PHAT HIEN HOI CHUNG DOWN KHI THAI NHI CHIi MSI TU 11 BEN
GAN 14 TUAN

Hoi chtng Down - mét dang cham phét trién tam than khién cho bénh nhan tré nén khu khe va
hau nhu khéng ¢6 khé nang hoc hanh- la r8i logn di truyén thuong gdp nhét trong céc tré so sinh
con séng va ciing chinh la logi rdi loan dé bi bd sét nha

Hoi chtng Down - mét dang cham phét trién tam than khién cho bénh nhan tré nén khu khe va
hau nhu khéng ¢6 khé nang hoc hanh- la réi logn di truyén thuong gdp nhét trong céc tré so sinh
con sdng va ciing chinh la logi r8i loan d& bi bé sét nhdt trén siéu am. Day la hai ching khéng thé
chiva khdi duoc, gay mét génh néing rdt 1én cho gia dinh va xa héi. Véi sy phét trién cda y hoc
ngdy nay, ching ta cé thé phét hién dugc dén 90% céc truong hop hsi ching Down tr khi dia tré
chi méi duoc 11 dén 13 tuén 6 ngay trong bung me.

Nguy co tré méc héi chiing Down gia tdng theo tudi me. Do dé, tr nhitng ném ddu thap nién 70
cba thé ky trude, mét s nuéce phét trign da dp dung bién phép tdm sodt hsi chirng Down dya trén
y&u 18 tudi me. Tat c& nhirng sdn phu trén 35 tudi déu duoc tham van dé choc 8i (hdt nuée 8i qua
thanh bung dé kiém tra bé nhiém séc thé cda thai nhi, tr d6 chan dodn hsi chitng Down). Tuy
nhién, ty 1& héi chimg Down dugc phét hién chi géin 30%. Cé nghia la trong 10 tré Down, chi cé 3
tré duoc phdt hién truéce sanh dé chdm dit thai ky va 7 tré con lai bi bd sét.

Dén thdp nién 80, viéc tdm sodt hdi chimg Down dua trén sy phdi hop tudi me va xét nghiém céc
ddu @n sinh hoc thai trong méu me (AFP, HCG va UE3) khi thai 16-18 tuén dé kiém tra nguy co
mdc hi chimg Down & dta tré trudce khi thai phy duoc tham véan ¢6 nén choc 6i hay khéng. Cing
xin néi thém rdng choc i ¢ thé lam gia téing mét s& nguy co ddi véi thai nhi, chdng han nhu sinh
non hodc sdy thai. Phuong phép nay gitp phdt hién khodng 60% hoi chimg Down. Diéu nay cé
nghia néu lam xét nghiém sinh héa sang loc héi ching Down cho tét cé san phy c6

Da géy binh thusng (Anh: TN)

thai trong giai doan 16-18 tuén thi ciing chi ¢é 6 trong 10 ré Down duoc phdt hién truéc sanh.

Dén thap nién 90, gii chuyén mén ghi nhdn c6 sy lién quan gitta d6 m& da gdy day & bao thai
v héi chirng Down. D& m& da gdy cang day thi nguy co hdi chiing Down cang téing. Can nhé
rang, déu higu nay chi xudt hién trong mét giai doan tr 11 tuén dén 13 tuén 6 ngdy. Sau 14 tudn,
da gdy sé& trd vé binh thudng va diéu nay khéng c6 nghia la thai binh thudng. Sang loc héi ching
Down dua trén tudi me phéi hop véi do dé6 mo da gdy thai 11 tuén dén 13 tudn é ngay sé gidp
phdt hién gan 80% hoi chtng DOWN. Cén luu y, néu da gdy day nhung nhiém séc thé binh



thuong (tré khéng bi héi chirng Down), thi tré véin ¢6 nguy co cao bi di tat tim thai. Néu dé mo da
gdy >3.5mm, khodng 1/3 truong hop s& 6 bdt thuong nhiém séc thé. Trong 2/3 céc truong hop
con lai s& ¢6 1/16 trudng hop 6 di tét tim (Théng ké cda Vién Y khoa thai nhi, d&t & London- Anh
Quéc). Do dé, khi thai ¢ da gdy day var nhiém séc thé binh thuong thi van cdn duoc mét chuyén
gia vé tim thai siéu &m lc 22 tuén.

Hién nay, viéc sang loc héi chimg Down dua trén sy phéi hop gitra yéu 18 tudi me, siéu Gm do do
m& da gdy va xét nghiém cdc déu én sinh hoc thai (PAPP-A, free beta HCG) trong mdu me & tudi
thai 11 tuén -13 tuan 6 ngdy. Tat cd cdc yéu 16 ndy s& dugc mdt phén mém chuyén dung tinh todn
phéi hop lai, dva ra mét nguy co cudi cung vé kha néng sanh con Down cda sén phu la bao
nhiéu. N&u nguy co cao, san phu s& duoc tham vén choc 8i. Phuong phép nay gidp ph

Sén phy 40 tudi, thai 12 tudn, da gdy day 4.5mm . Nguy co hsi chiing Down: 1/2. Cé nghia la
trong 2 ba me & tudi 40 6 thai va loc 12 tuén cé d6 me da gdy day 4,5mm thi cé mét ba sé& sanh
con hi ching Down. Trudng hop ndy, ba me cén choc 8i d&€ duoc chén dodn xéc dinh. (Anh: TN)

&t hién 90% héi chirng Down. Nhu vdy, trong 10 tré Down, chi c6 mét tré bi bé sét.

Méi day, Bénh vién Tir DG (TP HCM) d& phéi hop véi Higp hai siéu am Uc (ASUM) va T8 chic y
hoc thai nhi (FMF) & London mé& [ép tap hudn siéu ém do d6 m& da gdy va ky thudt sinh thiét gai
nhau (ldy mau nhau cda thai nhi d& kiém tra bé nhiém sdc thé) dé tam sodt va chdn dodn hoi
chéing Down giai dogn sém: t&r 11 -13 tuan 6 ngdy. Khodng 140 hoc vién tr 32 tinh thanh phia
Nam dé vé tham dy. Bénh vién Tt DU la noi déu tién trong cd nuéc duoc chinh thie céng nhédn do
khé nang do d6 me da gdy va duoc sv dung phan mém chuyén dung tinh nguy co héi ching
DOWN tr FMF London dya trén sy phéi hop yéu 18 tudi me, bé day dé me da gdy va xét nghiém
sinh héa méu me & tudi thai 11 dén 13 tuén 6 ngay.

Nhu véy, dé tam sodt t6t nhdt héi chtng DOWN, thai phy cén siéu am do dé mo da gdy va xét
nghiém sinh héa sang loc giai doan 11 tuan -13 tuan 6 ngdy. Phan mém cda FMF s& gidp tinh ra
nguy co hdi chtng DOWN. Néu c6 nguy co cao ( >1/300), sén phuy s& duoc tham vén sinh thiét
gai nhau hodc choc 8i d& ch@n dodn xdc dinh.

Béc st Ha T8 Nguyén (Trudng khoa chdn dodn hinh dnh Bénh vién Tir D)



