41. TRISOMY 18 (HOI CHUNG EDWARDS)
CAC PIEM CHINH

THUAT NGU

. Ba nhiém séc thé so 18

HINH ANH

« Pa dj tit 1a dau hiéu dic trung

» Céc déu hiéu tai thoi diém do d6 m& da gy (NT)
o 1T NT, khong c6 xuong mili

o C6 thé phat hién nhiéu di tat tai thoi diém do NT
» Héau hét c4c thai nhi déu cé dj tit trong quy 2

o Di tat tim (90%)

o Bat thudong xuong khéop (75%)

— Ban tay nam chat (Clenched hand) + ngén tro chf‘mg ngon (overlapping index finger)
(50%)

o Thoat vi ron, thoéat vi hoanh bim sinh, tat ché d6i dot sdng (spina bifida), di tat no

va mat,...
o Céc marker hiém khi don dgc

— Nang dam r6i mang mach (CPC), dong mach rén duy nhat (SUA), hop so hinh qua
dau tay, T nép gép da gay

« Cac dau hiéu trong quy 3
o Thai cham tang truong, da Oi

CHAN DPOAN PHAN BIET HANG PAU



* H$i chimg Pena-Shokeir (gia trisomy 18)

* Trisomy 13

* Thé tam boi

* Ho1 chimg Smith-Lemli-Opitz

CAC VAN DE LAM SANG

* Xét nghiém sang loc véi ty 18 phat hién rét cao

» Khuyén céo x4c nhén bing xét nghiém chin doan

o CVS, choc bi

» Tién lugng néu tiép tuc thai ky (ty 1é dinh chi thai nghén 12 90%)
o ~ 50% thai chét trong tir cung (IUFD)

— Céc diu hiéu trén siéu am 12 yéu t5 du béo kém cho IUFD
0 ~ 50% tré sinh song

—39% (11-72%) song sét > 48 gid

—11% (3-21%) song s6t > 1 thang

~5-10% sdng s6t > 1 tudi trong hau hét cac nghién ctru
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© Cac can thiép y té va phau thuét gan day hon da lam tang so tré so sinh song sot



(Trai) Nhiéu di tit nghiém trong da dugc xac dinh tai thoi diém siéu am hinh thai ¢
thai nhi 20 tuan tudi nay. O mat cit doc qua dau, nguc va bung trén, c6 thé thﬁy thoat
vi ron va gian ndo that f=d . (Phai) Ngoai ra, con thay thong lién that == , truc
tim bat thuong B2 vi tam thét trai nho O mat cit bbn bufﬁng. Khong c6 bit
thuong dac trung nao lién quan dén T18; tuy nhién, chan doan nén duoc nghi ngor &

nhiing thai nhi da di tat ¢ cac co quan khac nhau.

' e
T T ‘ul‘- 1‘{'&'-- .rlm.._.}
- .- ?‘ F, -

(Tr4i) Siéu 4m 3D thai nhi mic T18 & quy 3 cho thay ban tay nam chat véi ngoén tro

chvf'ing ngon , va con nhiéu bat thuomg khac. (Phai) Hinh anh 1am sang cho thay tu
thé ban tay dién hinh ciia T18. Ban tay ndm chat voi cic ngon tay chdng 1én nhau va

ngén tré thudng chong 1én céc ngédn tay nam chit khac.



TRISOMY 18 (HOI CHUNG EDWARDS)

THUAT NGU'
Cidc tir viét tit
* Trisomy 18 (T18)
Tir déng nghia
* Hoi ching Edwards
Dinh nghia
* Ba nhiém sac thé s6 18
HINH ANH
Pic diém chung
« Manh méi chan doan tdt nhat
© 90-100% thai nhi mic T18 s& c6 da dj tat
— ~ 70% dugc phat hién trong quy 1 hoac quy 2
—~ 30% duogc phét hién sau quy 2
o Khéng c6 bat thuong dic trung
:
[ — S di tit trung binh & thai nhi 13 5
| o Nang dam réi mang mach (CPC) la mét marker
— Hau nhu khéng bao gito don doc
© Thai chim tang truéng tién trién (FGR)
Céc dau hiéu trén siéu im

* Céc dau hiéu tai théi didm do A6 mo da gdy (NT)




o 1 NT la phé bién nhung khéng phai lac nao ciing c6

— Nang bach huyét (Cystic hygroma) (CG) va phu thai néu ning
o Cac marker khac tai thoi diém do NT

— Khong ¢6 xwong miii

— Pao nguogc dong chay trong dng tinh mach

o C6 thé phat hién nhiéu bat thuong tai thoi diém do NT
— Tho4t vi ron

0 Thoat vi rudt sinh 1y s& thodi trién trudc 12 tudn tudi
— Holoprosencephaly

0 Khéng ¢6 liém néio, mét néo that duy nhét

o Kém theo hai mat gan nhau hoic cyclopia

— Khe hé méi-khau cai (CL/CP)

o Lbi trude ham trén trong CL/CP hai bén

0 Ving giita mit phang trong CL/CP & dudng giira

— Bang quang l6n

— Bat thudng chi

0 Khiém khiém truc xuwong quay, ban chan khogo

— Bat thuong tim va nguc

0 Budng tim bat doi x(mg

o Tim bj diy léch do thoét vi hoanh bam sinh

» O hau hét cac trudong hop, phét hi¢n nhiéu di tat trong quy 2



© Di tat tim (90%)
— MGt loat dj tat liep quan véi T18§
O Théng lién thit (VSD)
0 T chimg Fallot (TOF)
o Thét phai hai dudng ra (DORV)
0 Khiém khuyét phirc tap
— C6 thé don déc
o Bat thudong co xwong (75%)
— Ban tay nim chat + ngén trod chong ngon (50%)
0 Mot bén hoic hai bén
— D1 tét truc xuong quay
— Ban chén du lac (Rocker-bottom foot)
—Bénh chan khoéo
— Co nit nhiéu chi
o Bat thudng dudng tiét nidu (35%)
— Thén tang 4m do loan san dang nang
— Tac nghén duong tiét niéu duéi
~ Than & nuéde
o Bat thudmg nio (30%)

= H::-lapmsencephaly



0 Di tat dic trung cua trisomy 13 (T13) nhung T18 la nguyén nhan léch bdi thuong

gap thar 2
o Mirc d6 nang khac nhau: khéng phan thuy, ban phan thuy, phén thuy

o Khong thdy hdp vach trong sudt cb thé 12 manh méi duy nhét cua holoprosencephaly
thé phén thity

— Bét thudomg hé sau

0 Dandy-Walker, khiém khuyét thuy nhong dudi

0 Thiéu san tiéu ndo, gian bé 16n

_ Bét san/loan san thé chai

— Giin ndo that khong rd nguyén nhan

o Bit thuong mit (20%)

_ Khe ho méi-khau cai (dic biét néu hai bén hoic & duong giita)
0 Thuong kém theo céc bat thudong ndo & dudng gitra
— Cim nho

— Tai déng thap

— Mit bat thudng

0 Hai mét xa nhau lién quan véi khe ho mat

0 Hai mit gin nhau lién quan voi holoprosencephaly
1 Tét mét nhé thuong gap va c6 thé kin déo

o CH # phu thai (20%)

— CH 12 bit thuong dic trung cia hoi ching Turner nhung ciing gip trong trisomy va

c4c khiém khuyét di truyen khac



o Bat thuong duong tiéu héa (20%)
— Thoét vi rén
0 Chi chira rudt 6 nguy co 1éch bsi cao nhit
0 Chira gan van 1am 1 nguy co léch boi
— Thoét vi hoanh bam sinh
0 T18 1a bat thuong NST hay gip nhit
— Teo thuc quan va t4 trang
0 Thudng gap hon vaoi T21
o T4t ché dbi dot séng (12%)
— T18 14 bat thudng NST hay gip nhét
— Kém theo di tat Chiari 2
o Nhau thai bat thuomg
— Nhau thai nhé, thudng gip (dau hiéu kin do)
— Hiém khi ¢6 nang (nhiéu kha nang la thé tam boi)
o FGR khéi phat sém trong mét s6 trudmg hop (14-24 tuan tudi)
— Thudng hay dugc chan doan trong quy 3
* Cac marker ciia T18 trong quy 2 (hdu nhw khong bao gié don djc)
© CPC la marker dic trung
— 50% thai nhi T18 ¢6 CPC; tuy nhién, 1-2% thai nhi binh thuong cling c6 CPC
0 Khi CPC don ddc, thai nhi ¢6 nhidu kha nang binh thuong hon so véi T18

—CPClén (> 10 mm) ¢4 nguy co lién quan véi T18 cao hon



£ i
© Neéu phét hién CPC hodc 1 dj tit 1on, cin phai tim kiém can than cac bat thuong

khéc va xem xét siéu 4m tim thaj nhi
CHAN DOAN PHAN BIET

Hoi chirg Pena-Shokeir (gia trisomy 18)
* Di truyén l&n trén nhiém sic thé thuong

* Nhiéu dic diém tring lip véi T18, trong d6 co it chi do than kinh (neurogenic
arthrogryposis) 1a dic diém chinh

« Pugc mét s6 ngudi coi 12 phd chudi bat dong thai nhi (spectrum of fetal akinesia

sequence)

Trisomy 13

* Holoprosencephaly (Khéng phén thuy, ban phan thuy, phan thuy)
o Kém theo cac bat thuong mit & dudng gitra

* FGR, di tat tim, thoét vi ron, thira ngén

Thé tam bdi

» C6 thém mét bd NST don béi hoan chinh

* Nhau thai dang nang la diu hiéu dic trung (nhung kh6ng phai lic nao ciing ¢o)
* FGR khdi phat sém nidng + da dj tat

Hoi chirng Smith-Lemli-Opitz

* Di truyén l4n trén nhiém séc thé thuong

* FGR (dau nho la dic diém chinh), ban tay nim chit

BENH HOC

Pic diem chung

e



— Hau nhwr ludn thodi tridn sau 32 tuin

o 1 nép gap da géy > 6 mm

© Hop so hinh qua dau tay

— Mat trude hep voi 16i xuong so hai bén (dau ngin)
o Gidn bé l6n (CM): CM > 10 mm

— Thudng do thiéu san tiéu nio

o Déng mach rén duy nhat (SUA) & 50% thai nhi T18
— Hiém khi don déc (1-2% thai binh thuong c6 SUA)
o Nang day ron (hiém khi don doc)

» Céc dau hiéu trong quy 3

o FGR tién trién

o Pa 6i

— Thuong do kha nang nudt va truong luc co bat thudng hon 1a do tic nghén duong

tiéu hoa

o Céc bét thuong kin déo cé thé bi bo s6t trong quy 2 va gap trong quy 3
— Di tét tim, gi3n ndo that

Khuyén nghi vé hinh anh

+ Céng cu chan doén hinh anh tét nhét

o Siéu 4m hinh thai thai nhi tai thoi diém sang loc NT

— C6 thé cAn phai siéu 4m qua nga dm dao



» Nguyén nhan léch bdi phé bién thir 2 (T21 12 nguyén nhan phd bién nhat)
« T4t ca hodc hau hét c6 ba NST 18

o 80% c6 ba ban sao NST 18

o 10% thé kham, 10% chuyén doan

CAC VAN PE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

« C4c biét thuong trén siéu am hodc két qua sang loc bat thuong

« Két qua DNA tu do ciia thai nhi (cfDNA) bat thuong

o D6 nhay 91%, d6 dac hiéu 99%

o Két qua ty 1é¢ DNA thai nhi thap lién quan dén 1 nguy co léch bdi (chi dinh xét

nghiém chéan doan)

« Két qua xét nghiém sinh héa huyét thanh quy 1 bit thuong

o | protein-A huyét twong lién quan dén thai ky

o | B-hCG

o Ty 1& phat hién duoc bio cao 1a 90%

. Két qua xét nghié¢m sang loc bo tir huyét thanh me bat thuong
o | a-fetoprotein

o | hCG

o | estriol

© | Inhibin A

o Ty 1¢ phat hién 80%



Dich té hoc

O Ty 1€ mac chung 13 1:2.500 (bao gom ca thai chét luu va thai ky bi dinh chi)

* Nguy co tai phat 12 1% ho#ic thip hon néu bé me khéng c6 khiém khuyét di truyén
chuyén doan cén bing

© T nhe nguy co tai phat déi véi bat ky trisomy nao (ty sé kha di (likelihood ratio)
dugc bao cdo 1a 1,4)

» Tudi me cao lam tang nguy co

o Nguy co khéng cao nhu T21

Dién tién twr nhién va Tién luwong

» Ty 1€ dinh chi thai nghén duoc béo cio lén téi 90% (trén toan thé gidi)

* ~ 50% thai luu trong tir cung (IUFD) khi chua thuc hién dinh chi thai nghén

o Mirc d6 nang cia cac bat thuong trén siéu am khong du doan chinh xac IUFD (quan
trong 1a dimg khiang dinh IUFD)

s ~ 50% sinh song

0 39% (11-72%) song s6t > 48 gidy

o 11% (3-21%) song sét > 1 thang

0 5-10% song s6t > 1 nam tudi trong hau hét cac nghién ciru

o Ty 1é séng s6t 5 nam 1én téi 12% trong m&t nghién ciru & nhiéu bang ciia Hoa Ky

— Yéu 16 du béo kha ning séng sét lau dai: Sinh > 37 tuin tudi, khéng mic bénh tim

A " - - # '
bam sinh nang, khong thoat vi rén

» Céc can thiép y té va phiu thuat gan diy hon di lam tan g 50 tré so sinh song sot

* Nhimg nguoi sf:.nng sOt bi tan tat nang



o Giam truong luc co, kho dn uong....

Piéu tri

» Pinh chi thai nghén

« Cham séc cudi doi va cham soc giam nhe chu sinh

« Chim séc hé tro va tich cue trong mot 56 trrong hop

« Tranh dung thudc giam co va mé lay thai trong hiu hét cdc trudng hop
BANG KIEM CHAN POAN

Xem xét

« Xét nghiém DNA tu do va xét nghiém huyét thanh me nham phat hién 1éch bdi 12 cac
xét nghiém sang loc; chi dinh xét nghiém di truyén chan doén khi phat hién bat thuong

lién quan dén 1éch boi

o Sinh thiét gai nhau (CVS) tai thoi diém siéu 4m do NT

o Choc i tai thoi diém siéu am hinh théi thai nhi trong quy 2

» Cén phai tu van di truyén khi phat hién marker don doc

o O nhimg bénh nhin nguy co thap, cac marker hau hét bi bo qua
o Xét nghiém sang loc DNA tu do la t6t nhét trong tinh hudéng nay
Tai liéu tham khao
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(Trai) Pau ngin lam cho hp so ¢6 hinh qua dau tay & thai nhi méc T18 trong quy 2
nay. Xuong dinh hai bén 16i ra va thu hep phia truéce tao nén hinh dang hop
so nay. (Phai) Siéu am qua nga am dao gitp danh gia rd hon dam r6i mang mach &
mdt thai nhi mic T18 khac trong quy 2 va phat hién nhiéu nang dam réi mang mach

2 piu ngan va CPC dugc coi 1 marker ciia T18 va hau nhu luén kém theo bit
thudmg thai nhi.



(Tr4i) Thai nhi nay bi T18 va dj tat tim & quy 3, cac ddc diém kin dao khac nhu ban
tay nam chat véi chong ngén , cam tut sau va tai dong thap (=] dugc thay rd nhat
bang siéu am 3D. (Phai) Cac dau hiéu twong tu & ban tay ciing dugc thdy & em bé mic
T18 nay. Ban tay nim chat, ngén tro va ngén 5 chéng 1én ngdn giita va ngén ap qt.

Em bé nay cling bi tir ching Fallot va da dugc phau thuét sira chita va song duge dén

11 thang tudi.

(Tr4i) Mit cét bén budng véi Doppler mau tai thoi diém siéu 4m hinh théi thai nhi cho
thay thong lién that B3, Céc marker kin dao khéc cua T18 ciing dugc phat hién va



choc 6i da dugc chi dinh. (Phai) Cac déu hiéu khac cia T18 c6 thé kin do, bao gdém

co rit khép. Trong truémg hop nay, thdy cb tay hai bén gap dai ding fe. Cac bt
thuomg tim gap & 90% truong hep T18 va céc bat thudmg co xwong gap ¢ 75%, do do,

khi nghi ngd T18, can khao sat can than tim va c4c chi.

(Trai) Thai nhi nay cé NT tang, siéu &m qua nga 4m dao cho thay khong c¢6 xuong
mili. Luu y, khong nén nham lan dudong da ting 4m B voi xuong miii. Cac bat
thuong khac ciing dugce phét hién ¢ thai nhi nay va CVS di dugc chi dinh. (Phai) Mot
thai nhi 12 tuan tudi khac dén kham sang loc NT, phét hién dinh hudng canh tay bat
thuong. Cang tay ngén, chi c6 mét xuong EZ. v ban tay xoay trong B2 Chén doan
la bat san xwong quay, bat thudng truc xuong quay. Két qua CVS 14 T18.



(Trai) MR T2WI & mit cit vanh cho thiy khiém khuyét thuy nhong = khién bé 16n
théng thuong véi nio thit 4 E24. tao ra hinh anh 15 khéa. Cic bét thuéng ho sau c6
lién quan voi 1éch bdi va T18 la hay gap nhat. (Phai) Stt m6i mét bén [— BN mot
trong nhiéu bat thuong dugc phat hién & thai nhi T18 nay. Tuy nhién, sit méi va ho
ham éch mét bén don doc it c6 kha nang lién quan vai 1éch bdi. Khe hd moiv/khau cai

o dudng giira co lién quan cao nhét véi 1éch boi va khiém khuyét di truyén.




(Trai) Phat hién nang day ron (UCC) = & thai nhi T18 nay. UCC la m¢t marker cua
léch boi va hiém khi don doc. N6 ciing lién quan véi thoat vi ron (c6 hodc khong c6
léch bdi). Mét marker khac cua T18 1a diy rén mot déng mach, hau nhu khéng bao
gio don doc. (Phai) Thay hinh thai ban chan du lic (Rocker-bottom foot) do xwong
sén thing dimg & thai nhi T18 nay va cé4c bat thuomg khéc. Ban chan du lic ¢6 got

chan B3, cong 151 bét thuémg va hiém khi 12 mét ddu hiéu don déc.

(Trai) Siéu 4m mat cit doc giira cho thdy NT day dang ké (thudc cip) ¢ thai nhi 12
tudn tudi nay. (Phai) Ngoai ra, con thdy mét khiém khuyét 16m & thanh bung trude
¢6 vo boc, va day ron E cim vao trén céac thanh phﬁn trong o bung nam ngoai co
thé. Céc ddu hiéu nay phi hop véi chan doan thoat vi ron. CVS dugc thyc hi¢n trong
cling mdt ngay va T18 da dugc chin dodn sém trong thai ky. Luu ¥, thoat vi rudt sinh

1y s& thoai trién trude 12 tuin tudi.



(Trai) Phat hién thoat vi ron nho chi chira rudt E. & thai nhi cé6 SUA E nay. Mic
du, ¢é kich thudc nho nhung ching c6 lién quan nhiéu hon vdi léch bdi so voi thoét vi
ron 16m hon chira gan. (Phai) Siéu am 3D cho thay ving gilra mat phﬁng va cam tut
sau /=2 Pay la cac dau hiéu khong dac hiéu va co thé gap trong nhiéu tinh trang,
nhung phat hién thém ban tay nam chit va ngén thir 2 chong ngén [Z2] 1am gia tang

nghi ngo T18. Hon 90% thai nhi T18 c¢6 da di tat (trung binh la 5).




(Trdi) Truong hop T18 nay bj nghi ngo lic 14 tuin tudi do phat hién dong thoi khiem
khuyét truc xuong quay (chi c6 mdt xuwong cang tay [Z>] va ban tay léch ve phia
xurong quay ) va hép so hinh qua dau tay = (Phai) Hinh anh lam sang cua tre
so sinh mac T18 cho thay rang mdt so tré so sinh c6 biéu hién kiéu hinh nhe. Khoang
1/2 s6 truong hop khéng dinh chi thai nghén sé sinh ra mét dira tré song sot. Pira tré

nay da séng dugc gan 1 tudi va dd duogc phau thuat tim. Ngay cang c¢6 nhiéu can thiép

y té va phau thuét dwoc chi dinh cho tré so sinh T18.

Hinh 13.4 Trisomy 18. (A) Bét san thé chai. (B) Luu y, khéng ¢6 dong mach quanh
thé chai trén Doppler nang lugng. (C) VSD léch hing véi dong mach chu cudi ngua.
(D) Thoat vi rén chi chira rugt. Luu y, nguy co bat thuong NST cao hon nhidu déi voi

cac th
on thuong nhg khéng chira gan trong tai thoat vi. (E) Than tang am, co hoic
khéng c6 loan san.



