40. TRISOMY 21 (HQI CHUNG DOWN)

CAC PIEM CHINH

HINH ANH

» Céc dau hiéu trong quy 1 (siéu am tir 11 dén 14 tuin tudi)
o 1 NT: 1 lwong dich sau ¢é & mit cit doc gitra

o Khong ¢6 xuong mili

o Dong chay 6ng tinh mach va qua van ba 14 bat thuong
o C6 thé thay cac bat thudng khac

» Cac marker trong quy 2 (15-22 tuan tudi)

o 1 dd day nép gip da gay (= 6 mm)

o Khoéng ¢0 xwong miil hodc xwong mui nho

o Chiéu dai xuong dui / xuong canh tay ngan

o Rudt tang am

o Nét ting am trong tim

o Gian bé than

o Gidn ndo that bén nhe

« B4t thuong dic trung lién quan véi T21

o Kénh nhi that

o Teo thuc quan

o Teo ta trang

CHAN DOAN PHAN BIET HANG PAU



« H61 chirng Tumer

e Trisomy 18 va 13

CAC VAN PE LAM SANG

» Nguy co 1:2.000 lic 20 tudi so véi nguy co 1:100 Itic 40 tudi
» Tuy nhién, chi ¢6 35% T21 sinh ra tir san phu > 35 tudi
BANG KIEM CHAN POAN

» Sang loc cho tat ca thai phu

« DNA tyr do thai nhi la xét nghiém sang loc tot nhét

o Ty 1€ phat hién 99,2% T21 & nhém nguy co cao

o Chi dinh khi phat hién marker & bénh nhan nguy co thip
_ C6 thé thuc hién tir tuan thir 10 trong sudt thai ky

« NT + cac marker siéu 4m khéc + cic marker huyét thanh me c6 ty 1& phat hién 95%

(ty 1é duong tinh gia 3-5%)

« Sinh thiét gai nhau va choc 6i van la xét nghiém chan doan thuc sy duy nhit

(Tr4i) Thai nhi 20 tudn tudi nay mic trisomy 21 (T21), nép gép da giy day bat
thudmg, kich thuée > 6 mm. Nép gap da gay day la mot marker T21 kha manh va cén



phai chi dinh sang loc hodc xét nghiém di truyén sau hon, ngay ca khi don doc. (Phai)
Khéng ¢é xwong miii E& va m6 mém trude mii day ciing la mot marker T2]
manh. Thai nhi ndy gan nhu khéng cé dau hiéu nao khac va két qua DNA tu do nghi
ngd chan doan T21. Gia dinh da lya chon chér doi cho dén sau sinh dé xé4c nhan chan

doan.

(Trai) Gian bé than hai bén M & thai nhi mac T21 trong quy 2 nay. Dau hiéu nay
vira dugc coi 1a marker léch bdi vira ¢é thé 12 than & nuée tién trién. (Phai) O mét thai
nhi T21 khéc, Doppler mau & mit cét bén budng cho thiy thong lién thit 16n A&, van
hai 14 va van ba 14 & cing muc E-, dau hiéu dién hinh cua kénh nhi that (AVSD). C6
téi 1/2 s6 thai nhi AVSD b 1éch bdi; chin doan phd bién nhét 1a T21.



TRISOMY 21 (HQI CHUNG DOWN)

THUAT NGU

Cic tir viét tit

* Tnisomy 21 (T21)

Tir dong nghia

* Ho1 chimg Down

Pinh nghia

Ty s kha di (Likelihood ratios-LR)

o LR duong: T nguy co T21 so véi nguy co “pretest” do ¢6 marker

— Vi du: Khéng c6 xuong mili (NB) = 23x 1 nguy co so véi nguy co “priori”
c LR am: | nguy co T21 so véi nguy co “pretest” thir phat do khong cé marker
— Vi du: NB binh thudng = nguy co thap hon 50% so véi nguy co “priori”

» Cac marker léch bdi trén siéu am khong phai 14 bit thuong

o Hau hét gap & thai nhi binh thudng

HINH ANH

Pic diém chung

« Manh méi chin do4n tot nhét trén siéu am

o 1 d0 mo da gay (NT) trong quy 1

— + cAc marker va bat thuong khéc

o Nhiéu marker T21 trong quy 2

o Cac bat thudmg 16m lién quan vai T21



Dau higu trén siéu 4m
+ Céc dAu hiéu tai thoi diém dénh gié NT (siéu am tir 11 dén 14 tuin i)
o 1 NT: 1 lugng dich sau ¢ & mat cit doc gitra
o Khéng ¢6 NB & mat céat doc gifra mat
— C6 NB hoac khong cd NB tach biét véi duong da
— Piu ¢ tu thé trung tinh (khéng dudi qué mirc)
o Dong chay ong tinh mach (DV) bt thuong
— Pao nguoc song A DV
— Thue hién & mit cat doc bung
o Dong chay qua van ba 14 bat thudmg (TF)
— Hé van ba 14 khi danh gia bang Doppler
o C6 thé phat hién thém cac bat thuong khac
» Cc marker trong quy 2 (15-22 tuan tudi)
o 1 d6 day nép gap da gay (NF) (= 6 mm) hoic nang bach huyét (cystic hygroma)
— Po & mit cit ngang qua ho sau
— Nang bach huyét ¢6 dich + vach ngan
o NB khéng c6 hodc thiéu san
_ Chiéu dai xuong miii trung binh lic 20 tuan tudi la 5-7 mm
— Tim kiém thém déu hiéu 1 d¢ day mé mém trude mii
o Thiéu san vung giira mat (mat phing)

o Chiéu dai xwong dui ngén (FL), chiéu dai xuong canh tay ngan (HL)



— Dinh nghia: FL hoac HL < ky vong so vai duong kinh ludng dinh (BPD), khéng

phai so vé&i tudi thai

0 FL hodic HL dugc coi 1a ngan néu ty sé chiéu dai thyuc té:ky vong 12 < 0,91 ddi véi
FL, <0,9 doi véi HL

— Marker HL ngin c6 d6 nhay cao hon FL n gan

o Rudt tiang 4m

— D6 hodi am cia rudt > xuong dugc coi 12 bat thuong

— Rudt ting am khu tri dang lo ngai hon lan téa

— Pau do tan s6 cao 1am 1 d6 hdi am rudt gia tao

0 Sir dung dau do < 5 MHz

0 Giam gain dé chi thiy xwong va rudt

— Lién quan v&i c4c bién chimg khéc cua thai ky

0 Nhiém trung, xo nang, suy nhau thai, chay méau trong buong 6i
o Bét thudng rudt (teo, thiéu mau cuc bd, v rudt)

o N6t ting am trong tim (IEF)

— Cham sang > xuong trong tim that

0 Trai = Phai, c¢6 thé c6 nhiéu nét

o Gin bé thin nhe
—> 4 mm tai thoi diém siéu am hinh thai dugc coi la bat thuong
— Nam:Nir = 2:1

— Theo ddi dé loai trir tinh trang gifn/tic nghén tién trién



© Gian ndo that bén nhe (10-12 mm)

— Do & nga ba ndo that ngang ranh dinh-cham

— C6 thé cin phai danh gia chuyén sau hon va theo ddi néu cén (xem xét MR)
o Cac marker khéc (dir liéu kém tin cdy hon vé méi lién quan)

— Dau ngén tay thir 5 cong (clinodactyly)

0 Thir phét do thiéu san dét ngon giira

— Khe ho ngon chan nhu di dép sandal (sandal gap toe) (Khoang ho gifra ngén | v
ngoén 2)

— Mang 6i va mang dém vin chua hop nhat sau 16 tudn tudi
o Cac marker khoéng lién quan vai T21

— Nang dam r6i mang mach (déu hiéu dic trung cho T18)
— Pong mach ron duy nhét

« C4c bat thuong lién quan véi T21

o Dij tat tim (25-50%)

— Kénh nhi that

— Théng lién that
— T chimg Fallot
— Céc di tat van tim va di tat tim phuce tap khac

o Bit thuong dudng tiéu héa (10%)

— Teo t4 trang



— Thoét vi rén (thuong gép hon véi Tl 8)

o Bat thudong hé than kinh trung uong (4-8%) — gidn ndo thét tién trién
— Holoprosencephaly (thwong gap hon véi T13)

» Céc bién chimg lién quan véi T21

o Phu thai do r6i loan bach huyét nguyén phat hoic thir phat do bat thuong nghiém
trong

o Tao tiy bat thuong thoang qua (Transient abnormal myelopoiesis-TAM)
— Gan to 12 manh mdi l6m nhét & thai nhi

~ TAM thuong tu giéi han, tién luong réat tot nhung c6 thé dan dén phu thai va thai

chét Iwu

— TAM gip & 10-15% tré so sinh mac T21

o Bénh bach céu & thai nhi cuc ky hiém gap
Khuyén nghi vé hinh dnh

* Cong cu chan doan hinh anh t6t nhét

© Danh gia NT trong quy 1

~ Tim kiém thém céc marker va bét thudng khéc
© Siéu am hinh thai trong quy 2

—> 1 dau hiéu gip & 50-70% thai nhi T21

* Quy trinh

o Khuyén c4o tu van di truyén khi phat hién cdc marker

© Ket qua siéu 4m twong quan véi nguy co “priori” ciia me



CHAN DOAN PHAN BIET

Hgi chirng Turner (45,X)

« NT rét 16n trong quy 1

» Nang bach huyét (Cystic hygroma) 1a dau hiéu dac trung
o O dich sau ¢b c¢6 vach ngan

o C6é moi lién quan manh véi phu thai

» Céc bat thudng tim va than lién quan

Trisomy 18

« Nhiéu bat thuong lon

o Tim, céc chi, thoat vi ron

» Thai chdm tang trudng trong hau hét cic truong hop
» Hiém khi c6 cac marker don déc

o Nang dam r6i mach mac 14 dau hiéu dac trung
Trisomy 13

» Holoprosencephaly 1a dau hiéu dic trung

« Hiém khi c6 cac marker don doc

BENH HOC
Pic diém chung
« Di truyén hoc

o Trisomy toan by hodc mot phan NST 21

o 5% do chuyén doan, 1% thé kham



CAC VAN DE LAM SANG

Biéu hién kiéu hinh

» Céc déu hiéu/trigu ching hay gap nhét

o Siéu 4m bat thuong

o Két qua DNA tyr do thai nhi (¢fDNA) bét thuong

o Két qua xét nghiém huyét thanh me trong quy 1 bt thuong
— 1 gonadotropin mang dém ngudi (hCG)

— | protein-A huyét tuong lién quan dén thai ky (PAPP-A)

o Két qua xét nghiém huyét thanh me trong quy 2 bét thuong
— | a-fetoprotein (AFP), 1 protein hCG, | estriol, 1 protein inhibin A
Dich té hoc

* Tuoi

o Nguy co 1:2.000 lic 20 tudi so véi nguy co 1:100 lac 40 tudi
—chi ¢6 35% T21 sinh ra tir san phu > 35 tuoi

o Ty 1é hién mic trong quy 1 12 1:300

o Ty 1 sinh sbng 1a 1:700 (M¥), 1:1.000 (Chau Au)

Dién tién tu nhién va Tién lwong

* 80% tré em sinh ra mac T21 sé song duoc dén 60 tudi

* Thiéu nang tri tué ¢ cac mirc do khac nhau

BANG KIEM CHAN POAN

Xem xét



* Ty 1€ phét hién doi véi cac xét nghiém sang loc khéc nhau
o ¢cfDNA: 99,2 % (ty 1é duong tinh gia 0,1%)
o NT don doc: 87% (ty 1¢ duong tinh gia 5%)

o NT + c4c marker siéu 4m khac + cdc marker huyét thanh me c6 ty 1€ phat hién 95%
(ty ¢ duong tinh gia 3-5%)

« Chi dinh xét nghiém cfDNA khi phét hién c4c marker nhé & bénh nhén nguy co thap
« Chi dinh sinh thiét gai nhau hoac choc 6i dé chin do4n & bénh nhan nguy co cao
Cic diém cin luu y

- M6t s6 marker c6 thé tién trién thanh céc bt thudmg thuc sy va cin phai theo doi

o Gian bé than — than & nudc do tic nghén

o Gidn ndo that — ndo Gng thiy do tac nghén

o Ruét taing 4m — tic rudt
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Céc marker Trisomy trong quy 2

Marker Ty 1§ Ty s6 kha di | Céc luu ¥ khéc
(LR)

Xwong miii nhé|0.5-12% | 23-83 C6 sy bién thién giira cac ching

hoac khong cé toc

Nép gap da giy | Khong duoc | 11.0-18.6 Péi véi léch boi, d6 dac hiéu >

day > 6 mm (15- | bdo céo & tai 99%, d nhay 40-50%

20 tuidn tudi) liéu nay

Rudt ting Am 0.4-1.8% 5.5-6.7 Cac lién quan khac: Xo nang,
thai cham ting truéng, nhiém
tring, tic nghén duong tiéu hoa,
chay mau trong buéng bi

Xwong canh tay|5% 2.5-5.8 Can nhic theo d&i ting trudng

ngén thai trong quy 3

Xwong dui ngin | 5% 12:9:2 Can nhic theo dbi ting trudng
thai trong quy 3

Gidn bé than 0.6-4.5% 1.5-1.6 Siéu am lai lic 32 tuan tudi
(d4nh gia sur tién trién)

Not ting Am |4-7% Khong  tang | Khong can theo d&i hodc siéu

trong tim LR ding ké|am tim néu két qua sang loc

néu két qua|nguy co thip

sang loc nguy
co thap

LR = likelihood ratio

Reddy UM et al: Fetal imaging: executive summary of a joint Eunice Kennedy

Shriver National Institute of Child Health and Human Development, Society for

Maternal-Fetal Medicine, American Institute of Ultrasound in Medicine, American

College of Obstetricians and Gynecologists, American College of Radiology, Society

for Pediatric Radiology, and Society of Radiologists in Ultrasound Fetal Imaging




Workshop. J Ultrasound Med. 33(5):745-57, 2014. '

(Trai) Siéu am 3D ving gay cho thdy nép gip da gay day & thai nhi T21 trong
quy 2. Hinh anh téi tao 3D thuong gitp cho viéc thao luan vé cac dau hiéu voi cha me
tré nén dé dang hon. (Phéi) Hinh anh 1am sang cho thdy nép gip da gay day &
thai nhi T21 trong quy 2. Hé bach huyét bat thuong va da thua long 1€o co lién quan

vol T21.




(Trai) Not tang 4m trong tim don déc >} khong lam thay doi dang ké nguy co
bénh nhan nguy co thap nhung 1a mot marker quan trong néu cé thém céc marker
khac. Luu y r:':ing, not tang am trong tim phai sang nhu xuong = (Phai) Ruot tang
im Mz 12 m6t marker ciia T21 ciing nhu bénh xo nang, nhiém trung thai nhi, bénh Iy

rudt va cham tang truéng. Thai nhi T21 nay ¢6é mot sé marker khac va bénh nhan da

lwa chon choc 6i dé chan doan.

(Tréi) C4c ddu hiéu ciia khuon mit phing anh huéng dén song miii &=, thiy rd nhat
0 mit cat doc giira mit, dic biét voi siéu am 3D. Cac dac diém ¢6 thé kin dao. Thai
nhi ndy ciing bi théng lién that nho. (Phai) Hinh anh lam sang cua mot dira tré mac
T21 cho thay céc dic diém dién hinh trén khuén mit, bao gom ving giira méit phang

va sdng miii thiéu san,



(Tri) Thai nhi nay véi do mo da gay tang dang ké MEd, véi cac dac diém T21 khac
bao gbm phu da toan than (anasarca) anh hudéng dén da dau = va vung gilta mait
phing. Lwu ¥ ring, xuong tran E xwrong ham trén [Z2] v xuon g ham dudi [ déu
& ciing mirc. (Phai) Hinh anh 1am sang ctia mét thai nhi T21 bi phil cho thay phi né
thanh co thé lan toa, dy 1a dau hiéu duy nhat. T21 c6 thé c6 biéu hién phu da toan
thén va phu thai do di dang bach huyét hodc suy tim. Tién lugng rat xau khi pha thai.




(Tréi) Thai nhi T21 nay c6 tran djch mang phoi phai EZ3 No tién trién, ngay cang lém
hon, sau d6 bi ca hai bén véi phi thai sém. Choc hut dich mang phéi cho thay dich
dudng chap, mét khiém khuyét bach huyét va dat dng dan luu da dao ngugce tinh trang
phu thai. (Phai) O ma@t thai nhi T21 khac, gan to dang ké (thudce cip). Thai nhi T21 cé
nguy co mic bénh bach cau cao hon, hay gap nhat la tao tuy bat thuomg thodng qua,

biéu hién dudi dang gan lach to va co tién lrong rat tot.

(Tri) M3t cét vanh cta thai nhi 30 tudn tudi méc T21 va da &i L, cho thay déu hiéu
béng dbi dién hinh. Da day chira diy dich [ va t trang chira day dich (2] 13 déu
hi¢u "béng d6i". Pa 6i cé thé dan dén sinh non. (Phai) Siéu am Doppler mau ¢ mot
truong hop khéc cho théy dich trao nguwoc tir ta trang vao da day & Tin hi¢u
Doppler mau do E&2. 12 dich di chuyén vé phia ddu do, ra khoi ta trang b tic. Teo t4
trang ¢4 lién quan manh véi T21.



(Trai) Thai nhi khéng cé xwrong miii 5>} nay dua tay ra truéc mat. Trén hinh anh 3D
tai tao, ngon tay thir 5 cong (clinodactyly) B mot “soft marker” c6 thé gip trong
T21. (Phai) Siéu am ban tay & mot thai nhi T21 khac ciling cho thay ngon tay thir 5
cong (clinodactyly). Pét ngén gitra ngin , din dén dau ngdn Ut cong = vé phia
ngon deo nhan. Khi ngén tay thir 5 cong don doc & bénh nhan nguy co thdp sé dugc

coi 1 vo cin va doi khi duoc thay & nhiéu thanh vién binh thuong khéc trong gia dinh.




(Trai) Siéu am 3D khuén mat thai nhi mac T21 trong quy 3 cho thay céc dic diém
dién hinh ctia viing giita mit phiang va khoé mét ngoai xéch f&=3.. (Phai) Hinh anh lim
sang ciia mot dira tré mic T21 va khéng c6 bat thuong 16m nao cho thay céac dic diém
dién hinh trén khuén mit, c6 thé goi ¥ trén siéu am trude sinh. Cac gia dinh hau nhu
luén rat yéu thich c4c hinh 4nh siéu 4m 3D thai nhi dep, trudc khi ho dugc gip dira

con bé bong cua minh.

(Trai) Thai nhi T21 nay c6 xuong miii thiéu san EZ. va m6 mém truée mii day £,

Ngoai ra con thiy ludi nhé ra ngoai = trong thoi gian thuc. Ludi to cling da dugc
bdo cao, nhung ludi cé thé chi to thir phat do thiéu san ving gitra mit. (Phai) Mat cat
long ban chén cho thiy mét khoang hé nhu di dép sandal £, gitva ngén 1 e va 2
B2,  thai nhi nay ciing véi nhidu bét thuomg khéc va T21. Céc déu hiéu kin ddo &
chi, bao gém khoang hé nhu di dép sandal (sandal gap) va ngon tay ut cong

(clinodactyly), thuémg thiy & thai nhi binh thuong hon 12 T21.



Hinh 13.1 Héi chirng Down: cic dau hiéu chinh. (A) Teo thuc quan: khong nhin thay
da day (?). (B) Teo ta trang: c6 thé thiy dau hiéu bong déi dién hinh (mui tén). (C)
Thoét vi rén: c6 thé thiy khéi 16i ra tir thanh bung trude. (D) AVSD toan phan, can

bing: chi thiy mot tim nhi chung va mot van AV.



Hinh 13.2 Hoi chirng Down: cac diu hiéu phu (“soft marker”). (A) Khong co xuong
miii (?) trong quy 2. (B) Thiéu san xuong miii (mii tén) trong quy 2. (C) Xuong mui
¢ kich thudc binh thuong (miii tén) & thai nhi binh thuong cung tudi thai. (D) NT

day. (E) Nép gip da gay day (miii tén), duoc do & mit cat ngang tiéu nio.

Hinh 13.3 Hi chirng Down: dong mach dudi don phai lac ché (ARSA). (A) Phin
nhanh cung ddng mach chia binh thuong: 2 dong mach duéi don (miai tén) ¢ phia trude
khi quan (T) ngay bén dudi xuong don ¢é hinh chir “S”. (B) (C) ARSA (mili tén) xuat
phat tir vi tri hop luu ciia 6ng dong mach va cung ddng mach chu va chay phia sau khi

quan (T)



