Cac ban dang can nhac xét nghiém
trudc sinh than mén,
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L&i mé dau

Xin chuc mung ban da mang thai

Khong biét em bé s& chao doi sé nhu thé nao va khi lén 1én sé tré thanh
dlra tré nhu thé nao...

Khi nghivé em bé sap chao ddi, cac ban sé ngap tran mong dgi.

Poéng thdi, chdc hdn cac ban cling lo lang vé nhitng vdn dé nhu sinh n&

va co thé clia em bé, v.v.

Sinh con va nudi con la mét sy kién v6 cung quan trong.
Trong nhirng ndm gan day, xét nghiém trudc sinh da tré nén phd bién

nham gidm bdt nhirng bat an lién quan dén viéc sinh nd.

Xét nghiém trudc sinh c6 thé gilp cac ban biét dugc nhirng thong tin vé
em bé trong bung.

Cling c6 moét s6 xét nghiém khong dugc bao gom trong cac lan kham thai
thong thudng va day la cac xét nghiém ma thai phu, ban doi va gia dinh
c6 thé trao ddi va lua chon thuc hién.

T& théng tin nay tom tat vé khai niém cla xét nghiém trudc sinh va cac
xét nghiém cu thé hién cé.
Chung t6i hy vong cac thong tin nay sé la khéi dau giup ban trao déi véi
nhirng ngudi xung quanh va cac co sdy té thay vimoét minh 6m sy bat an
vé viéc sinh nd va em bé.
Truong Bai hoc Y Jikei
Gido su Khoa San phu khoa
Samura Osamu
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Vé muc dich cua xét nghiém trud’c sinh

Muc dich cta xét nghiém trudc sinh la giam b&t du chi mot chit nhirng
bat an vé co thé cha thai phu va em bé sap ra doi.

Tinh trang cda
em bé thé nao?

Toi phailam gi
néu em bé bi bénh?

Xét nghiém trudc sinh dugc thuc hién két hgp vai tu van di truyén.
Khi tu van di truyén, ban c6 thé dugc tu van vé strc khde cla thai phu va
em bé dua trén két qua xét nghiém.

Column

Trong tu van di truyén, trudc tién chlng toi cung cap thong tiny hoc chinh
xac, dua trén can c khoa hoc theo cach dé hi€u cho nhirng ngudi lo Idng, bat
an hodc c6 thdc mac, v.v. vé di truyén va gitp ho hiéu ra.

Tu van di truyén

Sau d6, ching t6i lang nghe can than nhirng gi cac ban noi va cung cap hé trg
v& mat tdm |y va xa hoi dé gitup ban c6 thé sir dung cong nghé y té va thong
tin y hoc dé tu giai quyét van dé ciia minh.

Tu van di truyén sé do cac chuyén gia lién quan dén di truyén hoac nha tu van
di truyén dugc chirng nhan® thuc hién.



Xét nghiem truoc sinh la gi?

Bénh bam sinh 1a b&nh ma em bé méc phai ngay tir khi con trong bung
me.

Xét nghiém trudc sinh |a xét nghiém dé tim hi€u xem em bé c6 mac bénh
bam sinh hay khéng trudc khi bé dugc sinh ra.

Xét nghiém trudc sinh bao gédm "xét nghiém nhiém
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sac thé" va "siéu am", v.v., nhung & day xin dugc noi
chi tiét vé "xét nghiém nhiém sac thé".
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Diéu quan trong la tu van di truyén két hgp vai xét nghiém trudc sinh phai
dudgc ti€p nhan khi c6 ca cha va me. Ly do la vi ¢6 trudng hgp hai ban cé quan
diém khac nhau vé xét nghiém trudc sinh va hai ban can trao déi véi nhau dé
biét cac ban sé& thuc hién xét nghiém vai quan diém thé nao. Chuyén gia lién
quan dén di truyén hoac nha tu van di truyén dugc chirng nhan® sé sap xép
lai nhirng thdc mac va bat an ma hai ban c6 trong qua trinh dua ra quyét dinh
dé ho tro cho cac ban.



Vé tu van di truyén

Tu van di truyén trudc khi xét nghiém

Trong qua trinh tu van di truyén vé xét nghiém
trudc sinh, ching toi sé gidp ban hiéu thong tin lién
quan dén di truyén va sau dé tu van xem cé nén
lam xét nghiém hay khéng va néu cé thi nén chon
xét nghiém nao, v.v.

Hai ban hay th cing nhau suy nghi can than vé nhirng diéu cac ban
mudn biét vé em bé clia minh, khi nao, muén biét dén dau va bang cach
nao.Mai xét nghiém déu cé su khac biét vé “thong tin sé biét”, “théng tin
khong biét dugc”, v.v., vi vay hay trao déi dua trén thong tin dugc cung cap
trong qué trinh tu van di truyén.

Tat nhién, ban cling c6 thé lua chon “khong lam xét nghiém trudc sinh”.




Tu van di truyén sau khi xét nghiém

Ngay ca sau khi da lam xét nghiém thuc té€, ban
van s& dugc tu van di truyén dé trao doi vé cach
hanh dong dua trén két qua xét nghiém.

NE&u két qua la duang tinh, ban khéng chi dugc thong bao két qua xét
nghiém ma con dugc gidi thich va tu van vé viéc ban ¢ can phai thuc hién

thém xét nghiém hay khong.
Du két qua la &m tinh di nira thi cling can nhan dinh lai y nghta két qua.

Trong nhitng trudng hop hiém hoi, két qua 1a bao luu quyét dinh. Bay la
k&t qua khdng am tinh cting khéng duang tinh, cu thé xay ra khi khéng c6
du lugng DNA trong mau hoac khi khong co két qua xét nghiém do tac
dung cla thudc, v.v.

Luu y, néu két qua xét nghiém 1a bdo luvu quyét dinh thi c6 thé tién hanh

xét nghiém lai.

Bat ké két qua xét nghiém nhu thé nao, diéu quan trong la phai dugc tu

van di truyén sau khi xét nghiém.

Phai mat tir 1 dén 2 tuan dé cé két qua xét nghiém™*',

Trong th&i gian d6, suy nghi cta hai ban c6 thé thay déi.

Hai ban hay tan dung thai gian tu van di truyén dé dua ra quyét
dinh ma ca hai déu dongy.

*1: Thay d6i tly theo co sdy té.



Vé xét nghiém nhiém sac thé

“Xét nghiém nhiém sac thé” 1a xét nghiém ma ca thai phu va ban d&i cta ho
déu c6 thé thuc hién néu ho mudn.

Cé 2 loai xét nghiém: “xét nghiém khong xac dinh”, tirc la két qua khdng chac
chan néu chi c6 xét nghiém do, va “xét nghiém xac dinh”, tirc két qua chac
chan chi véi xét nghiém do.

Xét nghiém nhiém sac thé

Xét nghiém khong
xac dinh

Xét nghiém xéac dinh

© Ly mau nhung
mao mang dém

© Choc 6i

NIPT Ia viét tat clia non-invasive prenatal genetic testin (xét nghiém di truyén trudc sinh
khong xam 18n) va doi khi dugc goi 1a "chdn doan trudc sinh kiéu méi".

Ting xét nghiém cé khac biét vé

e Thoi diém c6 thé thuc hién

¢ Cac loai rdi loan nhiém sac thé |4 déi tugng xét nghiém
*Po chinh xac™

eRUi ro

, V.v. Hay trao d8i véi ban doi va quyét dinh c6 xét nghiém hay khéng va
néu cé thi chon loai nao.

*1: C6 mot s6 chi s6 danh gid d6 chinh xéac clia xét nghiém, chdng han nhu dé nhay va gi tri tién doan duong tinh, v.v.



Céc loai xét nghiém lién q

@ Xét nghiém khong xac dinh

NIPT Xét nghiém Sang loc huyét
két hop thanh me

The 9th week of From the 11th to From the 15th to
pregnancy and thereafter ~ the 13th weeks of pregnancy the 18th weeks of pregnancy

Down syndrome D d Down syndrome
Trisomy 18 °¥V nsyn Q%me Trisomy 18
Trisomy 13 risomy Neural tube defects

99% 83% 80%
1-2 tuan Khoang 2 tuan

Khong cd rdi ro*, nhung néu két qua xét nghiém la duong tinh,
can phai thyc hién xét nghiém xac dinh dé khang dinh chan doan.

Lay mau nhung mao -
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11-14 tuan Sau 15 tuan

RGi loan nhiém sac thé néi chung
99,9%
2-3tuan

Say thai hodc thai chét luu (khodng 1 trén 100 ngudi khi lay
mau nhung mao mang dém va khoang 1 trén 500 ngudi khi choc 6i)

Tiép theo, xin dugc ndi chi tiét vé NIPT, mot phuong phap xét nghiém mdi

trong “xét nghiém nhiém sac thé”.

*2: Gi4 tri cho hoi chiing Down (khéng bao gom thé kham). D6 nhay la ty 1& bé bi réi loan nhiém sic thé co thé phat hién
rala duong tinh bang xét nghiém.

*3: Thay d6i tUy theo co sdy té.
*4: Khong bao gom cac rdi ro lién quan dén viéc Idy mau.



NIPT Ia gi?

NIPT la xét nghiém trudc sinh dugc bat dau tir nam 2013 va it gdy ganh
nang cho thai phu. Bang cach xét nghiém mau cua thai phu, c6 thé biét
dugc nhitng dét bién nhiém sac thé & thai nhi (trong xét nghiém nay la 3
loai gdm hdi chirng Down, trisomy 18 va trisomy 13).

So v&i cac xét nghiém khong xac dinh trudc day (xét nghiém két hgp, sang
loc huyét thanh me), xét nghiém nay c6 dé chinh xac cao hon va cé thé
dugc thuc hién tir thoi diém sdm cla thai ky. Ngoai ra, vi chi can ldy mau
la xét nghiém dugc nén c6 Igi diém la khéng ¢ rii ro say thai hoac thai
chét luu™,

Quy trinh NIPT

Buéc 1 N ¢ Ban sé dugc chuyén gia lién quan dén di
<ONFEN truyén hodc nha tu van di truyén dugc
chirng nhan® tu van di truyén trudc tai
cos@y té ma ban da dat lich xét nghiém.

Tu van
di truyén

Lay mau tur thai phu.

Tim hiéu d6t bién nhiém sic thé & thai

Phan tich nhi tir mau mau da |dy tur thai phu.

Ban sé& dugc chuyén gia lién quan dén di
truyén hodc nha tu van di truyén dugc
chirng nhan® tu van di truyén vé két qua
\ xét nghiém.

Tu van

di truyén

*1: Khéng bao gdm cac rui ro lién quan dén viéc Idy mau.



P3c diém cla NIPT

So v&i cac xét nghiém khdéng xac dinh thong thudng, xét nghiém nay cé
d6 chinh xac cao hon.

D0 chinh xac clia xét nghiém (gia tri tién doan duong tinh)*2
NIPT cho két qua tuong
98% ty nhu xét nghiém xac
dinh trong han 90%
trudong hop.

100%

50%

0%

Xét nghiém két hgp Sang loc huyét thanh me

9 C6 thé xét nghiém tir thdi diém sém cla thai ky (mang thai 9 tuan).
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Xét nghiém
xac dinh
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e Chi can 1dy mau la xét nghiém dugc, do dé khéng c6 rdi ro sdy thai hodc
thai chét luu™.

Nhirng diém can chi y d6i véi NIPT

NIPT khéng phai Ia xét nghiém xac dinh.

Né&u c6 "két qua duong tinh", chdn doan sé& dugc xac dinh chac chdn bang cach thuc hién
cac xét nghiém xac dinh nhu 18y mau nhung mao mang dém hodc choc &i, v.v.

Ngoai ra con can dugc tu van di truyén vao trude va sau khi xét nghiém.

*2:Gia tri cho hoi chiing Down & thai phu 40 tudi. Gié tri tién doan duong tinh 1a xac suat két qua xét nghiém 1a chinh xac
khi thu dugc két qua duong tinh.



Héi 1: Ty I& tré so sinh mac bénh bam sinh ra d&i |a bao nhiéu?
C6 nguyén nhan gi khéng?

Dap 1: Ngudi ta cho rang cé tlr 3 dén 5% tré so sinh da ra doi mac bénh
bam sinh. Khong phai tat cd bénh bam sinh déu nguy hiém dén tinh
mang. C6 nhiéu nguyén nhan khac nhau, nhung ngudi ta cho rang
25% bé&nh bam sinh 13 do ddt bién nhiém sac thé.

RGi loan nhiém )
sacthé
25%

Cac yéu té moi
truong va gay
di tat thai nhi

5%

Bé&nh bam sinh -
(bénh sinh ra da co)

3~5%

Copy number
variants

10%

770,000

> e
tré so'sinh Di truyén da Bién thé gen
nhan toé don 18

40% 20%

Trich tir Nussbaum R, et al. Thompson & Thompson Genetics
in Medicine. 8th ed. Elsevier: 2016

*S6 ca sinh mdi nadm (tinh dén nam 2022).

Héi 2: C6 nhirng loai d6t bi€n nhiém sic thé nao?

Dap 2: bot bién nhiém sac thé thudng dugc goi la réi loan nhiém séc
thé. Ph& bién nhat 1a hoi chirng Down, chiém khodng 53% trong tong
s8 cac réi loan nhiém sac thé.

Cac réi loan nhiém sac thé khac

17%

Hoi chirng Down
(trisomy 21)
53%

Bat thuong vé s6 lugng
nhiém sac thé gidi tinh

12%

Chromosomal
abnormalities

Trisomy 13
5%
Trisomy 18

[
13% Hinh I8y tlr Wellesley D, et al. Eur ] Hum Genet. 2012: 20: 521-526




Héi 3: Tdi c6 thé& xét nghiém NIPT & ché nao ciing dugc a?
@ C6 can diéu kién gi dé thuc hién khéng?
Dap 3: Nén thuc hién NIPT tai bénh vién dugc Hiép héi Y hoc Nhat Ban
chirng nhan.
NE&u ban muén dugc xét nghiém hoac cé diéu lo 1dng, hay thir trao ddi
v&i chuyén gia lién quan dén di truyén hodc nha tu van di truyén dugc
chirng nhan®.

Uy ban van hanh hé thdng ching nhan xét nghiém trudc sinh

[ElR G E *

https://jams-prenatal.jp/ [&?

Héi 4: Sinh con khi 1&n tudi thi kha nang mac réi loan nhiém sac
thé c6 ting Ién khéng?

@ Pap 4: Sinh con khi I&n tudi thi nguy ca em bé sinh ra bj rdi loan nhiém

sac thé sé& tang 1én.Vi du, kha nang em bé sinh ra c6 thé chat hdi ching
Down la khodng 1 trén 1.000 bé d&i v&i phu ni sinh con & tudi 30,
nhung la khodng 1 trén 200 bé d&i v&i phu ni sinh con & tudi 37.
Nguagc lai, c6 thé néi ngay ca & tudi 37, 199 trong s6 200 bé s& khdng
mac hoi chirng Down.

’ | |
2.5 — ~© Hoi chiing Down (trisomy 21) /.
~o-Trisomy 18 /
2 = —o-Trisomy 13

Ty 1& sinh (%)

0 N
20 25 30 35 40
Tubi clia me (tudi)

Hinh I8y tir Gardner RJM et al. Chromosome abnormalities and genetic counseling. 4th ed. Oxford University Press: 2011
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H6i 5: Néu thuc hién NIPT thi téi khong can kham thai nira phai
khdng?

Dap 5: NIPT khong thé phat hién tat cd cac bénh ma em bé sinh ra
mac phai.

Cho du ban da thuc hién NIPT di nita, cling hdy thuc hién kham
thai dinh ky, khong dugc thiéu.

Héi 6: T6i nén lam gi néu két qua xét nghiém NIPT duong tinh?

Dap 6: NIPT khoéng phai la xét nghiém xac dinh, do d6 dé xac dinh
xem thai nhi c6 réi loan nhiém sdc thé hay khéng, ban s& can thuc
hién xét nghiém xac dinh (I&y mau nhung mao mang dém hoac
choc 6i).

Trong budi tu van di truyén dugc nghe két qua xét nghiém NIPT,
cac ban hay trao déi vdi chuyén gia lién quan dén di truyén hoac
nha tu van di truyén dugc chirng nhan®.

H6i 7: T6i nén lam gi néu mudn biét thém vé xét nghiém?

Dap 7: Trén Internet c6 dang tai rat nhiéu théng tin khac nhau, vi
vay diéu quan trong la phai c6 dugc thong tin chinh xac. Trang web
sau day khong chi cho biét thong tin vé xét nghiém trudc sinh va
NIPT ma con cung cap cac théng tin hiru ich khac trong qua trinh
mang thai.

Trang thong tin vé xét nghiém trong qua trinh mang thai

4 k
https://prenatal.cfa.go.jp/ &

Nguon: "Trang thong tin vé xét nghiém trong qué trinh mang thai"
Du &n nang cao nhan thic vé Hé théng chirng nhan xét nghiém trudce sinh cia Co quan Tré em va Gia dinh
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Cong ty GeneTech Inc.

Tang 12 Téa nha Chiyoda First Building East, 3-8-1 Nishikanda, Chiyoda-ku,

Tokyo 101-0065
https://www.genetech.co.jp

DE biét thong tin vé xét nghiém

trudc sinh va NIPT, vui long trao ddi
V@i co sy té gan ban. Ngoai ra,
théng tin cling dugc cung cap trén
trang web sau.

Trang web cla GeneTech Inc.

https://www.genetech.co.jp
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