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Hieän nay khoa hoïc ñaõ coù nhöõng böôùc tieán vöôït 

baäc trong chaån ñoaùn tieàn saûn cuõng nhö chu 

sinh nhöng ôû nöôùc ta ngay caû taïi beänh vieän 

tuyeán trung öông gaëp khoâng ít nhöõng thieáu soùt trong 

chaån ñoaùn caùc tröôøng hôïp dò taät baåm sinh. Do ñoù, ñoái 

vôùi nhöõng beänh vieän tuyeán döôùi thì coâng vieäc phaùt hieän 

nhöõng treû coù dò taät baåm sinh ñeå tö vaán vaø cho ra höôùng 

xöû trí phuø hôïp vaãn laø vaán ñeà coøn nan giaûi. Ñaëc bieät nhö 

heä thoáng y teá cuûa nöôùc ta hieän nay coøn raát thieáu caùn 

boä chuyeân traùch cho laõnh vöïc sô sinh. Chính vì muïc 

ñích ñoù, baøi vieát "Nhöõng baát thöôøng baåm sinh ña dò 

taät" (multiple congential anomaly: MCA) mong muoán 

taïo ñieàu kieän cho quyù ñoàng nghieäp laøm trong laõnh vöïc 

chaêm soùc sinh saûn coù theâm nhöõng thoâng tin höõu ích khi 

tham gia chaån ñoaùn vaø ñieàu trò.

ÑÒNH NGHÓA

Baát thöôøng baåm sinh laø nhöõng khieám khuyeát veà maët 

caáu truùc xuaát hieän luùc sanh vaø khaùc vôùi bình thöôøng.

Chuùng ñöôïc chia thaønh caùc kieåu baát thöông nhö sau: 

dò taät cô theå (malformation); bieán daïng (deformation); 

sang chaán (disruption); loaïn saûn (dysplasia); hoäi chöùng 

(syndrome); keát hôïp (association); dö chöùng (sequence).

Chæ moät vaøi nhöõng baát thöôøng naøy gaây ra töû vong trong 

giai ñoaïn sô sinh. Tuy nhieân, sau giai ñoaïn naøy thì 

chuùng laø nguyeân nhaân gaây töû vong thöôøng gaëp nhaát.

TAÀN SUAÁT

Xaûy ra khoaûng 1- 3% taát caû nhöõng treû sinh soáng.

CAÙC BAÁT THÖÔØNG
BAÅM SINH HAY GAËP

Trisomy 21 (hoäi chöùng Down)

 Taàn suaát: hoäi chöùng Down laø hoäi chöùng baát thöôøng 

BAÁT THÖÔØNG BAÅM SINH 
ÑA DÒ TAÄT HAY GAËP ÔÛ 
TREÛ SÔ SINH

BS. CKi Nguyeãn Khoâi
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	 nhieãm saéc theå (NST) thöôøng gaëp nhaát, xaûy ra khoaûng 

1/650 treû sinh soáng. 

 Töû vong sô sinh: töông ñoái ít, chuû yeáu laø do beänh 

tim naëng hay beänh baïch caàu baåm sinh.

 Daáu hieäu laâm saøng: giaûm tröông löïc cô, maát phaûn 

xaï Moro, khuoân maët deït, roäng khe mi (upslanting 

palpebral fissures), ñoám Brusfield, baát thöôøng veà tai 

ngoaøi, ñoùng thaáp, taêng duoãi quaù möùc, taêng ñoä daøy da 

gaùy, caùc ngoùn tay chaân ngaén, gan tay coù hình raõnh 

khæ.

 Nhöõng baát thöôøng khaùc ñi keøm: khoaûng 50% 

tröôøng hôïp tim baåm sinh, trong ñoù thöôøng gaëp laø 

keânh nhó thaát hay thoâng lieân thaát (CIV). Nhöõng baát 

thöôøng veà heä tieâu hoaù bao goàm: beänh Hirschsprung, 

teo thöïc quaûn, taù traøng vaø khoâng haäu moân.

Trisomy 18 (hoäi chöùng Edwards)

 Taàn suaát: khoaûng 1 trong 5000–7000 treû sinh soáng. 

Tyû leä nam:nöõ = 1:4.

 Töû vong sô sinh: thôøi gian soáng trung bình 48 ngaøy.    

Hôn 90% treû cheát trong 6 thaùng ñaàu ñôøi. Treû soáng soùt 

ñeán 1 tuoåi laø raát hieám. 

 Daáu hieäu laâm saøng: chaäm phaùt trieån trong giai 

ñoaïn chu sinh, maát lôùp môõ döôùi da, luùc ñaàu giaûm 

tröông löïc cô sau ñoù taêng tröông löïc cô, taät ñaàu nhoû, 

ñaàu daøi ra vôùi choûm ñaàu nhoâ leân, haøm nhoû, baát daïng 

tai ngoaøi, xöông ngöïc ngaén, caùc ngoùn choàng leân nhau 

vaø giaûm saûn moùng, vaø caùc ngoùn chaân coù hình duøi cui.

 Nhöõng baát thöôøng khaùc keát hôïp: beänh tim baåm 

sinh (95%), thöôøng phöùc taïp. Nhöõng baát thöôøng khaùc 

ít gaëp hôn goàm tinh hoaøn aån, thaän hình moùng ngöïa, 

thoaùt vò roán hay thoaùt vò beïn.

Trisomy 13 (Hoäi chöùng Patau)

 Taàn suaát: khoaûng 1/12.000 treû sinh soáng.
 Töû vong sô sinh: soá ngaøy soáng trung bình 130 

ngaøy. 45% treû seõ töû vong trong thaùng ñaàu ñôøi. Treû 

soáng soùt ñeán 1 tuoåi laø raát hieám. 
 Daáu hieäu laâm saøng: bao goàm nheï caân, ñaàu nhoû vôùi 

traùn doác, loaïn saûn da ñaàu, taät maét nhoû, söùt moâi cheû 

voøm, baát saûn tai, daøy da gaùy, dö ngoùn vaø caùc ngoùn 

choàng leân nhau cong laïi, moùng nhoâ.
 Nhöõng baát thöôøng khaùc ñi keøm: beänh tim baåm 

sinh (95%) ña soá laø beänh tim phöùc taïp. 
 Nhöõng baát thöôøng thaän bao goàm: thaän ña nang, 

thaän öù nöôùc, thaän hình moùng ngöïa, tinh hoaøn aån, moät 

ñoäng maïch roán, thoaùt vò roán vaø beïn cuõng thöôøng gaëp.

Monosomy X (Hoäi chöùng Turner)

 Taàn suaát: khoaûng 1/2500 beù nöõ sinh soáng.

 Töû vong sô sinh: nhöõng treû maéc hoäi chöùng Turner 

thì treû caøng deã soáng khi treû caøng ñuû thaùng. Khoaûng 

98–99% nhöõng thai nhi maéc hoäi chöùng Turner seõ saåy 

thai töï nhieân.

 Daáu hieäu laâm saøng: neáp quaït ôû maét, tai nhoâ, taät 

haøm nhoû, ñöôøng chaân toùc sau gaùy thaáp hôn bình 

thöôøng, daøy da gaùy, coå coù maøng, giaûm saûn moùng, 

söng ñaàu chi tay vaø chaân do baïch huyeát.

Hoäi chöùng Patau

Hoäi chöùng Edward



31

 Nhöõng baát thöôøng ñi keøm: tim baåm sinh, heïp 

khít van 2 laù vaø van ñoäng maïch chuû, thaän hình 

moùng ngöïa.

Söï ñöùt ñoaïn NST (Hoäi chöùng DiGeorge)

Cho tôùi nay, nhöõng hieåu bieát veà hoäi chöùng naøy laø nhöõng 

bieåu hieän laâm saøng nhö beänh tim baåm sinh, haï calci 

maùu, khieám khuyeát mieãn dòch vaø baát thöôøng vuøng ñaàu 

maët, coå... laø do söï ñöùt ñoaïn cuûa NST 22q11.2.

 Taàn suaát: khoaûng 1/5000 beù sinh soáng.

 Töû vong sô sinh: töû vong sô sinh xaûy ra <10% taát 

caû caùc tröôøng hôïp, haàu nhö laø do khieám khuyeát veà tim 

maïch.

 Daáu hieäu laâm saøng: 
 Beänh tim baåm sinh (75%): töù chöùng Fallot, baát saûn 

cung ñoäng maïch chuû, thoâng lieân thaát, thaân chung 

ñoäng maïch.

 Baát thöôøng veà voøm haàu (70%): söùt moâi cheû voøm, 

khieám khuyeát maøng haàu.	

 Chöùc naêng mieãn dòch (75%): suy giaûm mieãn dòch 

laø do giaûm saûn tuyeát öùc, vaø baát thöôøng teá baøo T 

thöù phaùt.

 Ñaëc ñieåm soï maët: taät naõo nhoû, goø maù phaúng beït, 

xöông haøm döôùi thuït ra sau, goác muõi nhoâ cao, ñaàu 

muõi coù hình cuû haønh, mí maét daïng loâng maøo vaø 2 

maét naèm caùch xa nhau. 

 Tuy nhieân khoâng phaûi luùc naøo treû cuõng hieän dieän 

ñaày ñuû nhöõng ñaëc tính treân. Khi ñoù, caàn döïa treân 

nhöõng ñaëc ñieåm soï maët keát hôïp nhöõng yeáu toá di 

truyeàn khaùc.

 Nhöõng baát thöôøng ñi keøm: haï calci maùu (50%), 

roái loaïn tieâu hoùa (30%), baát thöôøng thaän (33%), maát 

thính löïc, taêng duoãi quaù möùc caùc ngoùn.

Hoäi chöùng Williams (ñöùt ñoaïn NST 7q11.23)

 Taàn suaát: xaøy ra khoaûng 1/7.500 treû sinh soáng.
 Töû vong sô sinh: thöôøng ít, chuû yeáu do baát 

thöôøng tim maïch.
 Daáu laâm saøng: maët deït, khe mí maét ngaén, neáp quaït 

ôû maét, gaõy soáng muõi, loã muõi hôû, nhaân trung daøi, löôõi 

daøy, moáng maét maøu xanh.
 Baát thöôøng khaùc ñi keøm: beänh tim baåm sinh, 

thoaùt vò beïn, roán, taêng calci maùu, khoù haáp thu thöùc aên.

Chöùng co cöùng khôùp (xaûy ra ôû nhieàu khôùp)

 Taàn suaát: xaûy ra khoaûng 1/8000 treû sinh soáng.
 Töû vong sô sinh: thay ñoåi tuøy theo beänh nguyeân.
 Beänh sinh: thöôøng laø thöù phaùt do nhöõng baát thöôøng  

khaùc nhau  trong söï hình thaønh thai nhi. Nhöõng yeáu 

toá lieân quan coù theå laø thaàn kinh, cô vaø xöông khôùp. 
 Nhöõng baát thöôøng veà thaàn kinh bao goàm: 

thoaùt vò naõo tuûy, tình traïng co cöùng tröôùc khi sanh, 

beänh khoâng naõo, naõo uùng thuûy.
 Nhöõng baát thöôøng veà cô: thieáu cô vaø beänh veà 

cô ôû thai nhi.
 Nhöõng baát thöôøng veà xöông khôùp: chöùng dính 

lieàn xöông, chöùng khôùp yeáu hay traät, söï keát dính cuûa 

moâ meàm loûng leûo.
 Bieåu hieän laâm saøng: nhöõng treû naøy seõ bò giôùi 

haïn khi keát hôïp ñoäng taùc co, duoãi khôùp vaø traät 

khôùp. Chöùng co cöùng do nguyeân nhaân thaàn kinh 

trung öông coù nguy cô suy hoâ haáp do söï vaän ñoäng 

caùc cô hoâ haáp khoâng ñuû löïc.

Hoäi chöùng Pierre Robin

Noù coù theå xaûy ra rieâng bieät hay laø moät phaàn cuûa chöùng 

roái loaïn NST.

 Taàn suaát: xaûy ra khoaûng 1/8.500 beù sinh soáng.

 Töû vong sô sinh: ít vaø haàu nhö laø do taéc ngheõn 

naëng ñöôøng hoâ haáp treân.

 Beänh nguyeân: söï kieän ñaàu tieân heát laø baát saûn xöông 

haøm döôùi, daãn ñeán tuït löôõi thöù phaùt. Söï tuït löôõi daãn 

ñeán taéc ngheõn ñöôøng hoâ haáp treân vaø söï phaùt trieån cuûa 

voøm khaåu caùi.

 Bieåu hieän laâm saøng: treû coù haøm nhoû, caèm bò tuït ra 

sau so vôùi voøm khaåu caùi. Suy hoâ haáp coù theå xaûy ra sôùm 

do taét ngheõn ñöôøng hoá haáp treân, tai coù theå ñoùng thaáp.
 Xöû trí:
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 Nheï: ñaët treû naèm saáp coù theå ngaên ngöøa taéc ngheõn 

ñöôøng hoâ haáp treân.
 Naëng: nhöõng bieän phaùp taïm thôøi nhaèm ngaên ngöøa 

tuït löôõi gaây taéc ngheõn ñöôøng hoâ haáp bao goàm: ñaët 

oáng muõi hoïng, muõi thöïc quaûn, daùn löôõi vaøo moâi, gaây 

traät khôùp haøm döôùi, phaãu thuaät môû khí quaûn. Cho 

treû aên baèng oáng thoâng daï daøy.

CAÙC XEÙT NGHIEÄM GEN

Xaùc ñònh kieåu nhaân (high-resolution 
karyotype)

Laø xeùt nghieäm thoâng thöôøng nhaát ñeå chaån ñoaùn moät treû 
nghi ngôø MCA. Xeùt nghieäm naøy phaân tích nhieãm saéc 
theå cuûa teá baøo baïch caàu hieän dieän trong maùu ngoaïi bieân 
vaø aûnh höôûng bôûi truyeàn maùu. Thôøi gian ñeå thöïc hieän 

xeùt nghieäm naøy maát khoaûng 2 tuaàn.

Kyõ thuaät di truyeàn teá baøo (Fluorescent in situ  
hybridization: FISH)

FISH laø moät kyõ thuaät di truyeàn teá baøo hoïc duøng que 

thaêm doø ñeå phaùt hieän khieám khuyeát cuûa caùc DNA 

chuyeân bieät. Ñeå thöïc hieän kyõ thuaät naøy ñoøi hoûi söï nuoâi 

caáy vaø ñoàng boä cuûa teá baøo vaø coù theå phaùt hieän khieám 

khuyeát cuûa nhöõng NST nhoû vaø möùc sieâu hieån vi. Kyõ 

thuaät naøy nhanh hôn kyõ thuaät Karyotype, nhöng cuõng 

maát vaøi ngaøy hay vaøi tuaàn ñeå hoaøn thaønh.

VAÁN ÑEÀ THAM VAÁN

Ñoái vôùi nhöõng baát thöôøng baåm sinh ña dò taät thì nhöõng 

lôøi khuyeân phaûi thaät söï kheùo leùo vì chuùng ta ñang gaëp 

phaûi moät vaán ñeà raát nhaïy caûm, teá nhò. Ñieàu ñaàu tieân heát, 

raát quan troïng neáu coù theå coù ñöôïc moät chaån ñoaùn ñaày 

ñuû. Böôùc keá tieáp laø cung caáp cho hoï söï hieåu bieát veà toaøn 

caûnh tình traïng beänh. Khi baïn quyeát ñònh tö vaán thì baïn 

phaûi ñaûm baûo raèng baïn coù theå traû lôøi taát caû caùc caâu hoûi 

cuûa cha meï treû. Khoâng ñöa ra quaù nhieàu nhöõng chi tieát 

lieân quan ñeán söï thaät vaø coá gaéng traùnh nhöõng tieân ñoaùn 

cuï theå, ñaëc bieät laø thôøi gian vaø söï hieän dieän hay maát cuûa 

moät soá vaán ñeà lieân quan ñeán töông lai. Boû qua nhöõng 

möùc ñoä hy voïng, vaø caàn thöïc teá, ñaëc bieät khi cha meï 

chuùng yeâu caàu. Phoûng ñoaùn nhöõng keá hoaïch theo doõi 

tö vaán ñònh kyø, phaùc thaûo nhöõng chöông trình laâu daøi veà 

chaêm soùc vaø ñaùnh giaù treû. Luoân nhôù raèng taát caû nhöõng 

ñaùnh giaù cuûa baïn veà ñöùa treû khaùc nhieàu so vôùi cha meï 

chuùng ñaùnh giaù veà chuùng, neân haõy ñöùng veà khía caïnh 

cuûa hoï ñeå thoâng caûm khi ñaùnh giaù veà treû.
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