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Chẩn đoán di truyền 

Đột biến 

NST 

Số lượng 
13,18,21,X,Y 

Cấu trúc 
Lớn 

Nhỏ 
CNV 

Đột biến gien 

FISH 

QF-PCR 

Karyotype 

Karyotype 

CMA 

FISH Đơn gien 

Panel gien 

WES / WGS 

MLPA 



Trisomy 21 



Trisomy 21 

 Thai 19 tuần 

 T21: 1/200 

 Chọc ối: FISH: Trisomy 21 

 SA: 2 mắt xa nhau, thiểu sản 

đốt giữa ngón thứ 5, nốt phản 

âm sáng ở tim, bất sản xương 

mũi 



Trisomy 18 



Trisomy 18 

 



Trisomy 13 



Trisomy 13 

 



Turner 45,X 



Klinefelter 47,XXY 



Robersonian Translocation 

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



Trisomy bán phần 

 



Chuyển đoạn cân bằng 



Bất thường NST không cân bằng 

 Làm NST đồ bố mẹ 

 FISH/probe đặc hiệu để khẳng định 

 CMA 

 Scan 24 NST (NGS) 



Thêm đoạn 





Mất đoạn 

 Chọc ối vì T21: 

1/62 

 SA kiểm: 18w, 

sứt môi chẻ vòm, 

hẹp van ĐMP 



Thêm đoạn 

 23w: dãn não 

thất 2  bên 

Blake's pouch 

cyst,  

Clinodactyly 

 



Thêm đoạn 

 Chọc ối vì 

T21 1/199 

 SA kiểm: 2 

chân khoèo, 

loạn sản 

thận 2 bên 

 



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 



Thêm đoạn 

 Bé sinh non 36 

tuần 

 Đa dị tật 



Thêm đoạn 
50Mb 

5p15.33-5p11 



Thêm đoạn 

 Bé sinh non 36 

tuần 

 Đa dị tật 

Kết luận: trisomy bán 
phần cánh ngắn NST 5 
 



Thêm đoạn 

 Bé sinh non  

 Nhiễm trùng sơ 

sinh 



Thêm đoạn 
27.6 Mb 

4q32.2-4q35.2 



Mất đoạn 

 Bé sinh non  

 Nhiễm trùng sơ 

sinh 

Kết luận: trisomy bán 
phần cánh dài NST 4 
 



Mất đoạn 

 Bé sinh non  

 Theo dõi hội 

chứng   Cri-du-

chat   



Mất đoạn 
33 Mb 

5p15.33-5p13.3 



Mất đoạn 

 Bé sinh non  

 Theo dõi hội 

chứng   Cri-du-

chat   

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



2009-2016 



Tỷ lệ bất thường NST 

Tổng số Bất thường Tỷ lệ (%) Nguy cơ Thất bại (%) 

Karyotype 10674 412 3.9 1/26 0,3 



Bất thường NST nhóm tầm soát HC Down 

Caine 2005  

(N=3081)   

Hung Vuong hospital 2016  

(N=412) 

Phát hiện bởi xét nghiệm chẩn đoán lệch bội nhanh 

Hội chứng Down (+21)  1809  172 

Hội chứng Edward (+18) 178  69  

Hội chứng Patau (+13) 64  22  

Bất thường nhiễm sắc thể giới tính 366 72 

Tứ bội thể 3 0 

Tam bội thể  24 3  

Tổng cộng 2444 (79%)  338 (82%) 

Không phát hiện bởi xét nghiệm chẩn đoán lệch bội nhanh 

Đột biến cấu trúc cân bằng (di truyền) 278  43 

Nhiễm sắc thể thừa (Marker) (di truyền) 24  

Đột biến cấu trúc cân bằng (de novo) 137  

Nhiễm sắc thể thừa (Marker) (de novo) 89 

Tam nhiễm sắc thể thường khác  24 4 

Đột biến cấu trúc không cân bằng 85  27 

Tổng cộng 637 (21%) 74 (18%)  



Tần xuất các bất thường NST/sau sinh 

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 bất thường 



Đặc điểm nhóm bất thường NST khác 

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

17% 

83% 



Tần suất các bất thường NST/tầm soát sinh hoá 

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:Nguy cơ sót bất thường nặng  

Tổng 

số bất 

thường 

Bất thường 

phát hiện 

RAD (%) 

Bất thường 

không phát 

hiện qua RAD 

(%,% tổng số) 

Nguy cơ bỏ sót 

bất thường nặng 

(%,nguy cơ tổng 

số) 

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: trước sinh 

Nghiên cứu của NICHD: 

Từ 29 trung tâm của Mỹ 

4406 thai phụ: karyotype vs CMA 

Nhóm bất thường Siêu âm: 6% 

Nhóm tầm soát hội chứng Down: 1,7% 

 





Chỉ định thủ thuật xâm lấn trước sinh 

 Bất thường siêu âm:  

 CMA đầu tay (+ 6%) 

 Nếu nghĩ T18,T13,T21,MonoX: RAD + Karyotype 

 Chương trình tầm soát hội chứng Down (sinh hoá, 

tuổi mẹ, …), DNA test, lo lắng  

 FISH hoặc QF-PCR 

 Karyotype: Sản phụ lựa chọn 

 CMA (+ 1,7%): Sản phụ lựa chọn 



Siêu âm bình thường 

Đột biến 

NST 

Số lượng 
13,18,21,X,Y 

Cấu trúc 
Lớn 

Nhỏ 
CNV 

Đột biến gien 

FISH 

QF-PCR 

Karyotype 

Karyotype CMA 

(+1,7%) 

FISH Đơn gien 

MLPA 



Siêu âm bất thường 

Đột biến 

NST 

Số lượng 
13,18,21,X,Y 

Cấu trúc 
Lớn 

Nhỏ 
CNV 

Đột biến gien 

FISH 

QF-PCR 

Karyotype 

Karyotype CMA (+6%) 

FISH Đơn gien 

Panel gien 

WES / WGS 

MLPA 
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