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CHẨN ĐOÁN DI TRUYỀN 
TRONG BẤT THƯỜNG HỆ THẦN KINH 

TRUNG ƯƠNG



Tổng quan

• Tỷ lệ bất thường thai: 2-5%

• Bất thường hệ thần kinh trung ương (CNS):
• Tần suất: 1-2/1000 trẻ sinh sống

• Tỷ lệ 9% các bất thường trong thai kỳ

• 1/3 các bất thường có chỉ định CDTK

• Các xét nghiệm di truyền hiện nay: 
• Karyotype

• QF-PCR

• Chromosomal microarray analysis (CMA)

• Whole genome sequencing (WGS), Whole exome sequencing (WES)



Lựa chọn xét nghiệm

Karyotype

• 5-10 Mb

• Lệch bội, mất
cân bằng đoạn
lớn NST

CMA

• 10-100 kb

•Vi mất đoạn, vi 
lặp đoạn NST

WGS/WES

• Single base-pair

• Cấp độ gene, 
exome



• Lệch bội, vi mất đoạn – lặp đoạn NST, và các bệnh lý đơn gene

• Khoảng 6-7% các bất thường NST liên quan hệ TK trung ương (CNS) 

được phát hiện bằng CMA sau kết quả karyotype bình thường

• Shaffer et al (2012): 8.6% bất thường NST liên quan bệnh lý CNS phát

hiện bằng CMA

• 1 phân tích gộp hơn 3300 case (2014): tỷ lệ phát hiện bất thường di 

truyền bằng CMA là 6.8% (chung) và 6.2% (liên quan bất thường CNS)



Nang ĐRMM Trisomy 18 (40-50%)

Bất thường ống TK 3.6% (CMA), 1% (gene) MKS1, TMEM67, CC2DA2, TCTN2, CEP290

Dãn não thất – Não úng thủy Trisomy 21, 2.7-17.2% (CMA) L1CAM (41% trong não úng thủy)

Bất thường đường giữa (ACC) 7-9% (CMA) ZEB2, KIF7, ATRX, MID1, MASA, L1CAM, SOX1-2-3

Holoprosencephaly 20-50% lệch bội (trisomy 13), 

18-25% bất thường gene

SHH (40%), ZIC2, SIX3, TGIF1

Đầu nhỏ 5.4% bất thường di truyền ATR, ATRIP, ORC1-4-6, PCNT, RNU4ATAC

Đầu to NSD1, EZH2, GPC3, PTEN, PIK3R2, CCND2, AKT3

Tuberous sclerosis TSC1 (31%), TSC2 (69%)

Thiểu sản tiểu não 16.3% bất thường di truyền

(13.7% bất thường CMA)

RTSC1-2, SPG8, CDH7, KIF7, COL4A1

$ Dandy Walker 16.3% bất thường di truyền

Ciliopathies ($ Joubert, 

$Meckel-Gruber, $ Bardet-

Biedl)

Liên quan hơn 30 gene và 1 số

gene liên kết giới tính



• Abc • Tỷ lệ chẩn đoán của exome 
sequencing trong rối loạn
phát triển tâm-vận (NDD)

• Chung: 37%

• NDD đơn độc: 32%

• NDD + “kiểu hình”: 43%

• Thay đổi chỉ định y khoa

• Liên quan kế hoạch sinh sản
tương lai







Một số ca lâm sàng ghi nhận tại
Bệnh viện Từ Dũ



CASE 1

• Sản phụ 31 tuổi, PARA 0000

• Không ghi nhận tiền sử bệnh lý và gia đình

• Tư vấn tiền sản lúc thai 27 tuần 1 ngày vì đầu to

• Các xét nghiệm thường quy và sàng lọc trong giới hạn bình
thường

• Siêu âm tiền sản: 
• Chu vi đầu ở vị bách phân 99 so với tuổi thai

• Sừng chẩm não thất bên bên (P) ở giới hạn trên 9.1mm
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CASE 2

• Sản phụ 21t, PARA 0020

• Không ghi nhận tiền căn gia đình

• Tiền sử
• 1 lần CDTK năm 2019 vì thoát vị não vùng chẩm, dãn não thất bên, đa

ngón lúc thai n16-17 tuần
• 1 lần CDTK năm 2020 vì thoát vị não vùng chẩm, XN QF-PCR dây rốn

chưa ghi nhận bất thường

• Tư vấn tiền sản lúc 25 tuần vì thiểu sản thuỳ nhộng có hình ảnh
molatooth sign, não thất bên 10mm, bất thuờng rãnh não.

• Các xét nghiệm thường quy và sàng lọc trong giới hạn bình
thường
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