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TÓM TẮT41 

Mục tiêu: (1) Xác định tỷ lệ nguy cơ thai 

mắc các lệch bội các nhiễm sắc thể 21,18,13 

bằng một số xét nghiệm sàng lọc trước sinh. (2) 

Giá trị tiên đoán dương tính các lệch bội nhiễm 

sắc thể 21,18,13 của xét nghiệm NIPT. Kết quả: 

Tỷ lệ nguy cơ thai mắc các lệch bội nhiễm sắc 

thể Trisomy 21, Trisomy 18, Trisomy 13 khi 

sàng lọc bằng xét nghiệm Combined test lần lượt 

là 3,61%, 0,21% và 0,07%. Với Triple test tỷ lệ 

thai mắc Trisomy 21, 18, 13 lần lượt là 14,35%, 

0,43%, 0%. Tỷ lệ nguy cơ thai mắc các lệch bội 

nhiễm sắc thể Trisomy 21, Trisomy 18, Trisomy 

13 khi sàng lọc bằng xét nghiệm NIPT lần lượt là 

1,52%, 0,12% và 0,23%. Giá trị tiên đoán dương 

tính - PPV của xét nghiệm NIPT trong phát hiện 

chung cho các lệch bội nhiễm sắc thể 21, 18, 13 

là 87,5%. Giá trị tiên đoán dương cho các loại 

Trisomy 21, 18, 13 lần lượt là 92,3%, 100%, 

50%. Giá trị tiên đoán dương tính của xét nghiệm 

NIPT khi kết hợp tuổi mẹ ≥ 35 là 88,89%, khi kết 

hợp siêu âm thai có bất thường hình thái là 

100,0%. Kết luận: NIPT là phương pháp sàng 

lọc trước sinh có giá trị tiên đoán tương tính 

(PPV) cao và hiệu quả hơn so với các xét nghiệm 
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sàng lọc truyền thống trong việc phát hiện 

trisomy 21, trisomy 18 và trisomy 13. 

Từ khóa: sàng lọc trước sinh, combined test, 

triple test, NIPT, lệch bội nhiễm sắc thể. 
 

SUMMARY 

RESEARCH ON THE VALUE OF 

SOME PRENATAL SCREENING 

TESTS 

Objective: (1) To determine the risk ratio of 

fetal Down syndrome (Trisomy 21), Edwards 

syndrome (Trisomy 18), and Patau syndrome 

(Trisomy 13) using some prenatal screening 

tests. (2) To evaluate the positive predictive 

value of NIPT for detecting chromosomal 

aneuploidies 21, 18, and 13. Results: The risk 

ratios of fetuses being affected by Trisomy 21, 

Trisomy 18, and Trisomy 13 when screened 

using the Combined test are 3.61%, 0.21%, and 

0.07% respectively. With the Triple test, the risk 

ratios for Trisomy 21, Trisomy 18, Trisomy 13 

are 14.35%, 0.43% and 0%  respectively. The 

risk ratios of fetuses being affected by Trisomy 

21, Trisomy 18, and Trisomy 13 when screened 

using NIPT are 1.52%, 0.12%, and 0.23% 

respectively. The positive predictive value (PPV) 

of NIPT for detecting common chromosomal 

abnormalities (Trisomy 21, 18, 13) is 93.8%. The 

PPV for detecting Trisomy 21, 18, and 13 

individually are 92.3%, 100%, and 50% 

respectively. The PPV of NIPT combined with 

maternal age is 88.89%, combined with 

ultrasound is 100.0%. Conclusion: NIPT is a 

prenatal screening test with high positive 
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predictive value (PPV) and is much better than 

the conventional screening tests in detecting 

trisomy 21, trisomy 18, and trisomy 13. 

Keywords: prenatal screening, combined test, 

triple test, NIPT, chromosome aneuploidies. 

 

I. ĐẶT VẤN ĐỀ  

Việc thực hiện các xét nghiệm sàng lọc 

trước sinh đóng vai trò vô cùng quan trọng 

để đánh giá nguy cơ thai nhi mắc các bệnh lý 

di truyền. Ý nghĩa của việc thực hiện các xét 

nghiệm này giúp phát hiện sớm các vấn đề 

về sức khỏe của thai nhi và đưa ra các tư vấn 

phù hợp cho thai phụ. Điều này đặc biệt quan 

trọng trong trường hợp các bệnh di truyền có 

tính chất lặp lại trong gia đình, khi thai có 

nguy cơ cao mắc các bệnh này hoặc mẹ 

mang thai khi đã lớn tuổi. Có nhiều xét 

nghiệm sàng lọc trước sinh đang được áp 

dụng rộng rãi hiện nay. Các phương pháp 

sàng lọc trước sinh truyền thống giúp phát 

hiện lệch bội nhiễm sắc thể kết hợp giữa siêu 

âm hình thái và các chỉ số huyết thanh máu 

mẹ. Xét nghiệm Combined test định lượng 

các chỉ số sinh hóa trong máu mẹ bao gồm 

PAPP-A, free-βHCG kết hợp siêu âm đo độ 

mờ da gáy (NT) của thai nhi, xét nghiệm này 

được thực hiện từ tuần thai 11 tuần đến 13 

tuần 6 ngày, cho phép phát hiện 82-87% các 

trường hợp mắc hội chứng Down với tỷ lệ 

dương tính giả 5%, độ đặc hiệu 95%.1 Xét 

nghiệm Triple test cũng là một phương pháp 

sàng lọc truyền thống được thực hiện từ tuần 

thai 14 đến 20 tuần 6 ngày, xét nghiệm định 

lượng các chỉ số sinh hóa trong máu mẹ gồm 

AFP, uE3, free-βHCG giúp phát hiện lệch 

bội nhiễm sắc thể thường gặp. Ưu điểm của 

phương pháp này là chỉ số AFP huyết thanh 

máu mẹ là xét nghiệm sàng lọc cho dị tật ống 

thần kinh, sự tăng cao nồng độ AFP có thể 

liên quan đến dị tật ống thần kinh của thai. 

Tỷ lệ phát hiện thai nhị mắc trisomy 21 trong 

số các thai phụ thực hiện kết hợp cả double 

test và triple test lên đến 90,0%.2 Gần đây, 

xét nghiệm sàng lọc trước sinh không xâm 

lấn (NIPT) bằng cách phân tích DNA tự do 

thai nhi trong máu mẹ (cffDNA) sử dụng 

công nghệ giải trình tự gen thế hệ mới (NGS-

next generation sequencing) bước đầu cho 

thấy hiệu quả cao hơn so với các phương 

pháp sàng lọc trước sinh truyền thống. Phân 

tích cffDNA trong máu mẹ với các trường 

hợp đơn thai có thể phát hiện hơn 99,2% thai 

nhi bị trisomy 21, 96,3% trisomy 18 và 91% 

trisomy 13 với tỷ lệ dương tính giả kết hợp là 

0,13%.3  

 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 

2.1 Đối tượng nghiên cứu 

Các thai phụ đến khám thai tại Bệnh viện 

Phụ sản - Nhi Đà Nẵng từ năm 2020 đến 

năm 2023 thỏa mãn: 

Tiêu chuẩn lựa chọn: có làm một trong 

các nhiệm sàng lọc trước sinh: Combined 

test/Triple test/NIPT; được chỉ định chọc ối 

làm xét nghiệm nhiễm sắc thể đồ nếu kết quả 

sàng lọc nguy cơ cao. 

Tiêu chuẩn loại trừ: thai phụ mang song 

thai; tiền sử truyền máu trong 3 tháng gần 

đây. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả 

cắt ngang. 

Cỡ mẫu: Chọn mẫu thuận tiện. Nghiên 

cứu được tiến hành ở 2500 thai phụ. 

 



HỘI NGHỊ KHOA HỌC TOÀN QUỐC THƯỜNG NIÊN HỘI HÌNH THÁI HỌC VIỆT NAM - 2024 
 

302 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 

3.1. Tuổi của đối tượng nghiên cứu 

Bảng 3.1. Tuổi của các thai phụ trong nghiên cứu 

Tuổi thai phụ (năm) Số lượng (n) Tỷ lệ % 

< 20 29 1,16 

20 - 24 319 12,76 

25 - 29 894 35,76 

30 - 34 720 28,80 

≥ 35 538 21,52 

Tổng 2500 100 

X̅ ± SD 30,44 ± 3,21 

Min-Max 18 - 47 

Nhận xét: Các thai phụ tham gia thực 

hiện xét nghiệm sàng lọc trước sinh có độ 

tuổi từ 18 đến 47 tuổi với tuổi trung bình là 

30,44 tuổi, trong đó nhóm tuổi 25 - 29 chiếm 

tỷ lệ cao nhất với 35,76%, thấp nhất là nhóm 

tuổi < 20 chỉ chiếm 1,16%. 

3.2. Tỷ lệ thai nguy cơ cao cho các lệch 

bội nhiễm sắc thể 21, 18, 13 bằng 

Combined test, Triple test, NIPT 

 

Bảng 3.2. Kết quả sàng lọc thai lệch bội NST bằng Combined test, Triple test, NIPT 

Kết quả xét nghiệm 
Combined test Triple test NIPT 

Tổng 
n % n % n % 

Nguy 

cơ cao 

T21 51 3,61 33 14,35 13 1,52 97 

T18 3 0,21 1 0,43 1 0,12 5 

T13 1 0,07 0 0 2 0,23 3 

Nguy cơ thấp 1359 96,11 196 85,22 840 98,13 2395 

Tổng 1414 100 230 100 856 100 2500 

Nhận xét: Trong số các xét nghiệm sàng 

lọc trước sinh được thực hiện, Combined test 

chiếm tỷ lệ cao nhất 56,56% (1414/2500), 

thấp nhất là Triple test 9,2% (230/2500).  

Tỷ lệ thai nguy cơ cao mắc các lệch bội 

nhiễm sắc thể trisomy 21, trisomy 18, 

trisomy 13 khi sàng lọc bằng xét nghiệm 

Combined test lần lượt là 3,61%, 0,21% và 

0,07%. Tương tự với xét nghiệm Triple test, 

tỷ lệ thai nguy cơ cao mắc trisomy 21, 18 và 

13 là 14,35%; 0,43%, 0%. 

Trong số 856 thai phụ thực hiện sàng lọc 

trước sinh bằng xét nghiệm NIPT (chiếm 

34,24%), có 13 trường hợp nguy cơ cao 

trisomy 21 chiếm tỷ lệ 1,52%, 1 trường hợp 

nguy cơ cao trisomy 18 chiếm (0,12%) và 2 

trường hợp nguy cơ cao trisomy 13 chiếm 

0,23%. 

3.3. Giá trị tiên đoán dương tính của 

NIPT với thai trisomy 21, trisomy 18, 

trisomy 13  
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Bảng 3.3. Giá trị tiên đoán dương tính của NIPT với thai trisomy 21, trisomy 18, 

trisomy 13 

Kết quả NIPT Kết quả Karyotype (n) 
PPV (%) 

Nguy cơ cao (n) Bình thường Bất thường 

Trisomy 21 13 1 12 92,31 

Trisomy 18 1 0 1 100 

Trisomy 13 2 1 1 50 

Chung 16 2 14 87,5 

Nhận xét: Giá trị tiên doán dương tính (PPV - positive predictive value) của NIPT trong 

phát hiện các lệch bội nhiễm sắc thể là 87,5%, trong đó PPV cho thai mắc trisomy 21 là 

92,3%, trisomy 18 là 100% và trisomy 13 là 50%. 

3.4. Đánh giá kết quả xét nghiệm NIPT dựa trên các yếu tố nguy cơ 

Bảng 3.4. Giá trị tiên đoán dương tính của xét nghiệm NIPT dựa trên các yếu tố nguy 

cơ 

Đặc điểm n 
NIPT nguy cơ 

cao 

Karyotype 

bất thường 

PPV 

(%) 
p 

Tuổi thai phụ ≥ 35 
285 

(33,29%) 

9 

(3,16%) 
8 88,89 

> 0.05 

Tuổi thai phụ < 35 
571 

(66,71%) 

7 

(1,23%) 
6 85,71 

Siêu âm thai có hình 

thái bất thường 

60 

(7,01%) 

9 

(10,0%) 
9 100,0 

< 0.05 
Siêu âm thai không có 

hình thái bất thường 

796 

(92,99%) 

7 

(90,0%) 
5 71,43 

Ghi chú: Siêu âm có bất thường gồm các 

trường hợp có độ mờ da gáy NT ≥ 2,5 mm, 

hoặc siêu âm thai có hình thái bất thường 

Nhận xét: Kết quả xét nghiệm NIPT 

nguy cơ cao ở những thai phụ ≥ 35 tuổi và < 

35 tuổi chiếm tỷ lệ lần lượt là 3,16% (9/285) 

và 1,23% (7/571), giá trị tiên đoán dương 

tính ở nhóm tuổi thai phụ ≥ 35 chiếm tỷ lệ 

88,89%, nhóm tuổi < 35 là 85,71%. Kết quả 

xét nghiệm NIPT có lệch bội các nhiễm sắc 

thể 21, 18, 13 gặp ở các trường hợp siêu âm 

có bất thường hình thái thai chiếm tỷ lệ 

10,0% (9/60), giá trị tiên đoán dương tính 

nhóm này chiếm tỷ lệ 100,0% (9/9) cao hơn 

so với nhóm siêu âm thai không có hình thái 

bất thường (71,43%). 

 

IV. BÀN LUẬN  

Nghiên cứu được thực hiện trên 2500 thai 

phụ tham gia sàng lọc trước sinh. Kết quả 

cho thấy tuổi thai phụ dao động trong khoảng 

từ 18 - 47 tuổi, tuổi trung bình là 30,44 ± 

3,21 tuổi. Trong đó nhóm tuổi 25 - 29 chiếm 

tỷ lệ cao nhất với 35,76%; theo sau là nhóm 

tuổi 30 - 34 với 28,8%. Độ tuổi đối tượng 

nghiên cứu của chúng tôi tương đồng với 

nghiên cứu của Phan Hoàng Cúc và cộng sự 

thực hiện năm 2023 với tuổi trung bình là 

29,20 ± 5,18 tuổi, nhóm tuổi 25 - 29 chiếm tỷ 

lệ cao nhất với 38,33%.4 Cả hai nghiên cứu 

đều có tiêu chuẩn chọn mẫu tương tự nhau và 

đây cũng chính là độ tuổi sinh sản phổ biến 

của nước ta hiện nay. Tuy nhiên độ tuổi thai 

phụ ở nghiên cứu của chúng tôi thấp hơn khi 
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so sánh với nghiên cứu của Hoàng Hải Yến 

(2017) với tuổi trung bình là 33,6 ± 5,4 tuổi, 

nhóm tuổi 35 - 39 chiếm tỷ lệ cao nhất 

(35,64%).5 Nghiên cứu của Mc Cullough và 

cộng sự (2014) với tuổi trung bình là 35,1 

tuổi.6 Sự khác biệt này vì nghiên cứu của 

Hoàng Hải Yến và Mc Cullough tiến hành 

trên nhóm đối tượng có nguy cơ cao mắc 

lệch bội nhiễm sắc thể như thai phụ lớn tuổi 

(>35 tuổi), thai phụ có kết quả sàng lọc huyết 

thanh nguy cơ cao mới chỉ định xét nghiệm 

NIPT. 

Trong số các xét nghiệm sàng lọc trước 

sinh được thực hiện, Combined test chiếm tỷ 

lệ cao nhất 56,56%, theo sau là NIPT, thấp 

nhất là Triple test chỉ 9,2%. Xét nghiệm 

NIPT mặc dù là phương pháp sàng lọc mới 

nhưng chiếm đến 34,24% trong tổng số các 

xét nghiệm sàng lọc được thực hiện vì khả 

năng phát hiện cao hơn và có tỷ lệ dương 

tính giả thấp hơn so với các xét nghiệm sàng 

lọc trước sinh truyền thống (với tỷ lệ dương 

tính giả khoảng 5%), đặc biệt là xét nghiệm 

Triple test.3  Tuy nhiên giá thành cao hơn 

nhiều so với các xét nghiệm sàng lọc trước 

sinh truyền thống cũng là yếu tố cản trở các 

thai phụ tiếp cận NIPT, bên cạnh đó xét 

nghiệm Combined test được thực hiện 3 

tháng đầu của thai kỳ với sự kết hợp giữa chỉ 

số sinh hóa máu mẹ, tuổi mẹ và kết quả siêu 

âm vẫn tỏ ra hiệu quả, cho phép phát hiện 

đến 82 - 87% các trường hợp mắc hội chứng 

Down với tỷ lệ dương tính giả 5%, độ đặc 

hiệu 95% nên Combined test vẫn là lựa chọn 

chiếm tỷ lệ cao nhất.1  

Tỷ lệ nguy cơ thai mắc các lệch bội 

nhiễm sắc thể 21,18,13 khi sàng lọc bằng xét 

nghiệm Combined test lần lượt là 3,61%, 

0,21% và 0,07%. Tương tự với xét nghiệm 

Triple test, tỷ lệ thai mắc trisomy 21,18,13 

lần lượt là 14,35%; 0,43%, 0%. 

Trong số 856 thai phụ thực hiện sàng lọc 

trước sinh bằng xét nghiệm NIPT có 13 

trường hợp nguy cơ cao trisomy 21 chiếm tỷ 

lệ 1,52%, tương tự với nghiên cứu của 

Hoàng Hải Yến (2017) tỷ lệ thai nguy cơ cao 

với hội chứng Down sau xét nghiệm NIPT là 

1,73%.5 Có 1 trường hợp trisomy 18 chiếm 

tỷ lệ 0,12%, thấp hơn so với một nghiên cứu 

khác của Hoàng Hải Yến (2017) về tỷ lệ thai 

mắc hội chứng Edwards sau sàng lọc NIPT 

là 0,44%, nghiên cứu này thực hiện trên thai 

phụ có nguy cơ cao mang lệch bội nhiễm sắc 

thể thông qua sàng lọc trước sinh truyền 

thống, phát hiện 3 thai phụ có nguy cơ cao 

trisomy 18 bằng xét nghiệm NIPT.7 Điều này 

giải thích tại sao tỷ lệ nguy cơ thai mắc trong 

nghiên cứu này cao hơn so với kết quả 

nghiên cứu của chúng tôi. Nghiên cứu của 

chúng tôi có 2 trường hợp nguy cơ cao 

trisomy 13 chiếm tỷ lệ 0,23%. 

Kết quả xét nghiệm NIPT nguy cơ cao 

cho các dạng lệch bội của 3 loại NST nói 

chung (trisomy 13, 18, 21) thấp hơn nhiều so 

với nhóm chỉ làm xét nghiệm sàng lọc truyền 

thống (combined test hoặc triple test), giá trị 

tiên đoán dương tính (PPV) cao, nên đã giảm 

được nhiều thai phụ phải thực hiện test chẩn 

đoán mà tỷ lệ phát hiện vẫn trên 99%. 

Giá trị tiên đoán dương tính - PPV của 

xét nghiệm NIPT trong phát hiện chung cho 

các lệch bội nhiễm sắc thể 21, 18, 13 trong 

nghiên cứu của chúng tôi là 87,5%. Nghiên 

cứu của Hà Thị Minh Thi và cộng sự (2020) 

cho giá trị PPV của NIPT trong phát hiện các 

lệch bội NST là 93,8%.1 

Qua nghiên cứu này chúng tôi nhận thấy 

giá trị PPV cho Trisomy 21 là 92,3%, thấp 

hơn so với giá trị PPV của NIPT đối với 

trisomy 21 theo nghiên cứu của các tác giả 

Hà Thị Minh Thi (2020) là 94,4%.1 Nghiên 

cứu của tác giả Zheng (2020) cho kết quả 
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PPV với trisomy 21 là 96,67%.8 Cả 2 nghiên 

cứu đều cho kết quả PPV cao hơn so với 

nghiên cứu của chúng tôi, sự khác biệt này 

có thể do đặc điểm mẫu nghiên cứu khác 

nhau, nghiên cứu của Hà Thị Minh Thi tiến 

hành trên đối tượng là thai phụ có kết quả 

sàng lọc trước sinh nguy cơ cao mang lệch 

bội nhiễm sắc thể trong khi nghiên cứu của 

chúng tôi tiến hành trên các thai phụ tham 

gia sàng lọc NIPT là ngẫu nhiên, sự khác biệt 

này đưa đến sự chênh lệch giá trị PPV của 

NIPT cho trisomy 21 trong khi nghiên cứu 

của Zheng được tiến hành trên cỡ mẫu khá 

lớn với sự tham gia của 13.121 thai phụ. 

Giá trị PPV cho trisomy 18 theo nghiên 

cứu này là 100%, tương đồng với nghiên cứu 

của Hà Thị Minh Thi (2020) là 100%.1  Tuy 

nhiên kết quả này cao hơn khi so sánh với 

nghiên cứu của Hoàng Hải Yến giá trị tiên 

đoán dương tính cho trisomy 18 là 87%.7 Có 

sự khác biệt này vì nghiên cứu của chúng tôi 

chỉ phát hiện 1 trường hợp NIPT cho kết quả 

trisomy 18, chẩn đoán xác định bằng 

karyotype vẫn là trisomy 18 trong khi nghiên 

cứu của Hoàng Hải Yến có đến 15 trường 

hợp NIPT nguy cơ cao với Trisomy 18, 13 

trường hợp xét nghiệm lại bằng karyotype ra 

kết quả Trisomy 18 (13/15).  

Giá trị PPV của NIPT cho trisomy 13, 

theo nghiên cứu của chúng tôi là 50%. Kết 

quả của chúng tôi thấp hơn so với kết quả 

nghiên cứu của Hà Thị Minh Thi. Nghiên 

cứu của Hà Thị Minh Thi tiến hành trên đối 

tượng có kết quả sàng lọc trước sinh nguy cơ 

cao mang lệch bội nhiễm sắc thể, phát hiện 6 

trường hợp NIPT cho kết quả trisomy 13, 

được chẩn đoán xác định bằng QF-PCR ra 5 

kết quả phù hợp NIPT (5/6) nên PPV là 

83,8%.1 Trong khi nghiên cứu của chúng tôi 

lựa chọn đối tượng ngẫu nhiên, chỉ phát hiện 

2 trường hợp tri13 và khẳng định bằng 

karyotype ra kết quả 1 trường hợp trisomy 13 

(1/2). Điều này do sự khác biệt về số lượng 

mẫu và đặc điểm đối tượng nghiên cứu dẫn 

đến sự khác biệt giá trị PPV giữa các nghiên 

cứu. 

Nghiên cứu của chúng tôi cho thấy giá trị 

PPV của xét nghiệm NIPT khi kết hợp tuổi 

mẹ từ 35 tuổi trở lên là 88,89% trong khi ở 

nhóm tuổi mẹ < 35 là 85,71%, ngưỡng 35 

tuổi được xem là ngưỡng tuổi mẹ có nguy cơ 

cao sinh con mắc các lệch bội NST. Tuy 

nhiên sự khác biệt giữa hai nhóm tuổi này 

chưa có ý nghĩa thống kê.1 Điều đó cho thấy, 

kết quả của xét nghiệm NIPT không phụ 

thuộc vào tuổi mẹ, trong khi các xét nghiệm 

sàng lọc truyền thống thì kết quả khi đưa ra 

nguy cơ có chịu ảnh hưởng của tuổi mẹ. Vì 

vậy, ở những thai phụ lớn tuổi nên lựa chọn 

xét nghiệm NIPT để không chịu ảnh hưởng 

của tuổi mẹ vào kết quả xét nghiệm, điều đó 

có thể làm cho tỷ lệ dương tính giả cao. 

Giá trị tiên đoán dương tính của xét 

nghiệm NIPT trên nhóm thai phụ siêu âm 

thai có hình thái bất thường trong nghiên cứu 

của chúng tôi chiếm tỷ lệ 100% cao hơn hẳn 

khi so sánh với nhóm siêu âm thai không có 

hình thái bất thường là 71,43%, sự khác biệt 

giữa 2 nhóm có ý nghĩa thống kê cho thấy 

siêu âm thai có bất thường về mặt hình thái 

có thể liên quan nhiều với bất thường nhiễm 

sắc thể của thai. Nên chỉ định chẩn đoán 

trước sinh cho thai có NT cao hoặc siêu âm 

thai có bất thường hình thái để có thể phát 

hiện chính xác các bất thường nhiễm sắc thể 

cho thai. Ngoài ra, nghiên cứu của Benachi 

và cộng sự (2015) nhận thấy có đến 7,9% các 

trường hợp siêu âm thai có hình thái bất 

thường, kết quả xét nghiệm NIPT âm tính 

cho T13,18,21 nhưng karyotype phát hiện 

các lệch bội nhiễm sắc thể khác ngoài 

trisomy 21,18 và 13.9 Vì vậy, các thai phụ 
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siêu âm thai có hình thái bất thường nên 

được cân nhắc tư vấn xét nghiệm chẩn đoán 

phù hợp từng thai phụ, tránh bỏ sót các 

trường hợp lệch bội không phát hiện được 

qua xét nghiệm NIPT sàng lọc cho 3 loại 

NST T13,18,21.  

 

V. KẾT LUẬN  

Tỷ lệ nguy cơ thai mắc các lệch bội 

nhiễm sắc thể trisomy 21, trisomy 18, 

trisomy 13 khi sàng lọc bằng xét nghiệm 

Combined test lần lượt là 3,61%, 0,21% và 

0,07%. Với Triple test tỷ lệ thai nguy cơ cao 

cho trisomy 21,18 lần lượt là 14,35%, 0,43%. 

Tỷ lệ thai nguy cơ cao mắc các lệch bội 

nhiễm sắc thể trisomy 21, trisomy 18, 

trisomy 13 khi sàng lọc bằng xét nghiệm 

NIPT lần lượt là 1,52%, 0,12% và 0,23%.  

Giá trị tiên đoán dương tính - PPV của 

xét nghiệm NIPT trong phát hiện chung cho 

các lệch bội nhiễm sắc thể 21,18,13 là 

87,5%. Giá trị tiên đoán dương cho các loại 

trisomy 21,18,13 lần lượt là 92,3%, 100%, 

50%. 

Giá trị tiên đoán dương tính của xét 

nghiệm NIPT khi kết hợp tuổi mẹ ≥ 35 là 

88,89%, khi kết hợp siêu âm thai có bất 

thường hình thái là 100%. 
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