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Bất thường bẩm sinh: 2-3% trẻ sinh sống

Chẩn đoán trước sinh được đưa ra trên 17% - 96% thai kỳ tùy vào loại bất

thường/ quốc gia

Eurocat 2012

Phương hướng phát triển của chẩn đoán trước sinh và Y học bào thai tại

Việt Nam

Góc nhìn quốc tế



TỬ VONG SƠ SINH

WHO-2022

• Dân số 90.5 triệu người
• Tỷ lệ sinh sản 2.09 trẻ sinh sống/ phụ nữ
• Khoảng 1.6 triệu trẻ sơ sinh mỗi năm



Distribution of causes of neonatal deaths (n = 302). 
According to ICD10 classification (direct and underlying
death causes) and CHERG classification comparing the 
study hospital to global estimates (four million annual
deaths).

Bất thường bẩm sinh, nhiễm trùng và sinh non gây ra 80% tử vong sơ sinh/ tử vong được dự
báo

Acta Pædiatrica 2013 PLOS ONE 2011

Bất thường bẩm sinh chiếm 12.9% đến 27.2% trong số tử vong sơ sinh

Tỷ lệ bất thường bẩm sinh dao động 4.38 đến 6.02 %  trong giai đoạn 2008–2012 

Nhiều bất thường không được chẩn đoán trước sinh

External birth defects in southern Vietnam

Hoang et al. BMC Pediatrics 2013,



(2020) 10:19142

CHẨN ĐOÁN DI TRUYỀN TRƯỚC SINH ĐANG PHÁT TRIỂN MẠNH MẼ

N= 5,812



Chênh lệch thành thị - nông thôn trong sử dụng
dịch vụ khám thai

Chính sách “Đổi Mới” năm 1986

• Chính sách phí người dùng 
• Thành lập hệ thống y tế tư nhân

ĐƯỢC TIẾP CẬN VỚI CHĂM SÓC TRƯỚC SINH> 90%

• Tình trạng học vấn kém
• Tình trạng kinh tế kém
• Tình trạng sử dụng độc quyền khám thai tư nhân
• Khu vực nông thôn

Các nhân tố chính liên quan đến việc thiếu tiếp cận chăm sóc trước sinh

Tran et al. BMC Health Services Research 2011, 11:120

Tran et al. BMC Health Services Research 2012, 12:40



Holmlund S, et al. BMJ Open 2019;

SIÊU ÂM TIỀN SẢN

Mỗi thai kỳ trung bình ước tính có 6.6 lần siêu âm và 8.3 lần khám thai, 1/5 số thai kỳ có >=10 lần siêu âm.



Siêu âm thai trước 24 tuần tuổi thai
(Cochrane, 2010)

Dân số chung

• Chẩn đoán bất thường bẩm sinh

• Chấm dứt thai kỳ

• Giảm tấn suất thai quá ngày

• Chẩn đoán sớm đa thai



Siêu âm trước hết là một phương tiện sàng lọc để nhận diện thai kỳ nguy cơ cao

Từ Siêu âm trong Sản khoa đến Siêu âm sản khoa

• Tổng hợp yếu tố nguy cơ

• Nhận thức cộng đồng

• Chỉ định chuyên biệt

• Diễn giải âm thanh

• Xác định tuổi thai

• Biến chứng liên

quan số nhau

• Sàng lọc lệch bội

• Chẩn đoán bất

thường bẩm sinh

• Ước lượng cân thai

• Đo chiều dài cổ tử

cung

• Doppler động mạch

tử cung

• Doppler động mạch

rốn

• Doppler tĩnh mạch ở 

thai IUGR

• Đánh giá sức khỏe

thai

• Ngôi thế thai trong

chuyển dạ

Lợi ích lâm sàng đã được chứng minh

(Mức chứng cứ 1 & 2 )

• Sinh chủ động
Thai nhỏ/ giới hạn tăng
trưởng
Thai to
Nhau tiền đạo/Cài răng
lược
Đái tháo đường
• Non tháng
Progesterone, khâu CTC
Trưởng thành phổi
Giảm gò
• Ngừa tiền sản giật
• Phẫu thuật thai nhi
• Giúp sinh

Nhận diện Can thiệp



• Mẹ lớn tuổi/ Lệch bội là chỉ định chính trong chẩn đoán trước sinh

Tran, Doyle, Lee, Dang, & Graham, 2015Bui Thi Thu Ha 2016

• Mục tiêu: 15 % thai phụ tiếp cận được các dịch vụ chẩn đoán tiền sản vào năm
2015 và 50 % vào năm 2020 

(Thủ tướng 2011) (Bộ Y tế Việt Nam, 2010)

• Nhu cầu mở rộng các dịch vụ chăm sóc tiền sản ở Việt Nam nhằm đáp ứng nhu
cầu của cộng đồng.

• Các yếu tố quan trọng trong cung cấp dịch vụ chẩn
đoán trước sinh là cơ sở vật chất, trang thiết bị và 
nhân sự. 

• Trong quá trình cung cấp các dịch vụ chẩn đoán trước
sinh, tư vấn tiền sản cần nhận được sự quan tâm đặc 
biệt. 

• Khuyến nghị đưa các hoạt động sàng lọc hội chứng 
Down vào gói khám thai tiêu chuẩn cơ bản trong các 
chương trình bảo hiểm y tế ở vùng có nguy cơ cao. 

• Lợi ích của việc sàng lọc chẩn đoán trước sinh nên 
được giới thiệu đến cộng đồng rộng lớn hơn.

Điều kiện để cải tiến



J. Obstet. Gynaecol 2011

SÀNG LỌC LỆCH BỘI HIỆU QUẢ Ở QUÝ I



Tiên lượng sơ sinh của các bất thường bẩm sinh không được chẩn 

đoán tiền sản

Mức độ phù hợp của Tiêu chí đánh giá?

i. Mối liên hệ gián tiếp giữa kết quả nhi 

khoa và hình ảnh trước khi sinh

ii. Chọn lọc bất thường

iii. Xác định các tiêu chí đánh giá và kết 

quả có liên quan

i. Siêu âm = đường liên kết duy nhất dẫn đến

chấm dứt thai kỳ

ii. Một số ít bất thường ảnh hưởng đến sự

chuyển đổi/thích nghi từ tiền sản đến hậu sản

(Chuyển vị đại động mạch, thoát vị hoành)

iii. Rất hiếm bất thường đưa đến sinh cực non

(Hẹp thực quản, hở thành bụng)

3 sai số tiêu biểu:



Sai số chọn mẫu giữa các nhóm đưa đến tiên lượng xâu hơn sau chẩn đoán

trước sinh

Chẩn đoán trước sinh = Dạng nặng/không đơn độc

Không được chẩn đoán = Dạng nhẹ/đơn độc

✓ Hẹp thực quản

• Thoát vị rốn

• Thoát vị hoành

Spaggiari E et al 2015



Tình trạng nguy kịch sơ sinh
1. Cần thông tim/ phẫu thuật tim ngay sau sinh: Chuyển vị đại

động mạch, hồi lưu tĩnh mạch phổi bất thường, AV Block

2. Can thiệp thông tim/ phẫu thuật tim trì hoãn : Các bất thường
bẩm sinh tim phụ thuộc ống động mạch

3. Không cần can thiêp khẩn: thông liên thất, thông liên nhĩ, kênh nhĩ
thất…

Việc quản lý cần phải tích cực ra sao/ lựa chọn?
Quản lý “mọi thứ”/“trông đợi” khi chẩn đoán được đăt ra
Chăm sóc giảm nhẹ

Chấm dứt thai kỳ

Các tình trạng Sản khoe
Tiền căn
Tăng trưởng
Tuổi thai

Thời gian, phương thức, và nơi sinh của trẻ có bất thường bẩm sinh

✓ Bất thường bẩm sinh tim



Neonatal Prognosis of Anomalies Undiagnosed before birth

✓ Define relevant / specific criteria

257 TGV / AVSD / T. of Fallot / PSIS

Infants more stable / surgery following Prenatal Diag.

Milder short- and longterm Morbidity 
Ultrasound Obstet Gynecol 2007;29:38–43 

257 TGV / AVSD / T. of Fallot / PSIS

Infants more stable / surgery following Prenatal Diag.

Milder short-term Morbidity , shorter hospital stay
Circulation 1999;99:916–8. 

45 TGV

Better Neurodevelopment at  4-6 years  following 

Prenatal Diagnosis
Heart 2002;87:67–9 



Prenatal suspicion of Coarctation of the Aorta improves Neonatal Survival

Heart 2002;87:67–9 

Quarello, UOG, 2009

✓ Define relevant / specific criteria



Bệnh viện chuyên khoa: Chuẩn hóa quản lý sơ sinh

Vượt qua gánh nặng của thoát vị hoành bẩm sinh
(Nặng hơn sau khi được chẩn đoán trước sinh)

J Pediatr Surg 2010 J Pediatr Surg 2011 

✓ Thoát vị hoành



Tiếp cận ban đầu: Phẫu thuật Nhi

1982,  Kroc Foundation réunion multidisciplinaire à Santa Ynez en 

Californie (13 centres 5 countries)

Naissance de l’International Fetal Medicine and Surgery Society.

• Đơn thai, bất thường đơn độc, đã được khảo sát kỹ

• Đồng thuận của gia đình

• Tiếp cận đa ngành và được hội đồng đạo đức nghiên cứu chấp thuận

• Có đơn vị sơ sinh phù hợp

• Hỗ trợ tâm lý

Harrison MR, Filly RA, Golbus MS, et al. Fetal treatment 1982. N Engl J Med 1982;307:1651–2.

Luks FI. Requirements for fetal surgery: the diaphragmatic hernia model. Eur J Obstet Gynecol Reprod Biol 2000;92:115–8

"Unborn: Management of the fetus with a correctable congenital

defect."

Cơ sở của can thiệp bào thai

• Chẩn đoán xác định chính xác, bệnh sinh rõ ràng

• Không có chẩn đoán phân biệt không cần phẫu thuật khác

• Diễn tiến tự nhiên: có thể tử vong hoặc dẫn đến tàn tật nghiêm trọng không hồi phục

• Bệnh lý mẹ chấp nhận được

• Không có điều trị phù hợp sau sinh

• Can thiệp điều trị trước sinh phù hợp với sinh lý bệnh

Tiêu chuẩn lựa chọn



Charon and Psyche, John Roddam Spencer Stanhope

Registre des Malformations Congénitales de Paris (1983-2007)

Lợi ích của chẩn đoán trước sinh

Sinh chủ động/ Quản lý chu sinh

• Thiếu máuAnemia (Bất đồng nhóm máu)
• Bất thường tim phụ thuộc ống
• Hẹp thực quản
• Thoát vị hoành bẩm sinh
• Giới hạn tăng truognwrGrowth Restriction
• Cực non

Can thiệp bào thai

• Corticosteroids trước sinh
• Song thai 1 nhau có biến chứng
• Tràn dịch màng phổi gây phù thai
• Thoát vị màng não tủy
• Rối loạn nhịp tim gây phù thai
• Nhiễm trùng bào thai
• Hẹp eo động mạch chủ nặng(?)
• Thoát vị hoành bẩm sinh(?)

Các lợi ích lâm sàng đã được khẳng định của chẩn đoán bất thường thai trước sinh

KHÔNG chỉ giới hạn ở việc Chấm dứt thai kỳ!



N
Biến dạng

N Phá vỡ
N

Bất thường của phôi thai

X

Loạn sản
X

N N
Phát triển bình thường

Chèn ép

Sự nối tiếp

Thiếu máu cục

bộ / xuất huyết

Hình thành phôi

Phát triển bất thường

Phát triển can thiệp bào thai mới



• Bệnh tán huyết bào thai: Điều trị triệu chứng thiếu máu của

thai

• Thoát vị hoành bẩm sinh: Ngừa thiểu sản/cao áp phổi

• Thoát vị màng não tủy: Che đậy tủy sống, ngăn rò dich não tủy, để

ngăn/ hồi phục tình trạng dãn não thất và dị

dạng Arnold Chiari

• Song thai 1 nhau có biến chứng Phân chia bánh nhau
• Bướu máu bánh nhau: Ngăn ngừa, đảo ngược tình trạng suy tim

cung

lượng cao

• U quái cùng cụt: Chấm dứt tình trạng “trộm” máu và đảo 

ngược tình trạng suy tim

• U trung thất: Ngăn ngừa thiểu sản phổi và đảo ngược tình

trạng suy tim

• Tắc nghẽn đường tiểu dưới: Ngăn ngừa suy thận và thiểu sản phổi

• Bất thường bẩm sinh tim: Ngăn ngừa thiểu sản tim trái (hẹp eo

động mạch chủ nặng) hoặc thiểu

sản tim phải (hẹp van động mạch

phổi với vách liên thất kín)

• Dải sợi ối: Ngăn ngừa biến dạng/ cắt cụt chi

Cơ sở của can thiệp bào thai



• Ia Phân tích gộp có ít nhất 1 RCT

• Ib RCT được thực hiện tốt

• IIa Nghiên cứu bệnh- chứng không ngẫu nhiên

• Iib Nghiên cứu bán thực nghiệm

• III Tương quan và nghiên cứu lâm sàng

• IV Đồng thuận của chuyên gia

Adapted from the Scottish Intercollegiate Guidelines Network 

Chi tiết

• Mẫu nhỏ

• Không đồng nhất về kiểu hình/ độ nặng của bệnh

• Không đồng nhất trong quản lý

• Yếu tố kèm theo (tuổi thai,tăng trưởng…)

• Tiêu chí đánh giá để đánh giá điều trị

• Định nghĩa về kết quả mong đợi/ không mong đợi

Đánh giá can thiệp bào thai

Hệ thống mức chứng cứ



Nghiên cứu ngẫu nhiên « khó » thực hiện

• Khó khăn trong chọn mẫu

➢ Hiếm ca lâm sàng

➢ Thay thế cho chấm dứt thai kỳ

➢ Điều trị mong đợi/ giả dược không được chấp thuận

Morris RK, Malin GL, Quinlan-Jones E, et al. Percutaneous vesi- coamniotic shunting in Lower Urinary Tract 

Obstruction (PLUTO) Collaborative Group. Lancet 2013; 382: 1496–1506; (Evidence level Ib).

Đánh giá can thiệp bào thai



McCulloch P, Altman DG, Campbell WB, et al. No surgical innovation without evaluation: the IDEAL recommendations. Lancet 2009;374:1105–12

Các nghiên cứu ngẫu nhiên đã thay đổi thực

hành lâm sàng

• Corticosteroids hỗ trợ phổi

• Can thiệp nội soi bào thai trong hội chứng truyền máu

song thai

• Đặt bóng tắc khí quản trong thoát vị hoành bẩm sin 

RobertsD,DalzielS.Antenatalcorticosteroidsforacceleratingfetal lung maturation for women at risk of preterm birth. 

Cochrane Database Syst Rev 2006; 19: CD004454–(Evidence level Ia).

Senat MV, Deprest J, Boulvain M, Paupe A, Winer N, Ville Y. Endoscopic laser surgery versus serial 

amnioreduction for severe twin-to-twin transfusion syndrome. N Engl J Med 2004; 351: 136–144; (Evidence level 

Ib).

✓Chuẩn hóa

✓Bệnh suất thấp(mẹ và thai)

✓Tính lặp lại

Đánh giá can thiệp bào thai



Corticosteroids hỗ trợ phổi

21 nghiên cứu (3885 thai phụ & 4269 trẻ) 

Giảm nguy cơ:

Tử vong sơ sinh( (RR) 0.69, 95% (CI) 0.58 à 0.81, (18 studies, N=3956), 

Xuất huyết trong não thất: (RR 0.54, 95% CI 0.43 to 0.69, 13 studies, 

N=2872) 

Viêm ruột hoại tử: (RR 0.46, 95% CI 0.29 to 0.74, 8 studies, N=1675), 

Các vấn đề hô hấp khác: (RR 0.80, 95% CI 0.65 to 0.99 2 studies, N=277) 

Nhiễm trùng trong 48 giờ đầu(RR 0.56, 95% CI 0.38 to 0.85, 5studies, 

N=1319). Cochrane Database Syst Rev. 2006 

Đánh giá can thiệp bào thai



Độ 1 Độ 2 Độ 3 Độ 4

40-50%Recipient 100%Recipient

Hội chứng truyền máu song thai

Quintero 1999



N Engl J Med 2004;351:136-44.

Kết luận từ Eurofoetus RCT

• Tăng tỉ lệ sống còn

• Tăng tuổi thai lúc sinh (+tuần)

• Giảm tần suất tổn thương não chu sinh

• Tiên lượng sơ sinh tốt hơn ở thời điểm 6 tháng

Laser      AR

Hạn chế của nghiên cứu
• Số lượng case độ I còn hạn chế
• Còn đánh giá thấp tỷ lệ bất thường
thần kinh ở nhóm giảm ối

CMR Syndrome 
Transfuseur Transfusé





Ống nội soi dài 30 cm & khẩu kính 1.3 mm

Camera rời17,000 Pixels

Thủ thuật FETO

• 3.3 mm
• Tê vùng
• Trung bình 8 phút
• Norcuron 0.2 mg/kg
• Fentanyl 10 µg/kg
• Nhập viện 48 giờ

Khẩu cái mềm

Nắp thanh môn

Thực quản

Khí quản

Khẩu cái cứng

Lưỡi



The trial was stopped early for efficacy after the third interim analysis. 
Survival FETO 16/40 (40%) V. Expectant 6/40 (15%) (RR, 2.67; 95% [CI], 1.22 to 6.11; 0.009). 
PPROM FETO 47% V. 11%; (RR, 4.51; 95% CI, 
1.83 to11.9), 
Preterm Birth FETO 75% V. 29%; (RR, 2.59; 95% 
CI,1.59 to 4.52).



Sống còn 62/98 (63%) FETO V. 49/98 (50%) (RR, 1.27; 95%[CI], 0.99 to 1.63; 

P = 0.06)

Vỡ ối non 44% FETO V. 12% Expectant (RR, 3.79; 95% CI, 2.13 to 6.91)

Sinh non 64% FETO V. 22% Expectant (RR 2.86; 95% CI, 1.94 to 4.34)



• Phẫu thuật trong tử cung đối với thoát vị màng

não tủy
Harrison MR, Keller RL, Hawgood SB, et al. Tracheal occlusion for severe fetal congenital diaphragmatic hernia. N 

Engl J Med 2003; 349: 1916–1924; (Evidence level Ib).

Adzick NS, Thom EA, Spong CY, et al. A randomised trial of prenatal versus postnatal repair of 

myelomeningocele. N Engl J Med 2011; 364: 993–1004; (Evidence level Ib).

✓Kỹ thuật khó

✓ Tử suất/bệnh suất tiềm tang (thai và mẹ) 

✓ Tính lặp lại/ sẵn có

✓Không đồng nhất trong kiểu hình

Các nghiên cứu ngẫu nhiên không/chưa thay đổi thực hành

lâm sàng

Đánh giá can thiệp bào thai



Phân tích đoàn hệ

• Thiếu máu bào thai nặng

• Dẫn lưu tràn dịch màng phổi có chèn ép

• Điều trị rối loạn nhịp tim thai

Skinner JR, Sharland G. Detection and management of life threa- tening arrhythmias in the perinatal period. Early Hum Dev 2008; 84: 161–

172; (Evidence level III).

Jaeggi ET, Carvalho JS, De Groot E, et al. Comparison of trans- placental treatment of fetal supraventricular tachyarrhythmias with digoxin, 

flecainide, and sotalol. Results of a nonrandomised multicentre study. Circulation 2011; 124: 1747–1754; (Evidence level III).

2550 case lâm sàng cần thiết để RCT cho thấy được sự

khác biệt 20% trong kết cục lâm sàng giữa 2 nhóm điều trị

(50 trung tâm trong hơn 4 năm)

PHÙ THAI

digoxine C. flecainide

KHONG PHÙ

digoxine C. sotalol

Nhịp nhanh trên thất

Đánh giá can thiệp bào thai



Lợi ích của phát hiện sớm thiếu máu bào thai?

Phù thai là yếu tố chính quyết định kết quả phát triển

thần kinh

• Phù thai trung bình : OR, 4.3; 95% CI, 1.2–15.3 

• Phù thai nặng : OR, 9.9; 95% CI, 2.4–40.5

Tăng đáng kể tỷ lệ sống còn trong hơn 30 năm(90-95 %) 

Am J Obstet Gynecol. 2015 Jun;212(6):697-710

Bệnh tán huyết/ Thalassemia ở thai nhi và trẻ sơ sinh

Phát triển can thiệp bào thai mới
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Phù thai ở quý II và III

• Nhịp nhanh trên thất

• Thiếu máu

• Chèn ép trong lồng ngực

Tràn dịch màng phổi áp lực

• Tràn dịch dưỡng chấp

Đa ối

• Hẹp thực quản

• Hội chứng Pierre Robin 

• Chèn ép trong lồng ngực

• Truyền máu song thai

Lộ trình can thiệp Khẩn cấp
theo sau chẩn đoán trước sinh

Tất cả các đơn vị Y học bào thai đều cần chuẩn bị cho các tình huống
can thiệp bào thai khẩn cấp

Công cụ/ năng lực

• Lấy máu cuống rốn và truyền máu bào thai
• Đặt dẫn lưu
• Dụng cụ nội soi bào thai cho phẫu thuật laser
• Đốt điện lưỡng cực cho kẹp tắc rốn



Lựa chọn và thay thế trong Y học bào thai

• Không được chuẩn bị tại thời điểm chẩn đoán

• Cảm xúc, Shock

• Nguy cơ nền: sinh non và thai chết lưu

• Thiếu các yếu tố tiên lượng

• Điều trị trông đợi

• Chăm sóc giảm nhẹ đơn giản

• Chăm sóc giảm nhẹ phức tạp

• Phẫu thuật nội soi

• Phẫu thuật mở tử cung

• Chấm dứt thai kỳ

• Khả năng hiểu hạn chế

• Trực quan và cảm tính (theo kinh nghiệm)

• Dự đoán các cảm xúc/ mâu thuẫn

• Những trông đợi

• Khó hiểu khái niệm của “nguy cơ”

• Tầm quan trọng của từ ngữ

• Biểu đồ

Quyền tự chủ của thai phụ…

Ra quyết định chung

(hỗ trợ và không thay thế)

Phương pháp can thiệp bào thai mới

Lựa chọn « Điều trị » 
Các yếu tố

A. Maillol, l’action enchainée / R. Doisneau Vénus prise à la gorge 
Jardin des Tuileries G. Lachaise, 

Standing Woman
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