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Trisomy 13 
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Turner 45,X 



Klinefelter 47,XXY 



Robersonian Translocation 

46,XX,rob(13;21)(q10;q10);pat 



Partial Trisomy 

 



Balance translocation 



Unbalance translocation disorder 

 Parental kayotyping 

 FISH target probe (comfirmed) 

 CMA 

 Scan 24 chromosomes (NGS) 
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Khuếch đại ADN 
 
 

Khuếch ADN từ 1 tế bào  
(Phôi Ngày 3)  hoặc nhiều tế bào  

(Phôi  Ngày 5)  bằng bộ kít SurePlex 
– WGA    

Đọc trình tự các đoạn 
ADN bằng máy MiSeq 

 
Có thể đọc tới 24 mẫu trong 1 
lần chạy. Mỗi đoạn ADN được 

đọc hàng nghìn lần. 

• Tổng  4 - 5.5 giờ  • Tổng  10 phút 

Phân tích kết quả 

 
 

Kết quả trình tự  đọc từ máy 
Miseq được đưa và phần 

mềm BlueFuse để phân tích 

Tạo thư viện và gắn 
Index cho các mẫu 

 
Các mẫu ADN được cắt nhỏ 
và gắn Index để phân biệt 
giữa các mẫu (24 mẫu).  

 

• Tổng  4.5 giờ  • Tổng  4.5 giờ  

QUY TRÌNH PHÂN TÍCH MẪU  

Sử dụng quy trình theo bộ kit VeriSeq PGS - Illumina.  



Phân tích kết quả bằng phần mềm BlueFuse Multi 



Actual copy number 
scale 

Thêm 

2 Copies (Euploidy) 

Mất 

Dạng đồ thị (CNV Chart) 

3000 probe 

>20 M 
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Partial trisomy 5p 
50Mb 

5p15.33-5p11 



Partial trisomy 5p 

Kết luận: trisomy bán 
phần cánh ngắn NST 5 
 

 



Addition  

 



Partial trisomy 4q 
27.6 Mb 

4q32.2-4q35.2 



Kết luận: trisomy bán 
phần cánh dài NST 4 
 

Partial trisomy 4q 

 



Deletion 

 



Partial monosomy 5p 
33 Mb 

5p15.33-5p13.3 



Cri-du-chat 

Kết luận: Monosomy 
bán phần cánh ngắn 
NST 5 
Hội chứng Cri-du-chat 
 

 



2009-2016 



Abnormal result 

Total Abnormal Rate (%) Risk Fail (%) 

Karyotype 10674 412 3.9 1/26 0,3 



Abnormal karyotype in Down’s syndrome screening program 
Caine 2005  

(N=3081)   

Hung Vuong hospital 2016  

(N=412) 

Detected by Rapid Aneuploidy Diagnosis testing 

Down syndrome (+21)  1809  172 

Edward syndrome (+18) 178  69  

Patau syndrome (+13) 64  22  

Sex chromosome abnormal 366 72 

Tetraploidy 3 0 

Triploidy 24 3  

Total 2444 (79%)  338 (82%) 

Not Detected by Rapid Aneuploidy Diagnosis testing 

Balance strutual rearangement (inherited) 278  43 

Marker (inherited) 24  

Balance strutual rearangement (de novo) 137  

Marker (de novo) 89 

Orther aneuploidy 24 4 

Unbalance strutual rearangement  85  27 

Total 637 (21%) 74 (18%)  



Chromosome abnormalities 

Welleslly et al., Rare chromosome abnormalities, prevalence and prenatal diagnosis rates 
from population-based congenital anomaly registers in Europe. EJHG, January 2012 20: 
521–526  

N= 10.323 



Chromosome abnormalities 

Welleslly et al., EJHG, January 2012 20: 521–526  

17% 

83% 



Chromosome abnormalities/Prenatal screening 

Norton, 2014 N=2.993 

Nhóm dân số tầm soát bằng sinh hoá 1,3tr thai phụ, FPR 5,2%. 26.000 (38%) ca chẩn đoán 
       Norton 2014  

N= 2.993 



RAD:Substaintial-risk  

Total Abnormal 

detected by 

RAD (%) 

Abnormal 

undetected by 

RAD (%,% 

total ) 

Substaintial-risk, 

abnormal, 

undetected 

karyotype 

(%,risk) 

Caine 2005  

(N= 98166) 

3081  2444  

(79%) 

637  

(21%,1%)  

293  

(9.5%, 1/333) 

Hung Vuong hospital 

(N=10674) 

412 338 

(82%) 

74 

(18%,0.7%) 

31 

(7.5%,1/350) 



Karyotype vs CMA: prenatal 

NICHD study: 

29 centers 

4406 pregnant women: karyotype vs CMA 

Abnormal on ultrasound group: 6% 

Positive Down’s syndrome screening group: 1,7% 

 





Indication of prenatal diagnosis testing 

 Abnormal ultrasonography:  

 CMA  (+ 6%) 

 Sign of T18,T13,T21,MonoX: RAD + Karyotype 

 Down’s syndrome screening program (Bio., maternal 

age, …), DNA test, worry  

 FISH or QF-PCR 

 Karyotype: Patient’s choice 

 CMA (+ 1,7%): Patient’s choice 
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