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QUI TRÌNH SAØNG LOÏC VAØ CHAÅN ÑOAÙN  

HOÄI CHÖÙNG DOWN TRÖÔÙC SINH TAÏI BV TÖØ DUÕ 
 

        TS.BS. Leâ Thò Thu Haø 
Khoa Khaùm Beänh – Bv Töø Duõ 

 
I. MÔÛ ÑAÀU: 
HC Down hay trisomy 21 laø roái loaïn di truyeàn thöôøng gaëp nhaát gaây chaäm phaùt trieån taâm 
thaàn, chieám khoaûng 9.2/ 10.000 ca sanh soáng taïi Hoa kyø. Ngöôøi bò HC Down thöôøng keøm 
nhöõng beänh lyù khaùc nhau nhö beänh tim maïch, ñieác, thaàn kinh, tieâu hoùa, xöông khôùp...  
Khaùc vôùi trisomy 13 vaø 18, ngöôøi bò HC Down coù khaû naêng soáng sau sanh nhieàu hôn vaø 
tuoåi thoï cuõng cao hôn. HC Down laø moät gaùnh naëng cho gia ñình vaø xaõ hoäi. Vì vaäy saøng loïc 
vaø chaån ñoaùn sôùm HC Down ñöôïc xem laø muïc tieâu quan troïng cuûa chaån ñoaùn tieàn saûn. 
 
II. SÔ LÖÔÏC ÑAËC ÑIEÅM LAÂM SAØNG VAØ CAÙC DAÏNG NHIEÃM SAÉC THEÅ CUÛA HC 
DOWN 
Ñaëc ñieåm laâm saøng ngöôøi HC Down: 

• - Maët deït 
- Phaûn xaï Moro giaûm. 

• - Giaûm tröông löïc cô. 
• - Taêng gaäp khôùp lôùn. 
• - Da vuøng coå loûng leûo. 
• - Tai troøn vaø nhoû. 
• - Giaûm saûn ñoát giöõa ngoùn uùt 
• - Chaäm PTTT töø nheï ñeán naëng. 
• - Khoù khaên veà dieãn ñaït ngoân ngöõ, nhaän thöùc cuõng nhö kyõ naêng giaûi quyeát vaán ñeà. 
• - Deã bò Alzheimer sôùm. 
• - Thöôøng keøm nhöõng DTBS: Tim, ñieác, thò giaùc, ñoäng kinh, heä tieâu hoùa, nhöôïc 

giaùp, leukemia, voâ sinh… 
Caùc daïng nhieãm saéc theå cuûa HC Down: 

• - Trisomy 21:    95% 
• - Theå khaûm:    2% 
• - Chuyeån ñoaïn Robertson:  3% 
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III. NGUY CÔ HOÄI CHÖÙNG DOWN THEO TUOÅI MEÏ VAØ TIEÀN CAÊN 
1. Nguy cô HC Down taêng theo tuoåi meï 

•  
    Tuoåi meï luùc sinh     Nguy cô hoäi chöùng Down 
• 21  1/1150 
• 24  1/950 
• 27  1/800 
• 30  1/680 
• 33  1/450 
• 36  1/210 
• 39  1/100 
• 42  1/40 
Nguy cô ôû tuoåi thai 15 – 20 tuaàn
Nguoàn: Schoenfeld, Di Maio et al., 1987

•  
Neáu saøng loïc HC Down theo tuoåi meï thì phaùt hieän 30% HC Down. 
2. Tieàn caên sinh con HC Down 
Ngöôøi coù tieàn caên sinh con HC Down coù nguy cô = Nguy cô neàn + 0.75% 
 
IV. QUI TRÌNH SAØNG LOÏC VAØ CHAÅN ÑOAÙN HC DOWN TAÏI BV TÖØ DUÕ 
1. TAM CAÙ NGUYEÄT 1:  Töø 11 tuaàn – 14 tuaàn 
 

 

Khaùm thai laàn 1
(11 – 14 tuaàn)

Sinh hoùa Sieâu aâm 

Söùc khoûe thai 
(Free-β hCG, PAPP A) 

Söùc khoûe meï 
       (Caùc XN thöôøng qui) 

Hai maãu maùu

Bình thöôøng Baát thöôøng 

Nguy cô thaáp Nguy cô cao 

Sieâu aâm 
            (Ñoä môø gaùy) 

 Nguy cô 
FMF

TÖ VAÁN TIEÀN SAÛN

Khaùm thai ñònh kyø 

Baát thöôøng
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2.  TAM CAÙ NGUYEÄT 2:  Töø 14 tuaàn – 21 tuaàn 
 

Ñieàu chænh nguy cô 
theo FMF

SSiieeââuu aaââmm ÑMG
(11 – 14 tuaàn)

KKaarryyoottyyppee  

Sieâu aâm Khaûo saùt 
hình thaùi thai nhi 
luùc thai 22 tuaàn

Nguy cô cao Nguy cô thaáp 

Bình thöôøng 

Khoâng coù 
Xöông muõi 

Baát thöôøng

Tö vaán 

Keát thuùc thai kyø

Tö vaán 

Dò taät naëng 
(Voâ soï, Holo..) 

Tö vaán

Khoâng thöïc 
hieän 

Thöïc hieän 
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KKhhaaùùmm  tthhaaii  llaaàànn  11  
(15 – 21 tuaàn)

Sinh hoùa Sieâu aâm

Söùc khoûe thai (14 – 21 tuaàn) 
       (Free-β hCG, AFP, uE 3) 

Söùc khoûe meï 

Hai maãu maùu

Bình thöôøng Baát thöôøng 

Nguy cô thaáp Nguy cô cao

Sieâu aâm hình thaùi hoïc 
              (21 – 26 tuaàn) 

 Nguy cô  
   (T Gamma 21)

TÖ VAÁN TIEÀN SAÛN

KKhhaaùùmm  tthhaaii  ññòònnhh  kkyyøø 

TTrriippllee  tteesstt 

Nguy cô cao Nguy cô thaáp 

KKaarryyoottyyppee  

Bình thöôøngBaát thöôøng 
SSiieeââuu aaââmm  hhììnnhh  tthhaaùùii  hhooïïcc 

                      ((2211  ––  2244  ttuuaaàànn))  

KKeeáátt  tthhuuùùcc  tthhaaii  kkyyøø 

Thöïc hieän Khoâng Thöïc hieän

Tö vaán 

Tö vaán 

Baát thöôøng naëng

Tö vaán 

Khoâng baát 
thöôøng naëng

KKhhaaùùmm  tthhaaii  ññòònnhh  kkyyøø  
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3. CAÙC DAÁU HIEÄU TREÂN SIEÂU AÂM HÌNH THAÙI HOÏC NGHI NGÔØ HC DOWN 
 Nhöõng dò taät chính 
- Beänh tim baåm sinh (khieám khuyeát vaùch) 

-  Heïp taù traøng 
-  Thoaùt vò roán 
-  Khoâng coù xöông muõi         50 
-  Xöông caùnh tay ngaén       
-  Phuø neà da gaùy          10 
- 1 Ñoäng maïch roán duy nhaát. 

Nhöõng daáu hieäu nghi ngôø khaùc 
 Daõn naõo thaát          
 Dính ngoùn 
 Sandal gap 
 Xöông ñuøi ngaén,    1.5 
 Echo ruoät daøy       3.0 
 Maët deït 
 Daõn beå thaän   
 Tai ñoùng thaáp 
 Nang ÑRMM     

 
4.CHAÅN ÑOAÙN XAÙC ÑÒNH: PHÖÔNG PHAÙP XAÂM LAÁN 
Taïi BV Töø Duõ thöôøng chaån ñoaùn xaùc ñònh HC Down baèng xeùt nhgieäm dòch oái ôû tuoåi thai 
16 – 18 tuaàn. Vôùi 2 phöông phaùp nhuoäm chuaån vaø FISH. 
Böôùc ñaàu thöïc hieän sinh thieát gai nhau. 
Chæ ñònh xeùt nghieäm Karyotype:  

- Nguy cô cao theo FMF: ≥ 1/100. 
- Nguy cô cao theo Triple test: ≥ 1/250. 
- Coù 1 dò taät chính qua sieâu aâm 
- Coù 2 daáu hieäu nghi ngôø qua sieâu aâm. 
- Tieàn caên sinh con HC Down. 

Tö  vaán thai phuï veà nhöõng nguy cô coù theå xaûy ra:  
 Doïa saåy thai 
 Saåy thai. 
 Nhieãm truøng 
 Chaïm thöông thai nhi  

 
V. KEÁT LUAÄN: 
Saøng loïc vaø chaån ñoaùn sôùm HC Down giaûm nguy cô cho meï, giaûm chi phí vaø thôøi gian. 
Chaån ñoaùn vaø chaám döùt thai kyø bò HC Down tröôùc sanh nhaèm naâng cao chaát löôïng daân soá, 
giaûm gaùnh naëng cho gia ñình vaø xaõ hoäi.  
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