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TÓM TẮT49

 

Thể tam bội là một bất thường về số lượng nhiễm 
sắc thể, được đặc trưng bởi phôi thai có 69 nhiễm sắc 
thể (3n) thay vì 46 nhiễm sắc thể như bình thường 
(2n). Thai tam bội hiếm khi tồn tại được đến 3 tháng 
giữa thai kì với nhiều dị tật kèm theo. Mục tiêu: mô 
tả kết quả chẩn đoán trước sinh các thai tam bội thể 
tại bệnh viện Phụ sản Hà Nội. Đối tượng, phương 
pháp nghiên cứu: Từ 2016 đến 2022, có 7 trường 
hợp thai tam bội trong tổng số 405 trường hợp thai 
bất thường nhiễm sắc thể. Các biến số nghiên cứu 
gồm tuổi, tuần thai chọc ối, kết quả sàng lọc trước 
sinh, kết quả siêu âm thai và kết quả xét nghiệm di 
truyền. Kết quả: Tất cả 7 trường hợp tam bội đều 
được chẩn đoán bằng xét nghiệm karyotype, bao gồm 
5 trường hợp 69,XXX và 2 trường hợp 69,XXY. 6/7 
trường hợp có bất thường trên siêu âm như thai chậm 
tăng trưởng trong tử cung, dị tật tim, phát triển cơ thể 
bất tương xứng… 3 trường hợp nguy cơ thấp với sàng 
lọc NIPT, 1 trường hợp NCC tripletest, 3 trường hợp 
không làm sàng lọc. Các phương pháp chẩn đoán 
trước sinh khác như array CGH, CNV, prenatal BoBs 
không chẩn đoán được thể tam bội 69,XXX nhưng có 
thể nghi ngờ với thể 69,XXY. Từ khóa: tam bội, bất 
thường siêu âm, nhiễm sắc thể 
 

SUMMARY 
PRENATAL DIAGNOSIS OF TRILOIDY: A 

CASE SERIES 
Triploidy is a chromosomal abnormality that 

occurs when an embryo has 69 chromosomes instend 
of the usual 46. Cases that  rarely develop up to the 
second trimester with ultrasound abnormalities. 
Objective: describe the results of a prenatal 
diagnosis of triploidy. Subject-Methodology: From 
2016 to 2022, we reviewed 7 cases of prenatal 
diagnosis of triploidy among 405 cases with 
chromosomal abnormalities at our center. Data were 
collected from medical records, including the method 
of diagnosis, genetic testing results and screening test 
results. Result: Karyotype of 7 triploidy cases include 
5 cases of XXX and 2 cases of XXY. 6/7 cases had 
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abnormal ultrasound findings, such as a congenital 
heart defect, intrauterine growth restriction, 
discrephancy of body part… 3 cases had low-risk 
NIPT, 1 case had a high-risk triple test, and 3 cases 
did not have any screening tests. The others prenatal 
diagnosis method, such as array CGH, CNV, Bobs were 
not detect 69,XXX, but detectable 69,XXY. 

Keywords: triploidy, ultrasound abnormality, 
karyotyping. 
 

I. ĐẶT VẤN ĐỀ 
Thể tam bội là một bất thường về số lượng 

nhiễm sắc thể gây chết, được đặc trưng bởi 
trong tế bào chứa 3 lần số đơn bội n nhiễm sắc 
thể. Thể tam bội ước tính xảy ra ở 1- 3% số lần 
thụ thai và chiếm khoảng 10% các trường hợp 
bất thường NST gây sẩy thai, thai lưu trong ba 
tháng đầu thai kỳ [1]. Một số rất ít thai tam bội 
tồn tại đến quý 2 thai kì, ước tính tỷ lệ thai tam 
bội là 1: 3.500 trường hợp mang thai ở tuần thứ 
12, 1:30.000 ở tuần thứ 16 và 1:250.000 ở tuần 
thứ 20 của thai kỳ với nhiều dị tật kèm theo [2]. 

Trong tam bội thể có ba kiểu karyotype khác 
nhau: 69,XXX; 69,XXY; và 69,XYY, trong đó dạng 
69,XXX; 69,XXY là phổ biến hơn 69,XYY. Có ba 
cơ chế khác nhau có thể tạo ra thể tam bội: một 
bộ nhiễm sắc thể đơn bội thừa (extra haploid 
chromosome set) có nguồn gốc từ bố (diandric) 
theo 2 cơ chế hoặc mẹ (digynic) có 1 cơ chế. 
Phần lớn các thể tam bội nguồn gốc từ 
bố(diandric) là kết quả của sự thụ tinh đồng thời 
bởi hai tinh trùng. Một cơ chế khác của diandric 
phát sinh từ quá trình thụ tinh bình thường của 
trứng bởi một tinh trùng lưỡng bội 2n, kết quả 
của sự không phân li hoàn toàn trong quá trình 
sinh tinh. Thể tam bội có nguồn gốc từ mẹ 
(digynic) là kết quả của sự thụ tinh của tế bào 
trứng sơ cấp hoặc từ sự thụ tinh của tế bào 
trứng lưỡng bội là sản phẩm của sự không phân 
chia trong quá trình giảm phân I, giảm phân II 
hoặc duy trì thể cực. 69,XXX hoặc 69,XXY có thể 
là diandric hoặc digynic nhưng 69,XYY thì chỉ có 
thể là diandric [3]. 

Tam bội thể là nguyên nhân gây ra nhiều dị 
tật bẩm sinh nghiêm trọng, các vấn đề về nhau 
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thai, chửa trứng bán phần và thai chậm tăng 
trưởng trong tử cung. Thai tam bội thường chậm 
phát triển trong tử cung (IUGR) nghiêm trọng  
kèm theo nhiều dị tật bẩm sinh, bao gồm dị tật 
trên khuôn mặt, dị tật tim, dị tật hệ thần kinh và 
các dị tật bẩm sinh nghiêm trọng khác của chi, 
thận và dây rốn một động mạch [4].Các trường 
hợp thể tam bội được nhóm thành hai kiểu hình 
của thai nhi và nhau thai gần tương ứng với 
nguồn gốc bố mẹ của bộ nhiễm sắc thể thừa : 
Loại I: thai nhi hình thành tốt với đầu bình 
thường hoặc đầu nhỏ và bánh rau lớn và biến 
đổi dạng nang - liên quan đến diandric; Loại II: 
thai nhi chậm phát triển, đầu to, bánh rau nhỏ 
và không có nang- liên quan đến digynic [5]. 

Mục tiêu nghiên cứu: Mô tả kết quả chẩn 
đoán trước sinh các thai tam bội thể tại bệnh 
viện Phụ sản Hà Nội. 
 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
Nghiên cứu hồi cứu bao gồm các trường hợp 

được chẩn đoán trong suốt 7 năm, từ tháng 1 
năm 2016 đến tháng 12 năm 2022, tại  Trung 
tâm sàng lọc, chẩn đoán trước sinh và sơ sinh, 
Bệnh viện phụ sản Hà Nội. Các thông tin về tuổi, 
tuần thai chọc ối, kết quả sàng lọc trước sinh, 
kết quả siêu âm thai và kết quả xét nghiệm di 
truyền được thu thập đầy đủ. Tất cả các trường 
hợp chọc ối đều được xét nghiệm karyotype tiêu 
chuẩn. Ngoài ra, bệnh nhân có thể lựa chọn 
thêm các phương pháp chẩn đoán khác như 
Prenatal BOBs, array CGH, QF-PCR. Phân tích tế 
bào học được thực hiện bằng xét nghiệm nhiễm 
sắc thể tiêu chuẩn theo phương pháp nhuộm 
băng G từ hai ống nuôi cấy độc lập. Ít nhất 20 
cụm nhiễm sắc thể kì giữa từ mỗi mẫu đã được 
phân tích. Phương pháp (QF-PCR) theo kit IVD 
QF-PCR Devyser (Devyser, Stockholm, Thụy 
Điển). Phương pháp prenatal Bobs sử dụng hệ 
thống thiết bị Luminex 100/200 nhờ việc so sánh 
mẫu DNA cần phân tích với mẫu DNA chứng. 
Phương pháp array CGH theo bộ kit G5955A 
SurePrint G3 ISCA V2 CGH Array 8x60K (Agilent, 
Hoa Kỳ).  
 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
Trong tổng số 4285 trường hợp chọc ối (16-

28 tuần thai) từ tháng 1 năm 2016 đến tháng 12 

năm 2022 vì các lý do thai nguy cơ cao với sàng 
lọc huyết thanh mẹ, NIPT, siêu âm bất thường 

hình thái, tiền sử sinh con bất thường nhiễm sắc 
thể có tổng cộng 405  (9.45%) trường hợp bất 

thường nhiễm sắc thể, trong đó có 7 trường hợp 

tam bội thể (0.16%) được phát hiện 

Bảng 1. Tỷ lệ các dạng tam bội thể 
Karyotype Số ca % 

69,XXX 5 71.4% 
69,XXY 1 14.3% 

69,XXY,inv(9)(p11q13)x2 1 14.3% 
Tổng 7 100% 

 
Hình 1. Karyotype trường hợp 69,XXY 

 

 
Hình 2. Tam bội 69,XXX phát hiện bằng QF-PCR 
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Hình 3. Nghi ngờ tam bội dạng 69,XXY trên xét nghiệm prenatal BOBs 
Bảng 2: Đặc điểm lâm sàng, kết quả xét nghiệm của các trường hợp tam bội 

Số 
thứ tự 

Tuổi 
mẹ 

Tuổi 
thai 

Sàng lọc 
trước sinh 

Lý do chọc ối Karyotype 
Phương 

pháp khác 

1 27 17w2d triple test 
triple test nguy cơ cao (NCC) trisomy 18 

(1:43) 
69,XXX 

Prenatal 
BoBs không 
phát hiện 

2 28 21w2d 
Không thực 

hiện 

thai chậm tăng trưởng trong tử cung 
(CTTTTC), đa dị tật (thoát vị hoành, dịch 

màng ngoài tim, dây rốn 2 mạch máu, giãn 
đài bể thận P 

69,XXY, 
inv(9) 

(p11q13)x2 

Prenatal 
BOBs nghi 
ngờ tam 

bội 69,XXY 

3 30 17w3d 
Không thực 

hiện 

thai CTTTTC,  tim to, TLT phần cơ, Ruột non 
tăng âm vang, bất tương xứng kích thước 
đầu-bụng. Bàn tay P vẹo, không quan sát 
thấy thận P, thận T nhiều nang mất phân 
biệt tủy vỏ,dây rốn 2 mạch máu, cằm tụt 

69,XXX 
Prenatal 

BoBs không 
phát hiện 

4 36 20w6d 
Không thực 

hiện 
thai CTTTTC, bàn tay vẹo, nang hố sau 69,XXX 

Prenatal 
BoBs không 
phát hiện 

5 28 16w4d 
NIPT nguy 

cơ thấp 
đầu nhỏ, ruột non tăng âm vang, bàn tay 

duỗi, nốt tâng âm buồng thất T 
69,XXX 

QF-PCR: 
69,XXX 

6 28 23w5d 
NIPT nguy 

cơ thấp 
Loạn sản thận dạng nang, bàn chân vẹo, bàn 

tay 6 ngón, thai CTTTTC 
69,XXY 

CNV: nghi 
ngờ tam 

bội 69,XXY 

7 23 25w2d 
NIPT nguy 

cơ thấp 
thiểu ối, thai CTTTTC 69,XXX 

QF-PCR: 
69,XXX 
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Sau khi tư vấn di truyền, cha mẹ của tất cả 7 
trường hợp thai tam bội đều lựa chọn chấm dứt 
thai kì. 
 

IV. BÀN LUẬN 
Trong nghiên cứu của chúng tôi tỷ lệ thai 

tam bội thể chiếm tỷ lệ rất nhỏ 0.16% các 
trường hợp chọc ối và 7/405 (1.72%) các trường 
hợp bất thường nhiễm sắc thể trong quý 2 thai 
kì. Tỷ lệ thai tam bội nam: nữ là 2:7. Theo 
nghiên cứu này không có mối tương quan giữa 
thể tam bội với tuổi mẹ cao và tuổi mẹ trung 
bình trong các trường hợp tam bội là 28.57 tuổi. 
Tuổi mẹ dưới 35 tuổi trong 85.7% trường hợp.  

Sàng lọc huyết thanh mẹ truyền thống có 1 
trường hợp thai tam bội 69,XXX nguy cơ cao với 
trisomy 18 (tripletest). Trong sàng lọc quý 1 thai 
kì bằng combitest, các nghiên cứu thấy rằng thể 
tam bội diandric được đặc trưng bởi sự kết hợp 
của tăng βhCG tự do và giảm vừa phải PAPP-A, 
tương tự như của các trường hợp trisomy 21. 
Trong trường hợp thể tam bội digynic, kết quả 
combitest cho thấy lượng βhCG tự do và PAPP-A 
giảm rõ rệt với MoM tương tự như các trường 
hợp trisomy 18 [6]. Phân tích tripletest trong ba 
tháng giữa cho thấy nồng độ hCG thấp, uE3 thấp 
và nồng độ AFP cao trong thai tam bội. Thai 
trisomy 18 được liên quan với một giảm nồng độ 
AFP, hCG và uE3 huyết thanh trong ba tháng 
giữa của thai kỳ. Ở thể tam bội, hCG và giá trị 
uE3 thường thấp hơn so với trisomy 18 [7]. 
Yilmaz Z và cộng sự báo cáo 4 trường hợp tam 
bội thể phát hiện trong quý 2 thai kì, cả 4/4 
trường hợp đều có nguy cơ cao với trisomy 18 
trên xét nghiệm triple test [8]. Dường như các 
xét nghiệm sàng lọc huyết thanh mẹ truyền 
thống có giá trị trong sàng lọc tam bội thể 

Ngược lại, 3 trường hợp thai tam bội (bao 
gồm cả 69,XXX và 69,XXY) lại có kết quả sàng 
lọc NIPT nguy cơ thấp lệch bội nhiễm sắc thể. Có 
nhiều phương pháp xét nghiệm NIPT, trong đó 
phương pháp NIPT dựa trên SNP có khả năng 
sàng lọc tam bội thể. Tuy nhiên cả 3 trường hợp 
của chúng tôi không thực hiện theo phương 
pháp này. NIPT xét nghiệm DNA tự do của thai 
trong máu mẹ theo phương pháp giải trình tự, so 
sánh tỷ lệ tín hiệu tương đối giữa các nhiễm sắc 
thể, do đó không phát hiện đc tam bội thể, do 
tất cả các nhiễm sắc thể đều tăng lên bội số 1.5 
lần. Đánh giá về giá trị của NIPT trong sàng lọc 
tam bội thể còn ít được nghiên cứu. 

Hạn chế tăng trưởng trong tử cung (IUGR) là 
những phát hiện điển hình gợi ý thể tam bội. 
Trong nghiên cứu của chúng tôi, những bất 
thường phổ biến nhất được quan sát thấy ở thai 

nhi tam bội lúc siêu âm là: IUGR ở 71.43% 
trường hợp và phát triển cơ thể bất tương xứng 
28.57%. Các sự hiện diện của thể tam bội tạo ra 
nhiều dị tật và thường thai nhi bắt đầu có IUGR 
trong giai đoạn đầu của thai kỳ và chưa ảnh 
hưởng nghiêm trọng đến phát triển đầu cũng 
như cơ thể mà rõ dần khi tuần thai tăng lên. 
Khiếm khuyết hệ thống thần kinh trung ương là 
phổ biến. Chúng tôi tìm thấy sự đa dạng của dị 
tật thần kinh bao gồm tật đầu nhỏ, nang hố sau. 
Dị tật tim  (42.86%), dị tật thận (42.86%) và dị 
tật chi (42.86%) cũng phổ biến trong thai tam 
bội. Ngoài ra, các bất thường khác như thiểu ối, 
thoát vị hoành, dây rốn 2 mạch máu cũng gặp 
trên các thai tam bội. 

Tam bội dạng 69,XXX chiếm tỷ lệ cao nhất 
71.43%, 69,XYY 28.57% và không có trường 
hợp nào 69,XYY. Kết quả này tương tự các báo 
cáo khác. Dường như kiểu karyotype có liên 
quan đến sự thoát hóa của bánh rau, thể tam 
bội XYY thường dẫn đến sự thoái hóa bánh rau 
sớm gây thai lưu trong 3 tháng đầu, trong khi 
XXY với mức độ thoái hóa trung bình và XXX với 
mức độ thoái hóa ít hơn. Thể tam bội XXX tồn tại 
lâu hơn trong tử cung do mật độ thoái hóa dạng 
nang ở bánh rau thấp hơn. 

Gây chết là một quy luật chung trong các thể 
tam bội, mặc dù hiếm khi xảy ra một số trường 
hợp mang thai tam bội có thể tiếp tục cho đến 
giai đoạn sau của thai kỳ. Trong nghiên cứu của 
chúng tôi tuổi thai cao nhất chọc ối là 25w2d. 
Tuy nhiên, nếu tam bội được chẩn đoán trong 
thời kỳ mang thai, chấm dứt thai kì là lựa chọn 
tốt hơn do các rủi ro sức khỏe cho người mẹ 
(tiền sản giật hoặc u nguyên bào nuôi). Nguy cơ 
tái phát trong tam bội diandric liên quan đến 
chửa trứng bán phần đã được báo cáo là 1-1,5% 
[9]. Do đó, các lần mang thai sau, các cặp vợ 
chồng này được tư vấn theo dõi sát thai kì bằng 
siêu âm thai cũng như lấy mẫu dịch ối xét 
nghiệm nhiễm sắc thể đồ. 

Tại bệnh viện của chúng tôi, Karyotype được 
thực hiện 100% các trường hợp chọc ối dù hiện 
nay có nhiều phương pháp hiện đại và cho kết 
quả nhanhnhư array CGH, prenatal BoBs, QF-
PCR. Các phương pháp hiện đại này mặc dù có 
ưu điểm về độ phân giải nhưng lại hạn chế trong 
các trường hợp tam bội thể và thể khảm, cũng 
như không loại được tế bào mẹ nếu trong nước 
ối lẫn máu và giá thành còn cao. Các trường hợp 
69,XXY có thể nghi ngờ tam bội khi thực hiện 
các kĩ thuật như prenatal BoBs, array CGH, CNV 
do tín hiệu nhiễm sắc thể giới tính X, Y bằng 
khoảng 2/3 và 1/3 so với tín hiệu các nhiễm sắc 
thể còn lại. Tuy nhiên, dạng tín hiệu này cũng có 
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thể gặp trong thai nam bị nhiễm tế bào mẹ. 
Trường hợp 69,XXX thì không thể phát hiện được 
bằng kĩ thuật prenatal BoBs, array CGH, CNV. 
Ngoài ra kĩ thuật QF-PCR cũng giúp phát hiện 
các trường hợp tam bội thể dựa trên tỷ lệ các 
đỉnh của các SNPs trên NST 13,18,21 và giới tính 
đều ở dạng 1:1:1 hoặc 1:2. 
 

V. KẾT LUẬN 
Theo sự hiểu biết của chúng tôi, đây là báo 

cáo đầu tiên về tam bội thể ở Việt Nam, báo cáo 
này cung cấp các thông tin lâm sàng cũng như 
giá trị các phương pháp xét nghiệm sàng lọc, 
chẩn đoán tam bội thể.  

Sàng lọc và chẩn đoán sớm thai tam bội sẽ 
cung cấp cho phụ nữ mang thai cơ hội chấm dứt 
sớm thai kỳ bị tam bội và theo dõi biến chứng 
của chửa trứng bán phần. 

Phân tích nhiễm sắc thể là tiêu chuẩn vàng 
trong việc phát hiện thể tam bội, nhưng các 
phương pháp phân tử như QF-PCR có thể cung 
cấp thêm thông tin có giá trị cho phân loại 
diandric và digynic. Kết quả của nghiên cứu này 
có thể cung cấp thông tin hữu ích cho tư vấn di 
truyền trước sinh. 
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TÓM TẮT50 
Mục tiêu nghiên cứu: Tìm hiểu đặc điểm lâm 

sàng, cận lâm sàng và phân loại bệnh nhằm cơ sở chỉ 
định phẫu thuật; Đánh giá kết quả điều trị suy giãn 
tĩnh mạch nông bằng phẫu thuật stripping. Phương 
pháp: Nghiên cứu hồi cứu các bệnh nhân có chân bị 
suy giãn tĩnh mạch hiển có chỉ định phẫu thuật tại 
Bệnh viện Hà Tĩnh từ tháng 01/2013 đến tháng 
5/2017. Kết quả: Tỷ lệ nữ (57,8%) cao hơn nam 
(42,2%) và nữ giới tuổi càng cao tỷ lệ mắc bệnh càng 
cao (46,6%). Bệnh nhân đi khám chủ yếu vì 3 lý do 
chính, các triệu chứng lâm sàng nặng lên gặp trong đa 
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số bệnh nhân (51%). Các triệu chứng lâm sàng rất đa 
dạng trong đó chủ yếu là nặng chân (95,6%), tĩnh 
mạch giãn ở chân (100%), ngứa chân (80%). Phương 
pháp vô cảm chủ yếu là tê tủy sống (93,3%). Chiều 
luồn stripping chủ yếu dưới lên (77,8%). Biến chứng 
sớm sau phẫu thuật chủ yếu là bầm tím mô mềm 
(26,7%) và dị cảm chân (22,2%). Kết quả sớm sau 
phẫu thuật đạt rất tốt (88,9%). Kết quả thẫm mỹ đạt 
100% không có xẹo xấu. Kết luận: Bệnh nhân có 
nhiều triệu chứng lâm sàng phối hợp các triệu chứng 
nặng chân, đau chân, ngứa chân và tĩnh mạch hiển 
giãn lớn. Siêu âm Doppler giúp chẩn đoán xác định. 
Kết quả sau phẫu thuật đạt rất tốt. Sau phẫu thuật 
bệnh nhân ít xảy ra biến chứng hoặc biến chứng giảm 
và biến mất trong 2 – 3 tuần sau mổ.  

Từ khóa: phẫu thuật Stripping, ngoại khoa, suy 
giãn tĩnh mạch nông chi dưới. 
 

SUMMARY 
RESEARCH ON THE APPLICATION OF 

STRIPPING SURGERY IN THE SURGICAL 
TREATMENT OF INFERIOR SUPERFICIAL 


