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Abstract: Ultrasonography is of great value in screening for fetal chromosomal abnormalities 
and helping to precisely indicate amniocentesis. Objective was to find out morphological 
abnormalities and value of ultrasound in prenatal screening test at Nghe An Obstetrics and 
Gynecology Hospital (2020-2021). By methods of ultrasound, Double test, Tripple test 
and chromosomal test for 121 pregnant women who were indicated for amniocentesis. The 
study results showed the mean age of the pregnant women was 32 ± 6.69 years, the group 
≥ 35 years old accounted for 40.5%. Ultrasound abnormalities accounted for the highest 
component of women with amniocentesis (62.8%), followed by age of 35 years or over 
(40.5%), high-risk prenatal screening tests ( 35.5%). The rate of fetuses with abnormal 
ultrasound image was 62.8%. The most common ultrasound abnormalities were increased 
nuchal translucency (12.6%), nasal bone aplasia (5.5%). The rate of fetal chromosomal 
abnormalities was 15.7%. There were 22.3% of fetuses with ultrasound abnormalities 
having chromosomal abnormalities. The sensitivity, specificity, false-negative and false-
positive rates of ultrasound in predicting chromosomal abnormality were 89.5%; 42.2%; 
10.5% and 57.8% respectively. Conclusion was ultrasound can detect many morphological 
abnormalities and has high sensitivity in predicting fetal chromosomal abnormalities.
Keywords: ultrasound, chromosomal abnormalities, amniocentesis, pregnancy.
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Tóm tắt: Siêu âm (SA) có giá trị lớn trong sàng lọc chẩn đoán những bất thường nhiễm sắc 
thể (NST) của thai nhi, giúp chỉ định chọc ối. Mục tiêu là tìm hiểu đặc điểm bất thường và 
giá trị siêu âm trong xét nghiệm sàng lọc trước sinh tại Bệnh viện Phụ Sản Nghệ An (2020 
-2021). Bằng phương pháp xét nghiệm siêm âm thai, Double test, Tripple test và nhiễm sắc 
thể đồ cho 121 thai phụ có chỉ định xét nghiệm chọc ối. Nghiên cứu đưa ra Kết quả là tuổi 
trung bình của thai phụ là 32 ± 6,69 năm, nhóm ≥ 35 tuổi chiếm 40,5%. Tỷ lệ thai phụ có chỉ 
định chọc ối do bất thường siêu âm chiếm cao nhất (62,8%), sau đó là thai phụ trên 35 tuổi 
(40,5%), xét nghiệm sàng lọc trước sinh có nguy cơ cao (35,5%). Tỷ lệ thai có hình ảnh siêu 
âm bất thường là 62,8%. Hình ảnh bất thường siêu âm phổ biến nhất là tăng khoảng mờ da 
gáy (12,6%), bất sản xương mũi (5,5%). Tỷ lệ thai nhi bất thường nhiễm sắc thể là 15,7 %; 
Có 22,3% thai hình ảnh siêu âm bất thường cũng có bất thường nhiễm sắc thể. Độ nhạy, độ 
đặc hiệu, tỷ lệ âm tính giả, dương tính giả của siêu âm phát hiện bất thường nhiễm sắc thể là 
89,5%; 42,2%; 10,5% và 57,8%. Kết luận: Siêu âm phát hiện nhiều hình ảnh bất thường và 
độ nhạy cao trong dự báo bất thường nhiễm sắc thể thai nhi. 
Từ khoá: siêu âm, bất thường nhiễm sắc thể.

1. Đặt vấn đề
Các dị tật bẩm sinh này có thể do các 

bất thường nhiễm sắc thể (NST) như tam 
bội NST 21 gây ra hội chứng Down, tam 
bội NST 18 gây ra hội chứng Edwards[1], 
[2], [3].... Hậu quả có thể gây chết trước 
sinh. Nếu trẻ sinh ra cũng có nguy cơ cao 
bị chậm phát triển trí tuệ, thể chất, khó hòa 
nhập với cộng đồng, xã hội và tạo gánh 
nặng cho xã hội. Xu hướng hiện nay là sử 
dụng các tiến bộ trong chẩn đoán để có thể 
sàng lọc các bất thường nhiễm sắc thể trước 
sinh, giúp can thiệp sớm nhằm làm giảm 
tỷ lệ trẻ sinh ra bị dị tật. Chẩn đoán quyết 
định đột biến NST cần các kỹ thuật xâm lấn 
như chọc ối, sinh thiết gai rau, lấy máu tĩnh 

mạch rốn… thực hiện phức tạp, có nhiều 
nguy cơ biến chứng do đó chỉ định cần chặt 
chẽ, chính xác. Hiện nay chỉ định thực hiện 
chọc ối dựa vào nhiều yếu tố khác nhau 
như tuổi mẹ, tiền sử gia đình, kết quả xét 
nghiệm sàng lọc máu, siêu âm thai…

Các kỹ thuật chẩn đoán trước sinh được 
thực hiện khá phổ biến tại một số trung tâm 
lớn ở Việt Nam [4], [5] và đã bắt đầu được áp 
dụng ở Nghệ An. Nghiên cứu này nhằm xác 
định đặc điểm và  giá trị siêu âm sàng lọc trước 
sinh ở thai phụ có chỉ định chọc ối chẩn đoán 
bất thường nhiễm sắc thể thai nhi tại Nghệ An.
2. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu
2.1. Đối tượng nghiên cứu
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- Thai phụ có nguy cơ cao như: > 35 
tuổi hoặc có tiền sử đã mang thai hoặc sinh 
con mắc bệnh di truyền, tiền sử gia đình có 
bệnh di truyền [1].

- Thời gian nghiên cứu: từ tháng 
05/2020 đến tháng 05/2021.

- Địa điểm nghiên cứu: Bệnh viện Sản 
Nhi Nghệ An.
2.2. Phương pháp nghiên cứu

- Thiết kế nghiên cứu: mô tả, tiến cứu.
- Kỹ thuật áp dụng trong nghiên cứu
+ Siêu âm thai, sự bất thường của thai nhi 

được đánh giá dựa theo các tiêu chuẩn chẩn 
đoán siêu âm. Khoảng sáng sau gáy: ≥3,0mm.  

+ Lấy máu thực hiện Double test và 

Triple test.
+ Lấy mẫu dịch ối dưới sự hướng dẫn 

của siêu âm.
+ Nhiễm sắc thể đồ (Karyotype): nuôi 

cấy cặn ối trong dung dịch nuôi BIOAMF-2 
Complete Medium Biological Industries 
(Hãng BI (Biological Industries), thu hoạch 
cặn tế bào ối, dàn tiêu bản, cắt băng nhiễm sắc 
thể ở kỳ giữa bằng dung dịch trypsin (Gibco), 
nhuộm Giemsa (Sigma-Aldrich).Phân tích kết 
quả bằng phần mềm LUCIA Cytogenetics.  

+ Phân tích số liệu, tính độ nhạy 
(Se), độ đặc hiệu (Sp), dựa vào openepi 
(https://openepi.com/DiagnosticTest/
DiagnosticTest.htm).   

3. Kết quả nghiên cứu
Bảng 1. Đặc điểm nhân khẩu học đối tượng nghiên cứu (n=121)

Đặc điểm Số lượng Tỷ lệ %
Tuổi trung bình (năm) Ẍ ± SD 32 ± 6,7

Tuổi thai (tuần) 16 - 20 77 63,6
20 - 37 44 36,4

Tuổi thai trung bình (tuần) Ẍ ± SD 20,4 ± 4,4
Nghề nghiệp Nông nghiệp 43 35,5

Nghề khác 78 64,5
Số lần sinh con 1 – 2 lần 79 65,1

≥ 3 lần 24 19,8
Có 121 thai phụ có chỉ định chọc ối. Tuổi 

trung bình là 32 ± 6,69. Tuổi thai được chọc 
ối từ 16 – 37 tuần, có 77 trường hợp (63,6%) 
được chọc ối ở thời điểm lý tưởng (tuần 16–
20). Nông dân chiếm tỷ lệ (35,5%). Chủ yếu 

là sinh con lần 1 và 2 (65,3%), trung bình là 
1,69 ± 1,08 lần. Nhóm tuổi chỉ địch chọc ối 
nhiều nhất là 25 – 29 tuổi (28,1%), sau đó là 
35 – 39 và 30 – 34 tuổi. Gần 90% thai phụ 
tuổi từ 25 trở lên.   

Bảng 2. Chỉ định chọc ối của đối tượng nghiên cứu (n=121)

Số lượng Tỷ lệ (%)
Bất thường siêu âm 76 62,8

Thai phụ trên 35 tuổi 49 40,5
Sàng lọc trước sinh nguy cơ cao 43 35,5

Tiền sử sinh con mắc bệnh di truyền 28 23,1
Tiền sử gia đình có bệnh tật di truyền 10 8,3

Bố hoặc mẹ bất thường NST 6 5,0
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 Thai phụ có bất thường siêu âm chiếm 
tỷ lệ (62,8%), sau đó là các chỉ định khác 

như thai phụ trên 35 tuổi (40,5%), kết quả 
sàng lọc trước sinh có nguy cơ cao (35,5%). 

Bảng 3. Kết quả sàng lọc trước sinh bằng siêu âm

Bất thường
Số 

lượng
Tỷ lệ (%)

Số thai phụ 
(121)

Số bất thường 
SA (76)

Tăng khoảng mờ da gáy 16 13,2 21,1
Bất sản xương mũi 7 5,8 9,2

Nang đám rối mạng mạch 5 4,1 6,6
Xương mũi ngắn 5 4,1 6,6
Nếp gấp da gáy 4 3,3 5,3

Dãn não thất 3 2,5 3,9
Dãn bể thận 3 2,5 3,9

Tràn dịch màng bụng, màng tim 3 2,5 3,9
Chân khoèo 3 2,5 3,9

Xương đùi ngắn 3 2,5 3,9
Dị tật tim 1 0,8 1,3

Bất thường khác* 29 24,0 38,2

* Bất thường khác: sứt môi, hở hàm ếch, 
thông liên thất đa ối, loạn sản thận dạng nang 
bên phải, bệnh phổi tuyến nang bên trái, dây 
rốn một động mạch, tứ chứng Falot.

Kết quả cho thấy hình ảnh siêu âm bất 
thường khá đa dạng nhưng hay gặp nhất là 
tăng khoảng mờ da gáy (21,1%), bất sản 
xương mũi (9,2%). 

A						      B

Hình 1. Hình ảnh siêu âm thai bất thường

A. Nếp gấp da gáy dày, B. Bất sản xương mũi
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Kết quả chẩn đoán hình ảnh siêu âm 
phát hiện nhiều bất thường, tuy nhiên tăng 

khoảng mờ da gáy là dấu hiệu bất thường 
hay gặp nhất. 

Bảng 4. Kết quả bất thường nhiễm sắc thể tế bào ối

Loại bất thường
Số lượng Tỷ lệ %

Trên tổng số thai 
phụ (121)

Trên số bất thường 
NST (19)

Hội chứng Edwards 7 5,8 36,8
Hội chứng Down 6 4,9 31,6
Hội chứng Patau 1 0,8 5,3
Hội chứng Turner 1 0,8 5,3

Bất thường cấu trúc 4 3,3 21,0
Tổng 19 15,7 100

Tỷ lệ thai nhi có nhiễm sắc thể bất 
thường là 15,7%. Các bất thường NST về 
số lượng NST chiếm tỷ lệ chủ yếu (78,9%). 

Hội chứng Edwards hay gặp nhất (36,8%) 
sau đó là hội chứng Down (31,6%). 

Bảng 5. Giá trị của siêu âm trong sàng lọc trước sinh

Xét nghiệm
NST bất thường

Tổng
OR 

(95%CI:)
p

Độ nhạy 
(%) 

Độ đặc 
hiệu (%)Có Không 

SA bất 
thường

Có 17 59 76
6,19 (1,36 – 

28,24)
0,018 89,5 42,2 

TL(%) 89,5 57,8 100
Không 2 43 45
TL(%) 10,5 42,2 100
Tổng 19 102 121

Có 17/76 (22,3%) thai hình ảnh siêu âm 
bất thường cũng có bất thường NST. Thai 
phụ có siêu âm bất thường có tỷ lệ đột biến 
NST cao hơn 6,19 lần so với thai phụ SA 
bình thường (p<0,05). Độ nhạy của SA 
phát hiện bất thường NST là 89,5%; tỷ lệ 
âm tính giả là 10,5%, dương tính giả 57,8%.   

4. Bàn luận 
Nhóm tuổi từ 25 – 39 tuổi chiếm tỷ lệ 

chủ yếu, tương tự như trong nghiên cứu 
của Trần Danh Cường [6]. Tỷ lệ khá lớn 
thai phụ làm nghề nông phù hợp với đặc 
điểm dân số của tỉnh Nghệ An, là tỉnh nông 
nghiệp. Phần lớn thai phụ có thai, sinh con 
lần thứ nhất hoặc thứ 2; có khoảng 1/5 
trường hợp sinh con thứ 3 trở lên.  

Kết quả của chúng tôi cho thấy bất 
thường siêu âm vẫn là một trong những chỉ 
định hàng đầu của chọc ối. Chỉ định chọc ối 
do siêu âm cũng chiếm tỷ lệ cao nhất trong 
nghiên cứu của Võ Văn Đức và cộng sự [3], 
Trần Danh Cường [6].  

Thai phụ trên 35 tuổi chiếm 40,5%. Một 
số nghiên cứu tại Việt Nam chỉ định chọc 
ối do tuổi mẹ cao chiếm từ 21,1%– 63% 
[6], [7]. Mặc dù vậy thì hiện nay chỉ định 
chọc ối dựa nhiều vào kết hợp tuổi mẹ và 
kết quả các xét nghiệm sàng lọc trước sinh 
như tuổi mẹ + siêu âm (+) Double test [3]. 
Kết quả test sàng lọc cũng là chỉ định quan 
trọng của chọc ối (35,5%). Có nhiều trường 
hợp có hình ảnh bất thường rõ ràng trên 
siêu âm, do đó bác sĩ chỉ định thai phụ thực 
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hiện chọc ối ngay mà không làm test sàng 
lọc do đó tỷ lệ test sàng lọc có nguy cơ có 
thể còn cao hơn nữa. Tại Việt Nam nghiên 
cứu của Võ Văn Đức chỉ định chọc ối dựa 
vào xét nghiệm sàng lọc + hình ảnh siêu âm 
+ tuổi mẹ chiếm 24% [3]. Tại Hà Nội chỉ 
định chọc ối dựa vào xét nghiệm sàng lọc 
+ tuổi mẹ + siêu âm là 65,4% [3]. Các yếu 
tố tiền sử sinh con mắc bệnh di truyền, gia 
đình có bệnh tật di truyền hay bố hoặc mẹ 
bất thường NST cũng được ghi nhận trong 
một số nghiên cứu khác [3], [7]. 

Tăng khoảng mờ da gáy là dấu hiệu siêu 
âm đầu tiên liên quan đến tăng nguy cơ hội 
chứng Down ở thai nhi và là chỉ định chọc 
ối được áp dụng trong nhiều nghiên cứu 
[3], [5]. Một số nghiên cứu còn tính toán 
chỉ tiêu này khác biệt với các bất thường 
siêu âm khác [7]. Bất sản xương mũi cũng 
là một bất thường hay gặp. Nghiên cứu 56 
707 thai nhi tại Trung Quốc thấy 0,13% thai 
có bất sản xương mũi, trong đó 22,54% có 
bất thường nhiễm sắc thể (tam bội NST 21; 
18…) [8]. 

Kết quả về tỷ lệ thai nhi bất thường NST 
của chúng tôi phù hợp với một số nghiên 
cứu khác tại Việt Nam (từ 6,7% - 20,6%) 
[4], [9]. Bất thường số lượng NST chiếm 
phần lớn cũng phù hợp với đa số nghiên 
cứu khác trên thế giới và Việt Nam [10]. 
Nghiên cứu tại Thổ Nhĩ Kỳ trên 3702 thai 
thấy bất thường số lượng chiếm 80,9% 
trường hợp thai bất thường NST [5]. Trong 
nghiên cứu này hai bất thường hay gặp nhất 
là hội chứng Edward và hội chứng Down. 
Tỷ lệ gặp các hội chứng khác nhau tuy 
nhiên trong đa số nghiên cứu đều thấy hội 
chứng Down và hội chứng Edward thường 
chiếm tỷ lệ cao nhất. Nghiên cứu của 
Trần Danh Cường thấy hội chứng Down 
là 40,6% trong khi đó hội chứng Edward 
chiếm 13,8% [6]. Một số nghiên cứu trên 
thế giới cũng cho thấy tỷ lệ gặp hội chứng 

Down khá cao (48,1 - 70,1%) [5], [10]. Kết 
quả của chúng tôi hơi khác của một số tác 
giả khác là hội chứng Edward gặp với tỷ lệ 
cao hơn hội chứng Down [3]. 

Tỷ lệ bất thường NST ở thai có bất 
thường trên siêu âm là (22,3%) phù hợp 
nghiên cứu của Trần Danh Cường (22,4%) 
[7], Lưu Vũ Dũng (22,2%) [2]. Nghiên cứu 
tại Việt Nam thấy thấy tỷ lệ thai nhi có hình 
thái bất thường trên siêu âm có bất thường 
NST cao gấp 6 – 21 lần so với thai nhi có 
hình thái siêu âm bình thường [2], [4]. 

Độ nhạy của siêu âm trong phát hiện bất 
thường NST trong nghiên cứu của chúng 
tôi khá cao, đạt tới 89,5%. Nghiên cứu của 
Lưu Vũ Dũng cho thấy siêu âm có độ nhạy 
83,3% [2]. Theo Luck CA và cộng sự siêu 
âm phát hiện đột biến NST ở các quần thể 
có yếu tố nguy cơ, được thực hiện bởi các 
chuyên gia chẩn đoán hình ảnh có thể đạt 
độ nhạy cao tới 85-90% [11]. So với các 
biện pháp chẩn đoán trước sinh khác, siêu 
âm có tỷ lệ phát hiện bất thường NST cao 
hơn. Nghiên cứu của Võ Văn Đức thấy chỉ 
định chọc ối do siêu âm bất thường hình 
thái thai nhi có tỷ lệ phát hiện cao nhất 
(8,4%), tiếp theo là chỉ định xét nghiệm 
sàng lọc quý I (7,3%), sàng lọc quý II 
(1,6%) [3]. Mặc dù vậy tỷ lệ âm tính giả 
là 10,5% cho thấy những trường hợp hình 
thái siêu âm bình thường vẫn cần chọc ối 
khi có những chỉ định khác. Không phải tất 
cả những bất thường di truyền của thai đều 
có biểu hiện bất thường trên siêu âm. Thực 
tế cho thấy những người mang NST chuyển 
đoạn cân bằng và những người có cấu trúc 
NST dạng khảm, nhưng dòng tế bào bình 
thường chiếm tỷ lệ lớn thì hầu như không 
có bất thường về mặt hình thái. Nghiên cứu 
của Lưu Vũ Dũng tỷ lệ âm tính giả của siêu 
âm là 3,7% [2]. Độ đặc hiệu của siêu âm là 
42,2%; giá trị dương tính giả là 57,8%. Kết 
quả độ đặc hiệu trong nghiên cứu này thấp 
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hơn trong nghiên cứu của Nguyễn Hoàng 
Trang (độ đặc hiệu 74%; dương tính giả 
26%) [4]. Nghiên cứu tại Trung Quốc thấy 
tỷ lệ dương tính giả của các test sàng lọc 
không xâm lấn trước sinh là 39,2% [8]. Giá 
trị độ nhạy cao và độ đặc hiệu thấp cho thấy 
siêu âm có giá trị lớn trong xét nghiệm sàng 
lọc phát hiện bất thường NST thai nhi.  

5. Kết luận 
Qua nghiên cứu đặc điểm siêu âm trên 

121 thai phụ có nguy cơ cao, chúng tôi rút 
ra một số kết luận sau:

- Tuổi trung bình của thai phụ là 32 ± 
6,69 năm, nhóm ≥ 35 tuổi chiếm 40,5%. 
Có 35,5% thai phụ là nông dân, phần lớn 
(65,1%) sinh con thứ 1; 2. Tuổi thai trung 
bình 32 tuần, 63,6% trường hợp được chọc 
ối ở tuần 16–20. 

- Tỷ lệ thai phụ có chỉ định chọc ối do 
bất thường siêu âm chiếm cao nhất (62,8%), 
sau đó là các chỉ định khác như thai phụ 
trên 35 tuổi (40,5%), kết quả sàng lọc trước 
sinh có nguy cơ cao (35,5%). 

- Tỷ lệ thai có hình ảnh siêu âm bất 
thường là 62,8%.  thai có bất thường trên 
siêu âm, phổ biến nhất là tăng khoảng mờ 
da gáy (12,6%), bất sản xương mũi (5,5%). 

- Tỷ lệ thai nhi bất thường nhiễm sắc thể 
là 15,7 %. Hội chứng Edwards phổ biến nhất 
(36,8%) sau đó là hội chứng Down (31,6%).

- Có 22,3% thai hình ảnh siêu âm bất 
thường cũng có bất thường nhiễm sắc thể. 
Độ nhạy, độ đặc hiệu, tỷ lệ âm tính giả, 
dương tính giả của siêu âm phát hiện bất 
thường nhiễm sắc thể là 89,5%; 42,2%; 
10,5% và 57,8%.  
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