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NIPT VA SANG LOC DI BOI PAU TAY
CON NHUNG RAO CAN NAO?

"Pai hoc Tan Tao, *Pai hoc Y Duge TPHCM

Xét nghiém tién san khong xam lan
(Noninvasive prenatal testing — NIPT) duoc
biét dén sau phét hién vé su c6 mit cia DNA
thai trong tudn hoan me nim 1997 md ra mot
thoi ki méi theo sau giai doan sang loc bing
nhitng marker sinh héa va siéu am!". Tt d6 dén
nay, ing dung ctia NIPT ngiay mot md rong va
cang c¢6 nhiéu nghién ctu cho thiy né uu viét
hon, chinh x4c hon nhitng phuong tién tién
nhiém trong danh gia 1éch boi thai nhi va con
c6 thé danh gi4 nhing bénh Iy vé cAu tric NST
va dot bién gen ma xét nghiém sinh héa khong
phat hién duoc?. Diéu nay nay sinh ra § tudng
stt dung NIPT sang loc moi thai nhi tit diu ma
khong can thuc hién nhitng khio sat truyén
thdng nhét 1a khi chi phi va tinh kha dung dang
ngay mot dua NIPT dén gn hon véi san phu.
Tuy nhién cho dén nay, tham vong nay vin chua
duoc cu thé héa chinh thic. Vay dau 1a rio can?

TINH HINH UNG DUNG NIPT

Vé nguyén Iy, NIPT dya trén phan tich
thanh phan DNA ngoai té bao cua phdoi (cell
free fetal DNA — cff-DNA) trong mau me & thoi
diém sau 10 tuan — ldc ty 16 cffDNA du dé dam
bao sai léch tbi thiéu. Do nhay va do dic hiéu
cta NIPT trong khao sét trisomy 21 1a gan 99%
troi hon so véi con sb 50 — 95% do nhay va 5%
kha ning bo sét bénh ctia xét nghiém sinh hoa
truyén théng”. Nhitng nim gan day, cong nghé
gen, nhét 1a k§ thuat gidi trinh tu gen thé hé méi
duogc ddy manh Gng dung ma NIPT 1a mot trong

nhitng dbi tugng duoc hudng loi cho phép thuc
hién trén sb lugng 16n, trong thoi gian ngin véi
chi phi giam dan ting ngay, do d6 thuin tién
khi ¢ng dung trén lam sang!!l. Hon nita, giai
trinh tu gen trong NIPT con c6 ich trong viéc
gitip phat hién nhitng dot bién gen, vi mit doan,
vi lip doan va tim ra nguyén nhan cho nhiing
bt thuong khi khao sat bing phuong tién khac
mic du viéc nén hay khong tim soat chi dong
nhitng bat thudong nay con chua nga ngi!. Nam
2011, NIPT duoc stt dung lan dau trén 1am sang
trong sang loc hoi ching Down thi dén cudi nim
2017, d4 c6 gin 6 triéu phu nit toan thé gidi thuc
hién NIPT d¢é sang loc nguy co di boi & thai nhi
va gép phan kéo gidm 40 — 76% nhitng can thi¢p
xam lAn tit sau nam 201214,

Su phd bién nay dén tit quan diém st dung
NIPT dang ngay mot thay d6i véi xu hudng
chung 1a md rong cic dbi tugng. Néu nhu
huéng dan ctia ACOG thang 12 nim 2012 chi
khuyén khich nha 1am sang st dung NIPT cho
dbi tugng nguy co cao léch boi (dua trén tudi
me, tién s, siéu Am, xét nghiém sang loc sinh
hoéa va dot bién biét trude), ma khong tién hanh
mot cach thuong quy® thi ciing chinh t& chic
nay trong hudng dan thang 5 nam 2016 c6 cach
nhin “thodng” hon, khi khuyén céo tAm soat
léch boi cho phu nit bat ké do tudi va viéc lua
chon phuong thitc nao do chinh san phu quyét
dinh sau khi dugc cung cip du thong tin'¢. Diéu
tuong tu véi hiép hoi di truyén y hoc Hoa Ky —
ACMG - khi ma huéng din nim 2016 cho ring
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dt bang ching cho thiy NIPT c6 thé thay thé
xét nghiém sinh héa truyén théng trong sang loc
trisomy 13 — 18 — 21 bt ké tudi véi didu kién me
khong béo phi trAm trong®!. C6 thé théy ring,
xu huéng stt dung NIPT trén dai tra dang gia
ting titng ngay. Tai Bi, Anh va Ha Lan, NIPT da
duoc can nhic 1a lua chon thudng quy cho sang
loc di boi tién san',

NHOUNG TRONGAI

KHI THUC HIEN NIPT DAU TAY

Xu huéng 1a nhu véy, nhung FDA dén nay
vAn chua c6 quan diém ro rang vé viéc dung
NIPT lam phuong tién dau tay cho sang loc
trude sinh. Hiép hoi nhing nha san phu khoa
va di truyén y hoc Canada trong huéng dn nim
2017 cho rang st dung né nhu mdt phuong tién
dau tay cho moi trudng hop lai khong thuc té
va khong dem lai loi ich kinh té bang viéc ding
né khi nhing khao sat truyén théng cho két
qua nguy co cao. Chi phi udc tinh doi 1én ghp
4 1an néu ap dung chién lugc nay cho toan thé
ngudi dan trong khi hiéu qua khong khac biét!?!.
Nhung cau chuyén kinh té lai khong gidng nhau
& mbi qubc gia véi dic thi thu nhip, muc séng
va chinh séch bao hiém. Nhu & My, viéc chi tra
cho NIPT tay thudc vao kha ning ctia san phu
ma nha cung cAp bao hiém c6 thé hd trg hoic
bénh nhan phai chi trd hoan toan. Ganh ning
nay ro rang hon & nhitng nudc thu nhap thip
noi ma ngan sach y té con han hep”. Nam 2017,
Garcia — Pérez va cong sy cong bd mot tdng quan
hé théng céc nghién cttu phan tich hiéu qua caa
chi phi khi tién hanh NIPT cho khao sat léch
boi ba cap NST 13 — 18 va 21. Khi so sanh gifta
chién luge dung NIPT dau tay va chién lugc
khong dung NIPT, hau hét céc nghién ctu cho
thiy méic dit hiéu qua phéat hién [éch bdi cao hon
déng ké song chi phi phét sinh dé phat hién 1 ca
léch boi véi NIPT dau tay 1a 200.000 do la My
va con sb nay giam con 80.000 do la néu 4p dung
cho phu nit trén 40. Cac téc gia cho ring, & thoi
diém nghién ctu viéc dang NIPT thuong quy
khong mang lai hiéu qua kinh té, con phuong
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4n tiép can NIPT nhu chbt chin thi hai sau khi
tAm sodt tam c4 nguyét I lai c6 tiém ning hiéu
qua di doi loi ich kinh té nhit dinh™. Dén nam
2019, mot nghién cttu tién ciu & Trung Qube do
Xu va cdng su tién hanh tinh riéng tAm sodt hoi
ching Down trén 10.000 san phu mot lan nita
khong ung hod phuong 4n ding NIPT dau tay.
Theo dé chi phi dé ngin chin mot ca trisomy
21 chao doi theo thi ty 1a 57.385, 35.075 va
263.073 do la My cho test sinh héa, NIPT dung
két hop va NIPT dau tay. Cac tdc gia tinh todn
rang néu chi phi 1 1an NIPT gidm xubng quanh
76,92 do la My thi ldc d6 hiéu qua kinh té khi st
dung thudng quy sé thip hon phuong phap tiép
can truyén théng. Dé d& hinh dung, con sb nay
bang khoang 1/6 — 1/5 chi phi thuc t& ma bénh
nhén phai chi tra va dé duge nhu vay con mot
ching duong phia trudc!®.

Mot vin dé khién NIPT chua phai la su lya
chon dau tay hoan hao chinh bdi né 1a mot cong
cu sang loc khong ¢6 vai trd chin dodn. Nguy co
két qua sai hoan toan c6 thé xay ra bat chip ky
thuat ngay cang ting tinh chinh x4c. Hon nita,
trén dan sb nguy co thép, gid tri tién doan duong
lai khong 4n tuong. Tong quan hé théng va phan
tich gop ctia Taylor — Phillips va cdng sy cho
thay: trén dan s6 chung, néu 4p dung NIPT dai
tra gia tri tién doan duong ctia xét nghiém nay
chi dat 1an lugt 14 82%, 37% va 49% cho trisomy
21, 18 va 13. Trong khi d6, & nhém déan s6 nguy
co cao mic do tin ciy duge cai thién dang ké véi
91%, 84% va 87% cho ba dot bién di boi theo
tht ty®®. Tinh trang thé kham (& thai hay khu
trd banh nhau), hoic mot thai luu trong song
thai, hay me mang dot bién thong tin di truyén
va mot s6 bénh Iy ung thu, thiéu B12... gép phan
dua dén can thiép xam lan khong cin thiét. Mt
khac, ty 16 ¢ffDNA qua thip khi me béo phi, hay
dang diéu tri mot s6 bénh Iy, da thai (tinh trén
ting thai), da boi thé & thai, hay banh nhau binh
thuong trong khi thai di bdi hodc kham lai dua
dén am tinh gid¥. Diéu d6 cho thay, NIPT la
mot phuong tién rat tbt nhung né khong hoan
hao tuyét dbi.



Ngoai ra, nhu ciu stt dung NIPT cta san phu
gia tang mdt phan bdi chién luge marketing cia
nhitng don vi tién hanh ky thuat nay khi ggi lén
ndi lo ling vé nguy co mAt thai néu phai lam
test chdn dodn. Tuy nhién trén thyc té, nguy co
nay khong qua cao (khoang 1 — 2%) so véi muc
dich mudn c6 duge bang ching tin ciy nhacP!.
Thuc té cho thiy NIPT gép phan lam giam ty 1é
thuc hién test xam l4n, da vo tinh khién co hoi
dé thyc hanh va huin luyén k§ ning thuc hién
test nay bi han ché. Nhiéu bac si lam sang qua dé
cao NIPT, cho riang né c6 kha ning chin doan
tAt ca bt thudong di truyén. NIPT lai khong
thé du béo két cuc thai ky & giai doan sau, hoic
thay thé vai trd ctia siéu 4m hinh théi hoc & tam
c4 nguyét II. Nhing phét hién bit thudong di
truyén ngoai pham vi khao sat 1éch boi c6 gid tri
tién doan duong thip, do ching khong phd bién
trong cdng ddng c6 thé gay lo ling khong déng
6, hoiic nguoc lai, gy can thiép xam lan khong
can thiét von 1a niém ty hao ctia NIPT. Do dé,
nhitng ddnh gid sAu hon va tin ciy hon trong
tuong lai sé dan dinh hinh dugc pham vi ma
NIPT ¢6 thé vuon t6i mot cich chinh thicP.

KET LUAN
Thoi diém hién tai c6 thé chua thich hop dé
4p dung NIPT cho sang loc dau tay déi véi moi

thai ky boi rao can 16n vé chi phi va mot phan
vi sai sét két qua dr 1a khong déng ké. Thay vao
d6, dé can bing gitta loi ich gitta y khoa va hiéu
qua kinh té c6 thé 4p dung chién lugc timg bude
véi st dung cdc cong cu truyén théng nhu chbt
chin dau tién trude khi dung dén NIPT. Nén
nhd ring, dbi véi mbi trudng hop cu thé, cach
tiép can phai dugc c4 nhan héa va san phu —
ngudi stt dung dich vu — phai dugc thong tin day
dt vé tAt ca phuong tién ma ho ¢6 thé st dung
dé chinh ho c6 thé quyét dinh lya chon. Trong
twong lai, su phét trién hon nita vé ky thuat di
truyén va chi phi hgp Iy ¢6 thé dua NIPT chinh
thitc c6 mot vai trd mdi trong sang loc bAt
thuong di truyén thai nhi néi chung va léch boi
nodi riéng.
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