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Abstract: Edwards and Patau syndromes are severe genetic abnormalities. The consequences of 

these syndromes are often fatal in the fetus and neonate. Prenatal screening for these syndromes is 

important for early detection of birth defects. 212 medical records of pregnant women with normal 

pregnancies were selected using convenience sampling. Selection of 34 cases of Edwards or Patau 

pregnancy using a total sampling technique. We conducted a descriptive retrospective study to 

describe and compare various markers related to prenatal screening to establish the most appropriate 

diagnostic criteria. A history of spontaneous abortion is associated with an increased risk of 

subsequent pregnancies with Edwards' syndrome or Patau's syndrome. The nuchal translucency 

value was mainly concentrated below 2 mm, lower than the values observed in Trisomy 18 and 13 

cases, predominantly in the 2-3 mm range. A threshold of 2.5 mm for nuchal translucency 

measurement had the highest detection rate for Edwards and Patau syndromes, and abnormal fetal 

heart rate was most commonly observed in trisomy cases on ultrasound examination. The MoM fβ-

hCG concentration in the Edwards and Patau groups was predominantly concentrated in the low 

range (≤1), while the normal group showed a higher concentration in the range of 1-3. The MoM 

PAPP-A concentration in the normal group was commonly found in the range of 0.5-1, which was 

higher compared to the trisomy group. 
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Tóm tắt: Hội chứng Edward và Patau là những bất thường di truyền nặng, thường gây tử vong ở 

thai nhi và sơ sinh. Sàng lọc trước sinh các hội chứng này là quan trọng giúp phát hiện sớm dị tật 

bẩm sinh cho thai nhi. Mục tiêu của nghiên cứu là Mô tả, so sánh đặc điểm một số yếu tố liên quan 

đến sàng lọc trước sinh hội chứng Edward và Patau ở quý I thai kỳ. Nghiên cứu hồi cứu 212 hồ sơ 

thai phụ từ tuần thai 11 đến 13 tuần 6 ngày mang thai bình thường bằng phương pháp chọn mẫu 

thuận tiện không xác suất và chọn mẫu toàn bộ 34 trường hợp mang thai Edward hoặc Patau được 

khẳng định bằng karyotype trong thời gian nghiên cứu. Kết quả cho thấy Tiền sử sảy thai tự nhiên 

có liên quan đến nguy cơ thai tiếp theo mắc hội chứng Edward hoặc Patau. Giá trị khoảng sáng sau 

gáy (KSSG) tập trung chủ yếu   2 mm, thấp hơn các thai Trisomy 18 và 13 chủ yếu trong khoảng 

giá trị từ 2 mm – 3 mm. Ngưỡng KSSG 2,5 mm cho tỷ lệ phát hiện thai Edwards và Patau cao nhất 

và bất thường nhịp tim thai được ghi nhận nhiều nhất trên siêu âm thai các hội chứng này. Chỉ số 

MoM free β-hCG của nhóm thai Edwards và Patau tập trung ở miền giá trị thấp (≤1), trong khi ở 

nhóm thai bình thường chủ yếu ở mức giá trị cao hơn (1-3). Chỉ số MoM PAPP-A của nhóm thai 

bình thường phổ biến ở khoảng 0,5-1 cao hơn so với nhóm thai trisomy.  

Từ khóa: Hội chứng Edwards, hội chứng Patau, Sàng lọc trước sinh. 

1. Mở đầu* 

 Hội chứng Trisomy là rối loạn di truyền đặc 

trưng bởi sự tăng thêm một bản sao của một 

nhiễm sắc thể trong nhân tế bào, dẫn đến sự phát 

triển bất thường của trẻ. Các hội chứng Trisomy 

thường gặp nhất là: Trisomy 21 (Hội chứng 

Down), Trisomy 18 (Hội chứng Edwards) và 

Trisomy 13 (Hội chứng Patau), chiếm 90% dị tật 

bẩm sinh với kiểu hình nặng [1]. Hội chứng 

Down là hội chứng Trisomy phổ biến nhất, với 

________ 
* Tác giả liên hệ. 
   Địa chỉ email: phuongltm.ump@vnu.edu.vn 
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tần số xảy ra ước tính là 1/700 trẻ sơ sinh tại Hoa 

Kỳ [2, 3]. Trong khi đó, hội chứng Edwards và 

Patau là hai trong số các hội chứng Trisomy có 

tỉ lệ xảy ra thấp hơn so với hội chứng Down, với 

tần số ước tính lần lượt là 1/3500 và 1/16.000 

thai nhi [4, 5]. Tuy nhiên, những thai nhi mắc hội 

chứng Edwards và Patau thường có tỉ lệ tử vong 

cao hơn trong thời kỳ bào thai và sơ sinh so với 

các trường hợp mắc hội chứng Down [6]. Những 

trẻ sinh ra mắc Hội chứng Edward hoặc 13 phải 

đối mặt với khuyết tật tâm thần vận động, nhận 
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thức; mắc các dị tật về tim và thận hoặc thậm chí 

dẫn đến tử vong ngay từ khi trẻ sinh ra. Theo 

nghiên cứu của V. Glinianaia và các cộng sự tại 

Đại học Newcastle, Vương quốc Anh, ước tính 

tỉ lệ sống của trẻ mắc hội chứng Patau sau 4 tuần, 

1 năm và 10 năm lần lượt là 34%, 17% và 11%; 

tỉ lệ sống sót tương ứng của trẻ mắc hội chứng 

Edward là 38%, 13% và 8% ở tại 13 thành phố 

lớn thuộc 9 nước Tây Âu [7]. Mặc dù các hội 

chứng Edwards và Patau không thường gặp như 

các bệnh lý mắc phải nhưng nó là gánh nặng về 

tâm lý, kinh tế cho cả gia đình và xã hội, là thiệt 

thòi lớn cho trẻ mắc hội chứng Trisomy. 

Để chẩn đoán xác định, các thai phụ có nguy 

cơ cao bất thường NST phải thực hiện các thủ 

thuật xâm lấn như sinh thiết gai rau, chọc hút 

dịch ối để xác định chính xác bộ NST bằng các 

kĩ thuật Karyotype, QF-PCR, Bobs, FISH,... 

Mặc dù hiện nay các kĩ thuật này được cải tiến 

với sự hỗ trợ của siêu âm nhưng có thể gây sảy 

thai với tỉ lệ là 0,11 - 0,22% [8] và gây tai biến 

cho người mẹ như: rỉ ối, nhiễm trùng ối, chảy 

máu,... Do vậy, để giảm bớt rủi ro và đảm bảo an 

toàn cho mẹ và thai, trước khi tiến hành những 

kỹ thuật xâm lấn, các thai phụ sẽ được khuyến 

cáo thực hiện các xét nghiệm sàng lọc trước sinh 

để có những phát hiện, can thiệp sớm nhất những 

thai có nguy cơ cao dị tật bẩm sinh.  

Sàng lọc trước sinh quý I thai kỳ là phương 

pháp phổ biến, ít xâm lấn trong sàng lọc trước 

sinh, giúp định hướng các trường hợp có nguy cơ 

cao mắc Hội chứng Edward và 13. Phương pháp 

này còn được gọi là test combined, là kết hợp 

giữa tuổi mẹ, siêu âm để phát hiện các bất thường 

trong ba tháng đầu của thai kỳ và xét nghiệm sinh 

hóa Double test (bao gồm 2 chỉ số: PAPP-A và 

free β-hCG). Thông qua phương pháp này có thể 

phát hiện khoảng 90% trường hợp thai Edwards 

và Patau với tỉ lệ âm tính giả là 5%. Siêu âm thai 

có thể phát hiện các dấu hiệu gợi ý về nguy cơ 

mắc hội chứng Hội chứng Edward và 13, bao 

gồm: tăng độ mờ da gáy, bất sản hoặc thiểu sản 

xương mũi, bất thường dòng chảy trong ống tĩnh 

mạch và qua van ba lá [9]. Các chỉ số sinh hóa 

PAPP-A và free β-hCG trong huyết thanh mẹ 

được chứng minh liên quan đến những bất 

thường hội chứng Hội chứng Edward và 13 [10]. 

Các giá trị đo được chuyển đổi sang bội số trung 

vị MoM theo tuần thai của quần thể tham chiếu 

để đánh giá nguy cơ mắc Trisomy dựa trên tỉ lệ 

xác suất có thể gặp. Tuy nhiên, các giá trị này có 

thể khác nhau tùy theo chủng tộc, độ tuổi, dinh 

dưỡng,... của thai phụ, đó là những yếu tố đặc 

trưng của từng quần thể. Do đó, nhằm xác định 

các giá trị siêu âm và sinh hóa đặc trưng cho quần 

thể thai nhi tại Việt Nam, chúng tôi đã tiến hành 

thực hiện đề tài “Nghiên cứu đặc điểm sàng lọc 

trước sinh hội chứng Edward và Patau ở quý I 

thai kỳ tại Bệnh viện Phụ sản Trung ương” với 

mục tiêu: i) Mô tả một số đặc điểm của thai phụ 

mang thai mắc hội chứng Edwards và Patau; và 

ii) So sánh đặc điểm một số yếu tố liên quan đến 

sàng lọc trước sinh hội chứng Edwards và Patau 

tại quý I thai kỳ. 

2. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu  

2.1. Đối tượng nghiên cứu  

Thai phụ đến khám thai tại Bệnh viện Phụ 

sản Trung ương từ tháng 5 năm 2022 đến tháng 

4 năm 2023. 

Tiêu chuẩn lựa chọn: i) Nhóm bệnh: tất cả 

các thai phụ được chẩn đoán xác định mắc hội 

chứng Trisomy 13, 18 bằng karyotype, có đầy đủ 

thông tin sàng lọc trước sinh bằng xét nghiệm 

Double test và siêu âm thai, được ghi chép đầy 

đủ về các nội dung cần thiết cho nghiên cứu;  

và ii) Nhóm chứng: các thai phụ hoàn toàn bình 

thường trên xét nghiệm Double test và siêu âm thai. 

Tiêu chuẩn loại trừ: i) Thai nhỏ hơn 10 tuần 

6 ngày hoặc lớn hơn 13 tuần 6 ngày, đa thai hoặc 

thai chết lưu; ii) Thai thụ tinh trong ống nghiệm 

IVF; và iii) Thai phụ mắc các bệnh lý về tâm thần. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

Thiết kế nghiên cứu: mô tả cắt ngang. 

Chọn mẫu nghiên cứu: với thai bình thường, 

sử dụng phương pháp chọn mẫu thuận tiện 

không xác suất. Với thai mắc hội chứng Edward 

hoặc Patau chọn mẫu toàn bộ. 
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Cỡ mẫu nghiên cứu: thực tế, nghiên cứu thu 

thập được 26 hồ sơ thông tin bệnh nhân đủ theo 

tiêu chuẩn lựa chọn và tiêu chuẩn loại trừ, trong 

đó có 28 trường hợp mang thai mắc hội chứng 

Edward và 6 trường hợp mang thai mắc hội chứng 

Patau, còn lại là các trường hợp thai bình thường. 

Thu thập thông tin của đối tượng nghiên cứu: 

thu thập đầy đủ thông tin các biến số, chỉ số dựa 

trên mẫu bệnh án nghiên cứu được thiết kế sẵn 

2.3. Biến số nghiên cứu 

 - Các biến số về đặc điểm của thai phụ và 

thai nhi mắc hội chứng Edwards và Patau: tuổi 

mẹ, tiền sử mang thai, tỉ lệ thai Trisomy, KSSG, 

Bất thường siêu âm. 

- Các biến số về đặc điểm một số chỉ số siêu 

âm và sinh hóa liên quan đến sàng lọc trước sinh 

một số hội chứng Trisomy vào quý I thai kỳ: 

Phân bố tuổi mẹ, Phân bố MoM fβ –hCG, Phân 

bố MoM  PAPP-A, Phân bố KSSG. 

2.4. Phương pháp phân tích và xử lý số liệu 

Số liệu sau khi thu thập sẽ được tổng hợp, 

nhập và xử lý trên phần mềm SPSS 26.0 và 

Microsoft Exel 2019.  

Xác định giá trị trung bình độ tuổi của các 

thai phụ trong nghiên cứu. Sử dụng kiểm định 

Chi-square test để kiểm tra mối liên quan giữa 

hai biến phân loại. 

Xây dựng biểu đồ phân bố tần số của các chỉ 

số tuổi mẹ, KSSG, MoM PAPPA, MoM fbHCG. 

Sử dụng biểu đồ ROC lựa chọn điểm cut-off 

mà tại đó độ nhạy, độ đặc hiệu của các chỉ số là 

cao nhất/có giá trị trong sàng lọc thai mắc trisomy. 

2.5. Đạo đức trong nghiên cứu  

Các thông tin riêng liên quan đến đối tượng 

nghiên cứu được đảm bảo bí mật và mã hóa cơ 

sở dữ liệu. Nghiên cứu chỉ sử dụng số liệu trên 

hồ sơ kết quả sàng lọc của bệnh nhân, không ảnh 

hưởng đến quy trình khám chữa bệnh thông 

thường của thai phụ. Các hoạt động trong nghiên 

cứu này đều tuân thủ các quy định và nguyên tắc 

chuẩn mực về đạo đức nghiên cứu y sinh học của 

Việt Nam và quốc tế. Nghiên cứu được chấp 

thuận bởi Hội đồng đạo đức trong nghiên cứu y 

sinh học của Bệnh viện Phụ sản Trung ương theo 

quyết định số 1042/CN-PSTW vào ngày 

29/12/2020. 

3. Kết quả nghiên cứu  

3.1. Đặc điểm chung 

3.1.1. Tuổi mẹ 

+ Phân bố tuổi thai phụ trong nghiên cứu 

Theo các khuyến cáo hiện hành, phụ nữ trên 

35 tuổi làm tăng nguy cơ sinh con mắc hội chứng 

trisomy. Trong nghiên cứu của chúng tôi, nhóm 

tuổi mẹ ≥ 35 tuổi, tần số thai phụ sinh con bình 

thường, Edwards và Patau lần lượt là 29,9%, 

32,1% và 33,3%. Giá trị tuổi mẹ trung bình giữa 

3 nhóm sinh này không có sự khác biệt có ý 

nghĩa thống kê, (p = 0,561 > 0,05).  

Bảng 1. Phân bố tuổi thai phụ trong nghiên cứu 

Tuổi thai phụ 

(năm) 

Mang thai bình thường Mang thai Edwards Mang thai Patau p 

Số lượng 

(n=212) 
Tỷ lệ (%) 

Số lượng 

(n=28) 

Tỷ lệ 

(%) 

Số lượng 

(n=6) 
Tỷ lệ (%) 

 

 

0,561 

< 35 140 70,1 19 67,9 4 66,7 

≥ 35 72 29,9 9 32,1 2 33,3 

Tổng 212 100 28 100 6 100 

Trung bình (Mean±SD) 32,01±13,42 31,7± 11,26 29,12± 10,59 

Nhỏ nhất – Lớn nhất 17,91– 45,43 20,44 – 44,24 22,66-39,71 
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Biểu đồ 1. Phân bố tuổi mẹ giữa thai bình thường và 

thai Trisomy. 

+ Phân bố tuổi mẹ mang thai bình thường và 

thai Edward và Patau 

Trên biểu đồ phân bố tuổi mẹ ở nhóm mang 

thai bình thường, khoảng tuổi mẹ chủ yếu 20-25 

tuổi, trong khi ở nhóm thai Edwards, tuổi mẹ phổ 

biến từ sau 25 tuổi, và sau 30 tuổi tỉ lệ mang thai 

mắc hội chứng Edward và Patau cao hơn so với 

thai bình thường. 

3.1.2. Đặc điểm tiền sử của các thai phụ  

Trong 246 thai phụ tham gia nghiên cứu, 

không có thai phụ nào có tiền sử mang thai mắc 

trisomy. Sảy thai tự nhiên là tiền sử chiếm tỉ lệ 

lớn nhất ở thai Edwards (46,43%) và Patau 

(50%). Khi thực hiện kiểm định bằng Chi-square 

với giá trị P=0,002 < 0,05, cho thấy có sự khác 

biệt về tiền sử mang thai của các thai phụ mang 

thai bình thường và mang thai mắc hội chứng 

Edward hoặc Patau.  

Bảng 2. Tiền sử thai phụ trong nghiên cứu 

Tiền sử thai phụ 

Mang thai bình 

thường 

Mang thai 

Edwards 
Mang thai Patau Tổng p 

 

 

 
Số lượng 

(n=212) 

Tỷ lệ 

(%) 

Số 

lượng 

(n=28) 

Tỷ lệ 

(%) 

Số 

lượng 

(n=6) 

Tỷ lệ 

(%) 

Số 

lượng 

(n) 

Tỷ lệ 

(%) 

Sinh non 16 7,54 1 3,57 0 0 17 6,91 >0,05 

Sảy thai tự nhiên 88 41,5 13 46,43 3 50 104 42,27 0,002 

Không tiền sử 108 50,96 14 50 3 50 125 50,82 >0,05 

Bảng 3. Phân bố tuổi thai theo từng nhóm Trisomy 

 Bình thường 

(n=212) 

Hội chứng Edward 

(n=28) 
Hội chứng Patau (n=6) 

11 tuần 0 ngày -11 tuần 6 ngày 14,0% 14,8% 33,3% 

12 tuần 0 ngày -12 tuần 6 ngày 52,8% 59,3% 50,0% 

13 tuần 0 ngày -13 tuần 6 ngày 33,2% 25,9% 16,7% 

3.1.3. Phân bố tuổi thai 

Sự phân bố tuổi thai ở 3 nhóm thai Edwards, 

Patau và bình thường ở nghiên cứu này phổ biến 

ở khoảng thời gian: từ 12 tuần 2 ngày - 12 tuần 

5 ngày trong giai đoạn sàng lọc Double test. 

3.2. Đặc điểm trên siêu âm  

Đặc điểm về KSSG của thai nhi trên siêu âm 

Sự phân bố KSSG các thai Hội chứng 

Edward và 13 chủ yếu trong khoảng giá trị từ  

2 mm – 3 mm cao hơn so với nhóm thai bình 

thường (chủ yếu có giá trị  2 mm). Theo ngưỡng 

phân biệt KSSG tăng dần, tỉ lệ phát hiện (DR%) 

ở cả nhóm thai Edwards và Patau giảm dần. Tuy 

nhiên, giá trị dự đoán dương tính (PPV%) ở 

nhóm thai Edwards có xu hướng tăng, và ở nhóm 

thai Patau lại có xu hướng giảm. Đối với cả 

nhóm thai Edwards và Patau, khi sử dụng 

ngưỡng KSSG 2,5 mm thì cho độ nhạy và độ đặc 

hiệu cao nhất. 
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Biểu đồ 2. Phân bố KSSG giữa thai bình thường và thai Trisomy. 

 

Hình 1. Độ nhạy và độ đặc hiệu theo ngưỡng phân biệt KSSG. 

Bảng 4. Giá trị của KSSG để phát hiện thai Trisomy 

Ngưỡng 

phân biệt 

(mm) 

hai bình 

thường 

(n) 

Thai 

Edwards 

(n) 

Thai Patau 

(n) 

Tỷ lệ phát 

hiện DR% 

Giá trị dự 

đoán dương 

tính PPV% 

p 

2,5 77 16 2 6,67-0,92 16,67-2,53 0,065 

3,0 49 10 1 4,17-0,46 16,94-2 0,151 

3,5 24 6 0 2,5-0 20-0 0,295 

4,0 14 3 0 1,25-0 17,65-0 0,636 

Đặc điểm về các bất thường trên siêu âm khác  

Bảng 5. Các bất thường trên siêu âm thai Edwards 

 Thai Edwards Thai bình thường p 

 Số lượng Tỷ lệ (%) Số lượng Tỷ lệ (%)  

Bụng 1 3,57 2 0,94 0,889 

Rau 1 3,57 1 0,47 0,552 

Chi 1 3,57 0 0 0,57 

Đầu 1 3,57 0 0 0,742 

Phù 0 0 1 0,47 0,971 

Nhịp tim thai 10 35,71 90 42,45 < 0,01 

Tổng 14 50 94 44,33  
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Bảng 6. Các bất thường trên siêu âm thai Patau 

 Thai Patau Thai bình thường p 

 Số lượng Tỷ lệ (%) Số lượng Tỷ lệ (%)  

Bụng 0 0 2 0,94 0,878 

Rau 0 0 1 0,47 0,437 

Phù 0 0 1 0,47 0,924 

Nhịp tim thai 2 33,33 90 42,45 0,018 

Tổng 2 33,33 94 44,33  

Trên các kết quả siêu âm, nhóm thai mắc Hội 

chứng Edward và 13 thường có ít bất thường về 

hình thái bên ngoài (chỉ có 4 trường hợp thuộc 

nhóm thai Edwards), trong khi sự bất thường về 

nhịp tim thai lại ghi nhận được 12 trường hợp,  

tỷ lệ lần lượt 35,71% ở nhóm thai Edwards và 

33,33% ở nhóm thai Patau. Khi thực hiện kiểm 

định bất thường nhịp tim thai bằng phương pháp 

Chi-square ở nhóm thai Hội chứng Edward và 13 

đều có P < 0,05, cho thấy sự bất thường về nhịp 

tim thai có liên quan đến tăng nguy cơ mang thai 

Hội chứng Edward và 13. 

3.3. Đặc điểm các chỉ số sinh hóa ở huyết thanh 

thai phụ  

Sự phân bố chỉ số MoM free β-hCG ở nhóm 

thai Edwards và Patau tập trung ở miền giá trị 

thấp (≤1), trong khi ở nhóm thai bình thường chủ 

yếu ở mức giá trị cao hơn (1-3). Sự phân bố 

MoM PAPP-A của thai Hội chứng Edward và 13 

phổ biến ở miền giá trị thấp (0-0,5) còn ở nhóm 

thai bình thường chủ yếu ở mức cao hơn (0,5-1). 

  

Biểu đồ 3. Phân bố MoM fβ - HCG giữa thai  

bình thường và thai Trisomy 

Biểu đồ 4. Phân bố MoM PAPP-A giữa thai  

bình thường và thai Trisomy. 

4. Bàn luận  

4.1. Về kết quả mô tả một số đặc điểm của đối 

tượng nghiên cứu 

Tuổi mẹ luôn được xem là yếu tố quan trọng 

để sàng lọc trước sinh và nguy cơ mang thai mắc 

hội chứng trisomy, trong đó có hội chứng 

Edward hoặc Patau. Trên thế giới hiện nay, đa số 

các nước vẫn sử dụng ngưỡng sàng lọc là ≥ 35 

tuổi, tuy nhiên Pháp và Na Uy lại sử dụng 

ngưỡng sàng lọc là 38 tuổi [11]. Mặc dù nguy cơ 

sinh con Hội chứng Edward và Patau tăng lên 

theo tuổi mẹ, tuy nhiên theo nghiên cứu của bác 

sĩ Kroes và cs (2014) trên 1110 thai nhi dị tật bất 

thường ở Bỉ trong thời gian từ 1980 –2011, tỷ lệ 

thai Edward và Patau với tuổi mẹ <35 tuổi đều 
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đạt khoảng 69% [12]. Trên cơ sở đó, tỉ lệ thai 

Edwards và Patau có tuổi mẹ < 35 trong nghiên 

cứu lần lượt là 67,9% và 66,7%, tương đương 

với kết quả của Kroes. Tuy nhiên sự khác biệt 

tuổi mẹ giữa các nhóm mang thai bình thường, 

Edwards và Patau trong nghiên cứu này không có 

ý nghĩa thống kê với p - value = 0,561 (p > 0,05). 

Theo Bảng 1, các thai phụ có độ tuổi dao 

động từ 17,91 – 45,43 tuổi. Tuổi mẹ trung bình 

của nhóm thai Edwards, Patau, bình thường lần 

lượt là: 31,7±1,19, 29,12±2,93, 32,01±0,42, kết 

quả khá tương đồng với nghiên cứu của bác sĩ 

Kroes và cộng sự (2014), trong đó tuổi mẹ trung 

bình của nhóm mang thai Patau là 30,3 tuổi, dao 

động từ 27 đến 42 tuổi, và tuổi mẹ trung bình của 

nhóm Hội chứng Edward là 31,6 tuổi, dao động 

từ 22 đến 42 tuổi [12]. Mặc dù vậy, tỉ lệ phụ nữ 

mang thai mắc hội chứng Edwards và Patau có 

tuổi  ≥ 35 lần lượt là: 32,1%, 33,3%, tuy nhiên tỷ 

lệ này cũng không khác biệt đáng kể so với tỷ lệ 

thai bình thường có tuổi mẹ ≥ 35 tuổi (29,9%). 

Lý do được cho là sau 35 tuổi, phụ nữ thường có 

ít nhu cầu sinh con hơn so với nhóm tuổi trẻ hơn, 

dẫn đến tỉ lệ đánh giá trên không có sự khác biệt. 

Khảo sát về tiền sử thai sản của các thai phụ, 

mặc dù trong mẫu nghiên cứu không có thai phụ 

nào có tiền sử mang thai mắc một trong các hội 

chứng trisomy nhưng một tỉ lệ đáng kể thai phụ 

trong nhóm thai hội chứng Edward và hội chứng 

Patau gặp vấn đề về tiền sử sinh non, tiền sử sảy 

thai tự nhiên. Cụ thể, ở nhóm mang thai mắc hội 

chứng Edward, 3,57% thai phụ có tiền sử sinh 

non và 46,43% thai phụ có tiền sử sảy thai tự 

nhiên hoặc hút thai. Ở nhóm mang thai mắc hội 

chứng Patau, có 3 người (chiếm 50%) có tiền sử 

sảy thai tự nhiên. Giá trị p-value = 0,002 < 0,05 

cho thấy các thai phụ đã có những vấn đề liên 

quan đến tiền sử sinh trước đó sẽ có nguy cơ 

mang thai Trisomy trong lần tiếp theo. 

Thời điểm thai phụ đến khám sàng lọc trước 

sinh phổ biến ở tuần thứ 12 của giai đoạn sàng 

lọc Double test, điều này cũng tương thích với 

nghiên cứu của Souka (2004) đánh giá rằng tuổi 

thai lý tưởng làm xét nghiệm Double test nên là 

12 tuần vì khi đó sẽ có sự tương tác giữa nồng độ 

các chất sinh hóa và các bất thường của hội 

chứng Trisomy; kết hợp với siêu âm trong ba 

tháng đầu không chỉ để sàng lọc Hội chứng 

Edward và Patau mà còn để chẩn đoán số lượng 

dị tật thai nhi ngày càng tăng [13].  

4.2. Đặc điểm trên siêu âm  

Biểu đồ phân bố KSSG của thai nhi cho thấy 

phân bố KSSG của các thai mắc Hội chứng 

Edward và Hội chứng Patau chủ yếu trong 

khoảng giá trị từ 2 mm-3 mm, vượt cao hơn so 

với nhóm thai bình thường (chủ yếu ở giá trị  

≤ 2 mm). Kết quả này cũng tương đồng với 

nghiên cứu của Shiefa, khi cho thấy phần lớn kết 

quả đo KSSG đối với nhóm thai mắc hội chứng 

Edward và Patau cao hơn so với nhóm thai bình 

thường [14]. 

Mặt khác khi ngưỡng phân biệt KSSG tăng 

dần thì tỉ lệ phát hiện (DR%) ở cả nhóm mang 

thai mắc hội chứng Edwards và Patau giảm dần. 

Có nghĩa là việc phát hiện bệnh nhân bất thường 

sẽ khó hơn và có thể dẫn đến việc bỏ sót các 

trường hợp mắc bệnh. Tuy nhiên, giá trị tiên 

đoán dương tính (PPV%) ở nhóm thai Edwards 

tăng lên khi tăng ngưỡng phân biệt KSSG, điều 

này có nghĩa là việc chẩn đoán các trường hợp 

mang thai hội chứng Edward sẽ chính xác hơn. 

Một nghiên cứu của Liao và cộng sự (2003) đã 

phát hiện ra rằng tăng ngưỡng KSSG cũng có thể 

làm tăng đáng kể tỉ lệ phát hiện Trisomy, nhưng 

giá trị tiên đoán dương tính không thay đổi [15]. 

Trong nghiên cứu của Barati và cộng sự (2011), 

chỉ ra rằng tăng ngưỡng KSSG có thể giảm giá 

trị tiên đoán dương tính, làm giảm khả năng phát 

hiện Trisomy [16].  

Nghiên cứu của chúng tôi, ở ngưỡng KSSG 

2,5 mm đánh giá ở nhóm thai mắc hội chứng 

Edward và hội chứng Patau cho giá trị độ nhạy 

và độ đặc hiệu là cao nhất. Thực tế, tại Việt Nam 

đang sử dụng ngưỡng sàng lọc KSSG là 3 mm, 

nhưng kết quả nghiên cứu của chúng tôi không 

hề mâu thuẫn với thực tế thực hành lâm sàng. Lý 

do là theo nghiên cứu của Dương Văn Chương 

(2018) thì ngưỡng 2,5-3 mm đã là dấu hiệu cảnh 

báo nguy cơ cao sàng lọc thai Trisomy. Cụ thể 

trong nghiên cứu của chúng tôi cũng cho thấy 

khoảng 2,5-3 mm có giá trị nhất để phân biệt 
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giữa thai bình thường và thai Trisomy. Ngoài ra, 

trong thực tế lâm sàng, tùy đơn vị và tùy khuyến 

cáo có thể lựa chọn ngưỡng phù hợp đề nâng cao 

hiệu quả sàng lọc.  

Trong số các bất thường siêu âm, bất thường 

về nhịp tim là phát hiện nhiều nhất ở thai nhi mắc 

Hội chứng Edward (10 ca bệnh) và hội chứng 

Patau (2 ca bệnh). Khi tiến hành kiểm định bằng 

phương pháp Chi-square trong nhóm thai mắc 

Hội chứng Edward và 13, cả hai đều cho giá trị 

P < 0,05, cho thấy sự liên quan giữa bất thường 

nhịp tim thai và sự tăng nguy cơ mang thai 

Trisomy. Hiện tượng này có thể được giải thích 

bởi vì các hội chứng Trisomy gây nên các tình 

trạng dị tật phát triển trong thai nhi, ảnh hưởng 

đến các bộ phận của cơ thể, bao gồm cả tim. 

Theo nghiên cứu được thực hiện bởi Springett và 

đồng nghiệp (2015) trên dữ liệu thai phụ từ 16 

quốc gia châu Âu từ năm 2000-2011 đã chỉ ra 

rằng bất thường về tim là loại bất thường phổ 

biến nhất ở thai mắc Trisomy 18 (hội chứng 

Edward) và Trisomy 13 (hội chứng Patau). Cụ 

thể, trong số 468 thai mắc Trisomy 18, 80% có 

bất thường về tim, và trong số 240 thai mắc Hội 

chứng Patau, 57% có dị tật tim [17]. Trong 

“Nghiên cứu chẩn đoán trước sinh trong dị tật 

tim bẩm sinh thường gặp” của Bùi Hải Nam và 

cộng sự (2023) nghiên cứu 370 thai phụ chẩn 

đoán có dị tật tim bẩm sinh bằng siêu âm cho 

thấy thai dị tật tim bẩm sinh mắc hội chứng 

Trisomy 18 chiếm tỉ lệ cao với 41,91%, Hội 

chứng Patau với 3,6% và tình trạng thông liên 

thất chiếm tỉ lệ lớn nhất với 51,20% [18]. Do đó, 

khi phát hiện bất thường nhịp tim trên siêu âm 

thai nhi, nghi ngờ về khả năng mắc Trisomy sẽ 

tăng lên và đây là một yếu tố gợi ý quan trọng để 

phân biệt nhóm thai mắc Trisomy và nhóm thai 

bình thường. 

4.3. Đặc điểm các chỉ số sinh hóa ở huyết thanh 

thai phụ 

Đối với chỉ số MoM free β-hCG, nhóm thai 

Edwards và Patau tập trung ở miền giá trị thấp 

(≤1), trong khi nhóm thai bình thường chủ yếu ở 

mức giá trị cao hơn (1-3). Chỉ số MoM PAPP-A 

của thai mắc Trisomy 18 và Hội chứng Patau 

phân bố chủ yếu ở miền giá trị thấp (0-0,5), trong 

khi nhóm thai bình thường chủ yếu ở mức giá trị 

cao hơn (0,5-1). Kết quả này tương tự với nghiên 

cứu của Shiefa và cộng sự (2013), nghiên cứu sử 

dụng sàng lọc sinh hóa Double test và siêu âm 

KSSG trong giai đoạn tam cá nguyệt đầu tiên của 

thai kỳ [14]. Ở nghiên cứu đó, hầu hết các trường 

hợp mang thai mắc hội chứng Edward hoặc 

Patau có giá trị MoM free β-hCG và PAPP-A 

trong huyết thanh của mẹ giảm đáng kể so với 

nhóm thai phụ bình thường. 

Tương tự, trong nghiên cứu của bác sĩ Natasa 

Tul và đồng nghiệp (1999) tại Bệnh viện King's 

College, Anh Quốc, sàng lọc trước sinh Trisomy 

18 được thực hiện bằng cách kết hợp xét nghiệm 

sinh hóa 2 chỉ số free β-hCG và PAPP-A, cùng 

với đánh giá siêu âm đo KSSG trên 50 trường 

hợp thai mắc Trisomy 18 và 947 trường hợp thai 

đối chứng [19]. Kết quả cho thấy giá trị MoM 

của fβ-hCG trong huyết thanh mẹ giảm đáng kể 

(0,281 MoM) so với nhóm thai bình thường. 

Tương tự, nồng độ PAPP-A trong huyết thanh 

cũng giảm (0,177 MoM), trong khi giá trị KSSG 

trung bình cao hơn đáng kể (khoảng 3,272 mm) 

so với nhóm thai bình thường [19]. Việc sử dụng 

2 chỉ số sinh hóa MoM free β-hCG, PAPP-A và 

giá trị KSSG là các dấu hiệu để đánh giá nguy cơ 

Trisomy 18 và 13, cung cấp thông tin bổ sung và 

tăng đáng kể độ chính xác của sàng lọc trước 

sinh Trisomy và phân biệt đặc điểm giữa các 

nhóm thai Trisomy 18 và 13; cũng như phân biệt 

thai Trisomy và thai bình thường với nhau. 

5. Kết luận  

Có sự khác biệt về tuổi mẹ, độ mờ da gáy, 

bất thường về nhịp tim thai và các chỉ số fbHCG, 

PAPP-A giữa nhóm thai Trisomy so với thai 

bình thường. 

Lời cảm ơn  

Chúng tôi muốn gửi lời cảm ơn tới thầy cô, cán 

bộ Bệnh viện Phụ sản Trung ương và Trường Đại 

học Y Hà Nội đã tạo điều kiện cho nhóm nghiên 

cứu thu thập số liệu, tiến hành nghiên cứu này. 
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Nghiên cứu được thực hiện trong khuôn khổ 

của đề tài cơ sở cấp Trường Đại học Y Dược, Đại 

học Quốc gia Hà Nội: “Nghiên cứu đặc điểm một 

số chỉ số sinh hóa và siêu âm thai trong sàng lọc 

trước sinh hội chứng Down ở quý I thai kỳ tại 

Bệnh viện Phụ sản Trung ương”.  
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