Cho bénh nhan cu ngu tai Fraser, Interior, Island, va
Vancouver Coastal Health

Tha Nghiém Do Tim
Di Truyén Tién San
Quyét dinh cda quy vi

Tim hi€u thém vé cac chon lua caa quy vi

BC Prenatal
Genetic Screening
Program

Perinatal
Services BC

Pravincial Health Services Authority

| Provincial Health
R . :
\\\ASerwces Authority



Tuy da sé em bé
déu sinh ra khoée
manbh, tat ca phu
nit/ca nhan déu

6 thé sinh con bi
hoi chiing Down,
trisomy 18 (ba
nhiém sic thé 18)
hoac khuyét tat hé
6ng than kinh - du
ho va gia dinh ho
déu khée manh.

Thi nghiém dé tim di truyén tién san la gi?
Day la loai th&r mau danh cho tat ca phu nii/ca nhan co6
thai tai British Columbia. Loai thir nghiém nay cho quy
vi biét xac suat thai nhi bi hoi chiing Down, trisomy 18
hoac khuyét tat hg 6ng than kinh.

Hdi chuing Down, trisomy 18 va khuyét tat hg
éng than kinh la gi?

Hdi chiing Down |a khi em bé c6 thira nhiém sic thé.
Nhiém sic thé huéng dan cach co thé tang truéng va
phat trién. Khi ¢ thira nhiém sic thé la c6 qua nhiéu
dirkién. Tinh trang nay lam thay d&i cach tang truéng
va phat trién clia co thé ching ta. Ngudi bi hoi chiing
Down bi cham phét trién tri tué tir nhe dén trung binh.
Ho cling dé bi thém mot sé van dé vé suc khoe. Khong
c6 cach nao biét dugc cac van dé do sé nghiém trong
dén muc nao. Nguai bi héi chiing Down thudng séng
dén khodng ngoai 50 tudi.

Trisomy 18 cling la trudng hgp em bé c6 thita nhiém
sdc thé. Nhiéu trudng hgp thai nhi bi trisomy 18 sé xay
thai. Néu sinh con, em bé hiém khi séng qua vai ngay
hodac vai tuan dau. Cac em bé nay bi khuyét tat nghiém
trong vé tim va nao bo.

Khuyét tat hé 6ng than kinh |3 khi ndo bo hodc cot
s6ng hinh thanh khéng ding muc. Khi khuyét tat hé
6ng than kinh la & cot s6ng thi dugc goi la nat dét
s6ng (spina bifida). Chiing nay c6 thé dua dén cac
khuyét tat cd vé thé xac 1an tam than. Tudi séng tho
dén dau con tuy theo muic dd nghiém trong cua tinh
trang nay. Khuyét tat hg 6ng than kinh & nao bo thi
dugc goi la thi€u so ndo (anencephaly). Cac em bé bi
thi€u so ndo sé chét trong bung me hoac chét sau khi
sinh khong lau.

Xac suat toi sé cé con bi mét trong cac chiting
nay nhu thé nao?

Xac sudt sinh con bi héi chiing Down la khoang 1 trong
700 va xac suat sinh con bi trisomy 18 la khoang 1 trong
7,000. Nhiing con s6 nay la xac suat trung binh cho phu nit
trong moi c& tudi. Bay la nhing con sé trung binh cho phu
n(i/ca nhan trong moi c& tudi. That ra, xac suat sinh con bi
héi chiing Down hodc trisomy 18 thap hon & phu ni/ca
nhan tré hon va cao hon & phu nii/ca nhan I6n tudi hon.

Thi nghiém do tim
tién san sé cho quy vi
biét xac suat c6 thé
sinh con bi héi chiing
Down, trisomy 18
hoac khuyét tat hé
6ng than kinh trong
1an thai nghén nay.

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

Quy vi di kham stic
khée véi chuyén vién
cham séc stic khée
cang s6m bao nhiéu
thi cang c6 nhiéu
chon lva bay nhiéu.

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

Néu quy vi hodc ban ddi cta quy vi da cé con bi hoi
ching Down hodc moét tinh trang khac vé nhiém sac
thé thi sé tdng thém xac suat bj hoi ching nay trong
lan cé thai khac.

Xac sudt sinh con bi khuyét tat hg 6ng than kinh

khéng thay ddi bat luan quy vi bao nhiéu tudi - khoang
1 trong 1,000.

Thi nghiém dé tim di truyén tién san dugc
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 tir 9 dén duéi
14 tuan cla thai ky
® Thi mau #2: trong khodng thai gian tur 14 dén
dudi 21 tuan cla thai ky (t6t nhat la thd mau #2
cang sm cang tét - ly tuéng la trudc 16 tuan)
Néu quén thi mdu lan ddu thi vén cé thé thir mdu ldn thua
nhi. Tuy nhién, tét nhdt la thir mdu cé hai lan khi cé thé
dugc. Tha' mdu hai lan gidp tdng thém mic chinh xdc cia
két qua do tim.
Sé c6 két qua do tim trong vong mudi ngay sau lan thir
mau thu nhi.
Néu quy vi bi gia tdng xac suét sinh con bi héi chiing
Down hoic trisomy 18 vi tudi ctia minh, quy vi sé dugc
dé nghi roi siéu am dac biét. Roi siéu am sé la thém vao
nhiing lan th&r mau. Siéu am do ludng ché chia chat dich
& sau gdy em bé. Loai nay dugc goi la roi siéu am do duc
cta chat dich sau gay (nuchal translucency) hay con goi
la NT. B4t luan quy vi chon nhu thé nao thi ciing khéng
anh hudng dén dich vu cham soc cho quy vi. Tuy roi siéu
am NT (d6 duc cta chat dich sau gdy, nuchal translucency)
cung cap thém dir kién cho két qua do tim, cac loai thar
mau ndi trén da la phuong phap do tim rat hiéu qua.



Hay hdi chuyén vién
cham séc stic khée cuiia
quy vi vé cac chon lua
thir nghiém do tim.

Bat luan quy vi chon
nhu thé nao thi ciing
khéng anh huéng dén
dich vu cham séc cho
quy vi. Néu cach thi
nghiém do tim khong
thich hop véi quy vi,
xin cho chuyén vién
cham séc stc khée ciia
quy vi biét.

Con néu trudc day toi da cé thai bi hdi chiing
Down hoac trisomy 18 hoac 13 thi sao?

Quy vi sé c6 thé chon do tim bang cach Thir Nghiém Tién
San Bat Xam Pham (Non-Invasive Prenatal Testing, NIPT)
hodc thir nghiém chdn doan bang céach Idy mau sinh
thiét gai nhau (chorionic villi sampling) hodc choc rat
nuéc Gi (amniocentesis). Cac chon lua nay dugc néu chi
tiét hon & trang 6.

Néu tdi sé dugc 40 tudi khi sinh con thi sao?
Quy vi sé c6 chon lua thir nghiém do tim bang hai lan
thd mau va siéu am NT, nhu vita dugc dé cap. Quy vi
cling c6 thé chon céach thi nghiém chin doéan dé biét
chac em bé cé bi héi chiing Down hoac trisomy 18 hay
khéng. Nhimng loai thir nghiém chan doan 1a sinh thiét
mo nhau (chorionic villi sampling) hodc choc rat nudc &i
(amniocentesis). Quy vi cling c6 thé quyét dinh khéng
thi nghiém do tim di truyén tién san hoac thi nghiém
chén doan.

Con néu téi c6 song thai thi sao?

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

Sau khi t6i da thi mau thi sao?

Két qua thi nghiém do tim tién san thuong sé cho

thay c6 it xac suat sinh con bi mét trong cac chiing nay.
Trudng hop nay dugc goi la két qua “dé tim am tinh”.
Két qua nay ding trong hon 99.9% s6 lan tht nghiém
nhung khéng cé nghia xac suat quy vi sinh con bi mét
trong cac chiing nay la sé khong.

Néu két qua cho thay cé nhiéu xéc sudt di d€ quy vi sinh
con bi mét trong cac chiing nay la quy vi co két qua “dé
tim duong tinh”. K&t qua tha nghiém do tim tién san
nay khéng co6 nghia la em bé chac chan bi chiing nay.
That ra, da s6 phu nii/ca nhan co két qua nay khong sinh
con bi mét trong cac chiing nay. Quy vi sé dugc dé nghi
thr nghiém thém nira dé biét chéc chan.

Pa sé phu nii/ca nhan
c6 két qua thi nghiém
do tim di truyén tién san
cho thédy xac suat bi cac
chiing nay déu thap.

Tuy 1 trong 10 phu nit/
ca nhan sé c6 két qua
thi nghiém duong tinh,
nhung da sé cac phu nii/
ca nhan nay sé khong cé
con bi héi chitng Down,
trisomy 18 hoac khuyét
tat hé 6ng than kinh.

Xac suat c6 két qua do
tim duong tinh cang tang
cao khi phu nit/ca nhan
cang I6n tudi hon.

Toi sé dugc dé nghi loai thi nghiém nao
néu tdi c6 két qua do tim duong tinh bi
mot khuyét tat hé éng than kinh?

Trudc hét chuyén vién cham soc stc khoe sé sap
x€p cho roi siéu am chi tiét réi tai kham néu can
thiét tly theo két qua roi siéu am co tim thdy gi bat
thuong hay khong.

Téi sé dugc dé nghi loai thi nghiém gi
néu toi c6 két qua do tim duong tinh bi
hoi chiing Down hoac trisomy 18?

Quy vi sé dugc dé nghi mét loai thit mau do tim
khac chinh xdc hon va c6 tén goi la Thir Nghiém
Tién San Bat Xam Pham (Non-Invasive Prenatal
Testing, NIPT). Quy vi cling c6 thé chon mét loai
thi nghiém chan doan cé tén goi la choc rat nuéc
0i, tuy theo muic dé rdi ro biét dugc qua két qua
do tim duong tinh clia quy vi. Mot s6 phu nii/ca
nhan sé chon thir nghiém thém, mot sé thi khéng.

Tuy quy vi chon.




Tuy thi nghiém do
tim di truyén tién san
cho quy vi biét duoc
xac suat em bé bi hoi
chiing Down, trisomy
18 hodc mét khuyét
tat hé 6ng than kinh,
quy vi sé can dugc
thir nghiém chan
doan, chang han nhu
choc rit nuéc 6i, dé
biét chac.

Thir nghiém DNA do tim tién san khéng lay té
bao, thuong duoc goi la NIPT la gi?

bay la mot loai thir nghiém do tim an toan va chinh xéac
cao do dé tim hoi chiing Down va trisomy 18 va dugc
thuc hién bang cach th mau. Loai th&r nghiém nay tim ra
hau nhu tat ca em bé nao bi héi chiing Down va trisomy
18. Cach nay c6 nghia la néu két qua thi nghiém nay

1a am tinh thi co rat it xac sudt bi héi chimg Down hodc
trisomy 18. Néu két qua thir nghiém nay la duong tinh,
xac suat sé cao nhung khong phai 100%. Sau d6 sé co dé
nghi choc rat nudc 8i dé xac dinh két qua NIPT duong
tinh. Sé c6 két qua thir nghiém NIPT sau 10 ngay. Loai thut
nghiém NIPT nay sé dugc chuong trinh y té tinh bang

dai tho cho cac phu nii/ca nhan co két qua thir nghiém
duong tinh (SIPS/IPS/Quad) bi hdi chiing Down hodc
trisomy 18, cling nhu cho cac phu nli/cé nhan truéc day
c6 thai hodc sinh con bi trisomy 21, 18, hodc 13.

Choc rit nuéc 6i la gi?

Day la mét loai thit nghiém chan doan dé cho quy vi biét
em bé cé thuc su bi mét trong cac chiing nay hay khong.
Mét mii kim rat nhé dugc tiém vao bung quy vi dé rat
ra mot it chat dich bao boc em bé. Khoang ba muéng

ca phé nudc 6i dugc rat ra. Kim tiém dugc huéng dan
bang siéu am dé khong cham vao thai nhi. Mau nudéc

8i nay dugc xem xét dé tim xem em bé cé bi hoi chiing
Down, trisomy 18 hodc moét tinh trang khéac vé nhiém séc
thé hay khéng. Choc rut nudc 6i ¢é xac suat 1 trong 200
(0.5%) lam xay thai.

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

Néu két qua thr nghiém xac dinh con quy vi bi hoi chiing
Down, trisomy 18 hoac mot khuyét tat hd 6ng than kinh,
¢6 nhiing ngudi quy vi cé thé néi chuyén véi ho dé gidp
quy vi. Chuyén vién chdm séc stic khde cda quy vi, cling
nhu cac chuyén gia y khoa vé di truyén hodc nhan vién c6
van vé di truyén, sdn sang thao luan véi quy vi vé cac chon
Iya va gitp quy vi di dén quyét dinh thich hgp cho minh.
Quy vi 6 thé quyét dinh chon tiép tuc mang thai, chdm
dut thai nghén, hoac lap ké hoach cho ngudi khac nhan
lam con nuoi.

Quyét dinh

Thirnghiém dé tim di truyén tién sdn cé thich hop

cho téi hay khéng?

Nhiéu phu nit/ca nhan thay khé quyét dinh cé nén thi

nghiém do tim di truyén tién san hay khéng.

® Toi c6 mudn biét con t6i c6 bi hoi chiing Down, trisomy
18 hodc mot khuyét tat ha 6ng than kinh trudce khi sinh hay
khong?

® Tbi sé lam gi néu két qua thir nghiém chan doan cho thay
con t6i bi mot trong cac chiing nay? Téi c6 cham ddt thai
nghén hay khéng? Téi c6 mudn biét dé cé thé chuén bi cho
mat dira con c6 cac nhu cau dac biét hay khong? Toi ¢ xét
dén mot ké hoach cho ngudi khac nhan nudi hay khéng?

® Diikién nay c6 sé anh hudng dén cam nghi cda téi trong
su6t thai gian thai nghén hay khong? Két qua thd nghiém
duong tinh c6 1am t6i lo 1ang qua muc hay khong?

Nhiing diém can nhé

Pa s6 phu nii/ca nhan déu c6 két qua thi nghiém do tim di
truyén tién san cho thay xac suat bi cac chiing nay déu thap.

Tuy mot s6 ngudi sé c6 két qua do tim duong tinh, da sé cac
phu nii/ca nhan nay sé khéng cé con bi hoi chiing Down,
trisomy 18 hoac khuyét tat hé 6ng than kinh.

Thi nghiém dé tim tién san tim ra hau hét cic em bé bi héi
chiing Down, trisomy 18 hoac mét khuyét tat hé 6ng than kinh,
nhung khéng phai tat ca.

Poi khi thir nghiém do tim tién san cé thé tim ra nhiing tinh
trang y khoa khac & em bé.

Piéu quan trong can nhé la khéng ¢6 loai thi nghiém nao tim
ra dudc tat ca cac tinh trang thé xac hoac tam than.

Hay no6i chuyén véi chuyén vién cham soc stic khde ctia quy vi
néu quy vi can biét thém dii kién dé gitp quyét dinh.




More information about prenatal genetic screening is
available on our website www.bcprenatalscreening.ca

Néu quy vi c6 thac mac hoac can thém chi tiét, xin néi chuyén
vGi chuyén vién cham séc stic khoe cia quy vi.

Quy vi c6 thé muén biét thém gi khac?

Chuang Trinh Thir Nghiém Do Tim Di truyén Tién San BC
(BC Prenatal Genetic Screening Program) la mét phan cua
Cac Dich Vu Toan San BC (Perinatal Services BC), thuéc
Provincial Health Services Authority (PHSA). Chuang Trinh
Thit Nghiém Do Tim Tién San BC hoat dong tai nhiéu co
s trong tinh bang nay. Tuy phan phan tich nhiing lan

th&r mau dau tién dugc thuc hién tai phong thi nghiém &
Children’s and Women's Health Centre of BC (Trung Tam
Stic Khée Tré Em va Phu Nir BC), phan thd nghiém chan
doan thém, néu can, dugc thuc hién tai cac co s& khac
trong BC. Bat luan cho thit nghiém & dau, dir kién do tim di
truyén tién san déu dugc cung cap cho Chuang Trinh Thit
Nghiém Do Tim Tién San BC va, kém vaéi cac dir kién khac
thu thap, dugc duing dé cung cap cac loai thi nghiém an
toan han, chinh xac hon, do ludng cac két qua va danh gia
va phan phéi bang chiing/kién thic mai.

Ching téi cam két bao vé tinh cach riéng tu ctia dir
kién ca nhan.

DEi véi cac phu nii/ca nhan chon thir nghiém do tim

di truyén tién san, diéu quan trong can biét la Chuong
Trinh Th&t Nghiém Do Tim Di Truyén Tién San BC chi
thu thap, st dung va tiét 16 dir kién ca nhan theo thdm
quyén ctia doan 26 (c), 33 va 35 clia Pao Luat Tu Do
Thong Tin va Bao Vé Quyén Riéng Tu BC, cac dao luat
khac va Chinh Sach vé Quyén Riéng Tu va Gitt Kin clia
BC Prenatal PH?A: Chl?ng toi térj trc;mg guyé‘n ri,éng tu c,é rlhérlcila
Genetic screening quz/ Vi v:a a,p dl{ngAtat c,a nhAUngPLIdc,th ly d:e chac \
Program chan gilr kin di kién ca nhan, von chi dugc st dung va
ti€t 16 thém cho cac muc dich néi trén va duoc luu trir
an ninh. Cac phtc trinh dugc soan ra tu di kién thu thap
Perinatal luén ludn trong dang tém lugc va khong ghi tén hodc
53”"5?5 BC chi tiét nao khac dé€ nhan biét dugc danh tinh. Néu quy
vi c6 bat cit thac mac nao vé van dé thu thap, st dung
hodac tiét 16 dir kién ca nhan ctia minh, xin lién lac véi
Nhan Vién C6 Van vé Quyén Riéng Tu (Privacy Advisor)
cla Perinatal Services BC (PSBC) tai s6 (604) 877-2121.
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