
BỆNH VIỆN TỪ DŨ KHOA XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN Y HỌC www.tudu.com.vn 

QUÁCH THỊ HOÀNG OANH 
 

THẠC SĨ – BÁC SĨ 

Bệnh viện Từ Dũ  

Việt Nam 

 



BỆNH VIỆN TỪ DŨ KHOA XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN Y HỌC www.tudu.com.vn 

Ứng dụng NIPT tại Việt Nam 

TRIỂN VỌNG VÀ THÁCH THỨC 

Ths. Bs. Quách Thị Hoàng Oanh 

Khoa XN di truyền y học – Bệnh viện Từ Dũ 



BỆNH VIỆN TỪ DŨ KHOA XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN Y HỌC www.tudu.com.vn 

Gánh nặng về dị tật bẩm sinh & di truyền 

Tỉ lệ ngày càng tăng 

• 30% các bệnh nhập viện ở trẻ em 

• 20% tử vong sơ sinh &50% tử vong ở TE 

• > 50% sẩy thai trước 13 tuần do rối loạn NST 

Khó điều trị, tốn kém, chất lượng cuộc sống kém 

Nguồn: Prenat Neonat Med 1999;4:157-164 



BỆNH VIỆN TỪ DŨ KHOA XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN Y HỌC www.tudu.com.vn 

Phòng ngừa rối loạn di truyền 

NBD 

CĐ ngay sau sinh 

PMD 

CĐ trước hôn nhân 

PGD 

CĐDT trước làm tổ 

PND 

SL-CĐ trước sinh 
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Phân bố bất thường NST trước sinh 
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Sàng lọc – chẩn đoán trước sinh hiện nay 

Hạn chế: 

- Độ phát hiện:  

    tối đa 94% 

- Dương tính giả: 5% 

- Rủi ro từ thủ thuật 

xâm lấn: 0,1-1% 
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2010’s: NIPT/NIPS 
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Lo et al. Lancet 1997; 350:485 

198 bp 

Cơ sở NIPT: DNA thai tự do 

http://www.google.be/url?sa=i&source=images&cd=&cad=rja&docid=C0dsulk2S5x0VM&tbnid=lJW2qfaOmAVNtM:&ved=0CAgQjRwwAA&url=http://www.croucher.org.hk/professor-dennis-lo-yuk-ming&ei=SmFRUc7_Baiw0AWg1oHQCg&psig=AFQjCNEZ9W3JP2DKh3OVD1BL9KSGH1bQbA&ust=1364374218126123
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• DNA ngắn: 150-340 bp 

• Nguồn gốc: tế bào nhau thai, 

phần nhỏ từ hệ thống tạo 

máu.  

• Tăng dần theo thai kỳ: 3-19% 

• Thời gian bán huỷ: 16,3 phút 

DNA thai tự do trong máu mẹ 
) 
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• 1997: Lo et al. : tìm DNA của NST Y trong máu thai phụ mang thai 

nam 

• 2001 : xác định kiểu gen Rh(D) 

• 2006 : xác định nhiễm sắc thể giới tính 

o Bệnh di truyền liên kết X (DMD, Hemophilia…) 

o Giới tính 

 Dựa trên nguyên lý PCR thông thường: hạn chế tính đặc hiệu, độ 

nhậy 

 Ứng dụng trong tầm soát bất thường NST: hạn chế, nhiễu thông 

tin, mất thời gian… 

Lịch sử phát triển của NIPT 
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Sự ra đời của giải trình tự gen thế hệ mới (NGS) 

Giải trình tự 1 triệu – 43 tỉ đoạn DNA ngắn/ lần vận hành 

 đơn giản hoá chẩn đoán bệnh đa gen, di truyền 

 2011: NIPT chính thức giới thiệu 
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NGS và NIPT 
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NGS và NIPT: gióng hàng và lập bản đồ  
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NGS/NIPT: Phân tích kết quả, đếm số lượng NST 

CfDNA 

thai 
(20%) 

Cf DNA mẹ  

Nhiếm sắc thể:   

Phát hiện bất 

thường về số 

lượng NST 

4 

1 

cfDNA NST 21 

tăng 10% ở T21 

2 3 

…… 

21 Tam nhiễm 

21 

VS 
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• Tổng hợp từ 37 nghiên cứu 2011-2015 

• 5 nghiên cứu từ dân số chung 

• Hầu hết: hồi cứu hoặc tiến cứu 
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Giá trị NIPT (n=21.608) 

LỆCH BỘI  SỐ LƯỢNG DR (%) DƯƠNG GIẢ (%) 

Trisomy 21 1.051 99,2 0,09 

Trisomy 18 389 96,3 0,13 

Trisomy 13 139 91 0,13 

Monosomy X 177 90,3 0,23 

Khác 56  93  0,14 

Trisomy 21 

(sinh đôi) 

93,7 0,23 
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Giá trị của NIPT 

(Nguồn: committee opinion, No.640, sep 2015) 
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DR FPR Tỷ lệ Down/sẩy 

CVS  

( sẩy 1/100) 

Tỷ lệ Down/sẩy 

Chọc ối  

( sẩy 1/500) 

Combined test 

Quý I 

90% 5% 5:2 13:1 

Triple test 

Quí II 

70% 5% 10:1 

NIPT 99,3% 0,16% 90:1 444:1 

99,8% 0.05% 180:1 1400:1 

. ACOG Practice Bulletin No. 77, January 2007 
. Benn et al, Ultras Obstet Gynecol  2013, 42: 15-33 

 
 

T21: 1/700 

Giá trị của NIPT: tỷ lệ phát hiện HC Down/sảy thai do thủ thuật 
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Đồng thuận với thai kỳ nguy cơ cao 
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NIPT: hạn chế 

• Giá: cao 

• Ứng dụng cho thai kỳ nguy cơ thấp, song thai, vi mất 

đoạn, bệnh gen: ± 

• Bất tương hợp kết quả: 

 Khảm khu trú bánh nhau 

 Khảm thai 

 Song thai, 1 thai mất 

 Mẹ: bất thường NST 

 Song thai không tương hợp 

 Mẹ: ung thư 



BỆNH VIỆN TỪ DŨ KHOA XÉT NGHIỆM DI TRUYỀN Y HỌC www.tudu.com.vn 

Non-invasive 
technology 

Single gene disease 
Duplication 
Deletion  Twins Aneuploidy 

Fetal 
whole genome 

Triển vọng của NIPT 

J. Cao 2014 
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NIPT tại Việt Nam 

• Thai phụ có cơ hội tiếp cận tiến bộ mới 

• Trả lời kết quả:  

 Phù hợp với Trisomy – bình thường 

 Bị bệnh – không bị bệnh 

 Nguy cơ cao – nguy cơ thấp 

 Dương tính – âm tính 

 Khả năng lêch bội 

 PPV, residual risk value: ± 
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Các vấn đề ELSI 

NIPT tại Việt Nam 

Ethic: 
Chọn giới tính 

Chi phí/đời sống 
Bỏ sót … 

Legal: 
Hành lang pháp lý 

Hướng dẫn thực hành 
Tránh lạm dụng 

… 

Social: 
Thúc đẩy công nghệ 

Cân bằng GT 
Kiểm soát chất lượng 

 
… 
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• Phát hiện DNA tự do của thai trong huyết tương 

phụ nữ mang thai bằng kỹ thuật PCR, ứng dụng 

chẩn đoán bệnh di truyền trước sinh (Trịnh Tiến 

Sang và cs, 2013, tạp chí y học Việt Nam) 

• Công nghệ NGS: mới mẻ, chưa phát triển 

• Công nghệ sinh tin: chưa được chú trọng 

• Báo cáo về NIPT: chưa có 

Ứng dụng cffDNA tại Việt Nam 
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Tháng 2/2016 
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 Mục tiêu nghiên cứu 

• Xây dựng qui trình tách chiết cfDNA từ máu mẹ 

và chứng minh sự hiện diện của cffDNA  

• Xác định giá trị (độ nhậy, độ đặc hiệu, giá trị tiên 

đoán âm, giá trị tiên đoán dương) của phương 

pháp NGS trong phát hiện một số lệch bội NST 

qua cffDNA trong máu mẹ với phương pháp 

chẩn đoán xâm lấn. 
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Lưu đồ thực hiện 

Thu nhận mẫu nguy cơ cao 
(n=124) 

Tách chiết cfDNA 

Chứng minh sự hiện diện 
 của cffDNA 

NGS 

Kết quả 

CVS hoặc chọc ối 

Nuôi cấy làm NST đồ 

Kết quả 
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KẾT LUẬN 

• NIPT: xu hướng tất yếu trong sàng lọc và chẩn 

đoán trước sinh 

• Ứng dụng NIPT tại Việt Nam: còn nhiều vấn đề 

kinh tế, xã hội, luật pháp, kỹ thuật… 

• Cần đẩy mạnh nghiên cứu ứng dụng cffDNA, 

làm cơ sở cho xây dựng hành lang pháp lý, 

hướng dẫn thực hành NIPT tại Việt Nam 
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