TRUONG PAI HOC Y DU'Q'C HUE
TRUNG TAM SANG LQC - CHAN POAN TRU'O'C SINH & SO’ SINH

TAI LIEU TAP HUAN

SANG LOC & CHAN DOAN
TRUOC SINH



TRUONG DAI HOC Y DUQC HUé
TRUNG TAM SANG LOC - CHAN POAN TRU'O'C SINH & SO’ SINH

SANG LOC & CHAN POAN
TRUOC SINH

2010



CHAN DOAN TIEN SAN
Ths. Bs. Vo Van Dirc

I. Dai cwong

Chan doan qtién san bao gdm nhiéu ky thuat chan doan khac nhau gié xac dinh
tinh trang phat trién va bat thuong cua thai nhi. Néu cong tac chan doan tién san dugc
thuc hién tot thi c6 thé dy li¢u dugce cac bat thuong co thé mac phai cho thai nhi va ba
me mang thai.

Trong thai nghén, bat thuong bam sinh chiém khoang 20-25% tir vong chu san.

Chéan doan tién san nham muc dich:

o Cham soc theo doi thai

o« Xdc dinh két qud cua thai nghén

o Ldp ké hoach ddi phd véi cdc bién chitng cé thé ¢é ciia qud trinh sinh dé

o Ldp ké hoach ddi phd véi cdc van dé cé thé xdy ra cho tré so sinh.

o Hudng dan quyét dinh cham dirt hay tiép tuc thai nghén.

o Tim kiém cdc bdt thwong cé thé anh huwong dén cdc lan mang thai ké tiép.

- Co nh@éu cac thu thuat xam nhép hodc khong xam nhép duoc ap dung trong
ché}n doan tién san. Méivthﬁ thuat chi ’cc') thé dugc thl;IC hién trong nhﬁ:ng thoi diém
nhat dinh trong thai ky dé cho nhitng két qua toi uu nhat. Cac thu thuat chan doan tién
san bao gom:

o Siéu am.

e Choc éi

« Choc sinh thiét nhau.

o Tim té bdo thai trong mdu me

« Alpha-fetoprotein huyét thanh me.
« beta-HCG Huyét thanh me.

o Estriol huyét thanh me

II. Cdc ky thudt va xét nghiém huyét thanh hoc trong chdn dodn tién sdn

2.1. Siéu am

Si€u am 1a thu thuat khong xadm nhap khong giy nguy hai ca cho thai va me.
Séng am co tan s cao duge sir dung dé tao ra cac hinh anh cic co quan khac nhau do
su hoi am khi song 4m di t6i cac co quan, hinh anh thai va budng 6i qua d6 s& duoc
khao sat. Siéu am c6 thé thdy dugc phdi thai & tudi thai 6 tuan. Viéc ghi nhan cac bat
thudng cac co quan ndi tang va chi thai nhi t6t nhat trong khoang 16-20 tudn.



Kham siéu 4m gitp xac dinh duoc kich thudce va vi tri tu thé cua thai nhi, kich
thude va vi tri cua banh nhau, s6 lugng nude 61 va hinh dang gidi phau cua thai nhi.
Tuy nhién si€éu am cling c6 mot sO gidi han va mot s6 cac bat thuong nhe cod thé
khong duoc phat hién. Vi du trong hoi chiing Down (thé 3 nhiém 21), cac bat thuong
ve€ hinh thai hoc thuong khong ro rang ma chi 1a cac hinh anh gian tiép nhu tang do
mo da gdy...

Trong mdt thai ky, si€u &m nén thyc hi¢n thuong qui theo lich duogc dé nghi
Sau.

e Ldn 1: Thai 5-7 tuan: xac dinh c6 thai, phat hién céc bat thuong cé thé co

nhu thai lac cho...

e Ldn 2: Thai 12 tuan: tinh chinh x4c tudi thai, do d6 mo da gay va phat hién

mot sO bat thuong nhu thai vo so...

e Lan 3: Ic thai khoang 18-23 tuan: 1a thoi diém tot nhat dé khao sat cac bat

thuong vé hinh thai hoc thai nhi, khao sat cac bat thuong hé tim mach.

e Ldn 4: thai 33 tuan: khao sat danh gia phat trién thai.

e Ldn 5: thai 37-38 tuan: siéu am danh gia do truong thanh cua thai va gop

phan tién luong chuyén da sinh.

Siéu 4m con gitp hudng din mbt sb cac thu thuit chan doan xdm nhap nhu
choc 01, sinh thi€t nhau thai, choc cudng ron.

2.2. Choc 6i (amniocentesis)

Choc 6i 12 mot tha thuat xaAm nhap. Nguoi ta dung mot kim tiém (kim choc tuy
séng) dam xuyén qua thanh bung vao khoang 61 trong tu cung. Thoi diém de thuc
hién choc 6i 13 tir tudn thir 16 thai ky trd di vi lac nay thai ¢ du lugng nudce bi cho
thu thuat. Trong chan doan tién san, hau hét tha thuit choc i duge thyuc hién trong
thoi gian tir tudn thtr 16 dén tuan thi 20 cta thai ky. Bénh nhan thudng duoc siéu 4m
true khi thuc hién choc 6i dé xac dinh tudi thai, vi tri cua thai va banh nhau va xac
dinh luong nuéc 6i. Trong nudc i cd chira té bao thai (hau hét bong ra tir da thai
nhi), cac té bao nay dugc nudi cdy dé phan tich NST, phan tich sinh héa, va cac phan
tich sinh hoc phan tu.

Trong qui 3 thai ky, phan tich dich 6i d¢ danh gia d¢ truong thanh phoi. Piéu
nay co y nghia quan trong khi tudi thai it hon 35 tuan ¢ giai doan nay ph01 chua du
truong thanh dé duy tri sy séng vi phdi chua san xuat du chét tao sirc cing bé mit cac
phé nang (surfactant). Sau sinh tré s& bi hoi ching suy ho hip do bénh mang trong.
Nuédc 6i c6 thé dugec phan tich biang phuong phip phan cuc huynh quang
(fluorescence polarization) dé tim lecithin (sphingomyelin (LS), va/hodc phosphatidyl
glycerol (PG).



Céc bién chimg ctia choc di ndi chung rat it, gdm say thai va me bi nhay cam
v6i yéu t6 Rh. Nguy co séy thai sau thu thuat choc 6i 1a khoang  0,5%. Nhirng thai
phu ¢6 Rh am tinh c6 thé dugc dicu tri bang RhoGam. Trong truong hop can 6i thi co
thé khong thé ‘thyc hién duoc choc bi. Nguoi ta ¢o thé truyén dung dich saline vao
trong khoang 6i va sau d6 hat dich tré lai dé phan tich.

2.3. Choc sinh thiét nhau (Chorionic Villus Sampling (CVS)

Choc sinh thiét nhau 1a ky thuat dwa kim qua nga bung du¢i huéng dan cia
siéu Am dé vio banh nhau . C6 thé di ngd Am dao trong nhitng trwdmg hop ba nh
nhau nam thap & mit sau . Tuy nhién hién nay, ty 1& sinh thiét gai nhau nga bung
1a > 90%. Choc sinh thiét nhau cting dwoc thwce hién bdng cdch dwa mét catheter
qua dwong dm dao va 16 cé tir cung vao trong tir cung dén vung bdnh nhau dudi
sw hwdng dan cta siéu dm dé Idy té chirc 16ng nhau. Siéu dm cé thé qua dwdng dm
dao hay dwong bung.

Cdc té bao 16ng nhau dwoc phdn tich bdng cdc phwong phdp khdc nhau. Xét
nghiém phé bién nhdt la lam NST do ctia thai. Cdc té bao c6 thé dwoc nudi cdy dé
xét nghiém sinh hoc phdn tir hodc sinh héa. CVS dworc thwc hién & tudi thai 9,5 dén
12 tudn. Khéng thuec hién sinh thiét gai nhau trwéc 11 tudn.

Ty Ié sdy thai do sinh thiét gai nhau khéng khdc biét so véi choc 6i . CVS ¢6
bdt loi vi la mét thu thudt xdm nhdp va co ty 1€ gdy chét thai khd cao. Ty Ié sdy thai
cao hon 0,5 dén 1% so véi thi thudt choc 6i. CVS hiém khi gdy khuyét chi cta thai.
Me c6 Rh (+) la mét yéu t6 nguy co. C6 khd ndng phdn tich NST thdt bai do Idy
nhdm té€ bao mdu me khi thwc hién CVS.

2.4. Xét nghiém mau me

Pay 13 mot k¥ thuat mdi phat hién cac 16ng nhau cua thai trong tudn hoan cta
ngudi me. Thong thudng chi mot lugng rat nho té bao thai vao dugc trong tuin hoan
cua ngudi me. Cac té bao thai c6 thé duoc phan tich dé tim kiém chudi DNA dic
trung bang cac k¥ thuat khac nhau ma khong gay nguy co cho thai nhu thi thuat CVS
hodc thii thudt choc 6i. Phan tich huynh quang (Fluorescence in-situ hybridization
(FISH)) la mét ky thuat xac dinh cac NST déc trung cua té bao thai trong mau me dé
chan doan cac bénh 1éch boi nhur 14 céc thé 3 nhiém va don boi NST X.

Tuy nhién, hién nay xét nghiém nay van chua dugc cong nhan 1a tiéu chuan
vang dé chan doan cac bat thuong NST nhu cac xét nghiém xam lan ~ ( sinh thict gai
nhau va choc 01)

2.5. Alpha-fetoprotein Huyét thanh me (Maternal serum alpha-fetoprotein
(MSAFP))

Thai dang phat trién c6 2 loai protein mau chinh 1 Albumin va alpha-



fetoprotein (AFP). Vi nguo1i trudng thanh chi ¢6 albumin trong mau, nén xét nghiém
MSAFP dugc st dung dé xac dinh gian tiép lugng AFP trong mau thai nhi. Noéi
chung chi c6 mét luong nho AFP trong dich i ¢6 thé qua banh nhau dé di vao mau
ngudi me. Tuy nhién khi co bat thuong 6ng than kinh, do mot phan dng than kinh
phoi thai khong dugc dong kin nén AFP sé& thoat vao dich 6i. Cac bat thuong dng
than kinh bao gdm thai v6 ndo (do 6ng than kinh phan dau khong dong duogc) va tat
ho khe dot sdng (spina bifida: do phan dudi éng than kinh khong dong duge). O My
ty 16 mic cac loai bénh nay 1-2/1000 trudng hop sinh. Tuong ty nhu vay, trong tit ho
thanh bung (gastroschisis) hay thoat vi ron (omphalocele) thi AFP tir thai s& di vao
trong mau me¢ vo1 mot lugng 16n hon binh thuong.

Pé xét nhiém MSAFP c6 gia tri thi phai xac dinh chinh xac tudi thai vi
MSAFP ting theo tudi thai (ting theo kich thudc thai). MSAFP duoc tinh theo boi sd
gia tri trung binh (MoM). MoM tang cao hon binh thudng thi cang c6 kha nang bi di
tat bam sinh. MSAFP c¢6 d6 nhay 16n nhat trong tudi thai 16-18 tudn nhung thudng
nguoi ta st dung né dé tinh nguy co trong gidi han tudi thai 15-22 tuan.

MSAFP c6 thé gia ting vi nhiéu Iy do ma khong lién quan dén tat ho 6ng than
kinh hodc ho thanh bung vi vay xét nghi€ém nay khong dat do dac hi¢u 100%. Luong
MSAFP ciing thay ddi theo cac yéu t6 chung toc, bénh 1y dai dudng ciia ngudi me.
Hon nita, nguyén nhan phd bién nhat giy ting MSAFP gia 13 do udc tinh tudi thai bi
sal.

Két hop sang loc MSAFP va siéu am c6 thé phat hién dugc hiu nhu tat ca cac
thai v6 ndo (anencephaly) va hau hét cic trudng hop bi tat ho khe d6t séng (spina
bifida). Khuyét dng than kinh (neural tube defect: NTDs) c6 thé duoc phan biét voi
cac di tat thai khac (nhu ho thanh bung) bang cach dung xét nghiém
acetylcholinesterase tir dich 6i ldy duoc qua choc 61. Neu acetylcholinesterase tang
song hanh v&i MSAFP thi kha ning c6 thé do khuyét dng than kinh nhiéu hon.
Truong hop khong phat hién duoc acetylcholinesterase thi cling 1a mot dau hiéu goi y
cua mot vai di tat thai khac.

Ghi_chl: Cdc bat thuong kiéu hinh do dot blén gene methylene
tetrahydrofolate reductase cé thé gdy gia tang nguy co tdt ho o ong than kinh (neural
tube defect- NTDs). Folate la mot dong yéu té ciia enzym ndy. Dot bién gene 1298C
va C677T lién két véi sw gia tang nong do homocysteine va lam tang nguy co' thai bj
NTDs. Dé dir phong NTDs nguoi ta cé thé cung cdp cho ché do an ciia nguwoi me chi
4 mg acid Folic/ngay. Nhung dé c6 hiéu qud, nguoi ta ding acid folic bat dau mot
thang trude khi ¢é thai va 3 thang dau thai ky.

MSAFP c6 ich trong sang loc hji chirng Down va mét sé thé 3 nhiém khdc.
MSAFP ¢6 xu hwéng thip hon binh thwong ¢ thai bi Down va mét so bét thuwong
NST.



2.6. Beta-HCG Huyét thanh me

bay la xet nghiém dugc st dung phé bién nhat trong thai nghén. Khoang 1
tuan sau khi phoi thy tinh va lam t6 trong tir cung, t& bao nudi s& san Xuat ra du lugng
beta-hCG dé chan doan duogc thai nghén. Vi vdy, ngay sau khi mAt kinh thi xét
nghiém hCG c6 thé duong tinh. Pinh lugng beta hCG ¢6 ich trong chan doan thai
som va tién lugng siy thai, thai lac chd vi cdc bénh 1y nay luong hCG thudng thap
hon binh thuong.

Vao giai doan sau thai ky, & cudi qui 2, hCG co thé duogc s dung két hop vé1
MSAFP dé sang loc cac bat thuong NST dic biét trong hdi chung Down. hCG tang
két hop v6i giam MSAFP 1a mot goi ¥ thai bi Down.

hCG cao bat thudng ciing goi ¥ bénh 1y té bao nudi (chita trimg). Néu siéu 4m
khong thiy cau tric thai kém voéi hCG ting bat thuong 13 mdt goi ¥ bénh 1y chita
tring. Pinh lugng hCG c6 thé duoc st dung dé theo dbi diéu tri chita tring, ung thu
té bao nudi hodc tai phat ung thu té bao nuoi.

2.7. Estriol huyét thanh me

Luong estriol trong huyét thanh me phu thudc vao tinh trang thai, chirc nang
clia banh nhau va tinh trang stc khoe co thé cua nguoi me. Estriol co ngudn gdc tir
dehydroepiandrosterone (DHEA) duogc san xuat tir tuyén thuong than sau d6 duogc
banh nhau chuyén héa thanh estriol. Estriol di vio mau me va duoc bai xuit qua
duong tiét niéu hodc bai xuit qua gan vao mat. Xét nghiém lién tuc estriol trong qui 3
thai ky dé theo ddi tinh trang cta thai. Néu estriol giam bao hiéu thai dang c¢6 nguy co
va c6 thé c6 chi dinh két thic thai ky. Estriol cling giam trong thai bi hoi ching Down
hodc thiéu san tuyén thuong than kém theo vo nao.

2.8. Inhibin A

~ InhibinA do banh nhau va hoang thé tiét ra. Inhibin-A dugc dinh luong trong
huyét thanh me. Inhibin —A tang la dau hi€u nguy co cua hoi chimmg Down hodc bao
hi¢u nguy co sinh non.

2.9. Protein huyét thanh lién quan thai nghén (Pregnancy-associated plasma
protein A (PAPP-A)

Trong qui dau thai ky, PAPP-A huyét thanh thap 13 mot ddu hiéu goi ¥ thai bi
thé 3 nhiém 13, 18 va 21. Hon nita, micc PAPP-A thép trong qui dau du bao mot thai
khong tot nhu thai nhe can hay thai luu. Trudng hop PAPP-A cao hon binh thuong 1a
mot dau hiéu dy béo thai 16n.



2.10. Sang loc 3 xét nghiém hoac 4 xét nghiém (sang loc "Triple test" hoac
"Quadruple test" )

Viéc két hop cac xét nghiém huyet thanh c6 thé c6 thé lam gia tang do nhay va
d6 dac hiéu cia viéc phat hién cac bat thuong thai. Cac xét nghlem cb dién goi 1a
sang loc 3 xét nghiém alpha-fetoprotein (MSAFP), beta-HCG, va estriol (UE3). Sang
loc 4 xét nghi¢m 1a thém xét nghi¢ém inhibin-A

Bénh MSAFP | uE3 HCG
Khuyét 6ng than kinh || Tang Binh thuong || Binh thuong
Trisomy 21 Thip | Thap Ting
Trisomy 18 Thip | Thap Thap

Thai tring Thap Thap R4t cao

Da thai Téang Binh thuong | Tang

Thai Iuvu Tang Thap Thap

Ghi chu: gid tri cdc tri s6 nay thay doi ré rang theo tuéi thai, vi vy y nghia cdc két
qua phu thuoc nhiéu vao tuoi thaii.

IIL. Cac ky thudt kham xét

3.1. Kham thai

Tha thuat don gian nhat 1a kham phat hién thai va cac phan thai.

~ Cac loai bat thuong thai goi y kha nang thai bi cac bat thuong NST. Nhung cac

bat thuong nay thuong mo ho va khong ro rang trén lam sang, dac biét 1a & giai doan
som thai ky.

Hoi chan thao luan vdi cac nha di truyén hoc 1am sang dé xem xét lai cac dau
chirng bat thuong. Ghi nhan cac dau chiing giai phau bénh hoc.

Kham xét banh nhau 1a mot viée rat quan trong vi nguyén nhan sy thai c6 thé
do céac bénh Iy cua banh nhau.

3.2. Xét nghiém té bao thai
Soi tim té bao thai trong dich i néi chung khong hitu ich bang kham tong quat
thai. Soi t€ bao c6 thé giup danh gia tudi thai (4o trudng thanh cua phoi va thai), tinh



trang nhiém trung, u tan sinh banh nhau, hoac loan san té bao thai (bét thuong tao co
quan).

3.3. Chup X quang
Chup X quang nghiéng va thiang dé chan doan cac bat thuong hé xuong cua

thai. Trong truong hop nay X quang to ra ¢ uu diém hon so véi siéu am tién san dic
bi¢t trong cac truong hgp khong duge phep mo tir thi. Cac bénh 1y can duge chup X
quang bao gom:

« Bit thuong hé xuong (coi xuong, loan san xuong, tat nguoi ca...)

« Khuyét dng than kinh (Khong c6 nio, thoat vi ndo cham, spina bifida...)

« Bit thuong tao xuong (osteopenia, giy xuong)

e Bit thuong mé mém (phu thai, Nang bach huyét co (hygroma)...

e U quai hodc u tan sinh

e Thai chdm phat trién

3.4. Nuéi cdy vi sinh
Nubi cdy vi sinh gitip chan doan cac bénh 1y nhiém tring bim sinh bao gdm:
e Toxoplasmosis
e Listeria monocytogenes, lién ciu nhom B, giang mai.
e Rubella
e Cytomegalovirus
e Herpes simplex hodc human immunodeficiency virus (HIV)
Nudi cdy phai dugc thyc hién tai thoi diém thich hop va goi xét nghiém dung
tiéu chuan (cac loai vi khuan ai khi va ky khi, nam va céc loai virus)
Nudi ciy virus 12 mot ky thuat kho khin va tén kém

3.5. Kiéu hinh nhan (Karyotyping)
e Céc to chitc mo nudi cdy lam karyotype phai tuoi va khong bi nhiém.
o Nén rira bénh pham bang dung dich saline vo trung trude khi cho vao moi
truong nuoi cay.
 Nén lay mau ¢ nhiéu vi tri dé lam tang gia tri phat hién

3.6. Khdo sdt DNA

Sinh thiét nhau dé phan tich DNA bang phuong phap phan tich da hinh thai
chiéu dai cac manh v& han ché (restriction fragment length polymorphism (RFLP).
Phuong phap nay hiru ich cho viéc phat hién cac dot bién cac gene lién quan lién két
mat thiét voi cac minh vé han ché DNA dugc sinh ra tir hoat dong bén trong nhan.



Dung k¥ thuat phan tich RFLP dé phan tich DNA ctia cac thanh vién trong gia dinh.
Trong truong hop két qua DNA dugc xac dinh, tham do chudi dic hiéu DNA tim
kiém cac ddu chi diém di truyén va co6 thé sir dung xét nghiém PCR (polymerase
chain reaction) dé chan doan
C6 nhiéu bénh di truyén khac nhau nhung chi mét s it c6 nhitng gene dic hiéu
cho bénh duogc xac dinh. Vi vay khong thé phat hién duogc tat ca cac bénh di truyén.
Hon nita xét nghiém doi khi khong dac hi¢u cho cac dot bién khéac nhau trén cung
mot gene va lam cho xét nghi€ém tré nén phuc tap.
3.7. Cac phan tich sinh héa
M0 c6 thé do su cdy ghép té bao hodc chiét xuit ra cac thanh phan c6 thé phu
gitip cho viéc xac dinh céc sai s6t chuyén hoa bam sinh nhu:
e Chudi acid beé (adrenoleukodystrophy)
e Cac amino acid (aminoacidurias)
IV. Téng quan vé cdc bdt thwong nhau-thai
4.1. Cdc bdt thwong NST
Nguy co bat thudng NST ting theo tudi me, chii yéu nguyén nhan do céc bién
cd khong két ndi trong qua trinh giam phan va két qua 1a thai bi thé 3 nhiém. Bang
dudi mo ta mdi lién quan nguy co thé 3 nhiém theo tudi me:

Tudi me | Thé 3 nhiém 21 | Thé 3 nhiém 18 | Thé 3 nhiém 13
15 - 19 1:1600 1:17000 1:33000
20 - 24 1:1400 1:14000 1:25000
25 - 29 1:1100 1:11000 1:20000
30 - 34 1:700 1:7100 1:14000
35-39 1:240 1:2400 1:4800
40 - 44 1:70 1:700 1:1600
45 - 49 1:20 1:650 1:1500

Thé kham (mosaicism) ¢ thé xay ra khi c6 su két hop 2 té bao c6 kiéu hinh
nhan khac nhau (binh thuong va bat thuong). Vi du trong hoi chung Turner thé kham,
vo1 ki€u nhan 45,X/46,XX, trong do ¢6 vai t€ bao co ki€éu nhan bat thuong va mot so
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té bao co kiéu nhan binh thudng. Thé kham khong biéu hién bénh 1y trAim trong nhu
trong truong hop kiéu nhan bat thudng hoan toan, biéu hién 1am sang thuong khong
rd rang va thai cé thé sdng duoc.

Poi khi thé kham chi giéi han trong banh nhau. Banh nhau c6 kiéu nhan bat
thudng cd thé gay thai luu, mic du thai c6 kiéu nhan binh thudng, trai lai kiéu nhan
banh nhau binh thuong thi thai c6 thé séng lau hon tuy thai bi bat thuong NST.

4.1.1. Thé ba nhiém 21 (hdi chieng Down)
, Ty }é méc bénh tang theo tudi me. Céc hi,nh anh cua mot tré bi Down bao gém:
cac nép gap hinh quat, da nhan nhu khi, dau ngan, di tat tim.

Khuén mdt Down c6 thé khong ré rang
4.1.2. Thé 3 nhiém 18
Hinh anh thai bao gdm: tit ham nho, cac ngdn tay chong nhau, than hinh méng
ngua, ban chan phang, di tat tim, thoat vi hoanh, thoat vi ron.




Hinh siéu am thé 3 nhiém khong cé ndo truée (holoprosencephaly-miii tén).

4.1.3. Thé ba nhiém 13

Hinh anh thai bao gom dau tat dau nho, st mo1 va/hoac hd ham éch, tat nhicu
ngon, di tat tim.
4.1.4. Thé ba nhiém 16

Hau hét chét thai trong 3 thang dau.

4.1.5. Thé don nhiém X
Ho1 chung Turner, c6 thé song dén tudi trudng thanh. Cac hinh anh bao gom:
tam voc Iun, nang bach huyét ¢o, vo sinh, chén ép (coarctation).

4.1.6. Hoi churng Klinefelter (XXY)

Chiéu dai co thé thap, ching vu to, teo tinh hoan (ty 16 mic bénh 1/500 dan
ong).

4.1.7. Tinh tam boi (triploidy)

Thudng co6 chita tring ban phan. Thai c6 hinh
anh tat dinh ngén (syndactyly), giy sdng mii, kich
thude thai nho.

Noi chung cac bat thuong nay thuong gay say

thai sém. Say thai nhiéu lan 13 nhiing goi ¥ nhiéu dén
bat thuong NST

4.2. Khuyét 6ng thdn kinh

MSAFP (maternal serum alpha-fetoprotein) co
ich trong sang loc tat khuyét éng than kinh. Phai biét
1d tudi thai khi xét nghiém méi c¢6 nhirg goi ¥ chinh
xac theo ting thoi diém thai ky. Cac nghién ciru cho
thdy tan sut bénh giam néu phu nit mang thai duoc
cung cip acid folic truc va trong khi mang thai Quai thai khong nao

4.2.1. Quai thai khéng ndo (Anencephaly)

Thai khong c6 vom so, ban cau dai ndo khong phat trién. Thai khong néo 1a di
tat bam sinh pho bién nhat (0.5 dén 2/ 1000 sinh sdng). q

Nhiing bénh 1y khuyét 6ng than kinh khac cling hay x4y ra va thay doi theo dia
du.
4.2.2. Thoat vi mang nao (meningomyelocele)
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Ho khe dot song gdy thoat vi mang ndo va
day song. Tién lugng phu thudc vao vi tri
va kich thudc thoat vi.

Thoat vi mang ndo
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4.2.3. Thoat vi ndo: thoat vi ndo qua phan hop so bi khuyét.

4.2.4. Tat ho khe dot song (Spina bifida)
Do khong dong dugc phan sau cia 6ng song.

4.3. Phu thai (fetal hydrops)

Q

Coé nhiéu nguyén nhan giy phu
thai, khoang 25-30% truong hop khong
xac dinh dugc nguyén nhan. Phu thai co
thé kém theo cic bat thuong bam sinh
khac nhau.

Phu thai dugc phan loai tuy theo
c6 hoic khong lién quan mién dich. Cac
nguyén nhan mién dich nhu do bat
ddng yéu t6 Rh.

Cac nguyén nhan khong do mién
dich nhu:

« Nhiém trung bam sinh.

« Bat thuong tim.

« Bit thuong NST.

« U tan sinh bao thai (ung thu).

« Song thai.

o Thai thiéu mau.

« Cac bat thuong khac (phoi, than, da day ruot).

4.4. Nhiém tring bdm sinh

Déu chtng tiéu chuan ctia nhiém tring bam sinh 1 phu thai kém theo phi
dai co quan. Chan doan dua vao:

e Chuan do TORCH (TORCH titers)

e Ciymd

e Kham mo hoc

4.5. Bién dang thai (disruption) ‘
Céc bién dang thai dugc ghi nhan ngay cang nhi€u va dugc cho 1a do cac
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bat thuong tao phdi ¢ giai doan sdm. Mot vai bat thuong co thé do rdi loan cung
cdp mau. Bién dang thai thuong xay ra 6 mot vung cua co thé.
Sau day 1a mot s6 dang bat thudng thai:

4.5.1. Phirc hop thanh chi-co thé (hdi chimg dii bang budng 6i) (Limb-
Body Wall Complex) (amnionic band syndrome-ABS): cac biéu hién:
e Thoat vi ron
e H¢ thanh bung
« Dii bing budng 6i (ABS)
e Phirc hop thanh chi-co thé

4.5.2. Bat thuong dang nguoi cd (Sirenomelia)

Tran dich ndo la do cac bién c6 mach mau lam qua trinh hinh thanh
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chi mé ndo khong thuc hién dwgc. K€t qua la tao thanh cac tdi mang nio bén
trong chtra dich. Khéong nhw nao tng thuy, do tran dich ndo khong c6 su gia
tang ap lwc bén trong dau nén kich thwdc dau thai nhi khéng tang.

4.6. Bénh nang than

4.6.1. Bénh than da nang tinh lan (Recessive Polycystic Kidney Disease
(RPKD)

Bénh nay dugc di truyén tir bé me mang kiéu hinh lin, nguy co truyén lai
cho con khoang 25%. Ca 2 bén than bi anh hudng, do d6 thiéu 6i 1a hinh anh dac
trung do suy giam chirc ndng thdn nén khong tao ra du lugng nudce tleu Hau qua
rd rang nhat cua thiéu 6i 1a giam san phdi vi vay tré so sinh khong séng duoc do
thiéu nidng phoi. RPKD c6 thé goi 1a bénh nang thian “type I’ theo phan loai cla
Potter. Dau chirng c6 ich cho chan doan khi mo tir thi 14 c¢6 sy hién dién cua xo
gan bam sinh kém véi RPKD

4.6.2. Logn san than da nang (Multicystic Renal Dysplasia)

Bénh doi khi do di truyén. C6 1& day 1a bénh nang than di truyén pho blen
nhit. Trong nhiéu truong hop bénh chi xdy ra mot bén nén dua tré van song
duoc. Trong thuc té, do chi c6 mot than day du churc nang khi sinh ra nén than
ndy phai ting san dé hoat dong bu.

Loan san than da nang thuong 13 ddu chimg don doc nhung c6 thé két hop
v6i nhiéu bat thuong khac va 13 mot phan cua hoi ching bénh (vi du hoi chimg
Meckel-Gruber). Néu bénh xay ra & ca 2 bén than thi c6 triéu ching thiéu bi.

Loan san than da nang dugc goi 1a “type II”” trong phan loai cua Potter. Co
2 phan nhom chinh: trudng hop thin bi bénh 16n duoc goi 1a type Ia. Néu than bi
bénh nhé hoan toan thi goi 1a type Ib (hypodysplasia).

4.6.3. Bénh than da nang tinh tréi (Dominant Polycystic Kidney Disease
(DPKD)

Bénh di truyen theo tinh trdi, vi thé nguy co truyén lai cho con 1a 50%.
Tuy nhién bénh hiém khi biéu hién trudc tudi trung nién. Bénh suy than dan dan
do cac nang than ngay cang 16n va chii mo than ngay cang nho di. O giai doan
nay goi 1a bénh nang than type III theo phan loai cua Potter.

4.6.4. Bién doi nang do tdic nghén (Cystic Change with Obstruction)

Néu trong bao thai hodc lic mé&i sinh ma co tic nghén dudng tiét niéu thi
kha nang than s€ bi bién d6i nang, U nudc ni€u quan, o nudc than va dan bang
quang. Tuy thudc vao vi tri tdc ma c6 thé mot hodc ca 2 than bi lién quan. Truong
hop tic chd thoat nudc tiéu clia bang quang thi s& gay thiéu 6i va thiéu san phoi.

P6i khi bénh nang than khong biéu hién ra bén ngoai. Nhitng nang nay co
duong kinh khong 16n hon 1 mm c6 xu hudéng dinh vi ¢ vo than. Vi vdy nguoi ta
goi 14 “vi nang vo than” (cortical microcyst) va chinh cac vi nang nay 13 diu hiéu
cua bénh. Dang nay la type IV theo phan loai cua Potter.
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4.7. Khéi u tdn sinh bdm sinh (Congenital Neoplasms)

Cac loai u nay hiém gap, bao gém cac loai:

4.7.1. U qudi:

Loai u nay thwdong xuit hién & ving dwong gitra co thé nhw viing cung
cut, ndo, miii hong)

4.7.2. U mach mau (Hemangioma)
Khoang 1/3 ctia u tdn sinh mdé mém trong nim dau tién sau sinh 13 u mach
mau hoac u hach bach huyet. U loai Fibromatoses ciing kha pho bién.

4.7.3. U nguyén bao thin kinh (Neuroblastoma)

Ty 1& mic khoang 1:8000. Piéu quan trong 13 chu ¥ dén kich thudc va vi
tri ctia khéi u, ngay ca khi két qua mé hoc 13 lanh tinh. Kho cat bo duoc khdi u,
hodc tai phat sau khi duoc cit bé hoan toan. Trudng hop u 4c tinh thi khéi u c6
kha ning xam 14n hodc di can.

4.8. Cdc bdt thwong hé xwong

Qua siéu 4m c6 thé thdy cac xuong dai bi ngan hon binh thuong. Thai ¢
thé bi ngan chi, qué trinh tao xwong khong hoan toan va tat nhiéu ngén. Cac dang
ngan chi thuong kho chan doan. Cac bat thudng nay kho phat hién trude tudi thai
20 tuan. thai kho séng dugc do thiéu san phoi vi khoang nguc qua nhod

4.8.1. Loan san sun

Loan san sun 1a mét dang cua ngén chi duoc di truyén theo tinh trang kiéu
hinh tr6i mac du hau hét truong hop cha me khong mang gene bénh ma do dot
bién moi.

Truong hop di hop tir thi thai khong chét va c6 thé sdng binh thuong. Cac
bénh nhdn nay co 16ng nguc twong déi nho va dau kich thudc binh thudng.

4.8.2. Logn san dang Thanatophoric (Thanatophoric Dysplasia (TD))
- Gay chét thai. Cac xuong dai cong va ngan voi hinh anh xuong dui hinh
“dng nghe dién thoai”. Cac d6t sdng det va khoang cac cac dia dém rong.
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Su tao xuong khong hoan toan xay ra trong mot vai dang gy thai chét
trong tr cung c¢6 hinh anh gdy cac xuong dai

4.9. Cdc bdt thwong ctia banh nhau

e Nhau bong non:

e Nhau tién dao

e Nhau bam mang (velamenous insertion)

e Ddy ron dai hay ngdn:

e Hai banh nhau: song thai dong hop tir lam gia tdng nguy co cac bat thuong
va cac tai bien. Hoi chimg truyén mau thai-thai co thé xay ra khi ¢6 hien
twong ndi mach mau.

4.10. Cao huyét dp

Céc thay d6i mach mau c6 thé gy ra cao huyét ap lién quan thai nghén
(pregnancy-induced hypertension (PIH)) va cic bién ching ning nhu tién san
giat va san giat. Do Doppler dong mach tir cung trong thoi gian 11 tuan dén 13
tudn 6 ngdy c6 ¥ nghia du bao trong chan dodn tién san git va san giat.

%)%O@
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~ SIEU AM PQ MO DA GAY
VA VIEC SANG LQC BAT THUONG
NHIEM SAC THE THAI

Ths. Bs. Vo Van Duc

I. Nang bach huyét (cystic hygromas), phit ¢ (nuchal edema) va d6 mo
da gay (nuchal translucency)

Su tu dich bét thuong sau co thai nhi trong qui 2 va 3 cua thai ky 1a do &
tré nang bach huyét hay do phu da co.

Khoang 75% thai nhi c6 nang bach huyét c6 bat thuong nhiém sic thé,
95% trong sO nay bi hdi chung Turner.

~ Phu 96 c6 thé do nhiéu nguyén nhan khac nhau, trong do bé} thuong nhiém
sac thé chiém khoang 1/3 va khoang 75% lién quan dén thé ba nhiém 21 hoac 18.

Phu thai thuong c6 bét thuong vé ph01 va tim mach, loan san xuong,
nhiém tring bam sinh va nhing rdi loan vé huyét hoc va chuyen hod kem theo.
Vi vay, tién lugng cho nhiing thai c¢6 phu gdy thudong khong tét mic du nhiém
sac thé 1a binh thudng.

Trong qui dau thai ky, thuat ngit dé6 mo da gdy duogc st dung cho du nd ¢
hodc khong lién quan voi nhirng bat thuong khac hodc chi la triéu chimg don doc
tai ¢0 thai nhi hay phu toan bg thai.

Trong qui 2 thai ky 46 mo da gay thudng bién mat, trong mot vai trudng
hop con ton tai thuong 13 do pht ¢6 hodc do phi dai nang bach huyét vdi c6 hoic
khong c6 phu toan bo thai. Do d6 céc hinh anh siéu 4am khong c6 tinh chat dy bao
tién lugng ciing nhu khong cé ¥ nghia lién quan tan suit bénh.

D6 mo da gay ting trong thé ba nhidm 21, hoi ching Turner, cac khiém
khuyét nhiém sac thé, di dang thai va & mot sd hoi ching di truyén khac. Tan
sudt xudt hién cac bat thuong nay lién quan dén d6 day hon 1a lién quan dén hinh
thai ctia d6 mo da giy. Do vdy khi do do mo da gay ngudi ta chi y dén kich
thudc do day hon 1a hinh thai ctia 40 mo da gay.

Dinh nghia Dy mo da gay

o Do mo da gay la hinh anh siéu dm sw tu dich dudi da sau o thai nhi
trong 3 thang dau thai ky.

o Thudt ngit A6 mo (translucency) dwoc sie dung khéng ké c6 vdch ngdn
hay khong, chi gioi han tai co thai nhi hodc day toan bo thai nhi.

o Tdn sudt bat thuong nhiém sdc thé va cdc bat thuong khdc lién quan
den kich thuoc do mo da gay hon la hinh dang cua do mo da gay.
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o Trong qui 2 thai ky, d¢0 mo da gdy thuong bién mdt, trong mot vdi
truong hop no tro thanh phu c6 (nuchal edema) hoac nang bach huyét
VOi co hoac khong co phu thai toan bo

B-hCG PAPP-A
Nguy co %o Mouy co %o
1o 4.0 Moh LT L
3.0 Mohd 0.33 Mo
2.0 Mol 0.50 Mo
10 a priorl 10 a prior
11— 1 p—
0.1 — o1 | —
0,01 0.01
20 25 30 35 40 45 20 25 30 35 40 45
N Aa
Tudi me Tuoi me

Hinh 1: Nguy co thé ba nhiém 21 theo tuéi me véi mic f-hCG (trai) va PAPP-A
(phai) o tuoi thai 12 tuan

I1. Do do mo da gay

Kha nang dat duoc do chinh xac khi do d0 mo da gay tuy thudc vao vigc
huan luyén thich hop va su ton trong triét d€ ti€u chuan ky thuat hay khong.
2.1. Thai va chiéu dai dau mong

Trudce khi do d6 mo da gay ngudi ta thuong do chiéu dai ddu méng nhim
giip udc tinh tudi thai chinh xac va xac dinh mat cat doc gitra thai. D6 mo da gay
tang theo chiéu dai dau mong.

Tubi thai tot nhat & do d6 mo da gay 1a tir 11 tudn dén 13 tudn 6 ngay
tuong ung CRL 45 dén 84 mm.
2.2. C6 2 Iy do dé chon thoi diem 11 tuin la thoi diem do djp mo da gy sém
nhdt..

1. Dau tién 1a céc test thiét yéu thich hop cho chin doan sang loc it c6 gia tri
trude thoi diém nay va k¥ thuat choc nhau (CVS) trudce thoi diém nay co
thé co the gay khuyét chi.

2. Thit hai 13 nhiéu khiém khuyét thai chu yéu chi co thé dugc chan doan
duoc khi tuoi thai it nhat 11 tuan:

e Chan doan thai vo so khong thé thuc hién dugc trude 11 tuan vi
trudc tudi thai ndy sy cot hod cua xuong so khong thé nhéan biét
chinh xac trén si€u am tai thoi di€m nay.

e Khao sat hinh anh tim 4 budng va cac dong mach chinh chi c6 thé
thuc hién sau 10 tuan.
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e Tai thoi diém 8-10 tuan, tat ca thai c6 hién tugng thoat vi rudt gitra
nén s& khong chinh xac cho chan doan thoat vi ron & tudi thai nay.

» Bang quang chi nhin thiy duoc khoang 50% lac thai 10 tuan, 80%
thai 11 tuan va tat cac truong hop luc thai 12 tuan

Hinh 2: Hinh anh thai 12 tuan. Ca 6 hinh ¢ dwong cdt doc giita tot. Hinh (a) thich
hop cho viéc do do mo da gay vi chi c6 dau va ngiee, da cé6 (mang mo: nuchal
membrane) tach roi khéi mang oi. Hinh (b) sw phong dai khong du lon dé do chinh
xdc do mo da gay. Trong hinh (c), cé thai qud ngita, va trong hinh (d) thi c6 thai qua
gdp. Hinh (e): nén ldy sé do lon nhdt. Trong hinh (f) co ron quan c6, d¢ mo da gdy
nén do ca trén va dudi ddy ron sau dé 1dy tri s6 trung binh dé tinh nguy co.
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2.3. Ly do dé chon tuéi thai 13 tudn 6 ngay dé do dé mo da gdy muén la vi:

1. Trudc thoi djém nay, ngudi phu nit d& chdp nhin két thic thai nghén
khi thai c6 bat thuong hon 1a khi thai & giai doan 3 thang gitra thai ky.

2. Ty 1é thai co tu dich bt thuong & ¢d trong nhitng thai bt thuong nhiém
sac thé ¢ tudi thai 14-18 tuan la thap hon ¢ thai trudce 14 tuan.

3. Ty 1¢ tha‘1,nh cong khi do d0 m¢o da gdy ¢ thai 10-13 tuan la 98-1007%,
giam xuong dén 90% luc thai 14 tuan vi thai lic nay tro nén thang
dung do d6 khoé tim duge mot hinh anh chinh xac dé do dac.

Nén dung may si€éu am cd dd phan gidi cao c¢6 chirc nang luu hinh video-
loop va chi s6 do dac c6 d6 chinh xac dén d6 thap phan 0,1mm. Ty 1€ thanh cong
khi do d6 mo da gdy bang dau do bung khoang 95% truong hop, trong nhiing
truong hop con lai ¢ thé thyc hién do qua duong am dao. Két qua cta do duong
bung va duong am dao khong khéc biét.

Hinh anh chuan do do mo da gay 1a hinh chi bao gom phﬁnﬁ nguc va dau
thai nhi (hinh 2a). D6 phong dai hinh anh dat dén muc toi da c6 thé dugce dé khi
di chuyén diém do c6 thé thay déi s6 do dén 0,1 mm.

Phéng dai hinh dnh c6 thé dugce thuc hién trude hodc sau khi ¢b dinh hinh,
diéu quan trong 13 phai chinh dugc gain giam xudng gitp tranh dugc sai sot khi
khi dit diém do & cho bo vung x6 xam s lam sai l1éch sb6 do. Mit cit dé do d6 mo
da gay 1a mit cit doc gitta thai nhi (nhu mit cat dé do CRL). Po md da gay nén
do khi thai nhi & vi tri trung gian vi néu ¢6 thai nhi qua ngita s& lam ting s6 do do
mo da gay ting 1én 0,6 mm, nguoc lai néu cb thai nhi quéa gap co6 thé lam giam s
do d6 mo da gay xudng 0.4mm.

Can phén biét da thai nhi va mang 6i vi trong giai doan tudi thai nay ca 2
c6 hinh anh kha giéng nhau nhu 13 mét mang mdng (hinh 2a). Bé phin biét,
chung ta doi thai ctr ddng va tach ra khoi mang i, thai c6 thé nay 1én khoi mang
bi béng cach bao thai phu ho hoac vb nhe 1én bung thai phu. Do d6 day 16n nhat
ctia khoang mo dudi da giita da va mdé mém sau cot sdng co (hinh 2e).

Piém do nén dugc dit o vi tri c6 d6 day d6 mo da gay 16 tai vi tri sat gioi
han v6i duong tring giap ranh ma khong ¢ trong vung dich mo. Nén do nhiéu
duong va duong lon nhit nén dugc chon. Trong 5-10% trudng hop co thé co day
ron quan ¢ va khi d6 c6 thé tao ra sy gia ting d6 mo da gay gia . Trong nhirng
truong hop nhu vay, thi do d0 mo da gay duogc thuc hién ¢ trén va & dudi day ron
sau d6 lay trung binh cong ctia 2 gia tri nay. (hinh 2f).

Khong c6 méi lién quan 1dm sang ndo anh huong 1én viéc do dac d6 mo da
gay nhu yéu t6 dan toc, sb 1an sinh va sd 1an mang thai, hat thudc 14, thube dai
duong, c6 thai do duoc diéu tri hd tro sinh san, chay mau trong thai nghén sém
hodc gidi tinh thai nhi.
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2.4. Sai sé khi do @6 mo da gdy

D6 mo da gy ting theo chiu dai ddu moéng va do d6 ching ta phai do
CRL thai trudce khi do do day do mo da gay.

Trong sang loc cic bat thudng nhiém sic thé lién quan dén tudi me va
nguy co lién quan thai nghén, ngudi ta st dung # 1¢ khd ndng mdc bénh
(likelihood ratio) bang cach dua trén su khac biét tri s6 do mo da gay véi duong
trung vi binh thuong ciia CRL tuong tng (hinh 3).

a0

7.0
(o) 6'0 .
&0 I JE_. i
4.0 :
a0
20

1.0

0.0

5 45 =5 &5 TS 85

CRL thai (mm)

Hinh 3: Biéu do sé do dé mo da gdy ¢ 326 thai bi thé ba nhiém 21 trén gidi han

binh thuong so voi CRL (dwong bach phdn vi thir 95 va thur 5)

Sang loc bénh bang cach dung cac marker sinh hoa huyét thanh me 13 mot
cach tiép can khac dé tim mdi lién quan giira tudi me va mac do cac chit danh
dau marker.

Cdc diém tom tit: Po dp mo da gdy

Tuéi thai 11-13*°° twong dwong CRL 45-84mm
Puong cdt doc giita thai va thai ¢ vi tri trung gian

Hinh anh chi bao gém ddu va phdn ngwec trén véi dg phong dai phai dii
lon dé khi di chuyén so do sé thay doi dwoc 0, Imm.

Po ché ¢6 dé mo da gdy day nhdt. Hinh dnh phdi phdn biét dwoc da
thai va mang oi.

Piém do phdi & trén dwong ranh gioi cua dé mo da gdy-sau do noi
xuyén qua den vira hét gioi han do mo da gay noi co dwong trang gioi
han ma khong o trong phan chwa dich mo.

Nén do nhiéu dwong va sau dé chon dwong I6n nhdt
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Hinh 4: Phédn phéi d¢ day do mo da gay dugc chi ré do dg léch trung vi binh thuong
cua CRL 0 thai c6 nhiém sac thé binh thuong (thanh dam) va 326 truong hop thai thé
ba nhiém 21 (thanh nhat mau)
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Hinh 5: Ty 1¢ kha ndng mdc thé ba nhiém 21 trong méi lién quan d¢ léch dg day dé6 mo

da gay voi trung vi binh thuong cua CRL

I11. Pao tao va danh gia chat lwong thwe hanh trong viéc do Po mo da

gay

T6 chic FMF (Fetal Medicine Foundation — Anh Quéc) da thiét 1ap mot
phan mém tinh nguy co khiém khuyét nhiém sac thé theo d6 mo da gay va da su
dung trong chu:0’ng trinh sang loc thuc hanh 1am sang. Viéc dao tao dya trén mat
khod hoc vé 1y thuyét, sau d6 hoc vién dugc hudng dan cach ldy duoc mot hinh
anh chuan va cach do chinh xac do mo da gay, va cudi cung 1a trinh bay duoc ni

dung cua hinh anh.
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Do mo da gdy - Sw dao tao va chit lwong thuwe hanh

o Nguoi do do mo da gdy dwoce hudn luyén thich hop va ton trong triét ae
cdc tiéu chudn kj thudt khi do do mo da gay la yéu té tién quyét thiét
yéu cho thwe hanh lam sang tot.

e Su thanh cong cua mot chuwong trinh sang loc doi hoi co mot hé théng
kiém tra dinh ky cac ket qua va tiép tuc danh gia chat luong hinh anh.

e Dao tao dua trén mot khoa hoc ly thuyét, huong dan thuc hanh dé ldy
dwoc hinh anh dung va thuc hién do do mo da gay chinh xdc. Va cuoi
cung la trinh bay dwoc ngi dung hinh anh.

e Bdo dam chdt lwong tiép tuc dwa trén viéc danh gid s phdn phoz két

quad do dé mo da gdy va kiém tra mét hinh danh siéu dm mau trong
thuc hanh sang loc.

V. P day d6 mo da gay va nguy co bat thwong nhiém sic thé

Nam 1992, Nicolaides dd bao cao c6 mét ty 1¢ cao bat thuong nhiém sic
thé trong s6 nhing thai c6 do day d6 mo da gay tang. Nam 2004, chinh tac gia
cling néu mot két qua cu thé 1a trong nhiéu nghién ctru 6 1.690 truong hop co gia
taing 46 mo da gay thi c6 29% bat thudng nhiém sic thé. Tuy nhién c6é mot su
khac biét 16n trong két qua ciia nhiéu tic gia khac nhau dao dong tir 11% dén
88% do su khac biét khi 1§y mau vé tudi me va cach xac dinh d6 day do mo da
gay (2-10mm).

Ngudi ta cling udc dinh riang trong s6 phy nit ¢6 tudi mang thai trung binh
28 tudi, lay ngudng 1/300 dé lam murc sang loc s& phat hién duoc khoang 80%
truong hop thé ba nhiém 21 véi ty 18 duong tinh gia 5%.

Két qua nhitng nghién civu trong nhitng nim 1990 (Nicolaides va cong sw
1994, Pandya va cong sw 1995) cho thiy rang:

1. Dé day do mo da gdy tang theo tudi thai.

2. DY mo da gdy tang trong thé ba nhiém 21 va cdc bat thuong Nhiém sdc

thé chinh khac.

3. Nguy co thé ba nhiém tang theo tuéi me va nguy co lién quan thai
nghén qua ty lé kha nang mdc bénh (likelihood)

4. Ty lé kha nang mdc bénh phu thuéc vao murc do chéch huwong s6 do dg
mo da gay voi dwong trung vi binh thuong theo CRL.

Do mo da gdy- Cdch tinh nguy co dic hiéu mdc bénh:

1. Nguy co thé ba nhiém ting theo tuéi me va nguy co lién quan thai
nghén tinh theo ty lé kha nang mdc bénh theo do mo da gay. (bang 1)

2. Ty l¢ kha nang mdc bénh phu thudc va mirc do chéch huong s6 do dé
mo da gay voi dwong trung vi binh thuwong theo CRL.
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Bang 1: Udc tinh nguy co thé ba nhiém 21, 18 va 13 lién quan dén tudi me va tuéi thai

Tudi me Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13
* I o6 tha (tudn) | Tudi tha (tuan) Tt e i)

12 16 20 40 12 16 20 40 12 16 2 40
20 1068 1200 1295 1527 2484 3590 4897 18013 7826 11042 144856 42423
25 P45 1062 1147 1352 2200 379 4336 15951 6930 978 12978 37547
30 526 703 759 895 1455 2103 2869 10554 4585 &470 8587 24854
3 543 &al0 a58 7é 1263 1825 2490 21&0 3980 5615 7453 21573
32 461 518 559 659 1072 1549 2114 F775 3378 4766 6326 18311
33 383 430 454 547 a91 1287 1755 G458 2808 059 5254 15209
34 312 350 378 444 725 1047 1429 5256 2284 3222 4277 12380
a5 249 280 02 356 580 837 1142 4202 1824 2576 3419 Q878
38 196 20 238 280 455 459 899 3307 1437 2027 2691 7788
37 152 171 185 218 354 512 698 2569 1116 1575 2090 8050
a8 17 131 142 167 272 393 5% 1974 gsa 1210 1606 4450
39 g 100 108 128 208 300 409 1505 654 922 1224 3544
40 &8 7é g2 o7 157 227 a1 1139 495 &98 027 2683
41 51 57 &2 73 118 171 233 858 373 526 &8 2020
42 is 43 46 55 89 128 175 Gd4 280 395 524 1516

V. Viéc thuc hién sang loc d0 mo da gay thuwong qui

Trong mot vai nghién ctru nhom sang loc duong tinh dugc xac dinh qua
mot ngudng d6 mo da gay hoic két hop nguy co tir tudi me va mic do léch
hudéng ctia o mo da gay so véi duong trung vi binh thuong theo CRL. Céc
nghién ctru ndy cho thiy hai van dé sau:

1. Pdu tién do mo da gdy dwoc do thanh cong trong hon 99% trirong hop.

2. Thit hai la sai s6 khong thé tranh dwoc trong ty 16 phdt hién va ty 1¢
dwong tinh gia gita cdc nghién ciru do nhitng khac biét trong phan
phéi tuéi me trong quan thé nghién ciru hodc do sir dung cdc nguong
(cut-off) do mo da gay khac nhau.

Két qua thai chét tw nhién

Sang loc bat thuong nhiém sic thé thé trong qui dau thai ky, xa hon Ia
trong qui 2 thai ky, d3 t6 ra hitu ich trong chian doan sém cac bat thudng do d6
han ché cic chan thuong thé chat va tam 1y khi ¢ quyét dinh cham dat thai ky.
Nhung ciing ding qua cha y dén sang loc bat thudng ma quén khong cha y dén
nhitng thai ndy c6 kha ning sé& bi chét luu.

Khoang 30% cac thai bat thuong nhiém sic thé s& chét trong thoi gian tir
tuan thr 12 cua thai ky dén khi du thang va khoang 20% thai s€ chét tur tuan thu
16 dén khi thai du thang.

Nguoi ta cling udc dinh dugc rang sang loc tién san sau do ti€p tuc vdi cac
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xét nghiém xam nhap chan doan va két thuc thai ky co chon loc s& lam giam
duogc tan suat sinh song ctia cac thai nghén bi thé ba nhiém 21 dén 78-82%.

VI. P6 mo da gay va sinh hoa huyét thanh me

Thai bi thé ba nhiém c6 thay doi ndng d6 cac san pham nhau thai bao gdbm
AFP, B- hCG tu do, uE3, inhibinA va PAPP-A. Viéc két hop sang loc trong qui 2
ctia thai ky bao gdm AFP, b- hCG tu do, uE3, inhibinA c6 thé phat hién 50-75%
thé ba nhidém 21 véi ty 1& dwong tinh gia 5%. Trong qui dau, viéc sang loc bang
cach két hop tudi me va p-hCG huyét thanh va PAPP- A co ty 1¢ phat hién khoang
60% va ty 1¢ duong tinh gia khoang 5%. Tuy nhién, can thiét phai két hop siéu
am dé tinh tuoi thai chinh xac, néu khong ty 1¢ phat hién bi giam xudng con
khoéang 10%.

6.1. D¢ mo da gdy va test huyét thanh me trong qui dau thai ky

O thai 12 tuan bi thé ‘tza nh’iém,vB—hCG tu do huyét thanh me cao hon
(khoang 2 MoM) thai c6 Nhiem sac thé binh thuong, trong khi véi PAPP-A lai
thap hon (khoang 0,5 MoM).

Sy khac biét p-hCG tu do huyét thanh me gitra thai binh thuong va thai thé
ba nhiém 21 1a B-hCG gia téng theo tudi thai, trong khi sy khac biét nay cua
PAPP-A giam xubng theo tudi thai. Nhitng thay d6i tam thoi mic cac chat chi
diém, mdi quan hé qua lai va su lién quan cua ching voi trong lugng co thé clia
ngudi me nén dugc xem xét dé tinh toan nguy co chinh xéc.

Khong co modi lién quan c6 y nghia gitra d0 mo da gay va B-hCG hodc
PAPP-A huyét thanh me trong thé ba nhiém 21 hodc nhirng thai nghén c6 nhiém
sac thé binh thuong, do d6 su két hop si€éu am va cac dau chung sinh hoa tao ra
mdt sang loc hi¢u qua hon 1a chi dung cic phuong phap ri€ng I1€. (Spencer va
cong su 1999).

Trong thé ba n}}iém 18 va 13, B-hCG tu do va PAPP-A huyét thanh me déu
giam. Truong hop bat thuong Nhiem sdc thé gioi tinh thi f-hCG binh thuong
trong khi PAPP-A thap.

~ Trong truong hop tinh thé ba nhiém c6 ngudn goc tir ngudi cha thi B-hCG
rat thap, trong khi PAPP-A lai giam nhe. Truong hop tinh thé ba nhieém c6 ngudn
goc tur me thi B-hCG va PAPP-A d€u giam ro rang.

Néu két hop do d0 mo da gy thai va PAPP-A va B-hCG huyét thanh me
c6 the phat hién khoang 90% trong tat ca cac bat thuong nhiém sac thé, va tang
1én 95% trong viéc sang loc thé ba nhiem 21.

6.2. Sw tich hop cdc test chin dodn trong 3 thing ddu va 3 thing giia thai ky
Sang loc bting do do mo da gay va sinh hoad huyét thanh

o Trong thai thé ba nhiém 21, ¢ thoi diém 11-13 tuan 6 ngay, nong do p-
hCG tw do huyét thanh me cao (khoang 2 MoM) va PAPP-A thap
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(khodng 0,5 MoM) hon trong thai Nhiém sdc thé binh thuong.

e Khong co méi lien quan co y nghia gitta do mo da gay thai va hogc
PAPP-A huyet thanh me ca trong thé ba nhiem 21 va trong thai nhiém
sac thé binh thuong. Viéc ket hop siéu am va cdc chat chi diem sinh hoad
sé cho két qua sang loc hiéu qua hon la su dung cac phwong phap riéng
le.

* Sang loc bang viéc két hop do do mo da gay thai o qui ddy thai ky hoac
cdc dau chitng sinh hod huyét thanh ¢ qui 2 thai ky ¢ thé phat hi¢n 85-
90% thai bi thé ba nhiém 21 voi ty Ié duwong tinh gia 5%.

e Trong thé ba nhiém 18 va 13, p-hCG tw do va PAPP-A huyét thanh me

déu giam. Trong truwong hop bat thuong nhiém sdc thé gidi tinh thi -
hCG binh thuong trong khi PAPP-A thap.

* Trong trwong hop tinh thé ba nhiém cé nguén goc tir ngwoi cha thi -
hCG rdt thap, trong khi PAPP-A lai giam nhe. Truong hop tinh thé ba
nhiém c6 nguéon goc tir me thi f-hCG va PAPP-A déu giam ré rang

o Néu két hop do do mo da gay thai va PAPP-A va f-hCG hu),/et thanh
me ¢ thé co ty I¢ phat hi¢n khoang 90% trong tat ca cdac bat thurong
nhiém sdc thé, va 95% trong viéc sang loc thé ba nhiém 21

Két hop xir Iy théng ké do d6 md da gy thai trong qui dau thai ky va cac

xét nghiém huyét thanh me bao gdm PAPP-A véi B-hCG, UE3 va inhibin A
trong qui 2 thai ky, c6 ty 1€ duong tinh gid 5%, ty 1€ phat hién thé ba nhiém 21 co
the den 94%

VIL Thai d§ cia ngwoi thiy thude

Khi phat hién d6 mo da gdy ting, chung ta phai thin trong khi cong bd két
qua cho thai phy dé trdnh nhiing lo lang qud muc. Viéc tinh nguy co bat
thuong nhiém sac thé phai duoc tinh todn can than dong thoi tu van cho
san phu nhitng xét nghi¢m can thiét hon nira dé danh gia nguy co.

Can phdi hop cac xét nghiém sinh hoéa dé tang tinh chinh xac trong chin
doén thai nguy co bat thuong nhiém sac thé.

Phan 16n phu nit mang thai mudén dugc sang loc chan doan trong qui dau
thai ky hon la qui 2 thai ky.

Ngudng tudi 35 cua me khong con duge sir dung dé xac dinh d6i tuong
nao duoc tim soat va déi twong ndo dugc lam xét nghiém. Trung tim Y
Khoa Me - Thai Cooper van khuyén cdo tu van di truyén cho nhitng phu
nit > 35 tudi lac sinh

Giai thich sy khac biét giita xét nghiém tim soat véi xét nghiém chan doan
(sinh thiét gai nhau, choc 01)
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Tat ca cac phu nit, du ¢ tudi nao, cling nén dugc tam soat léch boi the

Tat cd cac phu nit, du ¢ tudi nao, cling c6 quyén lya chon xét nghiém
khong xam lan

Khong thuc té khi dua ra tirng quan diém tdm soat cho mdi bénh nhén.

Hay xem xét lai cac xét nghi€ém tam soat san c6 va tu van lya chon xét
nghi¢m nao tot nhat phu hgp cho bénh nhan cua ban.

Mot cach 1y tudng, nhitng phu nit & quy 1 nén c6 mot chién luoc tim soat
két hop & quy 1 va 2.

Bio cdo chi sd nguy co léch bdi 1¢é, khong phan xét 1a duong tinh hay am
tinh.

Do mod da gay > 3,5 mm c6 nguy co cao bi cac bat thuong.

Can tu van cho san phu biét duoc cac két qua siéu Am va sinh hoa chi 1a
cac dau chung c6 y nghia sang loc. Chan doan duoc céac bat thuong chi
thuc hi¢n duoc khi thyc hién cac tha thuat xam nhap 1a sinh thiét nhau va
choc 01.

Can tai khdm kiém tra va siéu am c6 chu dich.
Sau khi tAm soat & quy 1, cAn tAm soat khiém khuyét éng than kinh trong
qui 2 thai ky (xét nghi¢ém AFP huyét thanh me¢ hoac si€éu am).

20%0&
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CAC BAT THUONG
TRONG THAI NGHEN SOM
Ths. Bs. Vo Van Duc

I. Dai cwong

Nhitng bat thuong thai nghén sém 1a nguyén nhan cha yéu cta bénh nhan
nhap vién cép ctru, chiém khoang % s bénh nhan phu khoa. Say thai 14 bénh 1y
pho bién nhat trong cac bénh ly lién quan thai nghén, chlem khoang 50%. Triéu
ching lam sang say thai thuong xay ra dot ngot bao gom dau bung ha vi va ra
mau am dao. Thong thuong bénh nhan s¢ bi sdy thai nén thuong nhdp vién ngay
khi ¢6 triéu chiing.

Trong nhing thap k¥ qua, tan suat thai lac chd gia ting dot bién trén toan
thé gigi. Cac ddu chimg va triéu chimg 1am sang cta thai lac chd (TLC) rat gidng
VOl séy thai, do d6 bénh nhan nén dén co sé y té dé dugc chan doan chinh xac
hon. Hon nita, thai lac chd 13 mot bénh c6 nguy co de doa tinh mang bénh nhan
néu khong duoc chan doan sdm trudc khi cac bién ching nguy hiém xay ra.

Siéu am 13 mot phuong phap khong xdm nhép ap dung dé chan doan céc
bét thudng trong thai nghén sém. Du viy, viéc 4p dung siéu 4m trong thuc hanh
1am sang modt cach thudng qui d6i khi bat cip vi 46 chinh xac chan doan con han
ché khi siéu Am qua duong bung, may siéu 4m khong day du chirc nang lac hau
va dic biét 1a thiéu cac nha siéu Am chuyén khoa dugc dao tao tot.

Trong nhitng nim cudi cta thap k§ 1980, siéu 4m duong 4m dao duoc ap
dung va da tr& thanh mot cong cu chinh trong chan doan thai nghén sém. Ngay
sau d6 si€u am duong am dao chinh thirc dua vao ap dung trong nhiing trung tim
chan doan thai nghén & cac qudc gia phat trién trong nhitng nim dau thap ky
1990.

I1. Danh gia hormon trong thai nghén som

2.1. Human chorionic gonadotrophin (hCG)

Céc test xét nghiém nudc tiéu trén thi trudng hién nay phat hién hCG &
muc trén 25 [U/L tuong Grng voi ngay thur 24-25 cua chu ky kinh 28 ngay néu co
thu thai.

Trong giai doan sém thai ky, binh thudng mirc hCG huyét thanh ting gap
doi trong moi 2 ngay. Trong thyc hanh 1am sang, dinh luong hCG huyét thanh
dugc dung dé chan doan thai lac cho, giap chon loc bénh nhan dé ti€p tuc theo
do1 hay difu tri ndi hay ngoai khoa trong dong thai giai doan som, va cing dé
khao sat tinh hi¢u qua cua diéu tri.

Theo c6 dién, thai lac chd duoc nghi ngd khi trén siéu am khong thay hinh
anh tai thai trong t&r cung. Trong nhitng treong hgp nhu vay, nhiéu thay thudce da
cho lam xét nghiém hCG huyét thanh hang ngay deé theo doi ti€p tuc. GEU duogc
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nghi ngo khi lugng hCG khong ting gip ddi trong 2-3 ngay. Mot phuong phap
chan doan GEU khac 1a ding mdt ngudng dinh trudc (cut-off) hCG va phéi hop
siéu am duong Am dao. Si€éu d&m duong am dao dugc thuc hién khi mic hCG
ngang muc 1000UI/L (Tiéu Chuan Qubc Té dau tién). Tuy nhién, sy ting gap doi
cua hCG va mét mirc nguong hCG cling khong du do nhay va d§ dac hi¢u dé
chan doan GEU.

Pinh lugng hCG ciling dugc xem nhu mot ti€u chuan dé chon lya bénh
nhan diéu tri ndi khoa hay phéu thuat. Diéu tri bao ton thai lac chd s& ¢6 ty 1&
thanh cong cao néu mic hCG dau tién & mirc < 1000UT/L va ngudi ta khong diéu
tri bao ton khi mirc hCG > 15.000UI/L do nguy co that bai cao va cac bién chimg
cua no.

II1. Thai nghén so6m binh thuwong

Hinh anh siéu 4m trong giai doan sdm thai ky thay d6i nhanh chéng va
cung cap thong tin hiru ich cho viéc phat hién céc bat thuong.

San phu nén dugc cung cip thong tin kham siéu am 1a dé xac dinh thai
nam trong budng tr cung va sy hién di¢n ctia hoat dong tim thai. Néu dung siéu
am duong am dao, hau hét thai nghén binh thuong s€ dugc phat hién trong lan
siéu am dau tién. Ngay tha 29-31 cua vong kinh 28 ngay, test hCG nudc tiéu
duong tinh va qua si€u am tui thai c6 thé dugc nhin thay trong tir cung.

Dé tranh sot thai lac chd (thai & k¢, co tir cung, hoac b bung), thi phai xac
dinh dugc co6 thui thai trong buong tr cung binh thuong va dugc bao phu hoan
toan trong ndi mac tr cung. Pudng cat doc di qua cd tir cung, khoang nd1 mac co
tui thai xac dinh chan doan thai trong tir cung binh thuong.

Néu bénh nhan c6 dau vung chau, nén si€u am khao sat cac bat thuong cua
budng trirng va voi tring.

Néu bénh nhan c6 thai dau vung chau kéo dai hoac tién str c¢6 diéu tri vo
sinh thi nén chan doan loai trir thai lac cho.

IV. Say thai

HAau hét bénh nhan séy thai vao vién do ra mau am dao hodc dau bung. Tuy
nhién c6 mot ty 1€ bénh nhan khong cé triéu chirng hoac co tién sur séy thai trudc
d6 hodc bénh nhan co thai sau diéu tri vo sinh. Néu chi kham 1am sang thi kho
chan doan chinh x4c sy thai sém do dé siéu 4m nén dugc thuc hién thudng qui
cho cac bénh nhan c6 triéu ching nghi ngod sdy thai. siéu 4m gitp xac dinh chan
doan cubi ciing va giup chon lya cach diéu tri phu hop trude khi can thiép cac thu
thuat. Hon nira, cac chi tiét siéu 4m d6i khi rat hiru ich dé danh gia nguy co siy
thai vé sau.
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Say thai dwoc phdn logi:
e Doa sdy thai.
o Thai luu
e Sdy thai khéng hoan toan.

e Sdy thai hoan toan

4.1. Doa sy thai

Triéu chimg bao gdm tién str chdy mau 4m dao va siéu 4m thay thai song
trong tor cung. Khoang 15% bénh nhan nay s€ sdy thai. Hinh anh khoi mau tu
dudi mang nhau khong c6 y nghia tién luong.

4.2. Thai luu

Chén doan thai luu thuong dya trén hoat dong cua tim thai. Thuadt ngir
“tring trong” (blighted ovum) va “thai khong c6 ph6i” dung dé mo ta tii thai ma
khong thay cau trauc phoi thai. (hinh 2)

Chan doan thai luu dé dang khi tudi thai twong dbi 1on.

Tuy nhién trong giai doan sém thai ky, do phoi thai con rat nho nén viéc
chan dodn thai luu doi khi rat kho

Theo RCOG (Royal College of Obstetricians and Gynaecologists, 1995), &
giai doan sém thai ky, chan doan thai Iuu khi:

o Khéng cé hoat dong tim thai khi chiéu dai dau méng CRL > 6 mm.
e hodc khéng thdy hinh dnh phéi thai hodc tii nodn hoang (yolk sac) khi
dwong kinh tui thai (GS) > 20 mm
Trén thyc té 1am sang |, g:hén doan thai ngung :[ién :crién hodc trung trbng khi hai
lan siéu Am ¢ hai thoi diém cachnhau 2 tudn van khong thay phoi thai va tim
thai.

4.3. Sdy thai hoan toan va khéng hoan toan

Chan doan say thai (hoan toan khong hoan toan) phu thudc vao kinh
nghiém va k¥ ning cta ngudi siéu 4m va kho xac dinh hon 1a chan doan thai luu.

Scfy thai hoan toan duogc chan doan khi hinh anh ndi mac méng va déu, vi
vay d& nham l4n véi tir cung khong c6 thai ¢ giai doan ting sinh do ¢6 ma hinh
anh say thai hoan toan dugc xem gidng nhu long tr cung giai doan ting sinh.
(hinh 4)

Chdn dodn sdy thai khéng hodan toan c6 nhiéu van dé can ban cii, tiéu
chuin chan doan dya vao d6 day cia ndi mac tr cung thay doi tir 5 dén
15 mm. Kho khin chi yéu 13 xac dinh dugc hinh anh cuc mau dong hay t6 chirc
sot. (hinh 3)
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Khing the Thai lac cha
g 1 ]
didewesy; O

Binh ihwimg 73%

Hinh 1: Két qua nghién ciru trén 2114 phu nit ¢é cdc triéu chimg dong thai trong giai
doan som thai ky tai bénh vién King’s College Hospital, London.

Vi vay nguoi ta thudng cha v dén sé luong tén du trong tir cung. T6 chirc
sot thuong c6 hinh dnh tdng am cé gioi han ro trong khi cuc mau dong c6 hinh
anh khong déu. Cuc mau dong ciing s& di chuyén trong 1ong tir cung khi ching ta
an dau do 1am thay dbi ap luc trong long tir cung. Tuy nhién, ngay ca voéi kham
siéu am Doppler, viéc chan doan bang siéu Am mot say thai khong hoan toan doi
khi rat kho khan, do d6 ma chung ta can khao sat thém vé cac triéu chimg lam
sang va xét nghiém sinh hoa dé chan doan xac dinh va chan doan loai trir thai lac
cho

Hinh 2: Thai luu 8 tuan cho hinh
anh tii thai méo mé véi mot cau
triic khoang 6i nhé (4), khéng cé
cuc thai.
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Hinh 3: Trén hinh cdt doc qua tir cung, cho thdy long tir cung chira nhiéu té chirc hoi
am khong déu. la hinh anh dién hinh cua sdy thai khong hoan toan

Hinh 4: Héi dm néi mac tir cung méng & bénh nhdn cé tién sir chdy mdu ning va test
thai (+) goi y mot say thai hoan toan

V. Thai lac ché (TLC)

Thai lac chd 1a trimg da thy tinh 1am t6 ngoai khoang tu nhién cua tir cung
(khoang c6 ndi mac tir cung). 93% TLC xay ra ¢ voi trang (hinh 5). Tan suat
bénh c6 xu hudng gia ting trong nhig nim gan day.

Céc triéu chung 1am sang c6 thé dau bung vé6i c6 hodc khéng c6 ra mau am
dao. Cac triéu ching cang nghi ngd khi bénh nhan c¢6 tién st bénh 1y phu khoa,
phélu thuat voi trung, hodc c6 dat dung cu tir cung. Kha nang TLC nén dugc xem
xét & cac bénh nhan thugc nhém nguy co cao c¢o test thai (+) cho du bénh nhan
khong co cac triéu chiing khac.
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Hinh 5: Mét khéi hoi am nhd, gidi han ré nam ngay canh tir cung la hinh dnh khoi thai
o voi trung (E).
5.1. Cdc diu chirng siéu ém ciia TLC

Theo ¢6 dién, TLC dugc nghi ngd khi budng tir cung rong va test thai (+).
Tuy nhién, chi vé1 85% TLC co thé dugc phat hién truc tiép khi siéu am 1an dau
qua duong am dao.

Tui gia thai (pseudosac) trong tir cung co thé thay trong 10-29% trudng
hop TLC, do d6 dau ching ndy nén duoc can than cha ¥ tranh nham 1an véi mot
tai thai sém trong tir cung. Trén hinh anh siéu 4m phat hién thiy hinh anh tai gia
thai va mau khong déng trong 10ng tir cung ¢ dic diém chi mot vong don nodi
mac bao chung quanh va hinh dang ti nay twong trng véi hinh dang cia khoang
tr cung. Trén dudng cat doc, ti gia thai co hinh thon dai va mdng trong khi tui
thai ¢6 hinh dang tron hon. Tuy nhién, sy c6 mit cia to chirc mang dém (vong
h6i 4m bao xung quanh tui thai) gitp cho chiing ta chan doan duoc chinh xac hon
cAu trac tai thai trong tir cung.

Trén hinh dnh si€éu am Doppler, xung quanh ti gia thai dac trung l1a viung
v6 mach, trong khi ¢ tai thai som thi ¢6 hién tuong ting sinh dong chay mach
mau xung quanh.

Viéc quan sat dugc hoang thé c6 thé giup phat hién TLC vi vao khoang
78% TLC phat hién nang hoang thé mot bén budng trimg. Nhung doi khi kho
chan dod phan biét gitta mot nang hoang thé va tai thai lac chd. Khi d6 “ddu
trwot co quan” (sliding organs sign) c6 thé dugc dung dé chan doan phan biét
nang hoang thé v&i TLC. Thu thuat nay dugc thuc hién bang cach 4n nhe dau do
va quan sat s& thiy khoi thai truot ra khoi cdu trac budng tring.

Dich tai cing Douglas chiém khoang 20-25% truong hop TLC. Mau va
cuc mau dong xudt hién dudi hinh thai dich ting am, diéu nay goi y tai thai sy
qua loa hodc khdi thai vé. Tuy nhién, mau & tai cing Douglas ciing dugc nhin
thdy trong mot s trudng hop vo nang hoang thé

TLC ¢6 thé do nhdm 1an hinh anh cta cac quai rudt, voi tring U nudc,
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thuong ton dinh hodc lac ndi mac tir cung.
Si€u am co6 vai tro khong nhitng giip chan doan chinh x4c TLC ma con
giup x&c dinh lya cho mdt phuong phap diéu tri toi vu cho bénh nhan.

Hinh 6: Hinh cat doc tir cung cho thdy thai lam t6 6 CTC (CP) va hinh anh
buong tr cung rong ©

5.2. Thai lac ché ¢ CTC

Thai lac chd CTC xay ra khi thai lam t6 & phan thip gan 16 trong CTC.
Tan suit bénh dao dong khoang 1/2400 dén 1/50.000 trudng hop thai nghén va
chiém khoang 0,15% TLC. chan doan thai lac chd CTC c6 thé dua vao cac tiéu
chuan siéu Am sau:

® Khong co tui thai trong tir cung.

o Tir cung c6 hinh dnh dong hé cat khi hop véi ong CTC

e Co sy hién dién tui thai hoac moé nhau bén trong (5ng CTC.

e L6 trong CTC déng kin.

St Georse
Hospital— 7

Hinh 7: Thai o c¢é tw cung
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Tuy nhién, 16 trong CTC c6 thé md néu thai 16n hodc thai lam t6 cao trong
éng CTC. Viéc chan doan d& dang néu thiy dugc hoat dong cua tim thai. Trong
mot s6 truong hop thi thai trong budng tr cung nhung do bi boc tach va roi
xudng 6ng CTC lam nham 14n thai lac chd & CTC, khi d6 chiing ta 4n nhe dau do
dé tim ddu hiéu truot cua tai thai dé chan doan phan biét. dau hiéu truot khong
xudt hién trong truomg hgp TLC & CTC. Thai lac chd ¢ CTC c6 thé dugc diéu tri
bang cach nong va nao nhung c6 nguy co chay mau khong kiém soat dugc va cé
thé phai cit bo tr cung. Tiém methotrexate hoic mudi Kali tai chd qua hudng
dan cua siéu am 1 cach diéu trj hiéu qua nhét. Piéu tri methotrexate toan than
cling to ra c6 két qua tét mac du c6 nhiéu tac dung phu hon.

Hinh 8: Ddu hiéu dwong ke trong thai ngoai tir cung & doan ké

5.3. TLC ¢ doan ké

~ TLC doan k& chiém 1,1 - 6,3% trong toan bo TLC . Hinh anh siéu 4m thay
khoi thai nam ngoai khoang tir cung nhung ¢ trong co tir cung doan cao dugc bao
boc xung quanh véi co tir cung mong < 5mm

~ Si€uam co dau hiéu duong ké : duong echo day kéo dai tir ndi mac dén
khoi thai.

TLC doan k& thudng dugc diéu tri mé bung phiu thuit vi chin doan

thuong mudn va bénh nhan thudong bi vé khi vao vién.
5.4. TLC ¢ buéng trieng

vTénosuét bénh thay d6i trong khoang 1/4000 dén 1/7000 truong hop sinh
de. DBé chan doan dugc thai lac ché ¢ budng trang thi voi trimg cung bén phai
con nguyeén ven, tai thai phai nam trong budng trirng, budng trimg phai dugc noi
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v6i tir cung qua ddy ching budng trimg va mé budng tring phai ndm trong thanh
bao.

Chan doan siéu am khi thdy tui thai khong tach roi dugc budng trimg. Néu
tui thai rong thi phai tim dugc nang hoang thé tach biét vai tai thai.

Chan doan sai ciing c6 thé xay ra khi bénh nhan bj viém dinh buéng tring
va voli trung. trong truong hop nay chung ta khong thé tach roi duoc budng trimg
v6i khdi thai bang cach 4n nhe dau do.

5.5. Thai é bung

La mot dang hiém cia TLC, tan suat bénh khoang 1/3400 dén 1/8000
truong hop sinh va 1a mdt dang hiém cua thai lac chd. Thai 6 bung la thai lac cho
ma khong 1am t6 & voi trimg, budng trimg hoic day chang rong.

Chan doan duoc trong 3 thang dau thai ky nho vao hinh anh tai thai nam &
tai cting sau Douglas hodc mot bén 14 ddy chang rong ., hodc dudi gan, sau phiic
mac.

0:00:41 7 2:02:16

-

T

Hinh 10: Thai lam 6 ¢ tiii cing Douglas
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5.6. Mot thai trong tir cung va mot thai ngoai tir cung (heterotopic pregnancy)

Ty 1¢ xay ra khoang 1/6000, dac biét gap ty 1€ cao & phu nit c6 ap dung céc
phuong phap ho tro sinh san. Do d6 khi chan doan duoc mot thai trong tir cung
khoéng dong nghia 13 loai trir dwgc TLC kém theo.

Hinh 11: Hinh anh mét tii thai & CTC (1) va mét tii thai & vi tri binh thuong (2)

5.7. Truwong hop c6 thai nhwng khéng xdc dinh dwoc vi tri lam t6 cia thai

Siéu am dudng am dao c6 thé chan doan loai trir thai luu va thai lac chd
trong phan 16n trudng hop vi vay day 1a phuong phap thim do duoc chon lya dau
tién trong nhirng bénh nhan ¢ triéu chirng nghi ngo.

Tuy nhién c6 trudng hop thai nghén da cham dut thai ky mot cach ty dong
do siy thai hodc ngay ca TLC ma chung bi bo qua va khong giy bién ching gi
tram trong. Nguyén nhan thir 2 13 do trong giai doan sém cua thai ky ching ta
chua phat hién dugc cac bat thuong cia thai nghén trén siéu am, do d6 ching
phai trong cdy vao cic chi s6 xét nghiém khac nhu 13 hCG huyét thanh,
progesterone dé ho tro chan doan TLC.

VI. Bénh Iy té bao nudi

Bénh Iy té bao nudi bao gdm ca chira tring lanh tinh va choriocarcinoma.
Viéc chan doan sém bénh s& tét cho viéc 1én ké hoach diéu tri va tu van theo ddi
cho bénh nhan. Tuy nhién, viéc chim dodn trong 3 thang dau thai ky con mot sb
kho khian do cac biéu hién 1am sang, cac dau chirng si€u am va bénh hoc khac
biét.
6.1. Chira trirng hoan toan

Trong giai doan sém thai ky kho chan doan.
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Chan doan chtra trimg hoan toan duoc mé ta nhu 13 hinh anh “bao tuyét”
hodc hinh anh “t6 ong”. Hinh anh ndy 14 cua céc nang trimg bén trong tir cung.
Céc ddu ching phé bién khac nhu mot vai vung tu dich c6 bo khong déu va thanh
mong. hCG huyet thanh thuong cao hon gip 2,5 1an trung vi (MoM) va sé tiép
tuc gia ting vé sau. Piéu trj chita trimg thong thudng 13 nao hut trimg va theo doi
lién tyc hCG huyét thanh.

6.2. Chita tritng bdn phain

Hinh anh dic trung 13 nhitng ving phong 1én khu tra cia moé nhau va ting
san té bao nudi tai chd trong khi van c6 sy hién dién ctia phdi thai. Trong chita
tring kém thai nhi, banh nhau bi thodi hoa trirng s€ tach biét rd rang véi banh
nhau binh thudng, trong khi & chita trirng ban phan thi to chirc trimg lan toa bén
trong banh nhau. Trong chita trimg do thé ba nhiém thi thai thudng c6 di dang
hodc cham phat trién ning trong tir cung.

6.3. Choriocarcinoma

Choriocarcinomas thtrong c6 kha nang ac tinh cao va bénh nhan thuong
dén kham khi da di can.

VIL Cic bit thwdng budng trirng trong giai doan sém thai ky

Viéc khdm si€éu am thuong qui trong thai ngén da lam gia tang phat hién
chan doan mot cach tinh c& cac khéi u phan phu khong ¢6 triéu chimg ¢ phy nit
mang thai. Chu yéu cac khdi u nay 1a nguyén phat.

7.1. Nang budng trirng trong thai ngén

Hau hét 13 nang hoang thé, va s& bién mat ty nhién vao cudi tam ca nguyét
dau thai ky. Viéc diéu tri dit ra & bénh nhan cé nang phtrc tap va tdn tai kéo dai.
Thong thuong nguoi ta se phiu thuit mo bung cat bé u néu con ton tai khi thai
hon 16 tudn du bénh nhan khong c¢6 triéu chiing. Viéc diéu tri nay dua trén quan
diém cho rang nguy co ac tinh cao ¢ nhitng bénh nhan c6 khéi u phc tap.

Gan ddy, su cai thién hinh anh siéu 4m va sy phat trién ctia noi soi da lam
han ché cac thu thuat xdm nhap trong diéu tri nang buong tring. Méc du co su
gia ting kich thudc cua tir cung o thai va su thay d6i giai phau ctia khung chau,
siéu 4m c6 thé phan biét chinh xac tinh chat lanh hay 4c tinh cta cac loai nang
trong thai ngheén. Vi vay, mot s6 u nang nho lanh tinh co6 thé dugc _theo doi hay
mo ndi soi. Tuy nhién, phau thuat mé bung va cat bo budng trimg van con 1a mot
phuong phap dugc chon lwa cho mdt sé nhé bénh nhin khi ¢6 cac ddu hiéu nghi
ngo ac tinh.

7.2. Nang co nang buong trieng

Nang hoang thé thay d6i rt nhiéu vé hinh dang va kich thudc. N6 ¢o thé
Xuét hi¢én nhu mét nang don gian trong budng trimg hodc 1a mdt nang phirc tap
co Xuat huyét bén trong voi nhiing vung dac. Viéc kham siéu am Doppler s& phat
hién toc d6 dong chay tudn hoan cao va d¢ tr¢ khang thap. Hau hét nang budng
trig co nang s& tu hét vao cudi giai doan I1I thai ky.

Nang hoang tuyén thudng duoc tim thdy khi c6 sy ting cao ctia hCG tuan
hoan. Chung thudng gip trong chira trimg, hoi chimg qué kich budng trimg hoic
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dugc tim thy trong thai trong tu cung binh thuong. Chung thuong co nhiéu nang
va xuit hién ca 2 bén budng trimg va co thé rat 16n. Nhu nang co nang, ching
thuong bién mat tu nhién khi thai 16 tudn. mac du thoi gian bién mét trung binh
la 8 tuan.

7.3. Khoi u thuee thé budng trieng

Mic dil nguy co 4c tinh & bénh nhén trong d6 tudi sinh dé 1a thap, nhung
bat ky mot mot phat hién khéi u phan phu nao khi bénh nhan siéu 4m thuong qui
can duoc danh gia diy da dé loai trir u ac tinh. Khéi u thudng duge phat hié nhit
trong thai nghén 1a lgai u bi, u nang lanh tinh (cystadenomas) va u lac ndi mac.

VIII. U xo tir cung
CO khoang 1-4% thai kém u xo tir cung . U xo tir cung gay kho khan cho
vi¢c do dac chinh x4c thi thai va phoi thai . Trong qua trinh mang thai u xo tir

cung thuong ting nhanh kich thudc do su gia ting ndng do oestrogene trong mau
me. Hon nira, vi tri ctia u xo tir cung lién quan dén khoang ndi mac tir cung c6 y
nghia tién luong nguy co say thai hon 13 kich thudc khéi u. Vi tri u xo gan véi vi
tri nhau bam cang c6 nguy co chdy mdu trong giai doan sdm thai ky. Cac bién
ching cta u xo tir cung trong thai nghén khac nhu la chay mau trudce sinh , dau
bung do khdi u thoai hod , ngdi bat thuong, chuyén da tic nghén, nhau bam chit.

IX. Thai va dung cu tir cung

Néu c6 thai khi dang dat dung cu tir cung thi 14y dung cu tir cung ra 1a mot
quan diém diéu tri dugc wa thich hon. Néu ching ta khong 1y ra thi thai s& ting
nguy co chdy mau, nhiém tring, sinh non va chét liic sinh. Chung ta nén thuc
hién siéu Am sém ngay khi c6 dau hiéu nghi ngd c6 thai dé xac dinh va c6 huéng
X1 tri thich hop.

Truong hop bénh nhan quyét dinh van tiép tuc thai nghén thi nén tu van
cho bénh nhan rang khéng cé bang chimg dung cu tir cung ting nguy co gy di
dang thai nhung nguy co siy thai trong 3 thang giita thai ky 1a khoang 50%.

Tuy nhién, nhitng ngudi c6 mang dung cu tir cung nén di siéu 4m sém dé
dinh vi tai thai khi c6 tri¢u chiing nghi ngo ¢6 thai.

2@%0@
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SIEU AM THAI
TRONG QUI 2 VA QUI 3 THAI KY

Ths. Bs. Vo Van Purc

Hinh 4nh siéu &m trong 6 thadng sau thai ky biéu hién mot cach rd rét trén
siéu am. 18 dén 22 tuan 1a thoi diém t6t nhat dé phat hién cac bat thudng cua thai
ve phuong tién giai phiu hoc. Siéu 4m thai nghén 3 thang cudi de theo doi su phat
trién cua thai. Hién nay nguoi ta si€u am danh gia phat trién thai ¢ tudi thai
khoang 32 tuan.

I. Hinh dnh siéu am thai
1.1. Diu thai

Tir 3 thang gitra vé sau, so thai nhi phat trién 12 mot cau trac hinh Elip, hoi
am giau bd 10 nét trén duong cit ngang, khong thé phan biét dugc gitra xuong so
va 16p Can Galia (can boc so). Trén dudng ct ngang cham tran, cau chiic ndi so la
mot duong hdi am doc gifra tao nén boi thé liém, khe lién hai ban cau, vach trong
sudt o gifta. Bén canh duong hoi 4m doc gilta ndy 13 2 ndo that bén, ma trong giai
doan sém no rét rong va chiém gén hét khoang noi1 s¢. Ngoai ra ¢6 dam rdi nhén
(Choroid plexus) véi h01 am giau hon. (hinh 1)

V& ndo phat trién rat it & qui 2 va rat kho danh gia vi héi am rat kém. vd ndo
c6 hinh anh nhu 13 mot ving hoi 4m nghéo. Trén mit cit ngang ¢ phin sau cua
nao thét bén 1a dam réi nhén, trong khi stmg trude chi chra dich luc thai khoang
20 tuan

-

Caliper on first point - ENTER when r;nd; i
Vists - -

Hinh 1: Thai 11 tuan
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Ba mat cat qua d4u thai nhi tir trén xuéng cho cac két qua twong ung

Hinh 2: Cdc mdt cdt qua mdt thai nhi, tir trén xuong: qua hai héc mdt, qua xwong ham
trén, qua xwong ham duoi.

khoang vach trong subt Bé lém

Simg sam

Hinh 3: Mat cdt qua dau thai: Khoang vdch trong sudt (cavum septi pellucidi), simg sau
(posterior horns) va bé lon dich ndo tuy (cisterna magna).
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Hinh 4: Mt cdt do BPD bao gom hinh dnh cét ngang doi thi (TH), cuong néo (CP),
vach trong suot (CSP),

Hinh 5: Mat cdt do dwong kinh heong dinh: qua ndo thdt bén: Pau hinh bau duc (ovale),
duong gitra doi xiung, khoang vach trong suot (CSP), _sung trude ( AH: anterior horn)
ndo that bén. Pam roi nhén (ChP: choroid plexus) nam trong sieng sau (PH: posterior

horn) ndo thdt bén.
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Binh thwong St moi mot hén St moi 2 bén

Hinh 6: Tuw trdi qua: miéng miii binh thuong, sit méi mot bén, sut moi 2 bén (hinh 2D).

K.SAN-P. U0 SINH-BUTY HUE £ 14:48:84 K 07/85/2084
3 / MD:
0B H
35C48S 15.8
1 MSD
2 CRL
3 BPD
4 OFD
S HC
5 ac
7 TaD
1 8 APAD
9 FL

Hove mar Tracksbaids Cancel: £SO key
TB:Calc B:5775/71/347 B <2544

Hinh 7: Mt cat II (do BPD)

Cdc mit cit qua ddu thai nhi bao gom:

1. Mit cat ngang I: O phin cao nhat dau thai cho thiy ndo that bén 1a 2 vach
h6i 4m nghéo song song voi duong hdi am doc giita, duong cit nay dung
dé phat hién ndo (mg thuy trong giai doan sém.

2. Mit cat ngang II: Miéu ta mit phang chim tran rat quan trong dé do BPD
cta thai. Pudng hdi am doc giita khong lién tuc ¢ giita 1a khoang vach
trong sudt (Cavum Septi pellucidi). Ndo that 3 dinh vi giita 2 nhan d6i thi
c6 hoi Am nghéo twong dbi va thudng chi xuit hién nhu 13 mét vach hdi Am
nghéo. Stng trudc ctia ndo that bén ciing co thé thdy & mit cat nay.
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3. Mait cat III: Pi ngang qua ndo giita, cudn nio c6 dang canh budm, hdi 4m
ngheo ¢ trung tam cua mat cat.

4. Mit cat IV: Ngang day so trudc va hé so sau, xuong budm tao nén Vung

héi Am giau ¢ chd ndi & hd so trudc va hd so gitta. O mit cit nay co thé

thdy dugc mach dap cua dong mach trong ¢ vung sung trudc cua xuong

budm. Tiéu nao thdy duoc & hd so sau va cang rd hon khi di chuyén dau do

Xuong mat cat ngang V.

Mit cat VI: Mo ta dién nghiéng thai.

6. Mait cit doc gifta bén VII : qua so thai, vdo ndo, nhan cau, sung trudc cua
ndo that bén va dam rdi nhén (choroid plesus).

7. Mait cit VIIL, mat cat IX, mat cat X : Dé phat hi¢n sy bat thuong cia moi
trén, mat, mili, ham trén va dudi. (hinh 8)

o

Lic thai 18 tuan, sir dung mat cat VII, IX dé quan sat tran, mii, ham trén,
ham dudi, 2 hoc mat, mi mat, 4 co thang bao quanh, nhan cau, 2 tai.

’ , ' e

| | i ,J ‘}{l‘ ’|= 'I‘f()_\ '\ HJ)

a =l \Vam "y \

Hinh 8: CAc mdr cdt

1.2. Cot song

Sau tuan 12 vo kinh, hinh anh cot séng nhu la mot duong doi tirng doan héi
am giau (du hiéu duong ray xe lira). Su cot hoa clia than a6t song bat dau sau 90
ngay vo kinh voi trung tim cdt hoa xuat hién o than dbt song va moi bén ctia cung
than kinh. Quan sat cot song khi thai & vi tri chim trude 13 tét, 2 dudng song song
tu lai & ving xuong cung va dudi nhe ra sau. Bang hdi am nghéo chay doc & giita
2 dudng song song la dng tay. Trén duong cit ngang & thai ky gan du thang cot
song xuat hién nhu 13 cdu trac hdi 4m gidu hinh nhan.

1.3. Long ngwc va hé mach mau

Long nguc nhu mot hinh nén trén dudng cit doc, voi nhitng dai ngang do
bong lung cua xuwong suon. Buong cit ngang qua than thai & vi tri dai vai phat
hién 2 cung xuong don ¢ 2 bén cot song, 2 xuong vai ciing thiy dugc & hai bén cot
song.
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Hinh 9: co hoanh (thai 30 tuan)

Phoi 1a co quan phai quan sat. Trén dudng cit ngang nd xuat hién giira tim
va cOt sbng nhu mot ciu triac hdi 4m ddng nhit twong ddi va co hdi 4m tuong tu
nhu gan. Trén duong cat doc phdi phan cach véi gan bdi co hoanh nhu mét dii
biang 10i vé phia dau thai. T6 chirc phdi thuong c6 hdi 4m nghéo hon gan & 3 thang
giita cua thai ky, dén 3 thang cubi thai ky phoi c6 hdi 4m giau hon gan.

left ponalvein
d,"
'. -
- -~ >
- & =
- *
swmorh" .

Hinh 10: Khao sat tim thai bdt dau bang viéc khdo sdt vi tri cdc co quan trong long
nguc va 6 bung: Tinh mach cua trdi (left port vein), xoang cwa (portal sinus), da day
(stomach), khoang tinh mach chu duoi (IVC), lach (spleen), dong mach chu (Ao), cot

song (spine).
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Hinh 11: Vi tri khdo sdt truc tim trong long ngwe: That trdi (LV), that phdi (RV),
nhi trai (LA), nhi phdi (RA).

Khi di chuyén ddu do vé phia chan thai nhi ta thdy tim thai ¢ bén trai 10ng
nguc. Tim thai c6 khuynh hudng nam ngang hon la tim cua bé mai sinh do gan va
ph01 chua dan no. Vi ly do nay ta c6 thé thdy duoc dién 4 budng tim trén mot mit
cit ngang gip goc nhe vé phia tim that.

e Tim T ludn nam phia sau, tim P nam phia trudc.
e Tam that T nim canh da day gan sat cot séng hon tAm that P.
e TAam that P ndm canh thanh nguc trudc.

e Tam nhi T nim canh cot séng.

Cac mit cit qua tim (hinh 12)

o Mt cdt I Mit cat 4 budng tim: quan sat 4 budng tim, kich thudc cac
budng tim, vach tam that, vach tdm nhi. Dién cat qua 4 budng tim cho
phép quan sat dugc 16 bau duc noi mau di tor tim nhi phai qua tdm nhi
trai. Van 2 14 va van 3 14 thay dugc gifra tdm nhi va tdm that. Vach lién
that quan sat dugc gitra 2 tam that

o Mt cdt II: Mit cit doc canh rc mo ta dong chdy that trai va goc dong
mach chu; mat cat ngang qua tam nhi

e Mt cdt III: Mit cit ngang cao canh wc mé ta dong chay dong mach
phoi, trong khi mdt ngang qua hai tam that

o Mt cat IV: Mit cit ngang qua 2 tim thit mo ta cAu trac cla tim that.
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. Tam nhi trai Lo TAam thar trai v DAne mach chil

Fam nhi ‘il LoTam thal |"’4|‘ O. Dong mach l-[]..y

Hinh 12: cdc mat cat qua cdc dién tim thai

1.4. Bung

Trén dudng cit ngang xuyén qua bung thai, dong mach chu bung va tinh
mach cha dudi xuat hién nhu nhitng ving hdi 4m trong tron & ngay trudc cot song.

Y

A

Hinh 13: M6 td dwong cdt qua bung thai

50



Gan 1a co quan 16n nhat trong 6 bung, ¢ tuan dau cua thai ky, thuy phai va
thuy trai co kich thudc tuong ty nhau, sau tuan thr 8 thuy phai gan phat trién
nhanh hon thuy trai. Trén si€u am gan xudt hién nhu mot cdu trac hoéi am dong

nhit va tuong d6i hoi giau. , 7 o
Cho no1 tinh mach ron véi xoang cura 1a mot trong cac diém moc dé do
duong kinh ngang bung, duong kinh trung binh bung: (hinh 13)

K.SAN-P.UD SINH-BUTW HUE SIEMENS F 18:13:41 THE6/85/26884
I1D: MD

. e O H
) 350485 35.8
: - 1 NSD

2 CRL

3 BPD

4 OFD

S HC

b AC

7 TAD

8 APAD 1mm
S FL

\.ﬁ
Move aglks Track-ball, m% by
TB:Calc B:57/5/1-287 8 =216

Hinh 14: Mt cat do duong kinh bung

Su tiét mat bat dau tir tudn 15 - 18 cua thai ky. Trén duong cat ngang gap
goc nhe vé phia trude co thé thiy dugc tai mat nhu 1a mot khoang dai day dich &
vung thuy phai ctia gan.

Da day, lach, cuc trén cua tuyén thuong than, dong mach chu bung, tinh
mach chu duoi. Da day thai nhi duoc thay trén dudng cit ngang 1a mot hinh tron
dén hinh ovale c6 hdi 4m nghéo & phan tu trén trai cua bung va duong cat doc ¢o
dang hinh chir nhat xién ra trudc va Xuéng dudi.

Lach xuit hién & ngay sau da day trén duong cat ngang, nhung thuong kho
phan biét v&i gan vi lach c6 hdi 4m tuwong ty nhu gan.

Ruot xuét hién nhu mot cdu trac cudn lai, hdi Am giau, trong dbi déng nhéat.
Mot khi trong long rudt c¢6 dich, dic biét & cudi thai ky c6 thé chira nhiéu dich,
mdt vai vét voi. Dich trong 1ong rudt chimg to khong teo rudt hodc teo hdu mén.

Mot d6i khi thdy mot 10p dich mong giita gan va thanh bung 1 hién tugng
gia bang bung (pseudoascites).

51



Than thai nhi xuit hién sau 13 tuan, nhung quan sat t6t nhat 1a luc thai dugc
17 tuan. Trén duong cit doc canh cot séng than xuét hién nhu mot cdu trac hinh
ovale, hdi 4am giau & chi mo va hdi Am ngheo hon & bé than. Ty 1€ chu vi than trén
chu vi bung khoang 0,27 - 0,30 trong sudt thai ky. (hinh 15)

Than & nwdc
1

. § .

U nuwoc nhe

-
]

R e

Hinh 16: Cdc dang nang than (potter I, 11, III) va cdc hinh thadi ir nuwoc thgn nghi
ngo w nuoc (borderline) va v nudc ro (overt).
Tuyén thuong than kho phan biét voi than vi ¢ hai c6 mac d6 sinh hdi 4m
tuong tu nhu nhau va tuyén thugng thin nam sat cuc trén cua than. O 3 thang cudi
ty 1€ trong lugng gilra tuyén thugng than va thén la 1/3. Trén dudng cat ngang
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bung trén than, tuyén thuong than nam sat cot séng, co6 dang elip c6 hdi am ngheo
& v6 than va hoi &m nghéo & tiy than.

Bang quang xuit hién & bung dudi nhu mot cau trac hinh tron dén hinh
ovale, hoi 4m trong dang nang & khung chau nho. Néu khong thiy bang quang qua
nhiéu lan kham k¥ thi phai xem chirng bat thuong hé tiét niéu.

1.5. Céac chi

Céc xuong chi thai nhi c¢6 thé thdy duoc khi thai 8 - 9 tuin, tuy vy cac
xuong 16n chi do duoc khi thai 12 tuan. Béi vi cac chi di chuyén nhanh chong,
ngudi kham mudn xac dinh day du cac chi cua thai thi phai di chuyén dau do theo
su di dong cua chi thai nhi. Khi thai 1on chi timg phan cua chi thai nhi xac dinh
duoc. Xuong dui dé dang phat hién nhat boi su di chuyén han ché ciia dui thai.
Xuong dui dugce phat hién & mat trude cua than phu thudc vao do gép dudi.

® 10 14:26 TNEE/BS/ 2084
Ly

i m H
} ¢

Mow mars: Trecktall, Cacel: £50 wy
T8 Calc B:52/5/1/28

Hinh 18: cdc hinh chudn khdo sat xwong dai cdc chi (xuwong quay-Xwong tru, xuong dii,
xwong chay-xwong mdc) va xwong ban chan—tay thai nhi.
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Xuong chay va xuong mac xudt hién & phan ndi dai cua dau dudi xuong
dui. Néu dau gdi gap phai di chuyén theo goc gip cua dau gi.

1.6. Gidi tinh

Xac dinh gi6i tinh tir sau 19-20 tuan. Tuy thudc vao kinh nghiém cua nguoi
kham, may moc va con phy thugc vao tu thé ctia thai nhi xac dinh giéi tinh dé nhét
khi cat ngang qua bung dudi thai khi thai nam nghiéng v4i 2 chan dang. Néu moi
16n phat trlen qué d6, mot doi khi 1am véi 2 biu dai dac biét khi thai trude 8 thang.
D4y rén nam gitra 2 chan ciing ¢ thé 1am vé6i thai nam.

Hinh 19: Thai nam 22 tuan

Hinh 20: Thai nir 22 tudn

- Thay duoc 2 biu dai va duong vat: nam, mic du doi khi khong thay duoc
cung mot lac. (hinh 19)
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- O thai nit, m6i lé6n va mo6i nhé xuat hién nhu 3 vach hoi am song song
mong manh. Méi1 16n tré nén rd rang hon & cuoi thai ky.

I1. Hinh 4nh siéu 4m phan phu cia thai

2.1. Banh rau

Siéu am 1a phuong tién nhanh, don gian dé danh gia mdi lién hé vé hinh thé
hoc giita banh rau - thanh tir cung va ¢ tir cung ciing nhu danh gia tinh trang banh
rau va xac dinh do trudng thanh cua thai.

Banh rau phat trién tir mang dém va mang rung ddy khoang tuan thir 7 cua
thai nghén : & thoi diém d6, mang dém 1ong da phan biét dugc trén siéu 4m voi
mang dém nhin méng hon & phia d6i dién. Banh rau c6 thé nhan thdy nhu 1a mot
co quan tach biét & tuan thir 9 cua thai nghén. Ban dau banh rau hién dién nhu 13
mot ciu trac dang hat, hoi Am giau, déng nhat, diéu nay dé phan biét 16p day banh
rau voi 16p co tir cung co tinh sinh hdi 4&m kém hon, mic dau duong phan ranh
gidi gitta ching kém rd. Phia mit khoang 6i, banh rau dugc gi6i han boi dia dém
(Chorionic plate) dugc bao phu bdi mang 6i. Rau bam mit trude, mit bén, mat sau
cua thanh t&r cung ¢ day hodc ¢ than. Rau bam mat sau mot doéi khi khé danh gia
do bong lung ciia cac phan thai.

e Giai doan 0 - 14 tuan : Giai doan rau toan dién : Banh rau bam rong
quanh mit trong budn tr cung nhung c6 thé biét phan nao vi tri rau
bam nay 13 chd d6 s& day hon nhung chd khac.

e Sau 22 tudn : Hinh anh banh rau xac dinh duoc d& dang do phan xa
siéu 4m ctia banh rau khac v6i phan xa siéu am cua dich 6i va 16p co
tor cung.

e Thai> 32 tuan : Banh rau 13 nét.

2.1.1. Po chiéu dai banh rau gdp phdn danh gid sw phdt trién cia thai

e Thai7 tudn :1,09cm

e Thai 36 tuan : 3,6 + 0,5cm

e Thai 38 tudin mong hon mét it.

2.1.2. Phan chia do truong thanh cua banh rau : theo Grannum co 4 do : tu

d6 0 dén do I11. (hinh 21)

e Do O : Chat nhau déng nhét, ban dém nhan.

e Do I : Ban dém nhdp nho, chat nhau cé nhitng ving phan am rdi rac

(1-4mm).

e Do II : Banh nhau chia méi phan 4m hinh dau phay, phan am 16p day.

e DG III : C6 nhitng dién Calci hoa, nhau chia mi rd, trong long banh rau

c6 nhitng ddm hoi 4m tréng chimg t6 chay mau rdi rac trong nhau hodc

cac nang nudc do gai nhau thoai hoa.
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Hinh 21: Phdn doé truong thanh banh nhau

Theo Petrucha : 6 thang dau : do 1
>26tuan  :do 1 va2
>35tuan  : d0 3
Theo Phan Truong Duyét : Muc dg Calci hoa dugc chia 3 mirc do:

K.SAN-P.V0 SINH-BUTY MUE * 09:38:89 ThE6/85-26864
' MD
08 H
35C48S 15.8
NSD (6am
CRL bam
BPD
O0FD
HC
AC
TRD
APAD
FL

SNV ELWN -

Move mark: Track-ball, Cancel: ESC by
TB:Calc B:57/571/31 B <2555

Hinh 22: Rau do I-11
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e D¢ [ : Hinh anh Calci héa c¢& chua tao thanh hinh vong cung.

e D¢ 2 : Hinh anh Calci héa nhiéu tao thanh nita vong cung clia mui rau
& rai rac khip nhau.

e D¢ 3 : Hinh anh Calci hoa nhiéu tao hinh vong cung khip mui rau
(trong duong v6i ndng do L/C ( 2).

Fr B7/85/2884

06 H N
35C48S5 15.9
FPS 14s
fAngle 98d
Offset

Dun Rng S7dB
Persist

Edge

bain 3448

Output #8dB
8 6ray Map L1

Hinh 23: Rau dé 111
2.1.3. Vi tri nhau bam: 3 nhom

_L,

BODY MARK O

Hinh 24: Nhau tién dao trung tdm
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- Nhom 1 : Bdnh rau bam & day tir cung.

- Nhom 2 : Mép trén banh rau 1/2 trén cua thanh tor cung va mép dudi
chua qua chd bam cua bang quang (Rau bam than tir cung).

- Nhém 3 : (Rau tién dao)

Phén logi vi tri rau bam

Type | Type Il

Minor | Major - |

Hinh 25: Gan day, trén siéu am nguoi ta phan logi nhau tien dao lam 4 loai nhw duoc
minh hoa & trén. Trong dé logi I va II dwoc xép vao nhém khéng nguy hiém, con nhém II
va IV dwoc xép vao nhém nguy hiém. Nhém khong nguy hiém la khi banh nhau bam chii
yéu ¢ doan dudi tir cung, nhém nguy hiém la khi banh nhau lan dén mép cé tir cung hodc
che ldp 16 trong co tir cung.

O nhém nguy hiém, nguy co bién ching chdy mdu de doa tinh mang bénh nhan cé
thé xdy ra khi c¢é hién twong go tir cung hay bong nhau nén bénh nhan thuong dwoc cho
nhap vién diéu tri va mo lcfy thai la phuong phap diéu tri dwoc chon lua.

Chia phan 4 nhom :
e NhOm 1. Nhau bam thap, khoang cach tir nhau dén 16 trong CTC <5cm.
e Nhom.2. Nhau bam mép, b dudi banh nhau xuéng sat 16 trong CTC .
e Nhoém 3. Nhau tién dao ban trung tam  ( nhau tién dao khong ddi ximg ) :
Béanh nhau tran qua 16 trong CTC mot phan .
e NhOm 4. Nhau tién dao trung tim ('nhau tién dao~d(§i xung ), banh nhau tran
tr mat trudc ra mat nhau va bam déu nhau trudce lan sau .

- Chi x4ac dinh nhau bam thip khi thai d3 16n, gin du thang.

2.2. Nudc 6i

L6p mang thai va than thai dugc xem nhu 13 noi san sinh ra nudc 6i. Thé
tich nudc 61 khoang 60ml khi thai 12 tuan, gia tang dan dan dén khoang 1.000ml
khi thai khoang 34 tuan va sau d6 gidm dan dén muc trung binh khoang 540 ml, &
thai ky du thang.
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Tubi Tri s6 bach phan vi (percentil) cta chi s6 nudc 6i
thai (m/m) N
(tuan) 2,5% 5% 50% 95% 97,5%
16 73 79 121 185 201 32
17 77 83 127 194 211 26
18 80 87 133 202 220 17
19 87 90 137 207 225 14
20 86 93 141 212 230 25
21 88 95 143 214 233 14
22 89 97 145 216 235 14
23 90 98 146 218 237 14
24 90 98 147 219 238 23
25 89 97 147 221 240 12
26 89 97 147 223 242 11
27 85 95 146 226 245 17
28 86 94 146 228 249 25
29 84 92 145 231 254 12
30 82 90 145 234 258 17
31 79 88 144 238 263 26
32 77 86 144 242 269 25
33 74 83 143 245 274 30
34 72 81 142 248 78 31
35 70 79 140 249 79 27
36 68 77 138 249 79 39
37 66 75 135 244 75 36
38 65 73 132 239 69 27
39 64 72 127 226 55 12
40 63 71 123 214 40 64
41 63 70 116 194 16 162
42 63 69 110 175 192 30

Nudc 6i binh thudng trong sudt nén hau nhu khong c6 hdi am (Hoi 4m
ngheo) - truong hop 1an nhiéu chit gdy hodc phan su ta c6 thé thiy lon con hdi am.
Ty 1¢ thai / thé tich nudc 6i binh thudng la:

e 20tuan: 1/1
e 30tuan: 2/1
e 40 tuan: 3/1

Theo Chamberlain :

Thé tich nudc 01 : Po khoang 61 16n nhat : d§ rOng nhat cua tui 61 gitra thai
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va thanh tir cung (hinh 26)
e Binh thuong 2 -8cm

e Dabi > 8cm
e (i61 han 1-2cm
e Thiéu 6i <1cm

Theo Phelan: Chi s 6i (AFI: maniotic fluid index)

Po khoang cach 4 khoang i 16n nhat & 4 phan : ¢, nguc, chan mong dén
thanh tir cung (a, b, c. d) (hinh 27)

Chisédi=a+b+c+d(Cm)

e Néu chi s6 AFI <5 cm duoc xem nhu thiéu 6i
e N¢éu chi s6 AFI > 25 cm dugc xem nhu 1a da 61

1 Wi
. : AR Ry _.,‘/(,/,
AN
Y4 il

/ '
\ &

i

Hinh 26: Tiéu chucflg do da 6i ciia Hinh 27: Phuong phdp Phelan: do
Chamberlain: Da oi khi khodng tui oi to nhat ¢ bon khoang (do
cachd>8 cm (tw phan thai dén thang goc voi phan cua thai den bo
mat trong tir cung noi rong nhat) trong tw cung)

2.3. Ddy rén

Puong kinh day ron 1 - 2cm. Do ddc diém giai phiu ctia day ron 1a to chirc
lién két & bén trong va 16p thach wharton bao bén ngoai, diy ron nam trong moi
truong 16ng (HOi Am tréng) va chira trong 1ong 13 t6 chirc mau ¢ Hoi am nghéo nén
ta ¢ thé dé dang nhin thay day ron trén man anh siéu am.

Hinh anh cit ngang cua dy rén hinh tron hodc bau duc véi hai vong tron
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nho 14 hai dm rén va mot vong tron 16n hon 1a tm ron.

Trén dudng cét doc c6 thé thay hinh anh hai hodc 4 vach Hoi 4m thing
song song v4i nhau.

Khi khao sat tung phan cta thai nhi thay tam giac gitra dau co - thanh tur
cung c6 hinh anh day ron thi phai nghi ngod rén quén cé.

Hinh 28: Ddy rén cim vao thanh Hinh 29: Trén mat cat ngang qua ddy
bung thai, huéng 2 dong mach di vao ron cho thay 2 dong mach (nho hon)
thanh bung. va tinh mach ron (lon hon)

3.1. Tudi thai
e Thai nhé dya vao kich thude thi thai trung binh chiéu dai ddu méong.
e Do chinh xac ( 3 -4 ngay).
e RAt co gia tri khi san phu khéng nhé ngay dau ky kinh cudi hodc o rdi loan
kinh nguyét, vong kich thudc.
o Thai 3 thang giita dya vao :
+ DBuong kinh ludng dinh.
+ Duong kinh ngang bung
+ Chiéu dai xuwong dui
Do sai léch ( 1 tuan).
e 3 thdng cudi dwa vdo
+ Puong kinh ludng dinh.
+ Chiéu dai xuong dui.
Do sai léch ( 1 thang nén it c¢6 gia tri trén 1am sang do tbc do phat trién
cua DKLD :
13- 16 tuan : 3,9mm/tuén.
17 - 28 tuan : 3,Imm/tuén.
Pu thang: 1,1mm/tuan.
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3.2. Trong luwgng thai :

C6 nhiéu phuong phap dé du kién trong luong bao thai trudc sinh, vi du
nhu phuong phap do duong kinh trung binh bung thai dé chan doan can ning thai
trong tir cung. Phuong phdp nay don gidn, c6 do chinh x4c cao, vi duong kinh
trudc sau va ngang bung thai s& thai ddi bu trir cho nhau khi c6 dong tac thd cua
thai trong tur cung.

Puong kinh bung Can nang Puong kinh bung Can nang
trung binh thai  Tri sb trung binh | trung binh thai  Tri sd trung binh
(mm) (gam) (mm) (gam)
80 1645 99 2866
81 1709 100 2931
82 1773 101 2995
83 1838 102 3059
84 1902 103 3124
85 1966 104 3188
86 2023 105 3252
87 2095 106 3317
88 2159 107 3381
89 2223 108 3445
90 2288 109 3510
91 2352 110 3574
92 2416 111 3638
93 2418 112 3702
94 2545 113 3767
95 2609 114 3831
96 2674 115 3895
97 7738 116 3960

98 2802

Tri s6 lién quan giita dwong kinh trung binh bung thai va cdn ndng thai trong tir cung.

2@%0@
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SIEUAM
THEO DOI PHAT TRIEN THAI
Ths. Bs. Vo Van Puc

I. Pai cwong

Bénh 1y TCPT (TCPT) ngay cang gip nhiéu hon cic loai bt thuong thai
khac. Tuy nhién, TCPT trong tir cung giy nén nhiéu nguy co khac nhau cho thai
tir viéc gy tang ty 1¢ bénh tat dén gay thai chet trong tir cung. Nguyén nhan pho
bién nhat gy TCPT trong tir cung 1 suy tuan hoan nhau thai. Cac nguyén nhan
khac nhu bat thuong NST, bat thuong thai va nhiém trung thai c6 thé 1am giam
tbc do phat trién cua thai véi nhitng muc do khac nhau. Vi vay, viéc hiéu biét vé
cac hinh anh siéu 4m c6 vai trd quan trong trong chan doan phan biét cac nguyén
nhan ké trén.

Hinh 1: A. hinh tim I6m nhe. B. rudt non tang ém trong mét thai 30 tuan
bi cham phat trién nang

C6 nhiéu hinh anh siéu 4m cta suy nhau thai va cac hinh anh nay phu
thudc nhiéu vao muc do trim trong va qua trinh bénh 1y. Hinh anh sém la giam
téc do phat trién va thiéu 6i kém theo giam céac chi sé sinh 1y hoc , tim I6n trung
binh, cdc quai rudt déin va tang am... va cdc thay déi trén cdac théng sé Doppler
ciia hé dong mach nhw dong mach tr cung , déng mach rén, dong mach ndo gitra
hodc hé tinh mach nhu 5ng tinh mach, tinh mach rén.(hinh.lA-B)

Hinh anh dic Doppler dic trung cta suy nhau - thai bao gdm su hién dién
vét chit V cta dong mach tir cung (notches), hinh anh cubi dong tim truong dong
mach rén bi dao hodc bién mat va ¢ su tai phan b6 tuan hoan & dong machn 2o
giua.
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I1. Pinh nghia thai chAm phat trién trong tir cung

Chu vi vong dau Chu vi vong bung
Tudn thai Tudn thai
A5 450

00 <400
350
300
250

200

mm

150

100

= 50
L] L]
14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 38 38 al 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 54 35 38 ab
450 450
ann A
3=0
300
250
E E
E E
200
150
1l:l:|'j:f/"
] =
o o
14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 38 40 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 35 36 40
(A) (B)

Hinh 2: A: So do biéu dién thai TCPT khong dong déu, HC phdt trién trong gidi han
binh thuong theo dwong bach phdn vi 50 trong khi AC phat trién ¢é gid tri thdap hon
duwong bach phan vi 50. B: So do biéu dién thai TCPT toan bg: toc do phat trién ciia
HC va AC déu thap hon dwong bach phan vi 50.

Cac hinh anh tuong ty c6 thé thiy trong cac bat thuong thai khac hoic
nhiém trung, nhung thuong thi gia tri Doppler dong mach tir cung va thé tich
dich 6i binh thudong (ngoai trur co bat thuong hé thong tiét niéu). Trong bénh canh
nay, nén thuc hién chan doan tién san vé cic bat thudng NST hoic bénh 1y nhiém
Virus.

Dinh nghia TCPT trong tw cung (IUGR): la khi trong lwong tré so sinh
khi sinh nho hon dwong bach phdn vi thir 10 (hinh 2)

Tuy nhién dinh nghia nay c6 nhiéu han ché. Pau tién 1a s& c6 10% trong
cong ddng s& bi IUGR néu theo chuan muc nay. Thi hai 1a mic du thai bi IUGR,
phan 16n thai bj hdu qua cua suy tir cung nhau van c6 cac cic chi sé do sinh hoc
trén duong bach phan vi thir 10.
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C6 tac gia dé nghi nén dung biéu dd theo ddi phat trién thai cho timg san
phu riéng 1€ dé x4c dinh TUGR. Béng cach dua trén chiéu cao, can nang, s6 1an
mang thai va cin ning cic con trong céac 1an sinh trude. Vi du, thai ning 2.9 kg &
tudi thai 39 tudn thi co thé thai bi TUGR néu nguoi me cao 1,80m, can nang 65kg
va c6 tién sur sinh con 4,2kg.

II1. Tinh tudi thai

3.1. Phén tich tuéi thai qua siéu Gm

Mot s6 nghién ciru so sanh ngau nhién cho thiy siéu 4m tinh tudi thai gitp
giam chan doan sai [UGR va thai qua ngay. Khi si€u 4m phat hién IUGR, can can
nhdc dén viéc két thuc thai ky dé han ché nhirng tai bién cho thai néu ti€p tuc duy
tri thai nghén. Trong truong hop bénh nhan c6 si€éu am trong thoi gian 3 thang
dau thai ky thi CRL nén dugc dung dé tinh tudi thai vi CRL ¢6 dd chinh xac cao.
3.2, Mjt s6 kho khén khi tinh tudi thai bang siéu am

Trong thyc té khi dung siéu 4m dé danh gia tudi thai c6 nhiéu khi khong
chinh xac vi nhiéu 1y do khac nhau. Do d6 dé khac phuc, nguoi ta thuong thuc
hién danh gia tuoi thai nhiéu lan.

CRL thuong duogc dung dé tinh tudi thai, chi sé nay tuong d6i chinh xac
néu dugc do dung phuong phap, dung thoi di€ém va nguoi do co6 kinh nghiém.

Do cac chi s sinh tric hoc khac cta thai gop phan danh gia chinh xdc su
phat tri€n cua thai va udc dinh tudi thai.

IV. Thai chim phat trién toan b

TCPT toan bd 13 khi cac s6 do HC va AC cung giam
4.1. Phén biét thai nhé binh thwong va thai nhé bt thwong
4.1.1. Thai nho binh thuong:

Dic biét, toc d6 phat trién thai trong trudng hop nay tiép tuc phat trién theo
duong bach phéan vi tuong ng. Siéu am khong thay c¢6 hinh anh suy nhau thai
hp(;ic bat thuong thai. Va gia tri si€u am Doppler dong mach tir cung, dong mach
ron trong gidi han binh thuong
4.1.2. Thai nho bénh ly:

Téc do phat trién thai trong trudng hop nay tiép tuc giam xudng thap dudi
duong bach phan vi (Hinh 3). Cac bat thuong chi yéu cua thai trong giai doan
nay la suy tir cung nhau nang sém hodc bat thuong thai, dac bi€t la trong céc bat
thuong thé ba nhiem.

4.2. Thdi d¢ voi TCPT toan bo

Khi ¢6 cac dau hiéu nghi ngd khong rd 1a thai nho binh thudng hay thai
nhd do bénh 1y thi nén g&1 bénh nhan dén cac chuyén gia thai nhi. Nguoi ta s€
siéu am nhac lai dé kiém tra phdt trién cua thai trong 2-3 tuan dé xac dinh chan
doan.
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Chu vi vong dau Chu vi vong bung

50 50

0 0

14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 38 40 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 38 40
Tuan thai Tuan thai

Hinh 3: Puong biéu dién phal‘ trién thai nam dwéi dwong bdch Pphdn vi phat trién binh
thwong. Hinh anh nay goi y suy tir cung-nhau nang hodc do bdt thuong NST
ma phé bién nhdt la cdc bat thuwong thé ba nhiém.

V. Thai chim phat trién tirng phén

TCPT tirng phan co su khac biét trong tdc do phat trién cua chu vi vong
dau va chu vi vong bung. Trong phan 16n truong hop, TCPT tung phan 1a hau
qua cua suy tir cung nhau (hinh 2A).

5.1. Hinh anh siéu am cua TCPT

La hinh anh suy tir cung nhau bao gdm cac bat thuong cua banh nhau (hdc
ho4, calci hod, dac hod) va giam thé tich nudce 6i.

O thai c6 thé théy hinh anh tim 16n nhe, hoi 4m rudt tang va dan rudt non.
5.2. Khéo sat Doppler

Céac ddu chirmg Doppler dic hiéu cua suy tir cung nhau bao gém: diu hinh
chém (notches) cta dong mach tur cung, trong Doppler dong mach ron doan
cudi thi tdm thu bi ddo nguoc hoac bi€én mat va cé hién tugng tai phan bo dong
mach.

5.3. Céc chi s6 sinh 1y hoc thai nhi

Bang diém chi s sinh 1y hoc thai nhi dugc cac nha siéu am sir dung hd tro
danh gia thai. Mot thai nhi khoe manh sé c6 truong luc tot, cir dong thai toan bo,
c6 cu dong tho, lugng nudce 61 va nhip tim thai binh thuong. (bdang 1).

Chi s sinh 1y hoc dugc tinh tir 0 dén 10 diém. Néu thai c6 chi s6 6 diém
hodc it hon thi thai ¢ bat thuong, tir 7-8 di€m la c6 van d€ nghi ngo.Néu thai co
chi s0 sinh ly thap va si€u am Doppler thai va dong mach ron c6 bi€u hién TCPT
trong tir cung thi phai xem xét chi dinh két thuc thai nghén ngay.
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Bang 1: Bang diém sinh 1y hoc thai trén siéu am

Chi s6 2 diém 1 diém 0 diém
Truwong lwe C6 it nhat mot C6 it nhat mot
thai cur dong ctia chi cur cta chi hodc | Khong ctr dong

.\ | VA cOt séng gap A X '
(trong 30phut) va dudi lung gap-duoi lung
Cir dong tha,l >3 cudong 1 dén 2 cir dong | Khong cir dong
(trong 30phut)
Cir done thy | CO ftnhatmdt | C6 it nhat mot
(tron¢ 3g0 haty | S dongtho > | cir dong tho / 30- | < 30s
g ="Phub | 605 60s
X o As Khoang 6i 16n Khoang 6i 16n Khoang 6i 16n

The tich oi nhat >2 cm nhat 1-2 cm nhat <lem
Nhip tim thai | C6 it nhat 5 nhip | 2-4 nhip kéo dai | Khong co nhip
(>20phat) tang kéo dai 15s | 15s tang

VI.

Sw phat trién thai trong da thai

C6 nhiéu da thai duoc chan doan thai chim phat trién, mic du song thai
thuong bi sinh non nén con thuong nhe can. Tuy nhién, hau hét da thai déu c6
con nhd theo tudi thai mac du khong ¢6 hién tugng suy tir cung nhau.

6.1. Pinh gia phdt trién thai

Kham bung it c6 gid tri trong da thai. D& danh gia phat trién thai trong da
thai thi thich hop hon vin 13 danh gia bang siéu am c6 hé thoéng. Trudng hop
song thai 2 banh nhau, danh gia siéu Am nén thyc hién mdi 4-5 tuan. Trudng hop
song thai mot nhau hodc c6 hién tugng TCPT & mdt hoac ca 2 thai thi siéu am
nén thuc hién mdi 2-3 tudn dé danh gia va theo ddi phat trién thai.

6.2. Hpi chirng truyén mdu thai-thai trong song thai

Hoi ching TTTS (Twin-to-twin transfusion syndrome) 1a mdt bénh ly xay
ra trong sinh d6i cung tring do su phan bd khong dong déu mach mau ctia banh
nhau cho hai thai. Ho1 ching TTTS x4y ra khoang 10-15% thai d6i cung trung
mdt banh nhau va thuong khong thé phat hién dugc ¢ tudi thai trudc 16 tuén

Siéu &m cho hinh anh ¢ thai cho mau bao gom IUGR, bang quang rong va
can 6i. Su thiéu hut dich 6i lam cho mang 6i bao 13y thai nhu 13 tai gidy bong goi
hang. Ti thai nay thudng nam ngay canh trudc thanh tir cung (hinh 4)

Hinh anh trén dugc dugc goi 13 hinh anh thai “mic ket” (“stuck twin’)
(hinh 4). Trong khi ngugc lai, ¢ thai nhian mau thi thudng thai phat trién binh
thudng, c6 bang quang 16n, da 6i ning. Trong truong hop TTTS ning, thai nhan
mau c6 thé bi phu thai (hinh 5). Trén hinh anh siéu 4m Doppler mau, thai cho
mau c6 ddu hiéu dic trung 1a suy tir cung- nhau (gia ting tré khang mach mau
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nhau va tai phan bé dong mach thai), trong khi & thai cho mau c6 hinh anh
Doppler tinh mach bat thudong do thai bi suy tim do tang cung lugng.

Hinh 4: Hinh dnh thai cho mau bj bo trong mot trwong hop TTTS (dac trung la thiéu
oi va TCPT nang, mang thai bo sat bung thai va ddy ron).

Hinh 5: Hinh anh thai nhdn mdu trong song thai ¢é hdi chirng truyén mdu
tram trong (dac trung la da oi va bang quang lon).

Tuy thudc vao do tram trong va tinh trang thai tai thoi diém chan doan,
viéc di€u tri bao gom dan luu 61 dé ngan ngura sinh non, huy thai chon lgc bang

cach 1am bit day ron dé bao vé thai khoé hon trong tir cung va c6 thé choc do 1ay
thai nhi bang thu thuat Laser va cat cdc mach mau noi.

%);SEECDR
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SIEU AM TRONG VO SINH

Ths. Bs. Vo Van Duc
I. Dai cwong

Mot cdp vo chéng dugc goi la vo sinh néu ho khong c6 thai sau mgt nam
sinh hoat vo binh thuong va khong st dung bat ky mot bién phdp tranh thai nao.

V6 sinh dugc chan doan c6 nghia la két an rang cap vg chong nay s€ chac
chan khong c6 con, nhung di€u nay hién nay da tré nén c6 y nghia tuong doi.

Niam 1978, dira tré thu tinh trong dng nghiém dau tién ra doi dd mo ra mot
budc ngodc moi trong di€u tri vo sinh.

Siéu 4m co vai tro then chét trong viéc phu gitp cac k¥ thuat diéu tri vo
sinh.

Trong thap k¥ 80, siéu 4m duong am dao di mé ra mot su thay ddi trong
viéc tdng cuong do chinh xac chan doan va giup cadc hudng dan thu thuat trong
chan doan va tham do phu khoa no61 chung va vo sinh néi riéng.

Cdc nguyén nhén vo sinh bao gom:
e R6i loan chirc ning budng trimg (chic ning rung trimg).
e Réi loan chirc ning voi trimg.
e Cac bat thudng ctia ngudi chong
Céac nguyén nhan khac:
e Rbi loan vé tinh duc
e R6i loan chiic ning tir cung.
e Khang tinh trung cta dich ctc.

C6 it nhat 25% céac cap vo sinh khong giai thich duoc nguyén nhan va
c6 dén hon 30% c6 hon mot yéu to gay vo sinh.

II. Vai tro cua siéu 4m trong tham do vo sinh

Khéam mot cip vo sinh bat dau bang khai thac tién sir cua ca 2 vo chdng va
khdm 1am sang. Khdm ngudi phu nit nhdm kham phat hién cac bénh tat ndi chung
va cac bat thuong ctia chu ky sinh san.

Siéu am dic biét hitu ich trong viéc phat hién ca binh thuong 1in bat binh
thuong cua cau trac hé sinh san cua nguoi phu ni.
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Mot gian do chung cho viéc khdm mét cdp vé sinh bao gom:

- Cac roi loan chirc nang buong trirng.

Dinh lugng FSH (follicle stimulating hormone) huyét thanh trong giai
doan dau cua vong kinh.

Pinh lugng miic progesterone giita giai doan hoang thé .
Siéu dm dwong dm dao c6 vai tro rat quan trong.
Khao sat cac r6i loan chirc niang voi. Bao gom:

- Chuyp X quang tt cung-voi trung (HSG).

- Nbi soi c6 bom chat mau kiém tra thong voi.

- Siéu am tuong phan tir cung (hysterocontrast sonography
(HyCoSy).

- Doi vdi nguwoi chong thi lam tinh dich do

Siéu am khong nhiing giip chan dodn nguyén nhan v6 sinh ma con la mdt
qui trinh thdm do xac dinh chan doan va theo doi diéu tri.

Trong vi¢c khdo sat cdc co quan sinh duc nit, si€fu am dudng am dao la
phuong phap dugc chon lya do tinh chinh xac va tién lgi cua n6

Cac van d€ co ban can phat hién va tham do khi si€u am duong am dao:

(bang 1).

Si€u am dudng am dao la mot bt budc can thiét nham thu thap duoc céc
hinh anh téi wu va dat dugc lwong thong tin tdi da. Siéu Am nén thuc hién
trong thoi diém trudce luc rung trimg cta vong kinh (thuong 13 ngdy thir 8
dén 12 cua vong kinh). Vao giai doan nay cua vong kinh, siéu am co thé
thu nhan dugc t6t nhat cac thong tin vé than tr cung, ndi mac, voi trimg,
budng tring va nang trimng.

Siéu am Doppler rat hitu ich trong khao sat chu ky sinh san cua nguoi
phu nit. Khao sat Doppler truc tiép su tao 1ap nhitng mach mau moi xay
ra trong budng trimg va ndi mac tir cung s& cung cap nhitng théng tin co
gia tri va cho nhirng du bao két qua diéu tri. Po dac téc do va tro khang
dong chay mach mau gitp ich cho viéc du bao va chan doan cac bat
thuong.

Siéu am Doppler mau mach mau (Color power angiography (CPA) la
mdt phuong phap mai hon bang viéc ap dung cac ky am Doppler bién do
16n.
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e Siéu 4m 3 chiéu mo rong thém viéc ap dung siéu am trong danh gia vo
sinh.
Bang 1:_ Cdc yéu cdu siéu dm co ban can thuc hién trong thoi gian tir ngay
thur 8 den thu 12 cua vong kinh

Cac vung can khio sat Thong tin yéu cau

e Cac duong kinh (dai, trudc sau, ngang)

Tir cung va budng tir cung  Cic biit thuong/khéi u

e Do day.
Noi mac tir cung ¢ Hinh dang.

e Siéu am bom budng (n€u can thiét).

e Dinh tc d6 tam thu (PSV-peak systolic

Ciac thong s6 Doppler dong mach tir velocity).

cung s .

e Chi s0 xung (PI-Pulsatility).

e Binh thuong/da nang/nhiéu nang.
Hinh thai hoc buéng trirng e Vi tri/do di dong.

e Thé tich/sd lwong nang.

Kich thudc nang noan (follicular)

Céu triic dém budng trimg va cac e PSV
thong so0 mach mau quanh nang o Pl
Céu tric voi trieng Siéu am HyCoSy

e Dich tiéu khung?

Tiéu khung Khé: o
L 01 u!

2.1. Khdo sat tir cung

Xac dinh hinh thai cdu triic va kich thudc binh thudng cia tir cung 1 rat
quan trong. Cac duong kinh va hinh dang tir cung phai dugc ghi nhén trong ca 2
mit cat doc va mit cat doc gitra (hinh 1), va xoay mit cat mot goc 90° dé cit cac
mit cat ngang (coronal Plane).

U xo tir cung 1a mot ddu ching thuong gip nhét trong sd phu nit & do tudi
sinh san. U xo ¢6 thé ndm & trong co, dudi thanh mac, dudi ni€ém mac hodc co
cubng. U xo dudi niém mac co6 thé gdy khé khin cho su lam t6 ctia phoi. Hon nita,
u X0 trong co ciing cd nguy co lam giam kha ning co thai. Co ché x4c thuc cta van
dé nay con chua dugc biét nhung c6 thé do u xo gay kho khian cho viéc 1am t6 .
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Hinh 1: Trén mdt cdt doc giita (sagittal) va mdt cdt ngang tir cung mé ta cdc
dwong kinh do cua tir cung

GA sswurd

Hinh 2: Nang nodn truong thanh trai (24,4mm) va noi mac hodi thai voi
hinh anh 3 dwong dién hinh (8,1 mm)

Lac ndi mac trong co tir cung (Adenomyosis) la mot bénh 1y do lac ndi mac
tr cung bén trong 16p co tir cung. bénh dugce chan doan chinh xac sau khi cit tir
cung. Ty 1€ phat hién trudc mo bénh lac ndi mac trong co ngay cang tang nho co
si€éu am do phan giai cao.

Lac ndi mac trong co tir cung dugc chan doan tot nhat vdi si€éu am tic thi
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(real-time). Cac hinh anh bénh bao gdom:

e Tu cung I6n ma khong c6 hinh dnh u xo tr cung.

e (Co su day 1én bt dbi xang thanh trude va sau ciia co tir cung

e Ciu tric co tr cung khong ddong nhit do sy c6 mit nhiéu ving nho mo

lac nd1 mac. Hinh anh dic hi€u hon c6 thé bao gom c6 cac nét hodc nang
trong co tr cung co thé do cac diém xuat huyét rai rac.

Mic du c6 nhiéu van dé con ban cii, nguoi ta dua ra mot sb ty 1€ bénh lac
ndi mac trong co tir cung gay vo sinh khac nhau.

Ngoai khao sat vé hinh thai hoc, siéu 4m dudng am dao ciing cho phép khao
sat do di dong cua tir cung, dich tu do trong ti€éu khung (dich Dougglas) va céc bat
thuong ctia cac co quan lan cdn nhu bang quang hay truc trang.

K§ thuat siéu 4m 3 chiéu cling dd ching minh duge tinh hitu ich trong viée
khao sat hinh thai hoc va dac bi¢t gitip do xac dinh cac bat thuong bam sinh cua tir

cung (hinh 2).

Vach ngan tir cung

Hinh 3: Hinh dnh siéu am 3 chiéu
cua tw cung 2 sung

2.2. Khdo sadt ngi mac tir cung

Noi mac tir cung thay d6i 1d rang theo timng thoi diém cta chu ky kinh.
Trong giai doan dau cua vong kinh, ndi mac tir cung mong va giam am so vdi vung
co tir cung xung quanh. Do su tién tri€én cua pha noan nang, ndi mac ti cung day
1én va tao thanh hinh anh dac trung ba 16p mong (hinh 4).
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Hinh 4: Trén hinh anh cdt doc tir cung cho thay hinh anh 3 16p déc trung ciia pha ting
sinh ngi mac tir cung.

Sau thoi diém rung trimg, ndi mac trd nén kém dong nhat va ting am so vdi
hoi am cua 16p co xung quanh (hinh 5).

Thuong t6n ndi mac tir cung s& gy kho khin cho su lam t6 cua phéi. U xo
tr cung dudi niém mac (hinh 6) va polyp nfi mac tir cung c6 thé giy can trd su
1am t0 cua phoi thai. Nhing polyp nay co thé phat hién dugc qua siéu 4m duong
am dao va c6 hiéu qua chan doan ngang bang soi 1ong tir cung. Siéu am phdi hop
bom long tir cung bang nuwéc mudi sinh 1y (Saline contrast hysterosonography -
SCHS) lam ting do chinh xac
chan doan céc loai polyper long
tor cung.

Hinh 5: Mat cdt doc qua tir cung
cho thay hinh anh ngi mac tang am
ddc trung cua pha chée tiet .
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» Submucazal F?Hr-‘-i-d

‘

Y,

Hinh 7:_Hinh anh polype néi mac tir cung qua siéu am bom buong bang nwéc mudi
(saline contrast hysterosonography)

Kha nang thy thai ciia ndi mac (endometrial receptivity) la mot thuat ngir mé
ta tinh trang ndi mac tr cung thich hop véi su lam t6 cua phdi thai. Siéu am danh
gi4 kha ning thu thai ctia ndi mac bao gém khao sat hinh dang va do day cua noi
mac tir cung, danh gia dong chay cua mach mau tir cung qua siéu am Doppler (hinh
8).
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TAMz = D137m/s
Mox = D418m/s
Min = DO70Om/s

Pl « 253
Rl = 083
S/D =594

TECIE 6= 1* inverted

I V= ———e e S ——" - ————————— e
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Hinh 8: Siéu dm Doppler mach mdu tir cung.

Néu siéu am trong thoi diém cudi giai doan ting sinh cua _vong kinh, nhiing
dau chi diém cua kha niang thu thai (hoai thai) ctia ndi mac bao gdom:

e Noi mac day it nhdt 7 mm.
e Hinh ddang noi mac ba dwong (trilaminar)
o Chi s6 xung déng mach tir cung (PI) < 3

Pénh gia kha ning hoai thai ctia ndi mac trong qua trinh khdm vo sinh c6 thé
giip xac dinh nhom bénh nhan bi vo sinh “khong gidi thich dwoc” tao co hdi dieu
tri chinh xdc & nhom bénh nhan nay bang cach cai thi¢n tinh trang tudi mau tu
cung.

Trong mdt sé nghién ctru cho thay c6 sy khac biét chi sé xung (PI) dong
mach tr cung gitra nhirng nguoi da thu thai va nhitng ngudi khong thu thai sau khi
thuc hién thu tinh trong 6ng nghi¢m (IVF). Khi gia tri PI trung binh dong mach tu
cung > 3,0 thi gidm co hoi thanh cong 1am t6 cuta thai.

Gan day, khi nguoi ta nghién ctru sy tudi mau ndi mac tr cung bang siéu am
Doppler mau, néu khong thay mach mau dudi niém mac tr cung thi dong nghia vdi
su lam to that bai.

2.3. Siéu am khdo sdt buong trirng
Dung dau do 4m dao khao sat mit cat doc gitra tir cung sau d6 quét dau do sang
2 bén dé phat hién budng trirng. tim vi tri buong trimg cho hinh anh I6n nhat dé do
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chi€u rong va chiéu dai, sau do quay dau do 90 do dé do chi€u cao budng trirng.

Siéu am dwong am dao la phwong phdp khdo sdt buong trieng tét nhit.
Bao gom cdc thong so sau:

Hinh dang.

Kich thudc (dai, rdng, cao).

Thé tich (dai x rong x cao x 0,5233).(1)

Vi tri/d6 di dong/ muc tiép can.

gl iNdIE

Nang troi.

6. Cac thong sb Doppler mach méu nang nodn/mé dém

Hinh ding budng trieng dwoc phén loai tong qudt nhw sau:

1. Binh thuong

2. Nhiéu nang (multicystic)

3. Da nang (polycystic)

Tiéu chudn chéin dodn buéng trieng da nang :(H 6.10)

1. C6 10 hodc hon 10 nang phin bd & ving vé c6 dudng kinh 2-8mm.

2. Thé tich budng trimg > 8cm® (goi ¥ gia ting md dém budng tring)

Hinh 9: Hinh anh buéng trimg da nang ddc trung véi nhiéu nang phdn bé ¢ ngoai vi va
gia tang tap trung mo dém o trung tam.
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Budng tring nhiéu nang dugc phan biét voi buong tring da nang khi cac
nang phan bd déu trong budng trimg hon 1 chi yéu phan bd ¢ ngoai vi nhu &
budng trimg da nang.

‘ ”ljhé tich buéng tring dugc tinh theo cong thire (1). O phu nit ¢6 chu ky kinh
déu, thé tich budng trang thay doi theo tung giai doan cua chu ky kinh va su hién
dién cua nang tro1 hodc nang hoang theé.

Phuy nit mén kinh thé tich budng trimg s& giam dan.

O bénh nhan budng tring da nang (PCOS), thé tich budng trimg 16n hon
binh thuong do su tang sinh t6 chirc dém.

Khi thé tich budng trimg nho hon 3 cm® va c6 it hon 5 nang nodn biéu hién
nang du trir cia budng tring da giam va co hdi dadp ung di€u tri kich thich rung
tring s€ giam di. Bi€u nay duong nhu c6 tinh dic hi€u hon la danh gid FSH trong
giai doan sém cuia chu ky. Si€u am 3 chi€u c6 thé tao dugc hinh anh toan by budng
tring, va khi do viéc khdo sat cac nang triig twong doi dé dang hon.

O bénh nhdn vé sinh, ddc biét la & bénh nhdn diéu tri IVF, siéu Gm buéng
trung can phadi khao sat:

e Vi tri budng tritng,
o Tinh di dong
o Khd ndng rung tritng ciia buéng trieng. (hinh 10)

Siéu Am néu thiy duoc nang trdi tai thoi diém thich hop cua chu ky kinh thi
do6 1a bang ching chu ky c6 rung tring. Si€u d&m Doppler khdo sat mach mau noan
nang c6 thé giup danh giad kha nang thu tinh ctia noan tét hon va chi dan kha nang
chuyén phoi thanh cong cao hon.

-
~
Intermal Hhing Vessgls

Hinh 10: Hinh anh budng trimg
binh thwong va méi lién quan gidi
phdu buong trieng voi tik cung va
mach mau chdu trong.
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Ngoai khao sat hinh thai hoc bén trong va chirc ning budng trimg, siéu Am
duong am dao cling rat tot cho viée xac dinh cac bénh ly bué)ng tring nhu cac
thuong ton nang co ning hodc nang xuit huyét budng trimg, lac ndi mac budng
tring, u nang bi budng trimg. Tir d6 c¢6 thé danh gia nguyén nhan dé thuc hién cac

phuong phap diéu tri thich hop.

Mot don nang thanh mdng dudng
kinh nhé hon 5 cm thuong 1a lanh tinh.
Nang hoang thé xuat huyét thuong kém voi
chay mau trong nang va thuong tu bién

mét. Piéu tri v6 sinh nén tri hodn cho dén r
khi cac nang nay bién mat. Nhitng nang nay

cO chlra mau cii va trén si€u am c6 hinh anh
dang “guwong mo” (ground glass) (hinh
11).

U nang bi 1a loai u lanh tinh cé chtra
nhiéu loai mé khac nhau va c6 nhiéu hinh
anh siéu am khac nhau. Hinh anh hoéi 4m
nghéo 1am dé& nham 13n v6i hdi 4m cua
rudt, nhiéu chd ting Am rii ric & cac ving
trong nang 1 do hdi 4m cua cac to chire dic
nhu xuong, toéc, sun...(hinh 12). Nhiing
throng ton ndy 1am giam kha ning rung
tring.

Endometzionia-

Hinh 11: Hinh anh dac trung dang
“guwong mo” cua nang lac noi mac tu
cung

Hinh 12: U nang bi buéong trieng
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Khao sat mach mau budng tring dé danh gia chiic ning budng trimg. Hién
nay chua c6 mot két ludn rd rang nhung mot vai nghién ctru cho thay co su lién
quan gitta dong chdy mach mau moé dém budng trimg va két qua diéu tri IVF.
Nhitng bénh nhin cé dinh tbc d6 dong chay tim thu (PSV) 16n hon 10cny/s thi kha
ning c6 thai cao. Téc d6 dong chay méd dém cao ciing 13 mot yéu td nguy co cao
cua hoi chirng qua kich buéng tring, ddc bi¢t 1a sau diéu tri IVF. Viéc phat hi¢n gia
taing dong chay mo dém trong nhitng bénh nhan nay c6 thé gitip chung ta du bao
cac nguy co trén.

Siéu am 3 chiéu it c6 gia tri trong kham vo sinh ngoai trir cic phat hién cac
bat thuong hinh thai hoc.

2.4. Siéu am khdo sdat nang noan

Siéu am Doppler mau khao sat PSV ctia mach mau xung quanh nang la mot
chi dan t6t nhat cho tin sinh mach mau. PSV ting trong thoi gian quanh rung
trimg. C6 su lién quan giita tbc do dong chay cta nodn bao va chét luong cia tring
bén trong noan nang. (h. 6.17).

O nhitng phu nit diéu tri IVF, néu PSV cua nang trimg 16n hon 10 cm st thi
c6 70% co hdi noan bao tao dugc phdi giai doan I hodc II sau khi thy tinh. Ty 1€
nay chi thanh cong dugc 20% & nang trimg c6 PSV thap hoic bang 0.

2.5. Siéu dm khao sat voi trirng

Hinh anh voi trimg thudng khong thay duogc trén siéu Am ngoai trir khi ¢
dich ¢ tui cung Douglas hodc khi voi trirg bi thuong ton do nhiém trung va bi o
nudc.

Rt B

— Hydrosalpu
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Hinh anh voi trimg & nudc co y nghia tién luong quan trong. Ngudi ta cho
rang khi ca 2 voi trimg bi & nudc s& can trd sy lam td cua phoi sau khi thuc hién
IVF. Dich &t bén trong voi tring duong nhu c¢6 ddc tinh cho phéi. Vi ly do nay
ma ngudi ta khuyén nén cit bo voi trimg trude khi diéu tri IVF. Trong khi & nuéce
voi trimg mot bén thudng khong ¢ biéu hién rd rang.

Khao sat siéu am voi tring co
vai tro quan trong trong kham vo sinh.  Hinh 13: Hinh anh i nuée voi trimg cau
Voi tring bi tac la nguyeén nhan pho truc giam dm va vach ngan khong hoan
bién & phu nir bi vo sinh.

Siéu Am quan sat voi tring c6 thé duoc thyc hién bang “siéu am tuong
phan tr cung voi trimg” (hysterosalpingo-contrast sonography: HyCoSy) bang
cach bom mot chat mot chat phan am (Echovist - Schering AG, Dtc) vio trong
long tr cung khi siéu am.

I1I. Ung dung siéu Am trong diéu trj vo sinh

Ngay nay, siéu am duong 4m dao déng mot vai trd then chdt trong diu tri
va theo ddi cling nhu huéng dan céc thi thuat xam nhédp trong diéu tri vo sinh.
C6 nhiéu phuong phap dugc ap dung diéu tri cho cac cip vo sinh. Viéc chon Iya
mot phuong phap diéu tri khong nhitng phu thudc vao bénh nguyén ma con phu
thudc vao thoi gian vo sinh, dac biét 1a tudi ngudi vo.

Siéu Am déng vai trd quan trong diéu tri theo ddi vo sinh bao gom:
3.1. Theo doi rung trirng/thu tinh trong tir cung

Qua trinh diéu trj bao gdm cho bénh nhan dung thudc kich thich rung
trang. Pho bién 13 Clomifene citrate (antiestrogene) hodc Gonadotrophin. Siéu
am déng vai tro thiét yéu trong qua trinh diéu tri. Théng thuong bénh nhan duoc
siéu Am vao ngdy thir 8 sau khi bat dau kich thich rung trimg, tai thoi diém nay
ngudi ta co thé khao sat kich thudc cua nang trdi, d0 day va hinh thai ctia ndi
mac tir cung. Siéu 4m duoc nhic lai cho dén khi phat hién dugc nang tring cé
kich thudc 16 dén 18 mm. Tai thoi diém ndy, tiém mot lidu duy nhit hCG
(human chorionic gonadotrophin) dé gitp truong thanh nang trimg va giy rung
trimg. Sau d6 ¢ thé cho cdp vo chdng giao hop hodc thuc hién thy tinh bang tinh
tring ctia ngudi chong.

Truong hop sau khi kich thich rung tring bénh nhan c6 hon 3 nang noan
16n hon 16 mm thi nén ngung thu tinh vi c6 nguy co cao bi da thai. D61 khi xay
ra hoi ching qué kich budng trimg do san xuat qua mic sd luong nodn nang.

3.2. Thu tinh trong 6ng nghiém (IVF: in vitro fertilization)

Pau tién nguoi ta ap dung phuong phap diéu tri nay cho bénh nhan vé sinh
c6 nguyén nhan do voi tring nhung ngay nay duoc ap dung rong rdi cho nhiéu
nguyén nhan khac nhau. Siéu am duong am dao dong vai trd then chét trong céac
giai doan diéu tri. Co ban c6 4 phase then chét trong mot chu trinh IVF tiéu
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chuan doc tom tat nhu sau:

1. Uc ché tuyén yén hay diéu hoa dwéi (downregulation). Bénh nhan duoc
cho hormon dong van giai phong gonadotrophin (GnRHa) dé trc ché tryc
budng trimg tuyén yén binh thudng. Véi lidu trinh nay s& giy ra hién tuong
man kinh tam thoi (“temporary menopause”). Phase diéu tri nay kéo dai
khoang 2 tudn va cai thién su kiém so4t sy phat trién nang noan truoc khi bat
dau kich thich rung trimg. Tuy nhién, trudc luc khoi dau phase ké tiép, bénh
nhan nén duoc siéu 4m dé khing dinh chic chin tuyén yén bi tc ché. Hinh
anh dic hiéu cia phase nay 1a ndi mac tr cung mdng (<4mm) va budng
trang dang khong hoat dong chi c6 nhimng nang nho. Khao sat dong chay
mach mau mdé dém budng tru:ng tlep theo sau khi trc ché tuyén yén cling co
ich. Khi PSV 16n hon 10cm s™ biéu hién budng tring dap tng tdt hon vai
kich thich rung trimg va két qua 1a ty 18 c6 thai s& cao hon.

2. Kich thich rung trieng (Ovarian superovulation)- Khi qua trinh trc ché tuyén
yén thanh cong. Qua trinh kich thich rung tring bit dau bang viéc tiém
gonadotrophin hang ngay (FSH hodc két hop FSH va LH) dé kich thich
nang nodn (follicle) phat trién. trung binh ching ta s& c¢6 dugc 10 hoic hon
10 nang & ca 2 budng trimg. Siéu am dudng am dao dé theo ddi phét trién
nang nodn va cac dit liu duoc ghi nhan trén biéu d6 theo ddi trang. Khi
nhirng nang nodn 16n nhit (t5t nhat 13 ¢4 hon 3 nang nodn dudng kinh toi
thiéu it nhat 18 mm va ndi mac tir cung day it nhit 6 mm thi tiém mét liéu
duy nhit hCG dé kich thich trudng thanh nang tring trude khi chon trimg
(hinh 14).

3. Choc hut trirng- Khoang 36 gi¢ sau khi tiém hCG, nang trang dugc lay ra
khoi budng trimg. Viéc chon thoi diém lay trimg rat quan trong vi khi nang
trimg truéng thanh can phai dugc lay dung lic trude khi xay ra rung tring.
Tha thuat 1y trimg duoc thuc hién qua siéu 4m dudng Am dao va trong hau
hét truomg hop chi can cho thudc giam dau nhe. Kim choc trimg chuyén
dung duoc gan v6i dau do siéu am dé choc va hit nang noin. Nang trimg
duogc chon dem cho thu tinh véi tinh trung. Trong trudng hop thy tinh khong
dugc do c6 bat thudng tinh tring trim trong thi nguoi ta cd thé tiém tinh
tring vao nang tring dé thy tinh. Qua trinh nay duoc goi 13 tiém tinh trang
vao trong bao tuong (intracytoplasmic sperm injection (ICSI).

4. Chuyén phéi- Thong thuong chuyén phoi dugc thuc hién 2-3 ngay sau khi
choc trimg. Binh thudng 1 hodc 2,3 phoi sé duoc cho vao budng tir cung qua
mdt catheter dit qua co tir cung vao khoang tir cung. Thu thuat duoc thuc
hién qua cta siéu 4m duong 4m dao dé huong din vi tri catheter trong
khoang tir cung (H 15). Luc ndy, ndi mach tor cung c6 hinh anh ting am
ddéng nhat dic trung cua giai doan hoang thé. Khao sat dong chay dong
mach tir cung va mach mau nd1 mac tir cung trude lac chuyén phoi1 doi khi to
ra hiru ich. Néu d¢ tro khang dong mach tir cung (PI>3,0) gia ting thi c6 thé
cho bénh nhan udng mot liéu thap aspirine dé cai thién dong chay mach mau
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va lam gia tang co hoi thanh cong cua lam t6.

Sau khi chuyén phoi, bénh nhan thuong dugc cho dung progesteron (jé ho
trg chire ndng hoang thé vi GnRHa va qua trinh chon loc nang trang co6 thé lam
suy qua trinh tao 1ap hoang thé binh thuong.

Bladder

| s dgr Catheter

Hinh 15: hinh danh catheter trong long tir cung trude khi thwc hién chuyén phéi, hinh
anh ddc trung cua noi mac giai dogn hoang thé

3.3. Doi v&i ngwdoi hién noan

Viéc hién nodn duoc sir dung lam cho diéu tri vo sinh dugc mo rong rai va
vi vy ma yéu t6 tudi tac khong con 1a mot yéu td gidi han. Van dé 1a nguoi hién
nodn, ngudi hién nodn 1y tudng nhit 1a dudi 35 tudi c6 kha ning thu thai, nguoi
hién noén phai trai qua mdt vong diéu tri IVF nhu mo ta ¢ trén. Noi mac cua
ngudi nhan phai duge chuan bi dé sin sang nhan phdi ngay lic twong Gng voi
chu ky ctia bénh nhan.

Phéi hop theo ddi ca nguoi cho 13n ngiroi nhan trimg 1a mot viéc lam rat
can thiét cho thanh cong cua qua trinh thy tinh. Nguoi hién nodn duoc theo doi
theo chu trinh IVF tiéu chudn. Dbi v6i nguoi nhan tring, khoang thdi gian trc ché
rung trimg bat dau song song nhu véi nguoi hién noan.

Su e ché rung trung dugc xdc nhan qua hinh danh ni€ém mac mdng va
buong trung khong hoat dong khi si€éu am qua dudong am dao.

Khi ngudi hién nodn bat dau duoc kich thich rung tring thi ngudi nhan
trimg ciing bat dau udng oestrogen dé kich thich ndi mac ting sinh. Ngudi nhan
tring dugc si€u am theo doi trong nhitng khoang thoi gian tuong ty voi nguoi
hién noan dé khang dinh chic chin ndi mac ting sinh day da. Tt nhét 13 tai thoi
diém ngudi hién nodn sin sang dé 1ay trimg thi ndi mac ngudi nhan trang day 7-
8mm v&1 hinh anh déc trung 3 16p (trilaminar). Nguoi nhan trirng dugce cho dung
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progesterone dé hoang thé hoa ndi mac tir cung cung thoi gian ngudi hién noan
tiém hCG trude khi lay trig . Tai thoi di€ém chuyén phodi thi ndi mach tir cung
nén dugc khao sat trén si€u am dé khang dinh giai doan hoang thé da xay ra.

IV. Siéu 4m va cic bién chirng do diéu tri v sinh
Trong diéu tri vo sinh, cic bién chimg co thé xay ra do:
1. Do céc thu thuat diéu tri
2. Do thai nghén.

4.1. Bién chitng lién quan dén diéu tri

Bién ching phd bién nhat va dang ngai nhat 13 hoi ching qué kich budng
trang (OHSS). Bénh xuat hién khi budng tring phi dai do dap tng qua murc voi
thuoc kich thich rung trimg do su phét trién qua nhiéu nang trang (hinh 16). Tan
suat xay ra ¢ thé nhe hodc trung binh khoang 5%, thé ning chiém khoang 1-2%.
Cac triéu chung co xu hudng khong phat trién cho dén khi cac nang trimg bj
hoang thé ho4 (sau giai doan lay trimg) va thuong ning 1én khi bénh nhan co thai.
Tuy thudc vao mitc d6 trAm trong, cac triéu ching c6 thé xuit hién bao gom
chuéng bung, budn ndn va nén mita va cac dau chimg ctia mat nude.

Trong OHSS thé trung binh va ning, hinh anh siéu Am budng tring bao
gdm budng trimg 16m, c6 thé cé dich bang bung. Bénh c¢6 thé nguy hiém dén tinh
mang do d6 nén cho bénh nhan vao diéu tri ndi tra tai bénh vién. Nguyén nhan
tr vong dugc bdo cdo cha yéu do huyét khéi, 1 mot bién ching thir phat do mat
nudc.

Hinh 16: Hinh dnh qud kich buéng trimg déc triung véi nhiéu nang nodn cing phat
trien.
Trong phan 16n trudng hop, bénh tu dong ngung phat trién va kéo dai néu
co thai.

Nhirng nguoi ¢6 nguy co bi OHSS la nhirng bénh nhan bi budng tring da
nang, dac bi¢t bénh nhan c6 hinh anh siéu am toéc do dong chdy moé dém cao,
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hodc hormon hoang thé huyét thanh gia tingtrudc khi diéu tri. Nhitng bénh nhan
co tién sir b1t OHSS ciling thugc nhém nguy co cao.

Siéu 4m duong am dao co6 thé hitu ich trong hudng dan dan luu dich bang
deé lam giam tri€u chung. Pay la mdt tha thuat don gian.

Céc bién chung do cac thu thuat diéu tri chi yéu lién quan dén qua trinh
lay tring bao godm: chdy mau am dao hoac khoang phic mac, nhiém trung hoac
ap xe ho chau.

4.2. Cdc bién chirng lién quan thai nghén

Céc bién chimng thai ngheén s6m xay ra nhiéu hon dbi v4i nhirng thai nghén
duoc diéu tri vo sinh. Nguy co sdy thai va thai lac chd c6 ty 1& xay ra cao hon &
nhom bénh nhan ndy do d6 can chu y khi siéu 4m phat hién trong giai doan sém
thai ky.

Trong nhirng bénh nhan duoc diéu tri IVF ¢6 nhiéu hon mot phoi. Van dé
quan trong can xem xét 13 kha ning xay ra mot thai trong va mot thai ngoai tir
cung (heterotopic pregnancy). Binh thudng tan sudt mot thai trong va mot thai
ngoai tir cung dao dong trong khoang 1/4000 dén 1/30.000 trudng hop mang thai.
Péi v6i bénh nhan sau diéu tri IVF, nguy co nay c6 thé cao dén 1/100 trudng hop
mang thai.

V. Siéu am va vo sinh nam

Hién nay c6 nhiéu bang chimg goi ¥ rang c6 mot sy lién quan giita vo sinh
nam v&i ung thu tinh hoan. Trong thuc hanh kham vo sinh nam, nguoi ta cho
rang siéu am biu thuong qui dugc xem 13 mot qui trinh thiét yéu . Mot vai nghién
clru gan ddy dd xac dinh c6 méi lién quan giita nhiéu bénh cta tinh hoan véi vo
sinh nam. Thém vao d6, mot sb ung thu tinh hoan cé thé duoc phat hién qua si€u
am ma khong thé phat hién duogc trén 14m sang.

Trong gidi han bai nay chung t6i chua ban dén cac van dé cu thé trong siéu
am biu-tinh hoan.

2@%0&
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HOQI CHUNG DOWN
TS. BS. Ha Thi Minh Thi

I. Mé dau

Hoi chirmg Down dugc John Langdon Down (1828-1896) mé ta lan dau tién
vao nim 1866. Pén nam 1959, Jérome Lejeune mai xac dinh dugc nguyén nhan 1a
do thira mot nhiém sac thé 21. Pay ciing 1a nguyén nhan hang dau ctia cham phat
trién tdm than. Tan suit cua hoi ching Down trong quan thé 1a khoang 1/700-
1/1000, voi ty 1€ nam : nir la 1,2-1,5 : 1. Mot nghién ctru cua chiing t61 vao nam
2008 trén 23.195 tré em tir 6 dén dudi 16 tudi tai thanh phé Hué phét hién duogc 28
tré Down (gém 17 nam va 11 ni¥), chiém ty 1¢ khoang 1/800.

I1. Triéu chirng 1am sang cia hi chirng Down
2.1. Cac triéu chung thuong gap
2.1.1. Tong qudt
Nhuoc co v&i biéu hién néi bat 1a miéng thuong mo va ludi the ra ngoai.

Tach co thang bung (Diastasis recti). Qua dudi cac khdp. Nguoi tuong ddi thap voi
dang di vung vé. Thuong ting can & tudi trudng thanh.

2.1.2. Hé than kinh trung wong

Nbi bat 1a chAm phat trién tAm than.

2.1.3. So mat

Déu r}gén voi chom d?}u trong ddi phang va xody toc thudng nim & gitta
dinh du. Dau hoi nho, mat xéch. Hop so mong va dong thop mudn. Giam san hodc
bat san xoang tran, vom khau cai cing thuong ngan. Mii nho va tet, thuong c6 nép
quat & goc trong hai mat.

2.1.4. Mat

Mér}g mit cé cac d6m Brushfield va giam san ngoai vi. Thuy tinh thé mo
nhe, c6 thé phat hién bang kham dén khe (59%). Tét khuc xa vo1 bi€u hién thuong
gap la can thi (70%). Rung giat nhan cau (35%), lac (45%), tac tuyén 1¢ (20%).
DPuc thuy tinh thé mac phai khi l6n tudi (30-60%).

2.1.5. Tai

Tai nho, gap cudn qua muc ¢ vanh tai trén, thinh thoang c6 tai vénh, dai tai
nho hodc khong cé. Picc dan truyén (66%). Tich tu dich ¢ tai gitra (60-80%)

2.1.6. Rang

Giam san, moc bat thuong va thura. Thudng cé bénh nha chu.
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2.1.7.Co

Thuong ¢ ¢b ngan.

2.1.8. Tay

Xuong ban tay va cac d(‘)‘t ngon tay twong doi ngan. Ngon tay it giam san a6t
gitia (60%), co tat cong veo ve€ phia ngon thir tu (50%), chi c6 mot nép gap don
doc (40%). Ranh khi (45%). Vi tri ngad ba tryc t & xa so vdi co tay (84%).

2.1.9. Chén

Khodang hd gifra ngon cai va ngdn thir hai rong. C6 ranh gilra hai ngdn nay.

2.1.10. Khung chdu

Khung chiu giam san v&i cac canh chiu xde ra ngoai va 6 cbi nong (c6 hinh
dang tai voi).

2.1.11. Tim

Tim bam sinh gdp khoang 40% truong hop, voi cac loai bat thuong theo thir
tu giam dan vé tan suit 13 khuyet tat 6ng hodc vach nhi-that (endocardial cushion
defect), thong lién that, con 6ng dong mach, thong lién nhi, bat thudng dong mach
dudi don. Sa van hai 1a céqkém hodc khong c6 sa van ba 1a va ho van dong mach
chu khi dugc khoang 20 tudi. Nguy co hé chu thuong xdy ra sau 18 tudi.

2.1.12. Da

Mat nép gap sau cb (khi con be), da noi van dic biét 1a & cac chi. Da kho,
stmg hoa qua muc theo thoi gian. Nhiém trung vung da ¢ bo phén sinh dyuc ngoai,
mong va dui; cdc nhieém trung nay thuong khoi dau bang viém mu cac nang & da
(50-60% ¢ nguoi trudng thanh).

2.1.13. Long, téc

Téc manh, mém, thua. O tudi trudng thanh thudng cé 16ng mu thang.

2.1.14. Co quan sinh duc

Duong vat va tinh hoan tuong d6i nho. Thuong gdp suy giam sinh dyc tién
phat, qua trinh nay dién tién tir luc sinh cho dén khi truong thanh. Nguoi nit bi
Down c6 thé mang thai nhung hi€ém gip, con nguoi nam thi khong c6 kha nang
sinh san.

2.1.15. Cdc triéu chung it gap hon

Dbong kinh (gﬁr} 9%), gidc mac l}inh chop (6%), duc thuy tinh thé bam sinh
(3%), tai bam thap, c6 mang, co6 hai di€ém cot hoa ¢ mii tc, nguc ga, khi quan hep
kiéu dong ho cat.

Bat thuong 6ng tiéu hoa (12%) bao gdm do khi-thuc quan, hep ta trang,
thoat vi ron, hep moén vi, tuy hinh vong, bénh Hirschprung va khong c6 10 hau
mon.

Gan két khong hoan toan cta cung cac dot séng thap (37%), chi co 11 xuong
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suon, khop ddi-truc khéqg on dinh (12%), khép chAm-doi phia sau van dong qua
muc (8,5%), mdm rang bat thuong (6%), gidm san cung sau cua C1 (26%).

Bit thuong vung hong (8%), bao gé)m loan san, trat khop, hoai tir vo mach,
va/hodc trat chom xuong dui.

Tat dinh ngén chén thtr hai va thi ba.

Bét thuong kiéu prune-belly (bung phé dang qua man do co thanh bung yéu
hodc khong co)

Khoang 1% c6 bénh bach cau.

R6i loan chue nang giap ctng kha thuong gap, bao gom thiéu tuyén giap,
budu don thuan, cudong giap.

Bénh gan chu sinh nang ciing dugc thdng bao.

A

Hinh 1: A. Bé gai bi Down; B. Ranh khi ¢ ban tay ciia mot tré Down

I11. Dién tién tw nhién
Truong luc co ¢6 xu hudng cai thién dan theo tudi.
’ Vé k¥ ning xa hoi, cac tré Down c6 kha nang bat chudc, than thién, c6 cam
thu tot voi nhip di€u va tham chi c6 thé choi nhac.
Tinh tinh tinh nghich, buong binh cling 13 mot diém dic trung cua tré Down,
khoang 13% gap roi loan cam xuc nang. It chiu hop tac.
- Cac chuong trinh can thi¢p som cho tré Down cérthé cai thién su phat ‘Erién
vé tri tué va hanh vi trong 4-5 nam dau doi va phat huy toi da nhitng k¥ nang song.
Phét trién thé chét tuong ddi cham, trong sudt 8 nim dau trung tdm c6t hoa
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thir phat phat trién mudn. Tuy nhién, trong thdi ky nién thiéu tiép theo sy truong
thanh ctia xuong “binh thudng” hon va chiéu cao cudi cung thuong dat dugc xung
quanh ndm 15 tudi. Su phat trién gidi tinh thudng khong toan ven.

Nguyén nhan chinh giy chét sém ¢ ngudi bi Down 1a bénh tim bam sinh.
Nguoi bi Down ¢ tim bam sinh c6 thé song dén 1 tudi 1a 76,3%; dén 5 tudi 1a
61,8%; dén 10 tudi 1a 57,1%; dén 20 tudi 1a 53,1% va dén 30 tudi 14 49,9%. Bénh
nhan Down khong c6 bénh tim bam sinh c6 thé song dén cac lira tudi trén lan lugt
14 90,7%; 87,2%; 81,9% va 79,.2%. Ty 1& chét do bénh hé hap, chu yéu 1 viém
phoi, ciing nhu cac bénh nhiém trung khac thudng cao hon so véi quan thé chung.

IV. Piic diém di truyén ciia hdi chimg Down
4.1. Di truyén té bao
Khoang 95% trudng hop Down c6 ba nhiém sic thé 21 (trisomy 21 thuan,
trisomy 21 hoan toan), 2-3% thudc thé kham (c6 hai dong té bao: mot dong té bao
binh thuong va mot dong té bao c6 thira mot nhiém sac thé 21), con lai 1a chuyén
doan Robertson (chuyén doan giira nhiém sic thé 21 v&i mot nhiém sic thé tim
dau). Ngoai ra, con co thé gip chuyén doan twong hd, nhan doan nhiém sic thé 21.
- Hoi chitng Down do trisomy 21 thuan: 90-95% trudng hop trisomy 21 thuan
1a do khong phan ly nhiém sic thé 21 trong giam phan tao trimg ¢ me, trong
d6 ba phan tu xay ra trong giam phan I vd mot phan tu trong giam phan IL
Khoang 3-5% trisomy la do sai sot trong giam phan tao tinh trung ¢ b, véi
mot phin tu xay ra trong giam phan I va ba phan tu trong giam phan I1. Con
lai 14 do khong phan ly trong nguyén phén, c6 thé xay ra & dong té bao sinh
duc trudce khi gidm phan hodc xay ra trong nguyén phan cua hop tu (sau do
dong thiéu nhiém sic thé 21 bj ddo thai, chi c6 dong thira nhiém sic thé 21
ton tai).
- Hgi chitng Down thé kham: do khong phan ly hai nhiém sic t (chromatid)
chi em trong cac 1an nguyén phéan cta cac phdi bao, tao nén ba dong té bao
|a 45,-21/46/47,421, sau d6 dong 45,-21 bi dao thai. Mot co ché tht hai 13
lac ddu hinh thanh hop tir ¢6 ba nhiém sic thé 21, sau d6 qua cac ky nguyén
phan c6 xay ra mat mot nhiém sic thé 21 trong mot sd té bao. Nhiéu nghién
ctru cho thay co ché thir hai ¢ thé chiém ty 18 trén 50%.
- Hgi chitng Down chuyén dogn: hau hét 1a chuyén doan Robertson giita
nhiém séc thé 21 va cac nhiém sic thé tim dau khac nhu nhiém sic thé 13,
14, 15, 22. Ngoai ra c¢6 thé chuyén doan Robertson giita hai nhiém sic thé 21
tao hinh anh nhiém sic thé 21 déu. Chuyén doan Robertson ¢ thé co tinh
gia dinh hodc la mdt dot bién méi (de novo). Mot ty 1€ rat thép cua Down
chuyén doan la do chuyén doan tuong hd, vi du nim 1995 Scott va cong su
da mo ta mot trudong hop Down t(12;21)(p13.1;q22.2).
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- Hgi chimg Down do nhéan dogn: nhiém sic thé 21 dugc nhan doi ndi tiép
cung chiéu hodc nguoc chleu tao hinh anh soi guong (mirror duplication),
nhiing truong hop nay rat h1em Nhiém sic thé 21 nhan doi kiéu cung chiéu
thudng do me mang nhiém séc thé 21 hinh nhin. Nhidm sic thé 21 nhan doi
kiéu soi gwong thuong 13 mot dot bién méi, co thé do chuyén doan giira hai
chromatid chi em. Nam 2008, ching t61 da phat hi¢n mdt tré Down do nhan
doan soi gwong nhiém sic thé 21, véi karyotype tir t&€ bao mau ngoai vi cta
bd me hoan toan binh thuong. Pay 1a truong hop dau tién dugc phat hién tai
Viét Nam.

WY égv .3..’ l
ot BN - Jkr
WO 3
“ i ,h’ i M DM i Es t“ T

Hinh 2:  A. Karyotype ciia tré Down c6 ba nhiém sdc thé 21.
B. Karyotype ciia tré Down véi mét nhiém sdc thé 21 binh thuwong va mot
nhiém sac thé 21 nhan doi dao nguoc.

(Cac karyotype trén duoc thuc hién tai B6 mén Di truyén y hoc, truong Pai hoc Y Dugc Hué)

4.2. Di truyén phén tir

Nhiém sic thé 21 1a nhiém sic thé nguoi dau tién duoc thong bao vé trinh tu
DNA (Hattori va cs, 2000). Viéc phan tich phan tir trén nhiém séc thé 21 cho thiy
nod co 127 gene di biét, 98 gene tién doan va 59 gene gia. Nguoi ta cho rang, nho
nhiém sac thé 21 chaa sd luong gene it 6i nhu vay nén nhitng cé thé trisomy 21
moéi ¢6 nhiéu co hdi séng st so vi cac trisomy khac.

Nguoi ta da phat hi€n dugc nhitng truong hgp mang tri¢u chiing 1am sang
cua hdi chirng Down c6 lién quan voi hién tuong nhan d61 mot viung dac hiéu trén
nhiém sac thé 21 tir 2122 dén qter va vung ndy dugc goi la “vung dac trung cua
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hdi chiing Down”. Vai tro cua hién tuong du thura cdc ban sao gene cua vung nay
trong viéc gy nén kiéu hinh ctia hoi chimg Down dén nay van chua dugc 1d. Gene
DSCR1 dugc xem 1a gene tng cir vién hang dau trong co ché bénh sinh phan ti
cua hoi chirng Down.

V. Chan doan hdi chirng Down

Hoi ching Down thudng duoc chan doan ngay sau khi sinh. Tuy khéng c6
mot dic diém kiéu hinh don doc nao 1a dic trung cho bénh nhung su phdi hop cac
di tat & nguo1 bénh Down 1a c6 thé nhan dang va c6 tinh dac hi¢u. Mac du nguoi ta
c6 thé chan doan lam sang hoi chimg Down nhung viéc phan tich nhiém sic thé
(lap karyotype) la can thiét trong moi truong hop dé xac nhan lai chan doan va
clng dé thiét lap dic diém di truyén cua gia dinh (xem thém phan dic diém di
truyén té bao).

5.1. Hji chirng Down 6 tré em

Ngay ¢ nhing tré méi sinh d3 dugc mo ta rat nhiéu dau ching 1am sang,
nhung cac ddu hiéu ¢ mat 1a goi ¥ dién hinh va trudc tién dé thuc hién viée thim
kham c6 hé thong tiép theo. Pau tron, thop thir ba, dang ve cua mat dic biét 1a khi
khoc, ludi 1on trong khi miéng nho, c6 ngan va ranh khi 1a cac dau chimg c6 thé
thay ngay sau khi sinh. Pau nho, mat xéch, nép quat & mat, mii tet va giam san
phan gifta mit, vanh tai nhé va loan san, ludi thé ra ngoai, ddt gitta ngodn tay 1t
giam san hodc khong c6, khoang hé rong gitra ngdn chan cai va ngédn chan thir hai
13 nhitng d4u chimg ciing thudng duoc ghi nhan & tré Down. Nhitng nha 1am sang
c6 thé nghi ngd mot tré méi sinh mac hoi ching Down khi thiy cac dau ching nhu
giam truong luc va cac bat thudng mat, tay chan. Trong nhitng truong hop nhu
vdy, can phai chi dinh phan tich nhiém sic the. Chan doan xac dinh 1a rit quan
trong dé thong bao cho bd me cua tré ddng thdi cd tu van dung dan trong giai doan
so sinh nay.

Céac bénh tim bam sinh, bénh bach ciu c6 thé 1 nhitng dic diém bénh 1y c6
thé hd tro cho viéc chin doan & giai doan so sinh, trong khi sinh non hodc bat
thudng hiém gip nhu thoat vi ron c6 thé lam che 1dp chian doan. D6i v6i nhirng
truong hop Down thé kham, chan doan 1am sang c6 thé dé dang nhu céac trudng
hop Down khac nhung ciing ¢ khi khong thé chan doan dugc.

Theo Jackson va cs (1976) co 10 dau ching 1am sang quan trong trong chan
doan hoi ching Down ¢ tré dudi 2 tudi 1a: dau nho, mat xéch, rung giat nhin cau,
mili tet, vom khau cai hep, tai gip cudn di dang, c6 ngin va rong, ngén tay Gt cong,
khoang hé gitra ngdn chan cai va ngén chan tha hai, giam truong luc

Chén doéan c6 thé thiét 1ap rat som sau khi sinh. Hall (1966) da dwa 10 dic
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di€ém gitp chan doan luc mai sinh, bao gom:

-  Giam trwong luc 80%
- Phan xa Moro kém 85%
- Qua dubi cac khép 80%
- Da thira sau gay 80%
- Mat bet khi nhin nghiéng 90%
- Mit xéch 80%
- Vanh tai di dang 60%
- Loan san khung chau 70%
- Loan san dét giira ngon tay Ut 60%
- Ranh khi 45%

5.2. Hpi chirng Down 6 ngwoi lon

Nhitng ddu chimg thudng gip nhat 1a mit xéch, ddm Brushfield & mong mat,
moi day, 1an va nit né, ludi cling niit ne, tai tron nho vdi dai tai kém phat trién, cd
rong ngan, nguoi thip va map phi. Pic diém & mit thay d6i theo tudi, mili c6 thé it
tet hon, nép quat ciing it rd hon, c6 sy phat trién troi hon cta phan dudi mit (ciing
gidng nhu su thay d6i khudén mit theo tudi tic ¢ nhirng nguoi binh thudng).

5.3. Hpi chitng Down thé khim

Nhitng nguoi Down & trang thai kham c¢6 2 dong té bao, mdt dong binh
thudng va mot dong trisomy 21. Néu ty 1& dong té bao bat thuong thap hoic ty 18
nay thay d6i dang ké trong cac mau tir cac mo khac nhau thi that kho dé phat hién
tinh trang kham nay, ngay ca khi kiéu hinh goi y hoi chimg Down.

Ciing giébng nhu trisomy 21 thudn, cac trisomy 21 thé kham cing thuong
dugc phat hién & thoi ky trude sinh nhidu hon. Cac yéu té anh hudng dén su song
sot ctia thai kham 14 ty 1& cua cac té bao bat thuong, co hay khong c6 cac di dang
ning né va tudi me.

Clarke va cs (1961) lan dau tién thong bao mot trudng hop thé kham ¢ bé gai
2 tudi c6 cac dau chung cua hdi chung Down nhung tri tu¢ phat trién tot hon (gan
nhu binh thudng) so véi cac truong hop trisomy. Phan tich nhiém sac thé cho thay
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c6 13% té bao nudi cdy tir mau ngoai vi va 34% té bao tir miu nudi cay nguyén
bao soi 1a trisomy 21, nhitng té bao con lai déu binh thudng. Nhin chung, ty 1¢ cac
té bao trisomy c6 trong nguyén bao soi va trong nhitng nim dau doi ¢6 khuynh
huéng cao hon. Vi viy, trong mot ca thé ty 16 nay sé& khong hang dinh theo thoi
gian.

Céc ddu chung cua hoi chung Down trong trisomy 21 thé kham thudng
khéng rd rang nhu trong trisomy thuan. Tuy nhién, mdi trong quan giita ty 1& cac
té bao trisomy va ddu ching lam sang ctia hdi chimg Down thudng khong 13 rang.
That 1a mao hiém khi dung ty 18 nay dé tién doan kiéu hinh trong tu van di truyén
sau khi chan doan truéc sinh va sau sinh.

~ Smith (1962) va Casati (1992) da thong bao nhirng truong hop bd/me ¢
kiéu hinh binh thuong hodc gan nhu binh thuong dugce phat hién la nguoi mang
trisomy 21 thé kham sau khi ho cho ra do1 nhiing dura tré bi Down.

VI. Mot s6 diic diém cia thai giip chan doan trwdc sinh trisomy 21

Khong c¢6 bang chimg nao cho thay thai Down kém phat trién trong 3 thang
dau thai ky. Ngoai ra, khong thé nhan biét thai Down dya vao cac bat thuong & mit
nhu sau khi sinh. Thay vao d6, cac dac diém nhu ranh khi, tat cong veo cua ngon
tay ut vé phia ngén thtr tu (clinodactyly), cac khiém khuyét vach ngin cua tim,
kich thudc thai nho dugce xem 13 mét tap hop cac ddu ching co gia tri chan doan
thai trisomy 21. Cac nghién ctru X-quang trén thai Down d chét cho thay c6 3 diu
hiéu quan trong 13 dau nho, khong c6 sy c6t hoa xwong mili, giam san dot giita
ngodn tay Gt. Ngodi ra ¢ thé thdy goc xuong chiu ting (increase iliac angle).
Nhitng dic diém nay ciing c6 thé phat hién qua siéu am thai nhung d4u hiéu siéu
am quan trong cua thai trisomy 21 13 d6 mo da gay cta thai; dau hiéu nay duoc sir
dung dé tinh nguy co trong chuong trinh sang loc trude sinh. Nhitng ddu hiéu va dj
tat khac co thé phat hién qua siéu Am thai nhu cac khuyét tit dng nhi that, néu siéu
am tim dugc thuc hi¢n bdi cac chuyén gia thi c6 thé c6 do nhay va dg dac hi¢u du
cao dé str dung trong viéc thiét 1ap nguy co va sang loc trude sinh. Tuy vy van c6
nhiéu diu hiéu siéu am cta hoi chirng Down chua thé hién 1o loi ich trong chan
doan va sang loc. Vi du, Vergani va cs (2000) da danh gia lai chiéu dai xuong dui
do duoc khi siéu am thai va cho thiy ddy khong phai 1a dau hiéu tién doan hoi
chtmg Down. O Phép, noi ma siéu 4am do phan giai cao dugc s dung thuong quy
van cho thdy do nhay trong chan doan Down bang siéu 4m chi 1a 25%. G Anh,
ngay ca khi phat hién dugc dau hiéu siéu 4m dwong tinh thi viéc quan 1y trudce sinh
sau d6 van chua nhat quan va van dang can phai cai thién dan.

VIL Tu van di truyén hdi chirng Down

7.1. Méi lién quan giiva tuéi me va khd néing sinh con méc héi chirng Down
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Nhin chung, tin suit sinh con trisomy 21 thuin va hau hét cac trisomy 21 thé
kham la tang dan theo tu6i me, nhung tan suat cua cac hdi chimg Down do chuyén
doan thi doc 1ap voi tudi me.

C6 rat nhiéu nghién ctru vé tan sudt va nguy co sinh con méic bénh Down (do
trisomy thudn) theo tudi me voi két qua c6 khac nhau tuy theo thoi gian va quan
the nghién ctru, nhung khong dang ké. Trong tu van di truyén c6 thé sir dung céc
mdc tudi va tan suat quan trong sau dé dua ra 101 khuyén thich hop. Ddi véi nhiing
ba me dudi 30 tudi, nguy co sinh con bi Down 1a 1/1000, nguy co nay ting 1én dén
1/250 d6i v6i cac ba me tudi 35, 1/100 ddi voi tudi 40, va khoang 1/50 ddi véi tudi
trén 45. Vi vay, nhiing ba me trén 35 tudi can duge chan doan trude sinh.

7.2. Nguy co ldp lai sinh con bt thuong (Recurrence risk)

Nguy co 1ap lai [udén luén 1a mdi quan tdm hang dau cua cac cdp vo chong da
c6 con mac hgi chirng Down.

- Doi voi mot cap vo chong co nhiém sdc thé binh thuong da sinh con
Down do trisomy thudn:

Tty theo tudi ctia ngudi me ma nguy co lip lai ndy c6 khic nhau.

+ Néu ba me dudi 30 tudi: Nguy co sinh thém con bi Down 1a 0,8%,
néu tinh tong cac loai trisomy (bao gém ca trisomy 21 va cdc trisomy
khac) thi nguy co ldp lai la 1%. Ciing can luu y la nguy co 0,8% 6 trén
duogc tinh trong cac nghién ctru c6 phan tich te bao 61, vi vay sau khi
giam di 15% cac truong hop thai trisomy bi say tu nhién thi nguy co
sinh con Down con song 1a khoang 0,7%.

+ Néu ba me trén 30 tudi: Nguy co lap lai khac biét khong dang ké so
v6i nguy co di tinh theo tudi me. Tuy nhién, nghién ctru cua Hook
(1992) cho thay rang dbi v6i nhirng phu nir trén 35 tudi thi nguy co
1ap lai nay c6 khuynh huéng cao hon néu ho d3 c6 sinh con Down khi
chua dugc 30 tudi so v4i nhitng phu nit da sinh con Down khi d3 trén
35 tudi.

- Déi véi nhitng cdp vo chéng c6 ngwoi mang chuyén doan Robertson giita
nhiém sdc thé 21 véi nhiém sdc thé tam dau khdc:

Nguy co sinh con Down 1a 10-15% néu me mang nhiém sic thé chuyén

doan va 1a 1-2% néu bd mang nhiém sic thé chuyén doan. Pay ciing

chinh 12 nguy co ldp lai. Truong hop bd hodc me 1a ngudi mang nhidém
sdc thé 21 déu (chuyén doan Robertson giita hai nhiém sic thé 21) thi tat
ca nhitng nguoi con ctia ho déu mac hoi chimg Down.

- Déi véi trwong hop Down thé kham:
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+ Néu nguyén nhan cta kham 1a do khong ly nhiém sic thé 21 trong
nguyén phan thi nguy co 1ap lai khong tang.

+ Néu nguyén nhén trisomy 21 thé kham 13 do co ché thtr hai (d4 néu
trong phan ddc diém di truyén té bao) thi nguy co nay tuong tu nhu
trong trisomy 21 thuan.
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HOI CHUNG TRISOMY 13
Ts. Bs Ha Thi Minh Thi

I. Mé dau

HOi chimg nay that ra dd dugc mo ta lan dég tién boi Bartholin vao nam
1657, nhung hau nhu khong du’qg nhél,n dar}g cho dén khi Patau va cong su phat
hién ra nguyén nhan 1a ¢6 ba nhiém sac thé 13 vao ndm 1960. Vi vay hoi chung
nay con dugc goi la hoi chirng Patau. Tan suat khoang 1/12000 s6 tré dugc sinh ra.
Ho1 chl'Ing nay dugc thay ¢ nit nhiéu hon so vé1 nam, tuy nhién sy chénh léch nay
khong nhiéu.
IL. Triéu chirng 1am sang
2.1. Cac triéu chuwng thuwong gap (tw 50% bénh nhan tro lén)

2.1.1. Hé than kinh trung wong

Khuyet tat do ndo truéc khong phan chia thanh hai ban cau nio trong qua
trinh phét trién phoi (holoprosencephaly) véi cac muc do thay d6i tir phat trién
khong hoan toan cua nao trl{foc, than ‘klnh thi gidc va khtru giac; dong kinh nhe;
hay ngung thd, cham phat tri€én tdm than nhe.

2.1.2. Thinh giac

Diéc, co thé khuyét tit co quan Corti.

2.1.3. So

Nio nho véi tran dc, thop va khdp so rong hinh miii tén.

2.1.4. Mat

Nhin cau nho, tit khuyét méng mét, loan sén vong mac, thudong cé kém cac
dao sun.

2.1.5. Miéng

St moi (60-80%), hd ham, hodc ca hai.

2.1.6. Tal

Vanh tai bat thuong, c6 kém hodc khong ddu ching tai bam thap.

2.1.7. Da

’ U mau maoqmach, dac biét la ¢ tran; khuyét so khu trtt & vung dinh-cham;

mat da vung sau co.

2.1.8. Tay, chan

Vi tri ngd ba truc t & xa, rinh khi, mong tay hep va 16i quéa mirc, tt cong
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ngon tay, tat nhidu ngodn tay va c6 thé nhiu ngon chan, got 16i phia sau.

2.1.9. Xuong khac

Cac cung suon phia sau mong, co thé kém thiéu xuong suon hodc khong,
giam san xuong chau kém 6 coi nong.

2.1.10. Tim

80% truong hop cbd bétvthuc‘mg vé tim nhu thong lién that, con éng dong
maph, thong lién nhi, tim bi day Iéch sang phai (theo tht ty gidam dan vé tan suat
xuat hi¢n).

2.1.11. Bo phdn sinh duc

Nam: Tinh hoan 4n, biu bat thudng.

Nit: Tt cung ché doi (hinh trai tim)

2.1.12. Huyét hoc

Tang ty 1& cac bach cau da nhan trung tinh c6 cic phan 16i & nhan, con ton
tai cac hemoglobin cua phoi va/hodc thai.

2.1.13. Khac

Chi c6 mot dong mach cuéng ron, thoat vi ben hodc thoat vi ron.

Hinh 1: Cdc déau chitng lam sang ciia hdi chirng trisomy 13
A. Guong mdt véi mat nhg, sit moi, ho ham,
B. Ban tay nhieu ngén.
C.Khuyet so; D. Gét loi.
2.2. C&c triéu chirng it gap (dwoi 50% truwong hop)
2.2.1. Phat trién
Phét trién trong tir cung kém, can ning khi sinh trung binh duéi 2500g.

2.2.2. H¢ than kinh trung wong
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Tang truong luc, giam truong luc, bat san thé chai, ndo ung thily, hop nhat
cac hach nén & nado (fusion of basal ganglia), gidm san ti€éu ndo, thoat vi mang tuy.

2.2.3. Mt

Cung may can, mat xéch, khong c6 16ng may, hai mat gan nhau, hai mat xa
nhau, khong c6 mat, mot mat.

2.2.4. Miii, miéng va ham

Khong c6 nhan trung, vom miéng hep, sut ludi, ham bé.

2.2.5. Tay, chan

Ngon cai dudi ra sau (retroflexible thumb), ¢ tay 1éch phia xuong try, van
cung thap & ngon tay, xuong mac cong hinh chir S, dinh ngdn, c6 khe nut gitra
ngon chan thir nhat va thr hai, gidm sdn mong chan, chan khoeo, bat san xuong
quay.

2.2.6. Tim

Hoi luu tinh mach phéi bat thuong, dong mach chu cudi ngua, hep dong
mach phoi, gidm san dong mach chi, hep van hai 14 va/hodc van dong mach chu,
van dong mach chu co6 hai 1.

2.2.7. Bung

Thoat vi rén, mo tuy hodc mé lach lac chd, dai trang xoay khong hoan toan,
tui thira Meckel.

2.2.8. Than

Than da nang (31%), than & nudc, than hinh méng ngua, ni€u quan doi.

2.2.9. Bo phdn sinh duc

Nam: 16 dai 1éch thap.

Ni: voi trig bat thudng, nang tir cung, giam san budng tring,

2.2.10. Khéac

Giam tiéu cu, phdi dao vi tri, nang tuyén wc, tiéu dong mach phdi can-Xi
héa, tai mat 16n, cac khdp 16n 16ng 1éo, khiém khuyét co hoanh.

I11. Dién bién tw nhién

Thot gian sdng sot trung binh la 7 ngay. 91% chét trong vong nim dau.
Nhirng tré song sot déu cham phat trién tdm than nang, thuong dong kinh, kem
phat trién thé chat. Chi c6 mot trudng hop duy nhét sdng dén 33 tudi duge thong
bao.
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Trong s6 nhitng tré con séng sau sinh dugc nghién ctru, thoi gian trung binh
phai di€u trj trong khoa hoi stc cap ctru la 10,8 ngay; dung may tho la 13,3 ngay,
23% phai phau thuat trong giai doan so sinh.

IV. Pic diém di truyén ciia hdi ching Patau

Khoang 75% tré mic hoi ching Patau c6 karyotype la trisomy 13 thuan (co
3 nh1em sdc thé 13), con lai 25% truong hop la chuyén doan Robertson giira nhiém
sdc thé 13 va mot nhiém séc thé tam dau. Nhirng truong hop kham ciing ¢ thé gip
Vi ty 18 thap.

- Hgi ching Patau do trisomy 13 thuan: Cac nghién cau vé di truyén té
bao va chi diém DNA cua Hassold (1987), Robinson (1996) va nhiéu tac
gia khac cho thay khoang 90% truong hop trisomy 13 thuan ¢ nhiém sac
thé 13 thira c6 nguon géc tir me.

- Hgi chizng Patau do chuyén doan Robertson: Cha yéu 1a do chuyén doan
gitra nhidm sac thé 13 va nhiém sac thé 14. Nhiing tré nay cd thé co
bd/me 1a ngudi mang chuyén doan Robertson can bang giita hai nhiém
sac thé 13 va 14 hoic 1a mot dot bién méi (bé me c6 karyotype binh
thuong).

Céc truong hop chuyén doan Robertson khac nhu giita hai nhiém sac thé 13

va 15 hoic giita hai nhiém sic thé 13 chi chiém mot ty 1& nho.

Nhitng nghién ctru vé di truyén té bao cho thdy ving nhiém sic thé 13 tur
pter dén ql14 chi chi phdi mdt phan nho trong cic tridu chimg 1am sang cua hoi
chtng trisomy 13, trong khi d6 ving tir q14 dén qter chiu trach nhiém chinh trong
viéc hinh thanh hau hét cac tridu ching cta hdi ching nay. Hién nay van chua c6
nhiéu nghién ctru phan t dé xac dinh chinh xac hon cac vung dac hiéu cua hoi
chtng Patau trén nhiém sic thé 13.

V. M{t s6 dic diém caa thai giip chan doan trwéc sinh hdi chimg
trisomy 13

Hoi chimg trisomy 13 duoc gip phd bién trong sd cac thai say. Sy chdm phat
trién xay ra sém vdi chiéu dai ddu-moéng giam. C6 mot s6 bat thuong chinh c6 thé
phat hién vao cudi ba thang dau thai ky nhu thoat vi rén, nhung hau hét cac bat
thudng dugc chan doan vao ba thang gitra.

Theo Abramsky va Chapple (1993), khoang 50% truong hop trisomy 13
dugc chan doan trudc sinh bang mot protocol phdi hop gdm tudi me, xét nghiém
sang loc huyét thanh me va siéu am.

Vao ba thang giira thai ky, siéu 4m c6 thé phat hién cac bat thudng & nio,
mat, tim, thin va tay chan. Dau ching ndo truéc khong phan chia
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(holoprosencephaly) 1a kha dac hi¢u cho hdi ching trisomy 13 va gap trong 66%
truong hop. Tréi lai, trong s cac thai holoprosencephaly thi c6 40% mang trisomy
13. DAu hiéu mot mét hodc khong c6 mit, mii di dang va ché d6i mat cling nhu
tim bAm sinh, bat thuong & than (than o nudce, c6 nang, giam san) déu duoc phat
hién bang siéu am.

VI. Tw van di truyén
6.1. Hpi chirng Patau do trisomy 13 thudn

Hién nay van chua du dir liéu dé xac 1ap mot nguy co 1dp lai sinh con
trisomy 13 sau khi da c6 mang thai hoac sinh con trisomy 13 trude do. Nhin chung
nguy co nay hau nhu rat thap, néu ba me tré da cé thai hodc con trisomy 13 thuan
thi nguy co lap lai 1a dudi 1%, nhung néu ba me 16n tudi thi co6 thé trén 1%.

6.2. Hpi chitng Patau do chuyén doan Robertson

Néu b hoic me 12 ngudi mang chuyén doan Robertson cin bang gitta nhiém
sac thé 13 va 14, nguy co dé sinh con mac hdi ching Patau cling chi khoang 1%.
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HOI CHUNG TRISOMY 18
Ts. Bs Ha Thi Minh Thi

I. Mé dau

Hoi ching trisomy 18 duwoc md ta 1an dau tién boi Edwards va cs ndam 1960.
Vi vay hoi ching nay con dugc goi la hoi ching Edwards. Tan suat cua hoi ching
trisomy 18 la 1/6000-8000 va duoc gap ¢ nir nhi€u hon nam, ty 1 nam : nir la 1 :
3-4.

Ty 1& chét cua trisomy 18 trong thoi ky bao thai kha cao, theo Hook chi co
2,5% truong hop con song dén khi sinh.

I1. Tri€u chirng 1am sang
2.1. Cac triéu chung thuwong gap (trén 50% bénh nhdn hodc hon)

2.1.1. Tong qudt

Van dong thai yéu, khoc yéu sau sinh, thoi gian mang thai t}lay d6i (1/3 sinh
som va 1/3 sinh mudn). Da 06i, thai nho, chi c6 mét dong mach ron, thai kém phat
trién, trong lugng khi sinh trung binh 2340 g. Giam san co van, md dudi da va mé

md. Cham phat trién tdm than, ting truong luc (giai doan so sinh). Giam dap tng
am thanh.

2.1.2. So mat

, Cham nho, khoang cach hai thai duong hep. Tai di dang, bam thip. Khe mat
ngan. Mi¢ng nho, mé kho khan, vom khau céi hep. Ham nho.

2.1.3. Tay, chan

Ban tay nam chit, ngon tré chong 1én ngén thi ba, ngén thir nim chong 1én
ngon thr tu. Khong ¢6 ranh xa & ngoén thor ndm, ranh xa ngoén tay thr ba va tha tu
c6 thé co hodc khong. C6 van cung thap trén nhiéu ngodn tay. Giam san mong dic
biét 1a & ngdn tay va ngon chan thir nam. Ngon chin cai ngan va veo ngoai, cong
vénh 1én trén.

2.1.4. Nguc
Xuong trc ngan, giam s6 lugng trung tim c6t hoa. Num va nho.
2.1.5. Thanh bung

Thoat vi ben hodc thoat vi rén va/hodc tach co théng bung.
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2.1.6. Khung chdu va hong

Xuong chau nho, dang khdp hang han ché.
2.1.7. B¢ phdn sinh duc

Tinh hoan an ¢ nam gidi.

2.1.8. Da

C6 tinh trang da thira, hoi nhiéu 16ng & tran va lung. Da ndi van (prominent
cutis marmorata).

2.1.9. Tim

Thong lién thét, thong lién nhi, con 6ng dong mach.

Hinh 1: Mgt s6 ddu hiéu lam sang ¢ tré trisomy 18

A. Ban tay ndam chdt véi ngén tré dé lén ngon giita; B. Vin cung; C. Ngén cdi ngdn, gdp
vé phia mu ban chan; D. Tang truong luc co
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2.2. Cac triéu chung it gap (khoang 10-50% bénh nhan)
2.2.1. So mat

Tran rong, dau nho, gidm sdn ho mat. Nép quat & mat, sa mi mat, duc giac
mac. Sut moi, hd ham.

2.2.2. Tay, chan

Ban tay veo vé phia xuong quay hodc xwong tru, giam san hodc khong cé
ngon tay cai, ranh khi. Ban chan dé giay truot bang (rocker-bottom foot) vdi got va
long ban chan 161 tron. Dinh ng6n chan thir hai va thir ba.

2.2.3. Nguc

Tuong ddi rong, c6 thé kém khoang cach gitta hai nim va rong.
2.2.4. Bo phdn sinh duc

Nir c6 gidm san moi1 1on véi1 am vat 16n.

2.2.5. Hiu mon

Héau mon khong dung tu thé hodc ¢6 hinh phéu.

2.2.6. Tim

Van dong chu va/hodc van dong mach phéi hai manh, c¢6 nhiéu ndt trén cac
l&4 van, hep dong mach phoi, hep dong mach chu.

2.2.7. Phéi
Sy phan thuy phdi bat thuong, ¢ trudng hop thiéu phdi phai.
2.2.8. Co hoanh

Gidm san co hoanh, c6 kem hoac khong tinh trang nhdo co hoanh va gy
thoat vi co hoanh.

2.2.9. Bung

Co thi thira Meckel, mé tuy va/hoic lach lac chd. Thoat vi ron. Pai trang
xoay khong hoan toan.

2.2.10. Than

Than hinh moéng ngua, than lac chd, niéu quan d6i, than & nudc, thin da
nang.
2.3. Cac triéu chirng hiém gap (dwoi 10% trwong hop)

2.3.1. Hé than kinh trung wong

Li¢t mat, gidm myelin hoa, héi ndo nhd (microgyria), gidm san ti€éu nao,
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khiém khuyét thé chai, ndo ung thiy, thoat vi mang tiiy (meningomyelocele).
2.3.2. So mat

Xuong so ¢6 nhiéu rinh ngoan ngoéo, hd yén dai va nong. Khe mat xién, hai
mat xa nhau, tat khuyét mong mat, duc thuy tinh thé, nhan cau nho. Hep hodc bit
kin 16 thong miii sau (choanal atresis).

2.3.3. Tay

Dinh ngon tay thtr ba va thr tu, nhiéu ngén, dét giita ngén ut ngin, tay hinh
cang cua

2.3.4. Xuong khac

Bat san xuong quay, cot hoa khong hoan toan xwong don, cdt séng hinh
ném, c6 ngin, veo cdt sébng, xuong suon bat thuong, xwong wc 16m, trat khdp
hang.

2.3.5. Bo phdn sinh duc

Nam : 16 dai 1éch thap, biu ché doi.

Nit : ttr cung ché d6i, bat san budng trimg.
2.3.6. Tim mach

bong mach Véph bat thuong, chuyén vi tri, t&r chirg Fallot, hep dong mach
chu, tim 1é€ch phai, bat thuong dong mach dudi don, sinh mang trong & dong mach
gay nén hep va can-xi hoa 16p gitra dong mach.

2.3.7. Bung
Hep mon vi, hep dudong mat ngoai gan, giam san tii mat, soi mat, u Wilms.
2.3.8. Than
U Wilms.
2.3.9. Ngi tiét
Giam san tuyén giap hodc thuong than.
2.3.10. Khac
U mau, giam san tuyén trc, do khi-thuc quan, giam tiéu cau.
I11. Dién bién tw nhién

Nhitng dtra tré méc hoi chimg trisomy 18 thuong yéu va it ¢ kha ning séng
s6t, thuong phai hoi stuc ngay sau khi sinh va c6 nhiing lac ngung tho trong giai
doan so sinh. Tré bu yéu, c6 thé phai nu6i dudng qua 6ng thong mui-da day. Tuy
nhién, ngay ca khi dugc cham séc t6i uu, tré cling rat kém phat trién. 50% tré chét
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trong vong tudn du va phan 16n sd tré con lai chét trong 12 thang tiép theo. Chi
khoang 5-10% sdng sot qua nim dau tién va déu chdm phat trién tdm than ning.
Mic du hau hét nhiing tré sng trén 1 tudi déu khong thé di duge néu khong hd trg
va giao tiép bang 101 ctia chung cling chi han ché trong mot vai tir don gian, nhung
diéu quan trong 1a mot sb tré trisomy ¢ thé cudi va tuong tac v6i cac thanh vién
trong gia dinh. Co it nhat 10 bio cdo vé nhiing tré trisomy 18 c6 thé sdng trén 10
tudi. Mot khi da chan doan xac dinh, can phai xem xét dén nhitng phuong tién y
hoc hd trg. Pong thdi can phai chi trong dén cam giac ca nhan cia bd me va tré
trong timg truong hop cu thé. Theo Baty va cs, trung binh mét tré trisomy 18 con
song sau sinh c6 thoi gian diéu tri tai hoi stc cap ciu 1a 16,3 ngay; ding may tho
12 10,1 ngay; 13% c6 phau thuat giai doan so sinh.

IV. Pic diém di truyén ciia hdi ching Edwards
4.1. Di truyén té bao

Hoi ching Edwards phan 16n 13 do c¢6 3 nhiém sic thé 18, rat it cac truong
hop lién quan dén chuyén doan hodc bat thuong cau trac khac cua nhiém sac thé
18.

Cac nghién ctru di truyén phan tir vé da hinh di truyen ctia DNA cho thay
nhiém sic thé 18 thira trong trisomy nay co ngudn gbc tir me trong hon 90%
truong hop va sy khong phén ly chu yéu xay ra trong giai doan giam phan II cua
me. Diéu nay khac véi trisomy 21 13 rdi loan khong phan ly chil yéu xay ra ¢ giam
phan I cua me.

Trong mot sd nho trisomy 18 véi nhiém sic thé thira co6 ngudn goc tir bd,
hau hét 1a do khong phan ly trong nguyén phan sau thu tinh. Tan suét tinh trung
mang hai nhiém sic thé 18 rat thap, chi khoang 0,4% va khong khac biét so vai tan
sudt tuong ng cua cac nhiém sic thé khéc.

Trisomy 18 ciing c6 thé xay ra tinh trang kham. Tuy theo ty 1¢ té bao binh
thudng trong co thé it hay nhiéu ma triéu chiing 1am sang s& thay doi tir muc gidng
nhu trisomy 18 thudn dén murc biéu hién nhe, khong dic hiu. C6 nhing truong
hop karyotype té bao mau ngoai vi hoan toan binh thudng, khi do phai thyc hién
nuoi cay nguyén bao sgi ¢ da dé phat hién kham ¢ md nay. Viéc thyc hién ky thuat
FISH (lai tai chd huynh quang) trén té bao lympho méu ngoai vi & gian ky ciing rat
hiru ich trong viéc phat hién cac truong hop kham muc do thép. Trai lai, mot
truong hop c6 karyotype té bao méu mang trisomy 18 thuin nhung triéu ching 1am
sang nhe khong tuong xtng thi can tim biéu hién kham trong cac té bao & md khac.

4.2. Di truyén phén tir

Nhitng ving quan trong trén nhiém sic thé 18 c6 anh huéng dén kiéu hinh
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trisomy 18 chu yeu nam trén nhanh dai, trong khi d6 nhanh ngin hau nhu khong
anh huong dén k1eu hinh. Hién nay ¢ nhiéu nghién ctru vé cac ving dic hiéu trén
nhanh dai nhiém sic thé 18 gay triéu ching 1am sang cua hoi chimg Edwards, tuy
nhién chua c6 su théng nhat vé quan diém.

Hién nay, gene transthyretin (TTR) khu trG & vung 18q11— 12.1 dugc xem
1a gene tng ctr vién trong hdi chimg ndy. Ngudi ta d xac dinh duoc su qua biéu
hién cta gene TTR trong gan va rudt cua thai trisomy 18 tir 20-23 tudn, nhung
khong c6 hién tuong ndy trong thai trisomy 18 tir 10 dén 14 tuan.

V. Mot s6 dic diém ciia thai giup chin doan trude sinh trisomy 18

Trong cac nghién ctu di truyén té bao & thai sdy, trisomy 18 dugc tim thay it
hon trisomy 21. Tuy nhién, trong s6 cac thai bat thudong (kiéu di dang hodc chim
phat trién) duoc 1ap karyotype thi trisomy 18 1a loai bat thudng nhiém sic thé duoc
gip nhiéu nhat. Vi thé, trong khi rat kho dé chan doan trude sinh trisomy 21 bang
siéu am thai, thi cac trisomy 18 (va ca 13) lai rat d& chan doan nho vao céac di tat
chinh co thé phat hién qua si€u am thai, kém theo tinh trang thai cham phat trién,
thiéu 6i hodc da Oi.

Chan doan c6 thé duoc thuc hién trong 3 thang dau, khi sang loc trisomy 21
bang cach phdi hop tudi me va d6 mo da gay vao tudn thtr 10-14. Trong mot
nghién ctru da trung tam trén 91.091 phu nit mang thai don, ¢6 106 thai trisomy 18
va trong d6 c6 83% dugc nhan dang bang sang loc do mo da gay. Trisomy 18 c6
thé duoc phat hién som dya vao nhiing bat thudng ¢ ban tay va nhitg dau hiéu
siéu 4m trong so bao gdm cac nang dam rdi mang mach, ndo that nho, gidn bé dudi
nhén tiéu- hanh ndo (con goi la bé sau, cysterna magna). Ty 1¢ nang dam roi mang
mach trong quan thé chung vao gitia thai ky la khoang 1%. Néu nang nay 1a dau
hiéu chi diém vé siéu am duy nhat thi nguy co thai bi trisomy 18 1a khoang 1/80.
Nguy co ndy ting 1én dang ké néu co thém céac bat thudng khac dugc phat hién.
Trong thuc hanh chan doan trude sinh, khi c6 bat ky mot su phdi hop nao gitra cac
di tat chinh dugc phat hién qua siéu am thai (tim bam sinh, thoat vi ron, thoat vi
tuy-mang tiy, bénh tic nghén duong tiét niéu, da i do tic hep thuc quan, ban tay
nam chat, khuyét tat tay chan) va tinh trang cham phat trién trong tir cung, c6 kém
hodc khong cac chi s6 bat thuong khi sang loc bang xét nghiém sinh héa huyét
thanh me déu goi ¥ chan doén trisomy 18.

C6 modt mdi lién quan chiat ché giita trisomy 18 v&i bat thudng giai phau, véi
ty 18 97% trong s6 30 thai trisomy 18 dugc khao sat. Sau chi diém (nang dam réi
mang mach, di tat hé than kinh trung uvong, da gay bat thuong, thong lién that, bat
thuong duong tbng mau cta tim, mat cdn xing gilra budng tim phai-trai) va mot su
két hop giita cic chi diém (mét can xing gilta budng tim phai-trai va bat thuong
dudng tbng mau clia tim) ¢ vai tro trong nhan dang 93% thai trisomy 18, véi ty 18
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duong tinh gia 1 8,9%. Cac chi diém khong phai tim mach (nang dam rdi mang
mach, dj tat hé than kinh trung uong, bat thuong da gay) c6 vai tro trong nhan dang
77% thai trisomy 18, voi ty 16 duong tinh gia 1a 3,9%. Nguoc lai, cac dau hiéu binh
thudng vé giai phiu chi c6 thé st dung dé lam giam cha khong loai bo duoc nguy
co trisomy 18.

VI. Tw van di truyén

Trisomy 18 1a mot bat thudng nhiém sic thé c6 lién quan mat thiét dén tudi
me, tuy nhién do khong c6 dir li€u nén chua thiét 1ap duogc cac tan suét sinh con
trisomy 18 theo tudi me cling nhu nguy co lap lai trong gia dinh. Nhin chung trong
tu van di truyén co the xem nguy co ldp lai sinh con trisomy 18 dudi 1% cho
nhirng 1an mang thai tiép theo.

C6 nhitng théng bao 1& té cho thiy c6 nhiing phy nit da ting hai lan mang
thai trisomy 18 hodc mdt lan trisomy 18 va mét lan trisomy 13 (hodc trisomy 21),
thdm chi di tirng mang thai voi trisomy 13, trisomy 18 va trisomy 21. Nhiing
truong hop nay déu lién quan dén tudi me 16n khi mang thai. Vi vay, that khé xac
dinh liéu c6 mot yéu t6 nguy co nao khac hay khong.

Trong truong hop hoi chimg Edwards do bb/me 1a nguoi mang bat thudng
cAu tric thé cAn bang cua nhiém sic thé 18, nguy co tai mac thudng cao hon co y

nghia. Tuy nhién, nguy co chinh xac s€ tuy thudc loai bat thudng nhiém sic thé va
dic diém vé sy phan ly nhidém sic thé trong gia hé (néu diéu nay duoc biét).
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DI DANG BAM SINH
HE THAN KINH TRUNG UONG

Ths. Bs. Truong Van Tri

Di dang bam sinh hé than kinh trung ‘uong la nhing bat thudng vé hinh thai
lién quan dén su sai léch hodc dung phat trién ctia hé than kinh thoi ky bao thai. Vé
phoi thai hoc, hé than kinh phat trién tir tam than kinh & ngoai bi. Ong than kinh dugc
hinh thanh boi su khép lai dan hai mép tdm than kinh. Pau dudi 6ng phat trién thanh
tiy song, dau trén phat trién thanh no.

I. Nang mang nhén
1.1.Dinh nghia

Nang mang nhén, con goi la “nang mang mém”, 1a nhitng ton thuong bam sinh
xuat phat trong qua trinh tién trién phan tach mang nhén.

e “Hbi chimg bat san thlly thai duwong” thuong dugc nhic dén khi c¢6 sy hién dién
nang mang nhén & hd so giita. Thuat ngir nay khong dung vi thé tich ndo 2 bén
that sy déu nhu nhau, sy banh trudng cua xuong va sy dich chuyén cua chit
ndo giai thich cho nhu mé ndo dudng nhu duge thé chd bang nang mang nhén.

e Tilé1a 5/1000 trong nhitng mau khdm nghiém tir thi.

1.2.Lam sang
Hau hét cac bénh nhin bi nang mang nhén déu c6 nhimng triéu ching ngay tir
luc tudi con rat nho. Biéu hién 1dm sang khac nhau tuy vao vi tri cua nang mang nhén
va thuong 1a nhe so véi kich thude kha 16n ctia 1 s6 nang mang nhén.
¢ Nang mang nhén hé ndo gitra: dong kinh, nhuc dau, liét nhe % nguoi.
e Nang mang nhén trén yén v6i bénh 1y ndo ung thuy: ting &p ndi so, dau 16n,
kém phat trién, mat thi luc, day thi sém, hdi chirng “qua cau bang len dinh trén
mil cua bup bé”.
¢ Nang mang nhén trén va dudi 1éu lan téa véi ndo ung thay: tang ap luc ndi so,
dau 16n, kém phat trién.

1.3.Chén dodn hinh anh

e CT scan: Khdi nang ngoai nhu mé khéng calci héa, bd mém mai v6i ddm do
tuong tu nhu dich ndo tiy va khong bat can quang (hinh 1).

e Cong huong tir (MRI): Tt hon CT scan trong viée chan doan phan biét voi
dich ndo tuy chira trong nang mang
v6i dich ctia nhitng khdi u tin sinh.

thé cho thay thanh cta nang.

nhén
Céo




Hinh 1: Nang mang nhén
1.4.Diéu tri

Thu thuat Thuan lgi Khong thuan lgi

Choc hut bing kim | 5, gian

hay dén leu qua 16 -Ti 1€ tai phat va khiém

khoan so. -Nhanh. khuyét than kinh cao.
- Di chung seo dé lai co thé
- Cho phép truc tiép tham 12‘?}3 nAghén sy “m,()’ cf?:a
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Nhiéu tac gia khuyén cdo khong nén diéu tri nang mang nhén néu nhu nd
khong gay ra hi€u ting khoi choang chd hoac cac tri€u ching, bat chap vi tri ciia nod ¢
dau. Sy lya chon di€u tri ngoai khoa dugc tom tat trong bang trén.

1.5. Két qua

Ngay ca khi diéu tri thanh céng, mot phan nang van con do su blen do6i cua
Xuong va su dich chuyen man tlnh cua cac cau trac nao, gian nao thit van c6 thé con
ton tai, cac bénh 1y v€ nd1 tiét van con khuynh hudng kéo dai.

2. U mo noi so



U md& ndi so va ndi tuy do ngudn goc tir viec roi loan phat trién va cé 1é do gian
doan qua trinh thoai trién clia mang cting nguyén thuy.
2.1. Dich té hoc

Ti 16 8/10.000 ca md tir thi. Thudng thuong ton nim & gin hodc & mit phang
duong gitra, dic biét hay ¢ thé chai (u m& & ving nay thuong két hop voi di tat khéng
c6 thé chai). C6 thé xay ra riéng 1¢ nhung d6i khi ciing dugc ghi nhan két hop véi
nhiing di dang bam sinh khac, nhu  hoi chirng Down, thodt vi ndo vung tran, bat
thudng ving mat, di tat khong co thé chai, thoat vi tiy mang tuy, tat gai d6i dbt séng
(spina bifida).

2.2. Chén dodn hinh inh
e CT scan: hinh anh gidm dam do, co thé c6 hinh anh calci hoa & ngoai bi€n
(khé thay trén MRI). Chan doan phén bi¢t trén CT scan voi nang bi€u bi, u
quai, u t€ bao mam.
e (Cong huong tir: thuong ton dic hiéu o dudng gitra 13 tin hiéu ctia md (ting tin
hiéu trén T1W1, giam tin hi€u trén T2W1) (hinh 2).

Bit san thé chai

Hinh 2: U mé va bat san thé chai trén phim MRI.

2.3. Lam sang

Thudng dugc phat hién tinh co. Nhitng khdi u md 16n ¢6 thé di kém voi dong
kinh, ro1 loan chirc nang ha doi, gian nao that (do chén cong nao). Ngoai ra co6 thé co
nhitng bi€u hién tryc ti€p hodc gidn ti€p li€n quan nhu: chdm phat trién tri tug, roi
loan hanh vi, nhirc dau.
2.4. Diéu tri

Phu thuét truc tiép di vao khdi u thudng it khi can thiét. Chuyén luu dich nio
tuy (shunting) c6 thé dugc thuc hién néu c6 gian nao that do chén ép duong luu thong
dich ndo tuy.
3. Loan san phdi ving dwéi doi (Hypothalamic hamartomas)

Loan san phoi (u mo thira) ving ha d6i 1a nhitng di dang bam sinh hiém gip,
ban chat khong phai la khoi u tan sinh, chira nhirng khoi té bao than kinh lac cho6 xuat
phat ttr viing ha d61 bén dudi hodc tir cu xam (hinh 3).

3.1. Lam sang



e Dong kinh

+ Pong kinh thé “cuoi”(gelastic-laughing seizures): Rt tiéu biéu, khong
dap tng voi diéu tri noi khoa, va co thé dan dén viéc bién d6i hanh vi va
nhan thuec.

+ Tién trién vé sau thanh dong kinh cuc bd dang phtrc hop, con té dot ngot,
dong kinh dang tang truong luc (tonic seizures), dong kinh dang giat
rung -tang truong luc (tonic-clonic seizures), va dong kinh dang lan toa
thir phat.

R61 loan hanh vi: hung dit, con nong gian dir doi...

Day thi sém.

Cham phat trién tAm than.

Giam thi luc.

Hinh 3: U mé thira viing duwdi doi trén phim MRI

3.2. Pidu tri
e Diéu tri ndi khoa cho day thi som.
e Phauthuit tia xa bang dinh vi khong gian 3 chiéu .
e Phau thuat cit bé.
e Chi dinh phau thuat :
+ Day thi som khong dap tng vdi diéu tri ndi khoa.
+ Dong kinh thé “cudi”.

+ C6 dau khiém khuyét than kinh do hiéu tmg khéi choang chd do u.

4. Nang rudt than kinh (Neurenteric cysts)



Nang rudt than kinh 13 nhiing
nang thudc hé than kinh trung uvong ma
niém mac 1a nhiing té bao noi md gidng
nhu t& bao nodi mo cua ong tiéu hoa,
hogc it gap hon, gidng nhu té bao noi
md ctia 6ng hd hap. Khong phai thyc sy
1a nhitng khéi u tan sinh. Thong thuong
thuong ton nang rudt than kinh nim & vi
tri dot séng nguc trén va co (hinh 4), va
thuong két hop vo6i nhimng bat thuong
khac vé cot song. Nang rudt than kinh
c6 thé c6 trong so, cd 6 truomg hop duge
ghi nhan & ving goc cau tiéu nio. Nang
rudt than kinh & tay sdng c6 thé c6 thuong ton dudng do, héa xo thong thuong véi
6ng tiéu hoa va d6i khi dugc goi 1a “nang xoang ndi bi”(endodermal sinus cysts).

Hinh 4: Nang ruét than kinh

4.1. Lam sang

Thong thuong xuat hién trong khoang bét dﬁu 10 tudi tro 1én. Triéu chimg dau
va bénh 1y vé tiry do khdi choang chd trong éng song thuong gip o tré 1on va ngudi
truong thanh. Tré so sinh va tré nho co thé cé nhitng biéu hién ton thuong hé ho hap
tim mach do khdi chodng chd & trong nguc hoic do chén ép tay séng.Viém mang nio
c6 thé xay ra do nhitng dudng do, dat biét & tré nho va so sinh.

4.2. Pidu tri

Cit bo hoan toan khdi nang rudt than kinh ndi tay thuong lam hét cac tridu
chirng bénh. Néu vo cua nang bi dinh nhiéu thi c6 thé khé cat bé dugc hoan toan néu
thuong ton nam & trong so, nhu vay c6 khuynh hudng dé tai phat va can theo doi lau

dai.
5. Tat dinh khép s¢ sém (Craniosynostosis)
5.1. Sw phat trién binh thwong ciia so tré em
Céc thop:
e Thop trudc: Rong qnhét, hinh thoi, kich thuéc 4x2,5cm luc sinh, thudong dong
khi tré duoc 2,5 tuoi.
e Thop sau: Hinh tam giac, thuong dong khi tré dugc 2-3 thang.

e VOm so: Hau hét ting trudng theo sy phat trién ctia ndo bd, 90% kich thudce
dau nguoi truong thanh dat duoc khi tré 1 tudi, 95% khi 6 tudi. Su ting truong
dung lai khi dugc 7 tudi. Cudi 2 nam du tién, cac xuong so dan khda vao nhau
tai khop so va su ting trudng tiép tuc tién hanh boi qua trinh “ boi thém” va «
hap thu” ciia xuong so.



Khdp lamda

Hinh 5: Cac duong khop o so tré so sinh

5.2. Tat dinh khop s¢ som

AV
; O /’.s

Hinh 6: So hinh thuyén do lién sém khép doc.

Nguyén uy nguoi ta goi 1a “bénh Iy hep so” (Craniostenosis), thuong do su lién
som cac khop xuong so. Néu lién sém khép tran s& tao hop so ngan, hop so hinh
thuyén néu lién sém khop doc gilra (hinh 6), hinh tam giac do lién som mot phan
khép tran, hop so nho do lién sém tat ca cac khop. Ti 18 0,6/100 tré méi sinh.

Piéu tri thuong la phau thuat.Trong hau hét cac truong hop, chi dinh ngoai
khoa 12 do yéu cdu vé thAm my va ngin ngira nhitng anh hudng vé tim 1y trim trong
do bién dang ving so mit.

5.3. Chdn dodn

Nhiéu truong hop tat dinh khdp so sém 1a do tu thé nam gay “1ép”’so, con goi
1a thop lamda “ludi”. Néu nghi ngo , din bd me nghiéng dau tré qua bén phia khéng
bi Iép, kiém tra lai sau 6-8 tudn, néu do 1a 1ép so do tu thé thi no sé& cai thién dan, con
do tat dinh khop so som that sy thi nd s€ con nguyén nhu cil.

Chan doan co thé dua vao :



1. So thdy ving xuong bi 10i & ving khép nghi ngd bi dinh (ngoai trir ving
khdp lamda bi ton thuong).

2. Dung ngon cai an nhe nhang vao dién khép sé thiy xuong so dich chuyén
tuong do1 ¢ hai bén dién khép.

3. Phim X quang thuong :

Thiéu ving sang binh thudng & giita khdp so. Vai trudng hop van thay hinh
anh X quang binh thuong, (ngay ca trén CT scan), c6 1¢ 1a do sy hinh thanh
nhirng manh xuong nho.

4. CT scan:

5. MRI:

Giup xac dinh dudng vién ctia hop so.

Co6 thé cho thay cho day 1én va/hodc chdp cta noi dinh so.

Cho hinh anh gidn ndo that, néu co.

C6 thé cho thay hinh anh gian rong cua khoang dudi nhén ving tran.

Hinh 4nh CT scan 3 chiéu ¢ thé cho thiy rd hon nhitng hinh anh bat
thuong.

Thudng dung trong trudng hop c6 ton thuong khac trong hop so (it

httu dung hon so véi CT scan).

6. Po chu vi hop so, chu vi cham tran c6 thé binh thuong ngay ca khi ving so
mat bi bi€n dang.

6. Thoat vi ndo (Encephalocele)

Tat ntt so (cranium bifidum) 13 1 khiém khuyet trong van dé dinh cac khép so,
xay ra & dudng giira, va thong thuong ¢ ving chim. Néu c6 mang ndo va dich ndo
ty chui ra thém thi goi 1a thoat vi mang ndo (meningocele). Néu c6 mang nio va nio
chui ra thi goi 1a thoat vi ndo (encephalocele).

Thoat vi ndo chiém ty 1& 1/5 so vé6i thoat vi tiy mang tay & cot séng.

Thoat



Hinh 7: Thodt vi ndo viing cham
6.1. Phdn loai
Duva trén hé théng Suwanwela:
e Cham :thuong hay lién quan dén nhiing
cau truc mach mau.
e Vom so : khoang 80% thoat vi ndo ¢ ban
cau nguoi phuong tay.
e Tran —sang: 15% thoat vi ndo, 10 mo ra
ngoai vao mat theo 3 vung sau:
+ Mii-tran: sy khiém khuyét ra ngoai &
diém miii (hinh 8).
+ Miii-sang: su khiém khuyét giita
xuwong miii va sun mili.

Hinh 8: Thodt vi ndo vung
+ Mili-mat: sy khiém khuyét & phan mii tran
trude dudi cua thanh 6 mat trong.

e Dayso :1.5% thoat vi ndo.
e Ho sau : thuong chira to chuc tiéu ndo va thanh phan nio that.
6.2. Piéu tri

Phiu thuat cit bo tai thoat vi chira cic thanh phan bén trong va déng mang
cung that kin. Can ghi nhé c6 nhitng cau tric mach méau bén trong tai thoat vi. Co thé
kém theo gian ndo that va can thiét di€u tri mot cach tach biét.

6.3. Két qua

Tién luong thudng t6t hon néu 13 thoat vi mang ndo so véi thoat vi ndo.Va tién
lugng thuong xau hon néu trong tai thoat vi c6 chtra nhi€u t6 chirc ndo, nao that chui
vao tai thoat vi, hodc cé kém gidn nao that. Khoang dudi 5% tré em cé thoat vi ndo
phat tri€n binh thuong.

7. Di tat Chiari (Chiari malformation)

Di tat Chiari bao gém 4 loai bét thuong cua ndo sau, c6 I& chung khong lién
quan dén v&i nhau. Chu yéu di tat Chiari 1a typ 1 va typ 2, ngoai ra cac typ con lai thi
rat han ché vé s6 lugng.

7.1. Di tdt Chiari typ 1.

Mot thuc thé bénh 1y khong déng nhét bao gém su suy giam su luu thong dich
nao tuy qua 16 cham.

Mot s6 truong hop 1a bAm sinh nhung sé khac 13 do mac phai.
7.1.1. Dich té hoc

Tubi trung binh khi ¢6 biéu hién bénh 13 41tudi (12-73 tudi). Nit bi nhiéu hon
nam lit ( nit/nam= 1,3/1). Thoi gian bi€u hién tri¢u ching roé rang la 3,1 nam (1
thdng-20 nam), néu c6 nhitng dau ching khong dac hiéu nhu dau dau thi thoi gian
biéu hién tri¢u chirng 1a khoang 7,3 nam. Ké tu khi ky nguyén MRI ra doi1 thi thoi
gian nay cO vé ngan dan di.



7.1.2. Lam sang

Triéu ching hay gap la dau (69%), thuong la ¢ vung dudi cham. Yéu co, dic
biét yéu dong tac cam nam 1 bén. Mat cam gic dang phan ly (mat cam giac dau va
nhi¢t nhung duy tri cdm giac so va vi tri khédp), li¢t cac day than kinh so thap, that
diéu chi va than, rung giat nhan cau va rdi loan van ngdn. 15-30% bénh nhan khong
¢6 biéu hién triéu ching,

7.1.3. Chén doan hinh anh

MRI 1a phuong tién chian doan dugc chon lya, sém cho théy nhirng hinh anh
bat thuong kinh dién bao gdm thoat vi hanh nhén tiéu nio, réng tuy (hinh 9). Ciing
cho thay ddu hiéu chén ép than nio phia trudc. Gidn nio that xay ra trong khoang 7-
9% bénh nhan bi di tat Chiari typ 1 va bénh 1y rong tuy.

Thoat vi hanh nhan ti€u ndo: Pugc nhan dién trén chan doan hinh anh chi co
gia tri han ché, va phai két hop voi cac dit kién 1am sang, néu xuong >5mm thi duoc
xem nhu 1a bénh ly.

7.1.4. Piéu tri

Bénh nhan dap tng tot khi
duoc mo trong vong 2 nam dau ké tir
khi bénh khoi phat, cho nén phau
thuat som duoc khuyén cdo ¢ nhiing
bénh nhan c6 biéu hién triéu ching.
Nhitng bénh nhan khong c6 biéu hién
triéu chirng thi nén duoc theo doi va
duge md khi cé biéu hién triéu ching
lam sang. Con nhiing bénh nhan c6
biéu hién triéu chtng 14m sang nhung
6n dinh ciing nén theo ddi sat, phiu
thuat nén duoc tién hanh chi khi cac
d4u hiéu than kinh tré nén nang dan.

) 3 Hinh 9: Réng tity va thodt vi hanh nhdn
Ky thuat mo: Thong thuong la phau tiéu ndo trong Chiari typ 1
thudt gidi ap ho sau.

7.2. Di tdt Chiari typ 2

Thudng két hop voi thoat vi tiy mang tay, hay hiém gip hon 1a tat gai doi
(spina bifida).

Nhitng biéu hién chinh: Su lac chd phin dudi cua chd ndi tiy cd, ciu ndo, nio
that 4 va hanh tuy. Hanh nhén tiéu ndo di trd & ngang mirc 16 cham hay dudi thap
hon. Ché nbi tay c¢b udn cong binh thudng nay duoc thay chd boi hinh thai bién dang
gap nhu kiéu that nat (hinh 10).

7.2.1. Biéu hién lam sang
Khoi phat bénh it khi gip & tudi truong thanh. Cac biéu hién 1am sang bao gdm

e Nubt kho (69%): an ubng kem, xanh tim khi dut an, trao nguoc qua mui, thoi
gian an uong kéo dai, tang tiét dich & miéng. Phan xa ho sic d6i khi bi giam.

Biéu hién thuong ning né ¢ tré so sinh.
9



C6 nhitng con ngimg thd (58%): Do ¢6 nhitng con suy ho hip. Hay gip & tré so
sinh.

Tho rit (56%): Hay gip & tré so sinh, thudng biéu hién nang né khi hit vao (do
liét co dang hay co khép thanh am khi kham bang phuong phap ndi soi thanh
quan), do liét day X, thudng 14 tam thoi nhung c6 thé tién trién dén suy ho hap.

Nubt nghen( 40%).

Yéu chi trén (27%), c6 thé tién trién dén yéu ti chi.
Udn nguoi ra sau (opisthotonos) 18%.

Rung giat nhan cdu huéng xudng dudi .

Yéu hoic khong khoc.

Liét mat.

7.2.2.Chan dodn

Duva vao CT scan hoac MRI:

Cdc hinh anh chii yéu Cac hinh anh kéem theo

1. Hanh tiy bién dang hinh chit Z.

; 1. Gidn nio that.
2. Ti€u ndo hinh moc 4o. 2. Rong tity & chd ndi tity co.
3. Mai ndo gitra dinh chum lai 3. Nio that tu bi c6 lap.
(h“}}.l H.lo chim). o 4. Thiéu san hodc bét san thé
4. Khoi gitta rong ra, dinh gian chai.

doi thi.

I , 5. Cheén ép tiéu ndo hanh tay.
5. Léu tiéu nao bam thap.

7.2.3.Diéu tri

Chuyén luu dich ndo tiy khi bi gidin ndo that.

Néu kho nubt do nguyén nhan than kinh, thé rit, hay c6 nhitng con nging thé
thi mé gidi 4p ho sau can duogc thuc hién nhanh chong, trude khi giai 4p can
dam bao rang shunt dang hooat dong tot.

Mé khi quan duogc chi dinh khi thd rit, va liét co dang thanh quan trudc mo.
Theo doi sat sau mo dé dé phong tac nghén va giam thd gang suc (nén thd may
néu co thiéu oxy ndo va tang CO2 trong mau).

Két qua: 68% mat hoic gan nhu mat hoan toan cac triéu chimg trude mod, 12%

c6 bicu hién di chimg nhe va vira, 20% van nhu cii (ni chung & tré nho két qua
thuong xau hon so v&i tré 1on). Ngimng thd 1a nguyén nhan hay gap nhit gy tir vong,
phan con lai 1a do viém mang nio, viém nio that, nut nghen, khong c6 dudng mat.
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Hinh 10: Hinh dnh dién hinh di dang Chzarl typ 2 trén MRI: (1) dau rong (gian ndo that,
bdt san thé chai); (2) mdi ndo giita hinh mé chim; (3) thity nhong di chuyén xuong thap phia
sau hanh ndo; (4) ndo that IV kéo dai, hinh éng; ) léu tiéu ndo bam thdp; (6) chén ép
hanh tiéu ndo (7) ban déc l6m; (8) , (9) hanh tity bién dang kiéu thdt niit.

7.3. Nhitng di tdat Chiari khac

- Chlarl typ 3: Hiém gap, dich chuyen toan bo cdu tric hd sau, tiéu nio thoat
vi Xuong 16 cham vao ong song co, thuong két hop véi thoat vi nio mang
nio ¢6 hoic tai ving cham. It c6 kha ning song.

- Chiari typ 4: Thiéu san tiéu ndo ma khong c6 thoat vi tiéu nio.
8. Nhirng khiém khuyét 6ng than kinh
8.1. Phédn logi

C6 nhiéu phan loai khac nhau, phan loai nay 1a theo LEMIRE.

8.1.1. Sw khiém khuyét tao ong than kinh
Do khong dong lai duoc 6ng than kinh, nén tao ra tén thuong mo.

e Tat nut so-cot séng (craniorachischisis): tat hd hoan toan cua 6ng than kinh
(total dysraphism). Nhi€u truong hop chét sau khi say thai.

e Tat qudi thai vo ndo (anencephaly): Do khong khép lai dugc 16 6ng than kinh
phéi trudc. Khong c6 vom so va da dau boc lay phan ndao da bi hu hai 1
phan. Thuong la tor vong. C6 kha nang bi lai trong nhiing lan c6 thai ké tiép:
3%.

e Thoét vi ty mang tay : hay gip & ving thit lung, bao gom thoat vi mang tiy
don thuan hodc thoat vi tuy.

8.1.2. Su khiém khuyét sau khi tao ong than kinh

Tao ra nhitng thuong ton c6 da bao phu (c6 thé dugce xem 1a nhitng bat thudng
vé di trtr).
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8.1.2.1. So

e Sonho

e Nao nudc (hydranencephaly): Khong c6 phan 16n ban cau dai ndo va duoc
thay thé bang dich nio tay, can phan biét véi ndo tng thiy ning.

e Tat khong c6 toan bd nao trude (holoprosencephaly).
e Tat khong co6 hoi ndo (lissencephaly).

e Tat rong ndo (porencephaly): can phan biét véi tat "nit ndo"
(schizencephaly).

e Bit san thé chai.
e Thiéu san tiéu ndo/ Hoi chimg Dandy Walker.

e Tatso (nao) lon.

8.1.2.2.Tuiy song
e T4t ché tuy song (diastematomyelia), bénh tay doi (diplomyelia).
e Tat tuy & nudc (hydromyelia) hay rong tuy (syringomyelia).

8.2. Yéu t6 nguy co

e Dung acid folic sém trong thai ky (0,4mg hang ngay) c6 thé lam giam ti 18 bi di
tat ong than kinh.

e Tim nudc néng khi mang thai, xong hoi nhiéu hodc sét trong 3 thang dau thi
cO nguy co cao bi di tat ong than kinh.

e Dung Depakine (acid valproic) khi mang thai thi nguy co bi di tat ng than
Kinh la 1-2%.

e Béo phi (trudc va trong khi mang thai).

e Lam dung cocain lam gia tang tat dau nhd, roi loan sy di chuyén céc cau truc té
bao than kinh, myelin héa va biét hoa cac t€ bao than kinh.

8.3. Nhitng phwong tién thim do truwdce khi sinh dé phdt hién dj tit ong thin kinh
8.3.1. Alfa-fetoprotein(AFP) trong huyét thanh

Nong do AFP cao trong huyét thanh ¢ nguoi me (=2 lan nong do trung binh)
gilta 15-20 tudn mang thai s& mang nguy co khoang 224 lan mac di tat 6ng than kinh,
va c0 gia tri bat thuong (cao hay thap) két hop voi 34% mac phai nhitng di tat bam
Slnh khac. Do nhay cua ndong dd6 AFP cao trong huyét thanh & ngudi me trong van dé
mic phai di tat gai doi 1a 91% (10/11 truong hop), va 100% trong di tat quai thai vo
Nnao.

8.3.2. Siéu am

Siéu am trudc sinh cho phép phat hién ra 90-95% nhitng di tat gai doi d6t song,
nhu vay trong truong hop tang AFP/ huyét thanh, siéu 4am c6 thé phan nao giup chan
doan phan biét dugc nhitng dji tit ng than kinh tir nhitng nguyén nhin khong phai
than kinh giy ting AFP/ huyét thanh (nhu trong truong hop thoat vi rén), va co thé
chan doan chinh xac tui thai hon.
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8.3.3. Choc 6i qua bung (Amniocentesis)

Trong nhitng truong hop mang thai di tat thoat vi tiy mang tiy, néu chan doan
siéu am trude sinh khong phat hién dugc tat nirt doc dot song (spinal dysraphism), thi

choc 01 duoc
khuyén

cao. Mic
AFP trong
nudc 6i  ciing
gia tang khi
bi di tait  6ng
than kinh mé,
cao nhat la
},-'— y khoang

tudn 13-15

ctia thai ky. Tuy nhién phuong phap choc 6i qua bung mang 1 ti 1¢ tai bién lam chét
bao thai khoang 6%.
8.4. Tat nikt doc dot song
8.4.1.Dinh nghia

Tat gai déi dn (spina bifida occulta): Tat khong c6 mom gai bam sinh va s6
lrong manh bén thay d6i. Khong thay mang ndo hodac md than kinh 10 ra ngoai.

Thudng 1a phat hién tinh co, va khong cé biéu hién 14m sang quan trong khi no chi co
1 minh (hinh 11).

() (b)
Hinh 11: (@) Tinh trang tu mé& duéi da, (b) ddm Iéng bat thwong trén ving dot song
bi nurt
Hai thyc thé bénh 1y sau day duoc xép vao chung thuat ngir 13 tat gai d6i mo:
-Thoét vi mang tiy (meningocele): Khiém khuy‘é’t bam sinh cung sau d6t séng
va mang tuy bi 16 ra ngoai, nhung khéng c6 mo than kinh bat thuong (hinh 12).
Khoang 1/3 c6 bi€u hién khiém khuyét than kinh.
-Thoat vi tuy-mang tuy (myelomeningocele) Khiém khuyét bam sinh cung

sau d6t song va mang tiy 16 ra ngoai dudi dang nang, kém theo nhing bat thuong veé
chirc nang hay cau tric cta tiy song hoac chum dudi ngua (hinh 13).
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Hinh 12: Thodt vi mang tiy

Hinh 13: Thoat vi mang ndo - tuy.

8.4.2.Thoat vi tuy-mang tuy (Myelomeningocele)
8.4.2.1.Dich té hoc

Ty I¢ tat gai d61 kém vdi thoat vi mang tiy hodc thoat vi tiy mang tuy 1a 1-
2/1000 & tré em con séng (0.1-0.2%). Nguy co gia ting 1a 2-3% néu 1 dira con trudc
d3 bi thoat vi tiy mang tuy, v 6-8% néu c6 2 dtra con trudc da bi thoat vi tiy mang
tay. Ty 1& d6 gia ting & nhitng gia dinh ma ba con gin déu co con bi thoat vi tiy mang
tiy, dic biét 1a phia gia dinh bén me.Ty 1& nay c6 thé gia ting trong thoi diém chién
tranh, nan doi hodc khing hoang kinh té, nhung nhin chung c6 vé dang giam dan.

Nao ung thuy hi¢n dién & khoang 65-85% nhitng bénh nhan bi thoat vi tuy
mang tuy va 5-10% bénh nhan bi thoat vi tuy mang tiy cd bi€u hién lam sang cua ndo
Ung thiy ro tir [uc méi sinh.
8.4.2.2. Nhitng vdn dé cia tré bi nirt dot song

e Nguy co nhiém tring: Néu khong duoc phiu thuit sém dé day kin lai tai thin
kinh thi vi tri nay s€ rat d€ nhiém trung va tré c6 thé chét vi viém mang nao.
o Yéu co va mdt cam gidc: Chan va ban chan c6 thé bi liét va mat cam giac hodc
c6 it cam giac (hinh 15). Tré c6 thé bi loét do chén ép ¢ vung cung cut, vung
14



mong, hong do mit cam giac (hinh 14).
!

4 Veo cot / P, Loét do chén ép |
song ‘ ;'
1".-)}:,' Y \ \’ ’ |'
f1 & ) \ ‘ |

"&P%\& Ton thuon fod
l:( &}} than ‘
' \

Vét thwong ¢ ban chdn

(d)

Hinh 14: (a) nhiém tring gdy ton thuwong thén, (b) loét do cheén ép, (c) vét thirong
0 ban chan, (d) ban chan bién dang.

o Trdt khop hang: Mot hodc ca hai khép hang co thé bi trat khép.

e Co co: co co chan va ban chin xay ra néu tat nut d6t sdng xay ra tir vi tri dot
that lung 1 tré 1én.

e Ban chan: ban chan c6 thé bj khoco (bi cong va gip vao trong hodc bé 1én trén
va hudng ra ngoai) (hinh 14).

o Khé kiém sodt viéc dai tiéu tién: Tré ¢6 thé khong biét minh ticu tién hay dai
tién. Khi I6n 18n c6 thé tré cing s€ khong phat trlen duoc kha ning kiém soat
cac chirc nang nay. Mot s6 tré mic tat nay nude tiéu co thé G lai lau trong bang
quang gly ra nhiém trung than, bang quang (hinh 14). Bay ciing la mét nguyén
nhan phd bién giy tir vong ¢ tré mic loai dj tit nay.

e Ndo ung thuy.

e Ton thwong ndo: Néu khong phiu thuat som dé 1am giam ap luc & ndo, mot sb
tré s€ bi mu, cham tri, dong kinh hodc bai ndo. P61 khi phau thuat cling khong
giup tranh duoc cac bién ching nay.

o Dj itng chadt latex (nhwa cao su): Tré bi niit dét séng thuong di ing vai chat
latex.

8.4.2.3.Két qua

Néu khong diéu tri, chi c6 14-30% cua bénh nhi thoat vi tiy mang tay cb co
hdi song sot, trong nhom nay thudong dai dién cho nhiing tré it c6 biéu hién bénh
nang, 70% c6 chi s0 IQ binh thuong, 50% di lai binh thuong.

Néu duoc diéu tri thich dang thi 85% bénh nhi bi thoat vi tiy mang tiy cd co
hoi séng sot. Nguyén nhan thong thuong nhét cia tir vong sém 1a bién ching cua di
dang Chiari (ngung thd, hit sic...), con tir vong mudn thuong la do hu shunt. 80% c6
chi s6 IQ binh thuong. Thiéu ning tri tué¢ lién quan chat ché dén nhidm trang shunt.
40-85% di lai binh thuong véi su tro gitip ctia hé thong nep dd, tuy vay hau hét bénh
nhi thuong chon xe lin cho tién. 3-10% c6 su dai tiéu tién binh thudng, nhung hiu
hét bénh nhan c6 thé giir duoc kho rdo do dit sonde niéu dao ngit quang.
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Hinh 15: (&
quan giﬁ’g _____ S 51_‘}{

Tuong

~ muic
nut gai dot song va
tinh  trang liet cua
tré. (1) Ton ] thwong
o vung xuwong
cung; 2 Ton
thuong o cung

thdt lung; (3) Ton thuong o vung nguc; (4) T on thirong & viing co. Ving té den trén nguoi
tré minh hoa vung bji liét va mat cam giac.

9. N&o ung thay

9.1. Dinh nghia

Binh thuong dich ndo tity dugc tao thanh trong nio that, dugc luu thong giita
céc ndo that va dugc hép thu. Do nhiéu nguyén nhan khic nhau, qué trinh nay c6 thé
bi can tré 1am din dén viée tinh tu dich nio tay trong hop so gay ra tat ndo ung thuy
(hinh 16 ; 17). O tré em nguyén nhan hay gip 1a hep cong nio (70% cac truong hop).

9.2. Dich té hoc
Ty 1& ndo tng thuy badm sinh chiém khoang 0,9-1,8/1000 tré sinh ra.

9.3. Chén dodn

Biéu hién de nhan biét nhat 1a dau dua tré to dan thop trudce rong va phong
cang. Tré hay quiy khoc, ba kém tham chi nén 6i, anh mét luén nhin xuong (mat mat
troi 13n, 1a ddu hiéu muodn trong nao ung thuy), hai tay va hai chan c6 thé mém nhiin,
kém linh hoat.

Néu nghi ngd dau tré c6 du hiu to ra  Hinh 1.16: Tré bi ndo uing thiy.
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hon binh thuong, hay do vong dau cua tré dé d6i chiéu v6i su phat trién binh thuong
vong dau nhu sau: khoang 32c¢m lic méi sinh, 46cm khi treé 1 tudi, 48cm khi 2 tudi,
49cm khi 3 tudi, 51cm khi 7 tudi, 52cm khi 12 tudi.

Cdach do vong ddu:

Viéc do vong dau cuia tré cho phép
tién hanh kiém tra mot cach gian tiép su
tang trong luong cuia b ndo tré va qua
trinh tudn hoan cua cac chit long trong
ndo. Lan do vong dau thtr nhat dugc coi
13 khoi diém dé c6 thé so sanh voi nhing
lan do sau, nham phat hién sy phat trién
qua nhanh hodc qui chdm vong dau cua
tre.

Hinh 17: Cdch do vong ddau cia tré

Dung thude diy quin quanh dau tré, phia trudc tran (noi nhd cao nhat), phia
bén canh (¢ trén hai vanh tai) roi kéo thang ra phia sau, tinh bang cm (hinh 17).

Chan doan xéac dinh dua vao siéu 4m qua thop, CT scan hodc MRI (hinh 18).

(a) (b)

Hinh 18: Hinh chup CT scan (a) ndo ung thuy, (b) ndo binh thuong.
9.4. Phan loai
- Nao ung thuy thé tic nghén: Tac nghén tai vi tri gan voi hat mang nhén, hat

mang nhén hap thu dich ndo tuy binh thudng. Trén CT scan/MRI thdy hinh
anh gian cac ndo that gan vi tri tac nghén.

- Nio Gng thiy thé thong: Tac nghén tai hat mang nhén, chirc ning hap thu
dich ndo tuy cua hat mang nhén bi suy giam.

9.5. Piéu tri
Néu khong phdu thuat sém dé 1am giam ap luc ¢ ndo, tré s& bi ton thuong nio
khong hoi phuc. Do ndo bi ton thuong, tré c6 thé bi mu, cham tri, dong kinh hodc bai
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nao.
Nio ung thuy duoc diéu trji bang cach dit mot dng chit déo c6 van dé dan luu
dich ndo tuy tir ndo that vao 0 phuc mac hodc tim nhi phai (hinh 19).
Viéc dit dng dan luu khéng nén thuc hién trong nhirng tinh hudng sau:
e Tré co dau rt to, viéc dit dng din luu co thé gay xuat huyét trong ndo. Két qua
cua viéc dat ong dan luu cling khong kha quan.
e Tré bj nio ung thuy on dinh, khong c6 diu hiéu cua ting ap luc nodi so, vong
dau khong phat trién bat thuong thi khong can diéu tri.
e Tré bi nhiém trung, dic biét 13 nhiém trung lién quan dén dich ndo tay, can
duogc di€u tri trude khi dat 6ng dan luu.
e Khi thé trang cua tré chua sin sang cho viéc phiu thudt (suy dinh dudng, thiéu
mau, sot rét, sot...), thi vi€c di€u tri trude khi phau thuat 1a can thiét.
Hién nay, k¥ thuat phau thuat nodi soi pha san ndo that 3 d3 duoc ap dung dé
diéu tri ndo ung thuy (hinh 20).
K§ thuat ndy c6 wu diém 13 tré s& khong phai mang ong dan luu trong nguoi,
do d6 tranh dugc cac bién chimg thuong xay ra trong phuong phap dit 6ng din luu

nhu tic nghén ong, nhiém trung v.v.... Tuy nhién, phuong phap nay chi ap dung
duoc trong mot s6 dang nio Gng thuy nhat dinh.

Hinh 20: Ky thudtpthu thudt noi
soi pha san ndo that 3 de diéu tri
ndo ung thuy.

Hinh 19: Dat ong dan luu dé
diéu tri ndo ung thuy
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