nén lam NIPT hay khong. =
-llllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllllll'

o

oNIPT la xét nghiém nham kiém tra xem em bé trong :t)ung ¢6 kha nang bi bat thuong nhiém sic thé hay khong.
eD0i tugng xét nghiém la cac bénh do bat thudng nhiem sdc Trisomi 21, Trisomi 18, Trisomi 13.
OLay 10 - 20ml méu tr thai phy dang mang thai sau 9 - 10 tudn va phan tich ¢fDNA (nhiém sic thé bj phan tach thanh doan nho) troi

Khai quat vé noi trong méu dé cho ra két qua. )
NIPT oKét qua duoc bao céo s& 1a “drong tinh”, “4m tinh” hodc “bao luu danh gia”. Két qua “duong tinh” c6 nghia kha ning tré bi bénh 1a
cao.

eKhoang 10% cfDNA trdi ndi trong méau ctia thai phy xuét phat tir em bé hay chinh xac hon 1a tr nhau thai. Vi vy, mac du NIPT la
xét nghiém c6 d¢ chinh xac cao nhung chi xac dinh dugc rang kha néng bé s€ bi cac bénh do nhiém sac thé 1 cao ma thoi.

oNéu xét nghiém cho két qua “duong tinh” thi cén xét nghiém chic chin bang xét nghiém: té bao nudc 6i hay xét nghiém té bao nhung
mao mang dém. Ngoai ra, néu xét nghiém cho két qua “bao luu danh gia” thi cn trao dbi lai véi gia dinh vé& hudng xir tri sau dé.

eHiu hét moi nguoi déu c6 46 nhim sic thé, gdm céac cip nhidm sic thé thong thuong (nhim sic thé tir s6 1 - 22) va cip nhidm séc
thé khac nhau tuy theo gidi tinh (nhlém sic thé X/Y).
Nhidm sic oNhlem sdc thé c6 chat kin gen di truyén (ban thiét ké co the con ngudi véi cac chire ndng hoat dong).
thé 1a gi? oNéu xay ra sy bién dbi so lwong hodc hinh dang nhidm séc thé thi c6 thé anh huong dén sy tang trudng va phat trién ciia bé, dan dén
truomg hop bé c6 thé mic cac bénh bam sinh hay d3c diém ngoai hinh dic trung.
e“Trisomy” I tinh trang c6 3 nhiém sic thé thay vi 2 (mot cip), vi du: Trisomi 21 1a tinh trang ¢6 3 nhiém sic thé s 21. “Tri” c6 nghia

la 3.
Nhiine dié oNIPT 14 xét nghiém kiém tra kha ning bi cac bénh do nhiém sic thé e
Lr:%héleu Trisomi 21, Trisomi 18, Trisomi 13, ngoai ra khong kiém tra duoc 5% =
~ A 7 16%
biét/ ’khong nhimg bénh khic. . . : sm7En Y
» Trong s6 100 bé dugc sinh ra thi ¢6 khoang 3 - 5 bé mac bénh bam o Sk o tneunn
thé biét sinh e lesan 13%
th(l)\?lg[,,(}ua » Trong ) nay, nguyén nhan cua cac bénh do nhi®m sic thé chiém s AT, BENS” e
khoang 25%. Ba loai bénh do nhiém sic thé thuoe doi tugng xét 0% k-

nghiém NIPT chiém khoang hon 70% trong 25% nay. Neq lam
phép tinh thi ti 1& cdc em bé bi bénh do 3 loai nhiém sac thé ndy  Hinh dnh: Xac sudt mic cac bénh bim sinh va bénh do NST

chiém khoang 0.7/100 bé. (Thompson & Thompson Genetics in Medicine 8th Edition
R o Saunders 2016; Wellesley D. et al. Eur ] Hum Genet 2012; 20:521
Moi lién hé oD biét rine thai phu ca tudi thi x4 4t sinh bi thu
giita thai uge biét rang thai phu cang cao tudi thi xdc suat sinh con bi thira IEEER BRIV TBRUVE= TBRUUE=
& nhiém sac thé cang cao. 20 171441 1/10000 1714300
phu cao tuoi oo 1A i8m sic thé khéc ca CoA . ,
va xdc suit oV 6i cac bénh do nhiém sdc the khac cac loai trén thi énh huong cua 25 1/1383 1/8300 1/12500
inh bi tudi tac la khong rd rang 30 1/958 1/7200 1/11100
st con Ot 35 1/338 173600 1/5300
thira NST 40 1/84 17740 1/1400
45 1/30

Hinh énh: Ti 1 sinh ra tré bi bénh do NST theo timg d6 tudi ciia ngudi me tai thoi diém sinh
oBit clr ai ciing cO thé sinh con bi bat thuong b4m sinh bao gbm ca nhitng bién ﬁéi b4m sinh ma nguyén nhan do phiém sic thé gy
ra. Bieu d6 c6 the khien em bé cé dédc diém khac véi da so, nhung d6 1a mot phan da dang cua con nguoi, 1a ban sac riéng cuia nguoi
Sw da dang do.

ciia con eKhong thé phu nhén rang nhing dac diém khac v6i ngudi binh thuong do bién ddi bim sinh d6 c¢6 thé ddn dén mot cude séng kho
nguoi va khan. Mt khéc, cling c6 thé noi ring hanh phiic hay bat hanh ciia mét nguoi khong chi do nhimng déc diém d6 quyét dinh.
bénh bAm eDul hoan canh thé nao, tat cd chung ta déu 14 nhing thanh vién ciing chung song trong xa hoi voi hé théng phuc loi
sinh cbng dd duge chuin bi san, nham hién thyc hoa mot x& hoi ludn thira nhan va gitip d& 14n nhau. OF E-Ie
eMit khac, ciing vi mbi nha mdi canh ma c6 nguoi lya chon tir bo khong sinh con ra, nhung lya chon d6 cling dugce ton ’

trong. Ngoai ra con ¢ céc lién hiép thyc thi ho tro tu van nén tiép tuc mang thai hay dinh chi thai san, goi 14 hd tro ddng
déng, do nhitng ngudi 6 kinh nghiém, v.v..tién hanh
Hoi hd tro tuong lai cho tré va cha me
https://fetalhotline.fab-support.org/

Néu 1 co s6 hop téc trién khai xét nghi¢m NIPT: chung i hi¢n dang Ban c6 thé truc tlep trao ddi voi bac s chuyén mén Nhi khoa (Bac si
lién két vai nhitng co so (don vi nong cbt) sau ddy Nhi khoa tu Van tién san) trudc va sau khi lam xét nghiém. Bac s Nhi
khoa tir vAn tién san dang hop tic v6i co sé ching t6i 12 bac si sau day.
Tén co so: o
Tén bac si phu trach: Tén bic si:
Tén co so:

bia chi co so: )

Dia chi lién hé tu van:
HO tr chi phi nghién ctru khoa hoc vé strc khoe, lao dong va phiic loi nam tai khéa Reiwa 3 (Chuong trinh nghién ctru co ban phat trién thé hé
tiép theo bao gdm khic phuc céc loai bénh lién quan dén phat trién) “Nghién ctru xy dung hé thong cung cap dich vu chin doan trude sinh, v.v.

Dia chi lién lac:



Lo6i NST Trisomi 21 (Hoi chirng Down)

®Nhin chung, ti 1¢ sinh ra tré bi bénh nay duge cho la 1 trén 600 - 800 bé. (=] 55 [E
@Sy phat trién vé thé chit va ngon ngit sau sinh chdm, nhung c6 thé diy manh s ting trudng va phat trién o 3

bing méi trudng nudi day phu hop (phuc hdi chire ning, v.v.). Té chirc cong ioh Hiép hoi bénh
@ Ciing c6 truong hop tré bi cac bénh nhu bénh tim, bénh thudc hé ti€u hoa, v.v.. Down Nhat Ban o

®Dén tudi di hoc, tré s& hoc & truong hoc ctia dia phuong hodc theo hoc trudng hd tro dic biét. https://www.jdss.or.ip

®Khi 16n 1én, ciling co truong hop can duge cham soc hd tro sinh hoat cudc séng, nhung da sb séng o dia
phuong, nhan sy gitip d& ho trg tir chinh phi. Nhiéu kiéu dich vu hd trg khac nhau duoc chuén bi sin cho
sudt cude doi ho.

®Dugc cong nhan la bénh déc biét mén tinh cla tré em (tham khao trang web & dudi trang 7), c6 hé théng

hd trg' nhu chdm soc y té, phuc loi va cong ddng cac bén lién quan, v.v..
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00 mbi ving déu c6 noi trao dbi thong tin nhu hoi cha me, hoat déng cau lac bd,... Hé théng h tro phuc Du 4n Yokohama
loi cling da dugc trang bi. https://livingwds.info/
Loi NST Trisomi 18 (Hoi chirng Edwards)
®Nhin chung, ti 1¢ sinh ra tré bi bénh dugc cho 1a 1/4000~10000 bé.
Dic diém eCo thé phat hién su phat trién bat thuong & bé, bénh tim, hé tiéu hoa, su thay déi hinh thai tir chi, v.v. tir D410
bénh thu¢c  ghi nhan trén siéu 4m trong kham thai dinh ky. RS
doi tuon .Néu bé sinh ra bi nhidu bénh thi c6 thé can dugc quan Iy theo ddi y t& sém ngay sau sinh nhu hd trg ho H6i 13i NST Trisomi 18
xét nghi€ém  hip, hd tro bu sira, v.v.. e —
®Tré co thé tu vong som sau sinh do méic cac bénh nhu bénh tim, suy ho hép, v.v. Mit khac, c6 béo cdo = DS
cho théy c6 the cdi thi¢n tién lugng sinh mang va vién canh sinh hoat ctia tré nho can thiép y té tich cuc,
cling ¢6 mot sé ngudi sdng lau hon den tudi truong thanh. .
®Mic di co biéu hi¢n cham phat trién v& mat van dong va trf tu¢, nhung bé co thé theo hoc truong hd tro E‘ [zl
dic biét trong khi tiép tuc duoc quan 1y theo dbi y té, van co thé phat trién tir tir trong qué trinh truéng &
thanh.
Nhom 18

®Dugc cong nhan la bénh déc bi€t mén tinh cta tré em (tham khao trang web ¢ dudi trang 7), c6 hé théng
ho trg nhu cham séc y t€, phic 19i va cong dong cac bén lién quan, v.v..

L&i NST Trisomi 13 (H$i chirng Patau)

®Nhin chung, ti 1€ sinh ra tré¢ bi bénh nay duoc cho la 1/5000~10000 bé.

®C6 thé phat hién bénh nhu bénh tim, bénh than kinh trung wong, bénh hé tiéu héa, v.v., nhimng biét ddi 3
hinh thai co thé tir ghi nhén trén si€u am trong kham thai dinh ky.

®Néu bé sinh ra bj nhidu bénh thi c6 thé cin dugc quan 1y theo ddi y t& sém ngay sau sinh nhu hd trg ho

hap, hd tro b sita, v.v..

O Tré c6 thé tur vong som sau sinh do méc cac bénh nhu bénh tim, suy ho hép, v.v. Mit khac, cé bao cdo
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Tré bi 16i NST Trisomi 13

Y Du an 13%¢
http://trisomy 13.blog.jp/

cho thiy c6 thé cdi thi¢n tién lugng sinh mang va vién canh sinh hoat cia tré nhd can thiép y té tich cuc,

cling ¢6 mot s6 nguoi song 1au hon dén tudi tmong thanh.

®Hiém trudong hop c6 thé tu di mot minh hay c6 thé noi dugce, tde do ting truéng va phat trién cua bé s&

cham.

®Dugc cong nhan la bénh déc bi€t mén tinh cta tré em (tham khao trang web ¢ dudi trang 7), c6 hé théng
hd tro nhu cham soc v té, phuc loi va cong ddng cc bén lién quan, v.v..

Nhirng di€u can xac nhin lai mgt 1an nira trwéc khi lam xét nghiém

ONIPT c6 thé thyc hién bang c4ch chi 14y mau tir thai phu nhung day la
xét nghiém trudc sinh dé kiém tra bénh do nhidm sic thé cua em bé.
Néu xét nghiém cho két qua khac “a4m tinh” thi ¢6 thé phai d6i mit voi
nhiéu kh6 khan khac nhau.

©C6 thé noi NIPT la xét nghiém cung cip thong tin tham khao cho nhimng
thai phu dang phan vin xem c6 nén lam xét nghiém xam l4n tiém 4n
nguy co say thai nhu choc 6i, v.v. khong.

®Néu xét nghiém NIPT cho két qud “duong tinh” thi c6 nghia la c6 kha

ndng cao em bé c6 mot trong 3 cdp nhim sic thé néu trén bi thira nhidm

sic thé.

Xét nghiém nay khong thé chan doan chéc chin. Pé chin doan chéc
chan, cin 1am xét nghiém nuée i hodc xét nghiém nhung mao mang
dém, nhung vi xét nghiém nay dung kim choc tir thanh bung vao trong
tir cung nén c6 thé dan t6i sdy thai voi xéc suét khoang 1/300.

Ciing c6 truong hop du ket qua xét nghiém “dwong tinh” nhung bé
khéng bi bénh do nhlem sic thé (goi la duong tinh gia). Vi dy, cho du
thai phy da 35 tudi bi “duong tinh 186i NST Trisomi 217, nhung thuc
té xac suét bé khong bi bénh Down la khoang 20%.

Neu xét nghiém cho két qua “duong tinh”, ban s& dugc gidi thich chi
tiét két qua va can nghe tu van di truyén vé cach xir tri sau do.

® X¢t nghiém NIPT cho két qué “am tinh” c6 nghia la kha néng bi thira

nhiém sac the thudc 3 loai néu trén la thap .

Tuy x4c suit bé khong bi thira nhiém séc thé thudc 3 loai néu trén cao
hon 99.9%, nhung khong thé phu dinh hoan toan 100%. Tuy v0 cung
hiém gap nhung co [truong hop tré van bi bénh do nhim séc thé cho
du xét nghiém co6 két qua m tinh (4m tinh gia).

C6 nhiu bénh bam sinh khéc ngoai 3 loai thira nhiém sic thé néu trén,
nén cho di két qua xét nghiém c6 1a “am tinh” thi ciing khong ¢
nghia bé khong bi bénh gi.

®Khi xét nghiém NIPT cho két qua “bao luu danh gia” thi co nghia 1a
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Héi cha me hd trg cho tré bi 16i NST
Trisomi 13

khong thé phan dinh “duong tinh” hay “4m tinh”.
» Theo sb liéu tai Nhat Ban, x4c sut “bao luu két qua” roi vao khoang
0.3 -0.4%.
» Cén trao dbi lai 1dn nira vé& cach xi tri sau do (nhw 1am lai NIPT, xét
nghiém tai NIPT xong thi dimg, xét nghiém nude i, v.v.).

®Ngay ca khi xét nghiém cho thiy c6 kha ning cao em bé trong bung me
bi bénh do nhidm séc thé, thi co dia do mdi ngudi mdi khac nén thyc té
khong thé xac dinh rd rang em bé sinh ra s& c6 nhiing triéu ching va
tinh hinh phat trién sau d6 thé nao. Ngoai ra, két qua xét nghiém ciing
khéng tryc tiép lién quan t6i didu tri bénh.

®Muc dich ban dAu ciia xét nghiém nay 1a kiém tra xem bé c6 bi bénh do
nhiém séc thé khong Tuy nhién, théng qua xét nghiém nay, chinh béan
than thai phu c¢6 thé dugc phat hién bénh do nhiém séc thé, khéi u 4c
tinh, v.v..

®Ban va dbi tac hon phéi can hidu rd vé& xét nghiém NIPT qua budi tu
vén di truyén trude xét nghiém, suy nghi k¥ xem xét nghiém nay c¢6 can
thiét v6i vo chdng ban khéng, tir do hdy quyét dinh c6 thuc hién xét
nghiém hay khong

®Cho dii ban c6 hay khong lam xét nghiém NIPT, thi quyét dinh hai vg
chong ban dua ra sau khi xem xét k¥ s€ ludn duoc ton trong ¢ mirc cao
nhat dii ban ¢ hay khéng lam xét nghiém NIPT, thi quyét dinh hai vo
chong ban dua ra sau khi xem xét k¥ s€ ludn dugc ton trong ¢ mic cao
nhét.

.Chung t6i sin sang tuw van bét cir lac nao neu ban thay lo ling hay bét
an vé tuong lai cua em bé va gia dinh. Néu ban ¢ mong muon dugc
nghe giai thich chi tiét hon nita thi ching t6i c6 thé gidi thidu ban dén
khoa nhi trong co s¢ cua ching t6i hodc co s¢ khac phu hop.

®Ding quén rang cho du bé bi bénh bam sinh ndo d6 thi van luén c¢6 dich
vuy t€, phiic 1¢i, v.v., nhiing nguoi hd trg ban, ciing ban tim ra phuwong
phap t6t nhét cho bé

Thang 9 ndm 2022 (nam Reiwa 4)

https://team-18.jimdofree.com/

http://www. 13trisomy.cam/next.html



