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Tuy da sé

em bé sinh ra

déu khée manh,

phu nir nao

cling c6 thé sinh

con bi héi chitng
Down, trisomy 18

(ba nhiém sac thé 18)
hoac khuyét tat hé
6ng than kinh - du cac
phu nir d6 va gia dinh

ho déu khée manh.

Thi nghiém do tim di

truyén tién san la gi?

Day la loai thi mau danh cho tat ca phu nit c6 thai
tai British Columbia. Loai thtr nghiém nay cho quy
vi biét xac suat thai nhi bi hdi chtiing Down, trisomy
18 hodc khuyét tat hg 6ng than kinh.

Hoi chitng Down, trisomy 18 va

khuyét tat hé éng than kinh la gi?

Hdi chitng Down |3 khi em bé c6 thira nhiém sic thé.
Nhiém séc thé hudng dan cach co thé ting trudng va
phat trién. Khi c6 thira nhiém sic thé la ¢6 qua nhiéu
dirkién. Tinh trang nay lam thay d&i cach tang truéng
va phat trién cla co thé ching ta. Ngudi bi hoi ching
Down bi cham phét trién tri tué tir nhe dén trung binh.
Ho cling dé bi thém mét s6 van dé vé stic khde. Khéng
c6 cach nao biét dugc cac van dé dé sé nghiém trong
dén muic nao. Ngudi bi hoi chiing Down thudng séng
dén khoang ngoai 50 tudi.

Trisomy 18 cling la trudng hgp em bé cé thiia nhiém
sac thé. Nhiéu trudng hgp thai nhi bi trisomy 18 sé xay
thai. Néu sinh con, em bé hiém khi séng qua vai ngay
hodc vai tuan dau. Cac em bé nay bi khuyét tat nghiém
trong vé tim va nao bé.

Khuyét tat hé 8ng than kinh |a khi ndo bé hoac cot
song hinh thanh khéng ding mc. Khi khuyét tat hé
6ng than kinh 1a & cot séng thi dugc goi la nit dét séng
(spina bifida). Chiing nay c6 thé dua dén cac khuyét

tat ca vé thé xac 1an tam than. Tudi séng tho dén dau
con tuy theo muic d6 nghiém trong cla tinh trang nay.
Khuyét tat ha éng than kinh & nao bo thi dugc goi la
thi€u so nao (anencephaly). Cac em bé bi thi€u so ndo
sé chét trong bung me hodc chét sau khi sinh khong lau.

Xéac suat tdi sé c6 con bi mét trong

cac chiing nay nhu thé nao?

Xdc sudt sinh con bi hoi chiing Down la khoang

1 trong 700 va xac sudt sinh con bi trisomy 18 la khoang
1 trong 7,000. Nhiing con s6 nay la xac suat trung binh
cho phu nii trong moi c& tudi. That ra, xac suat sinh con
bi hoi chiing Down hodc trisomy 18 thap hon & phu nit
tré hon va cao hon & phu nit I6n tudi hon.



Thir nghiém do

tim tién san sé cho

quy vi biét xac suat
6 thé sinh con bi
hoi chiing Down,
trisomy 18 hoac
khuyét tat hé éng
than kinh trong lan

thai nghén nay.

Tuy quy vi quyét
dinh c6 thi
nghiém do tim di
truyén tién san hay
khong.

Quy vi di kham suc
khoée véi chuyén
vién cham séc suc
khée cang sém
bao nhiéu thi cang
¢6 nhiéu chon lua

bay nhiéu.

Tuéi Xac suat bi
ngudi me

Xac suat bi
hoi ching trisomy 18
(nam) Down

25 1 trong 1,250 1 trong 12,500
30 1 trong 840 1trong 8,400
35 1 trong 356 1 trong 3,560
40 1trong 94 1 trong 940
45 1 trong 24 1 trong 240

Néu quy vi hodc ban ddi cia quy vi da co con bi hoi
chiing Down hodc moét tinh trang khac vé nhiém sic
thé thi sé tang thém xac sudt bi hdi chiing nay trong
lan ¢o thai khac.

Xac suat sinh con bi khuyét tat hg 6ng than kinh
khéng thay déi bt luan quy vi bao nhiéu tudi -
khoang 1 trong 1,000.

Thi nghiém doé tim di truyén tién san duoc
thuc hién nhu thé nao, khi nao va & dau?
Quy vi dugc thir mau hai lan tai phong thi nghiém dia
phuong:
= Thi mau #1: trong khodng thai gian tur 9 dén
dudi 14 tuan cta thai ky
= Thi mau #2: trong khoang thai gian tir 14 dén
dudi 21 tuan cla thai ky (t6t nhat la tht mau #2
cang sém cang tét - ly tudng la trudc 16 tuan)

Néu quén thirmdu ldan ddu thi vén cé thé thir mdu ldn thu
nhi. Tuy nhién, t6t nhdt la thir mdu ca hai ldn khi cé thé
dugc. Thr mdu hai ldn gitip tdng thém mc chinh xdc cta
két qua do tim.

Sé co két qua do tim trong vong mudi ngay sau lan tha
mau thua nhi.

Néu quy vi bi gia tang xac suat sinh con bi hdi chiing
Down hodc trisomy 18 vi tudi ctia minh, quy vi sé dugc
dé nghi roi siéu am dac biét. Roi siéu am sé la thém vao
nhing lan thi mau. Siéu am do ludng ché chira chat
dich & sau gdy em bé. Loai nay dugc goi la roi siéu am doé
duc ctia chat dich sau gay (nuchal translucency) hay



4

Hay hoi chuyén
vién cham soc suc
khée ctia quy vi vé
cac chon lua thi
nghiém do tim.
Bat luan quy vi
chon nhu thé nao
thi ciing khong
anh huéng dén
dich vu cham séc
cho quy vi. Néu
cach thir nghiém
do tim khong thich
hop véi quy vi, xin
cho chuyén vién
cham séc stic khée

chia quy vi biét.

= O

con goi la NT. Bat luan quy vi chon nhu thé nao thi cling
khong anh hudng dén dich vu cham séc cho quy vi. Néu
cach thir nghiém do tim khéng thich hgp véi quy vi, xin
cho chuyén vién cham soc stic khde ctia quy vi biét.

Néu trudc day toi da tiing c6 thai bi

hoi chitng Down hoac trisomy 18 hoac

13 thi sao?

Quy vi sé& c6 thé chon kham do tim NIPT. Sang trang 6
dé biét thém chi tiét.

Néu toi sé dugc 40 tudi khi sinh con thi sao?
Quy vi sé c6 chon lya th& nghiém do tim bang hai lan
th& mau va siéu am NT, nhu viia dugc dé cap. Quy vi
cling c6 thé chon céach thir nghiém chan doan dé biét
chdc em bé c6 bi hoi chiing Down hodc trisomy 18

hay khéng. Nhiing loai thi nghiém chan doan la sinh
thiét m6 nhau (chorionic villi sampling) hoac choc rat
nuéc 6i (amniocentesis). Quy vi cing c6 thé quyét dinh
khong thit nghiém do tim di truyén tién san hodc thi
nghiém chan doan.

Con néu tdi c6 song thai thi sao?

Néu quy vi chua t&i 14 tuan cua thai ky, quy vi sé dugc
dé nghi roi siéu am NT va tha mau do tim tién san dugc
miéu ta & trang 3. Néu khong c6 siéu am NT, hodc quy
vi da qua 14 tuan cua thai ky, quy vi van dugc dé nghi
(nhing) lan thir mau dugc miéu ta & trang 3. Néu quy
vi tir 35 tudi trd 1én khi sinh con, quy vi sé c6 thé chon
loai choc rat nudc 6i.

Sau khi téi da th&t mau thi sao?

Két qua thir nghiém do tim tién san thudng sé cho
thay c6 it xac suat sinh con bi mét trong céc chiing nay.
Trudng hgp nay dugc goi la két qua “dé tim am tinh”.
Két qua nay dung trong hon 99.9% s6 lan thit nghiém
nhung khong cé nghia xac suat quy vi sinh con bi mét
trong cac chiing nay la s6 khong.

Néu két qua cho thay cé nhiéu xac suat du dé quy vi
sinh con bi mot trong cac chiing nay la quy vi co két
qué “dé tim duong tinh”. Két qua thir nghiém do tim
tién san nay khéng cé nghia la con quy vi chdc chan bi



Pa s6 phu nir

c6 két qua thir
nghiém do tim di
truyén tién san cho
thay c6 it xac suat

bi cac ching nay.

Tuy 1 trong 10 phu
nit sé c6 két qua
do tim duong tinh,
da sé cac phu nit
nay sé khong sinh
con bi hoi chiing
Down, trisomy 18
hoac khuyét tat hé
éng than kinh.

Xac suat cé két qua
do tim duong tinh
cang tang cao khi
phu nif cang I6n

tudi hon.

chiing nay. Thét ra, da s6 phu nir c6 két qua nay khéng
sinh con bi mét trong cac ching nay. Sé c6 dé nghj thu
nghiém thém cho quy vi dé biét chac.

Toi sé dugc dé nghi loai thir nghiém chan
doan nao néu toi c6 két qua do tim duong
tinh bi mét khuyét tat hé 6ng than kinh?
Quy vi sé dugc dé nghi roi siéu am chi tiét. Quy vi
cling sé dugc dé nghi hen véi mot bac si vé thai

nhi trong bung me hodc mét nhan vién cé van vé

di truyén tai mét trong cac phong y té vé di truyén
clia BC (Vancouver hodac Victoria). Néu em bé bi mét
khuyét tat hé ng than kinh thi thudng sé tim ra
chung nay khi roi siéu am.

Toi sé dugc dé nghi loai thir nghiém chan
doan nao néu téi c6 két qua do tim duong
tinh bi hoi chiing Down hoac trisomy 18?
Quy vj sé dugc dé nghi mot loai thit mau do tim khac
c6 tén goi la NIPT (Non-Invasive Prenatal Testing) (Thir
Nghiém Tién San Khdng Xam Pham). Quy vi ciing c6
thé& chon mét loai thir nghiém chan doan c6 tén goi la
choc rat nudc 6i, tuy theo muic d6 rai ro biét dugc qua
két qua do tim duang tinh ctia quy vi. Mot s6 phu nir
sé chon thi nghiém thém, mot s6 thi khéng. Tuy quy
vi chon.
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Tuy thir nghiém do
tim di truyén tién
san cho quy vi biét
dugc xac suit em
bé bi hdi chiing
Down, trisomy 18
hoac mét khuyét
tat hé éng than
kinh, quy vi sé can
dugc thir nghiém
chan doan, ching
han nhu choc rut
nudc 6i, dé biét

chac.

NIPT (Thit Nghiém Tién San

Khéng Xam Pham) la gi?

bay [a mot loai thi nghiém do tim an toan va chinh xac
cao d6 dé tim hoi chiing Down va trisomy 18 va dugc
thuc hién bang cach thit mau. Loai thit nghiém nay

tim ra hau nhu tat cd em bé nao bi hoi chiing Down

va trisomy 18. Cach nay c6 nghia la néu két qua thar
nghiém nay la am tinh thi co rat it xac suat bj héi ching
Down hodc trisomy 18. Néu két qua thir nghiém nay

la duong tinh thi cé nhiéu xac suat bi cac chiing nay.
Sau d6 cach choc rat nudc 8i dugc dé nghi dé xac dinh
két qua NIPT duang tinh. Sé c6 két qua thir nghiém
NIPT sau 10 ngay. Phu nit nao c6 két qua thi nghiém
duang tinh (IPS / SIPS / Quad) bi héi chiing Down hoac
trisomy 18, loai th& nghiém NIPT nay sé dugc chuong
trinh y té tinh bang dai tho.

Choc rut nuéc éi la gi?

Day la mét loai thir nghiém chin doan dé cho quy vi
biét em bé co thuc su bi mét trong cac ching nay hay
khong. Mot mi kim rat nho dugc tiém vao bung quy
vi dé€ rut ra mét it chat dich bao boc em bé. Khoéng
ba mudng ca phé nudc 6i dugc rut ra. Kim tiém dugc
huéng dan bang siéu am dé khéng cham vao thai nhi.
M3u nudc 8i nay dugc xem xét dé tim xem em bé c6 bi
héi chiing Down, trisomy 18 hodc mét tinh trang khac
vé nhiém sac thé hay khéng. Choc rit nudc 8i ¢6 xac
suat 1 trong 200 (0.5%) lam xay thai.

Néu két qua thir nghiém thém xac dinh con
toi bi mét trong cac chiing nay thi sao?

Néu két qua thir nghiém xac dinh con quy vi bi hoi
chiing Down, trisomy 18 hodc moét khuyét tat hé éng
than kinh, c6 nhiing ngusi quy vi c6 thé néi chuyén véi
ho d€& gitp quy vi. Chuyén vién chdm séc stic khée cla
quy vi, cling nhu cac chuyén gia y khoa vé di truyén
hodc nhan vién ¢6 van vé di truyén, san sang thao luan
VGi quy vi vé cac chon lya va gidp quy vi di dén quyét
dinh thich hgp cho minh. Cac chon lya cla quy vi gom
ti€p tuc mang thai, cham dut thai nghén, hoac lap ké
hoach cho ngudi khdc nhan lam con nuéi.



Quyét dinh
Thir nghiém do tim di truyén tién san c6 thich hop cho
téi hay khong?
Nhiéu phu nit thdy kho quyét dinh c6 nén thi nghiém
do tim di truyén tién san hay khéng. Sau day la mét s6
cau hdi dé€ suy nghi hiu cé thé gitp quy vi quyét dinh.
= T6i c6 mudn biét con t6i ¢é bi hdi ching Down,
trisomy 18 hodc moét khuyét tat hé 6ng than kinh
trudc khi sinh hay khéng?
= T6i sé lam gi néu két qua thi nghiém chan doan
cho thay con tdi bi mét trong cac chiing nay? Toi
c6 cham dut thai nghén hay khéng? Toi c6 muén
biét dé c6 thé chudn bi cho mét dira con c6 cac
nhu cau dic biét hay khéng? Toéi c6 xét dén mot
ké hoach cho ngudi khac nhan nuéi hay khéong?
= D kién nay c6 sé anh hudng dén cdm nghi cla
t6i trong su6t thai gian thai nghén hay khéng?
K&t qua thi nghiém duong tinh cé lam téi lo
lang qua muc hay khéng?

Nhirng diém can nhé

Pa s6 phu nir c6 két qua thi nghiém do tim di truyén tién san
cho thay c6 it xac suat bi cac ching nay.

Tuy mét s6 ngudi sé c6 két qua do tim duong tinh, da s6 cac
phu nit nay sé khong cé con bi héi chitng Down, trisomy 18
hoac khuyét tat hé 6ng than kinh.

Thi nghiém dé tim tién san tim ra hau hét cac em bé bi héi
chiing Down, trisomy 18 hoac mét khuyét tat hé éng than
kinh, nhung khéng phai tat ca.

Doi khi thir nghiém do tim tién san c6 thé tim ra nhitng tinh
trang y khoa khac & em bé.

Diéu quan trong can nhé la khéng cé loai thi nghiém nao tim
ra dugc tat ca cac tinh trang thé xac hodc tam than.

Hay ndi chuyén véi chuyén vién cham sdc suc khée clia quy vi
néu quy vi can biét thém dir kién dé gitp quyét dinh.
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C6 thém chi tiét vé thir nghiém dé tim tién san
trén website ctia chiing t6i
www.bcprenatalscreening.ca

Né&u quy vi ¢6 thac mac hoac can thém
chi tiét, xin néi chuyén véi chuyén vién
cham séc suic khée ciia quy vi.

Quy vi ¢6 thé muén biét thém gi khac?

Chuong Trinh Thir Nghiém Do Tim Tién San BC la moét phan
clia Perinatal Services BC (Dich Vu Toan San BC), mot co quan
trong Provincial Health Services Authority (PHSA). Chuong
Trinh Thtt Nghiém Do Tim Tién San BC hoat déng tai nhiéu
co sé trong tinh bang nay. Tuy phan phan tich nhing lan
tht mau dau tién dugc thuc hién tai phong thi nghiém &
Children’s and Women'’s Health Centre of BC (Trung Tam Suic
Khée Tré Em va Phu Nir BC), phan thr nghiém chan doén
thém, néu can, dugc thuc hién tai cac co s khac trong BC.
Bat luan cho thit nghiém & dau, di kién do tim di truyén tién
san déu dugc cung cap cho Chuong Trinh Thir Nghiém Do
Tim Tién San BC va, kém vai cac dir kién khac thu thap, dugc
dung dé€ cung cap cac loai thi nghiém an toan han, chinh
xac hon, do ludng céc két qua va danh gia va phan phéi bang
ching/kién thic mdi.

Chiing t6i cam két bao vé tinh cach

riéng tu chia dii kién ca nhan

DaGi v6i phu nit chon thi nghiém do tim di truyén tién san,
diéu quan trong can biét la Chuong Trinh Thit Nghiém Do Tim
Tién San BC chi thu thap, st dung va tiét 16 dit kién ca nhan
theo thdm quyén clia doan 26 (c), 33 va 35 ctia Pao Luat

Tu Do Théng Tin va Bao Vé Quyén Riéng Tu BC, cac dao luat
khac va Chinh Sach vé Quyén Riéng Tu va Gilr Kin ctia PHSA.
Chuing t6i tdn trong quyén riéng tu ca nhan cta quy vi va ap
dung tat ca nhimng budc hgp ly d& chéc chan gil kin di kién
ca nhan, vén chi dugc st dung va tiét 16 thém cho cac muc
dich néi trén va dugc luu trir an ninh. Cac phuc trinh dugc
soan ra tu da kién thu thap luén luén trong dang tém lugc va
khoéng ghi tén hoic chi tiét nao khac dé nhan biét duoc danh
tinh. Néu quy vi c6 bat ct thac mac nao vé van dé thu thap,
st dung hodc tiét 16 dit kién ca nhan ctia minh, xin lién lac vai
Nhan Vién C6 Van vé Quyén Riéng Tu (Privacy Advisor) clia
Perinatal Services BC (PSBC) tai s6 (604) 877-2121.
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