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NH N XÉT K T QU  CH N OÁN TR C SINH                               
H I CH NG TURNER T I B NH VI N PH  S N HÀ N I 

 

inh Thuý Linh1, Ph m Th  V ng1, Mai Tr ng H ng1* 

Tóm t t  

M c tiêu: Mô t  các d ng b t th ng di truy n c a các thai m c h i ch ng 
(HC) Turner và nh n xét m i liên quan gi a k t qu  karyotype và siêu âm thai.              
Ph ng pháp nghiên c u: Nghiên c u phân tích mô t  36 tr ng h p ch n oán 
tr c sinh thai m c HC Turner b ng xét nghi m d ch i l p karyotype. K t qu : 
Trong t ng s  36 tr ng h p thai m c HC Turner c ch n oán b ng di truy n 
t  bào, 38,9% là 45,X thu n; 27,8% kh m 45,X v i dòng 46,XX ho c 47,XXX; 
16,7% kh m 45,X v i dòng t  bào 46,XY; 13,9% Turner b t th ng c u trúc 
nhi m s c th  (NST) X và 2,7% chuy n o n không cân b ng gi a NST X và 
NST th ng. Thai Turner th  45,X thu n có nhi u b t th ng trên siêu âm và 
m c  b t th ng n ng n  h n so v i Turner th  kh m ho c th  b t th ng c u 
trúc. K t lu n: S  ph i h p gi a siêu âm hình thái thai và phân tích di truy n 
trong ch n oán tr c sinh giúp ch n oán và tiên l ng cho thai m c HC Turner 
c  tr c sinh và qu n lý sau sinh. 

T  khóa: H i ch ng Turner; Kh m; Karyotype; B t th ng siêu âm;         
Ch n oán tr c sinh. 

 

EVALUATION OF PRENATAL DIAGNOSIS FOR TURNER 
SYNDROME AT HANOI OBSTETRIC AND GYNECOLOGY HOSPITAL 

Abstract 

Objectives: To illustrate the chromosomal abnormalities in fetuses diagnosed 
with Turner syndrome and assess the correlations between karyotyping results 
and prenatal ultrasound findings. Methods: A descriptive study was conducted 
on 36 fetuses with Turner syndrome by collecting the karyotype (the G-banding) 
from amniotic fluid and analyzing the correlation between these karyotyping results 
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and the respective prenatal ultrasound findings of the fetuses in the first and 
second trimesters of pregnancy. Results: Among 36 Turner syndrome fetuses, 
38.9% of the cases were non-mosaic 45,X, 27.8% were mosaic 45,X with 46,XX 
or 47,XXX cell lines; 16.7% were mosaic 45,X with 46,XY cell lines; 13.9% had 
structural abnormalities of the X chromosome; and 2.7% had unbalanced 
translocations between the X chromosome and an autosome. The non-mosaic 
45,X cases showed more abnormal ultrasound findings and more severe phenotypic 
abnormalities compared to mosaic Turner syndrome or those with structural 
chromosomal aberrations. Conclusion: The current data suggests the increased 
pre- and post-natal prognostics accuracy for fetuses with Turner syndrome 
through the combined use of obstetric ultrasonography and cytogenetic analyses. 

Keywords: Turner syndrome; Karyotype; Mosaic; Abnormal ultrasound; 
Prenatal diagnosis. 

 

T V N  

H i ch ng Turner là b t th ng 
NST v i ki u hình n  gi i có t m vóc 
th p, không phát tri n các c tính sinh 
d c, vô kinh và vô sinh. Các d u hi u 
trên siêu âm g i ý thai m c HC Turner 
bao g m nang b ch huy t vùng c , phù 
thai, t ng kho ng sáng sau gáy 
(KSSG), d  t t tim, th n. V  c i m 
di truy n có th  g p d ng Turner thu n 
45,X, d ng kh m ho c d ng b t th ng 
c u trúc NST X. Hi n t ng kh m r t 
ph  bi n trong HC Turner. Bi u hi n 
ki u hình c a các tr ng h p Turner 
kh m r t a d ng, t  g n nh  bình 
th ng khó ch n oán n y  tri u 
ch ng nh  d ng 45,X thu n, th m chí 
bi u hi n nam hóa ho c m  h  gi i 
tính, u nguyên bào sinh d c nh  trong 
kh m dòng t  bào 46,XY. G n ây, xét 
nghi m sàng l c tr c sinh không xâm 

l n (NIPT) ã giúp sàng l c ngày càng 
nhi u các thai m c HC Turner. Ch n 

oán tr c sinh HC Turner có th  th c 
hi n b ng nhi u ph ng pháp nh  
karyotype, QF-PCR, FISH, array CGH,  
prenatal BoBs, NGS. Tuy nhiên, 
ph ng pháp karyotype v n có giá tr  
cao nh t trong ch n oán HC Turner 
do s  a d ng v  r i lo n di truy n c a 
HC Turner. Turner th  m t o n NST 
X t i nh ng vùng không thi t k  u 
dò tín hi u c a các ph ng pháp phân 
t  có th  b  b  sót n u s  d ng ph ng 
pháp QF-PCR, FISH, prenatal BoBs. 
D ng kh m 45,X/47,XXX ho c 
45,X/46,XX/47,XXX có th  b  b  sót 
b ng k  thu t NGS ho c array do các 
ph ng pháp này d a trên DNA t ng 
s  ch  không ph i trong t ng t  bào. 
Hi n nay, xét nghi m karyotype v n là 
tiêu chu n vàng trong ch n oán HC 
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Turner. Chúng tôi ti n hành nghiên 
c u này v i m c tiêu: Mô t  các d ng 
b t th ng di truy n c a các thai m c 
HC Turner và nh n xét m i liên quan 
gi a k t qu  karyotype và k t qu  siêu 
âm thai. 

 

I T NG VÀ PH NG PHÁP 
NGHIÊN C U 

1. i t ng nghiên c u 

36 tr ng h p ch n oán tr c sinh 
có thai m c HC Turner b ng xét 
nghi m d ch i l p karyotype. 

* Tiêu chu n l a ch n: Các tr ng 
h p thai c ch n oán tr c sinh 
m c HC Turner b ng xét nghi m l p 
karyotype t  d ch i; có h  s  b nh án 

y .  

* Tiêu ch n lo i tr : Các tr ng 
h p không  tiêu chu n ch n oán 
HC Turner b ng xét nghi m l p 
karyotype nh : Kh m dòng 45,X ch  
xu t hi n  m t flask nuôi c y; không 

 s  l ng c m NST phân tích (< 30 
c m NST)… 

2. Ph ng pháp nghiên c u 

* Thi t k  nghiên c u: Nghiên c u 
mô t .  

* Ph ng pháp ch n m u: Ch n 
m u theo ph ng pháp l y m u thu n 
ti n. T ng s  36 thai áp ng tiêu 
chu n c a nghiên c u c thu th p t i 
Trung tâm sàng l c, ch n oán tr c 
sinh và s  sinh, B nh vi n Ph  s n Hà 

N i t  tháng 01/2017 n h t tháng 
12/2022.  

* Các bi n s  nghiên c u: Tu i thai 
ph , tu i thai t i th i i m l y d ch i, 
lý do xét nghi m d ch i, các k t qu  
sàng l c tr c sinh, k t qu  karyotype 
và k t qu  siêu âm thai.  

Siêu âm quý 1 (t  tu n thai th  11 
n 13 tu n 6 ngày) o chi u dài u 

mông  xác nh tu i thai, kh o sát 
hình thái, c u trúc thai, o kho ng sáng 
sau gáy và các d u hi u siêu âm khác 
(n u có). Siêu âm quý 2 bao g m o 
thông s  siêu âm  tính tu i thai và 

ánh giá kích th c thai: ng kính 
l ng nh (BPD), chu vi u (HC), 
chu vi b ng (AC), chi u dài x ng ùi 
(FL) và ánh giá chi ti t hình thái thai 
nhi g m u, m t, c /ng c/tim, b ng, 
h  x ng, nhau, dây r n ni u d c. 

* Quy trình ti n hành nghiên c u: 
B nh nhân (BN) c ch c i l y 
10mL d ch i c nuôi c y b ng hóa 
ch t Amniomax trong 2 flask nuôi c y 

c l p trong t  m CO2 5%. Thu 
ho ch NST b ng cách s  d ng 
Colcemid 100uL  d ng t  bào  k  
gi a, nh c tr ng b ng dung d ch 
KCl, c  nh và r a b ng dung d ch 
Carnoy (3 methanol:1 acid acetic). 
Karyotype c phân tích trên t i thi u 
30 c m NST  k  gi a v i k  thu t 
nhu m b ng G,  phân gi i b ng 400 
- 550 c quan sát trên kính hi n vi t  

ng (Axio Imager Z2, Carl Zeiss, 
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c). Tr ng h p kh m thì hi n t ng 
kh m ph i xu t hi n  c  2 flask nuôi 
c y  lo i tr  tr ng h p gi  kh m do 
nuôi c y.  

* X  lý s  li u: B ng ph n m m 
SPSS 22.0. Các bi n nh l ng c 
trình bày theo giá tr  trung bình và  
l ch chu n; các bi n nh tính c 
trình bày theo t  l  ph n tr m. So sánh 
t  l  c a hai nhóm c l p: Ki m nh 

2 ho c Fisher. 

3. o c nghiên c u 

Thông tin liên quan n BN c 
m b o bí m t. K  thu t s  d ng b o 
m úng chuyên môn. S  li u s  

d ng trong nghiên c u ã c s  cho 
phép c a B nh vi n Ph  s n Hà N i. 
Nghiên c u c th c hi n hoàn toàn 
vì m c ích khoa h c và không vì m c 
ích nào khác. Nhóm tác gi  cam k t 

không xung t l i ích liên quan n 
nghiên c u.  

 
K T QU  NGHIÊN C U 

Trong 36 tr ng h p thai c ch n oán tr c sinh m c HC Turner b ng k  
thu t karyotype t i B nh vi n Ph  s n Hà N i, tu i c a thai ph  mang thai m c 
HC Turner dao ng t  20 - 37 tu i (trung bình 28,83 ± 4,799). Tu i thai t i th i 

i m ch c i dao ng t  16 - 23 tu n (trung bình 17,89 ± 1,745 tu n). 

B ng 1. Ch  nh ch c i. 
 

Ch  nh 
S  l ng 

(n) 
T  l  
(%) 

NIPT nguy c  cao HC Turner 20 55,55 

Phù thai 6 16,67 

T ng kho ng sáng sau gáy (KSSG)/nang b ch huy t vùng c  6 16,67 

D  t t tim, th n 2 5,55 

X ng ùi ng n 1 2,78 

Combined test nguy c  cao HC Down 1 2,78 

T ng 36 100 
 

41,67% ch  nh ch c i là b t th ng hình thái trên siêu âm, trong ó phù thai, 
thai t ng KSSG, nang b ch huy t vùng c  là ph  bi n nh t. 58,33% ch  nh xét 
nghi m d ch i là do nguy c  cao v i test sàng tr c sinh (NIPT và combined test). 
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B ng 2. Các b t th ng NST c a HC Turner. 
 

Phân lo i th  Turner Karyotype T n s  T  l  (%) 

Monosomy X thu n 45,X 14 38,89 

mos 45,X/46,XX 8 Kh m ch a dòng 
46,XX ho c 47,XXX mos 45,X/47,XXX 2 

27,78 

mos 45,X[20]/46,XY [10] 5 Kh m dòng t  bào         
có NST Y ho c           
1 ph n NST Y mos45,X[25]/46,X,del(Yq11.1) [5] 1 

16,67 

R i lo n c u trúc         
NST X 

46,X,i(Xq) 

mos 45,X[25]/46,X,i(Xq) [5] 

mos 45,X[15]/46,X,i(Xp) [15] 

46,X,del(Xq22) 

46,X,del(Xq23) 

5 13,89 

Chuy n o n không 
cân b ng NST X        
v i NST th ng 

46,X,der(X)t(X;16)(p11.4;p13.1) 1 2,78 

T ng  36 100 
 

HC Turner th  Monosomy X có t  l  cao nh t v i 38,89%. Turner d ng kh m 
c quan sát th y nhi u d ng kh m khác nhau nh  45,X/46,XX; 45X/47,XXX; 

45,X/46,XY, 45,X/46,X,i(Xq). Có 1 tr ng h p c bi t chuy n o n không cân 
b ng NST X v i NST th ng v i karyotype 46,X,der(X)t(X;16)(p11.4;p13.1). 

 

  
Hình 1. Tr ng h p karyotype mos45,X[25]/46,X,del(Yq) [5]. 
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Hình 2. Karyotype 46,X,t(X;16)(p11.4;p13.1) c a m  ( nh trái) 

và karyotype 46,X,der(X)t(X;16)(p11.4;p13.1) c a thai ( nh ph i). 
 

B ng 3. M i liên quan gi a k t qu  siêu âm thai và th  Turner. 
 

K t qu  siêu âm thai 

Th  Turner Phù 
thai 

T ng KSSG/ 
nang b ch 

huy t vùng c  

D  t t  
tim, th n 

X ng 
ùi ng n 

Không th y 
b t th ng 
hình thái 

Monosomy X (14) 6 4 1 0 3 

Kh m ch a               
dòng 46,XX          
ho c 47,XXX (10) 

0 1 0 1 8 

Kh m dòng t  bào 
có NST Y ho c          
1 ph n NST Y (6) 

0 0 0 0 
6 (4/6 TH      
c  quan        

sinh d c nam) 

R i lo n c u trúc 
NST X (5) 

0 1 0 0 4 

Chuy n o n không 
cân b ng NST X 
v i NST th ng (1) 

0 0 1 0 0 

T ng (36) 6 6 2 1 21 
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11/14 (78,57%) tr ng h p Turner 
th  monosomy X có b t th ng siêu âm. 
Trong ó ch  y u là các b t th ng 
n ng nh  phù thai, nang b ch huy t 
vùng c , t ng KSSG l n. 

Ch  có 3/21 (14,29%) tr ng h p 
Turner th  kh m ho c t bi n c u trúc 
NST X có b t th ng siêu âm bao g m 
2 tr ng h p t ng KSSG và 1 tr ng 
h p x ng ùi ng n. T  l  b t th ng 
hình thái  nhóm Turner th  thu n so 
v i th  kh m ho c t bi n c u trúc 
khác bi t có ý ngh a th ng kê (p < 0,05) 

Tr ng h p chuy n o n không cân 
b ng NST X và 16 có a d  t t: D  t t 
tim, th n, thai ch m t ng tr ng trong 
t  cung, thi u i. 

 

BÀN LU N 

T  l  thai HC Turner có b t th ng 
siêu âm c a chúng tôi là 41,67%, th p 
h n nghiên c u t i châu Âu c a Baena 
N và CS (2004), siêu âm giúp phát hi n 
67,2% các thai nhi m c HC Turner [1]. 
Siêu âm c xem là công c  sàng l c 
hi u qu  HC Turner t  tr c khi sàng 
l c NIPT ra i. Các c i m siêu âm 
thai g i ý HC Turner bao g m phù thai 
không mi n d ch, nang b ch huy t vùng 
c , t ng kho ng sáng sau gáy, d  t t tim 
m ch, d  t t ti t ni u, d  t t chi và m t s  
các b t th ng c u trúc khác [2, 3]. 
Nh ng n m g n ây, s  phát tri n v t 
b c c ng nh  ti p c n xét nghi m NIPT 
c a c ng ng ngày càng m  r ng, 

NIPT ã giúp phát hi n nhi u thai m c 
HC Turner, c bi t là các thai không có 
b t th ng hình thái. Tuy nhiên, NIPT 
b  nh nh h ng b i nhi u y u t  nh  
Turner kh m  m , kh m khu trú bánh 
rau, v n  m t X sinh lý  ph  n  l n 
tu i… [4]. Do ó, khi xét nghi m NIPT 
cho k t qu  thai nguy c  cao m c HC 
Turner, c n xét nghi m m  có ph i là 
ng i m c HC Turner th  kh m không, 

ng th i siêu âm hình thái ánh giá 
toàn di n và k t h p xét nghi m d ch i. 
Ph i h p gi a k t qu  di truy n và k t 
qu  siêu âm mang l i giá tr  tiên l ng 
c  th  trong t ng tr ng h p, t  ó a 
ra l i khuyên di truy n phù h p cho thai 
ph  và gia ình. 

Trong các nghiên c u khác nhau, t  
l  các d ng r i lo n di truy n trong HC 
Turner r t khác nhau nh ng th  
Monosomy X (45,X) thu n có t  l  g p 
cao nh t. Trong nghiên c u c a Bing 
Huang và CS, t  l  45,X thu n là 
70,5%, kh m là 29,5% [5]. Nghiên c u 
c a Allybocus Zubair Akbar và CS có 
t  l  45,X thu n là 67,8%, kh m là 
32,2% [6]. Trong nghiên c u c a 
chúng tôi, t  l  thai m c HC Turner th  
45,X chi m t  l  cao nh t nh ng th p 
h n hai nghiên c u trên (38,89%). T  
l  kh m trong HC Turner là khá 
th ng g p và tiên l ng trong các 
tr ng h p Turner kh m thay i r t 
nhi u so v i th  Turner thu n. Do ó, 
trong th c hành lâm sàng t i phòng     
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xét nghi m c a chúng tôi, các tr ng 
h p HC Turner u c phân tích t i 
thi u 30 c m NST  k  gi a  tránh 
b  sót các tr ng h p kh m th p.  

06 tr ng h p c ch  nh xét 
nghi m d ch i d a trên k t qu  NIPT 
nguy c  cao HC Turner có k t qu  
kh m 45,X v i dòng t  bào ch a NST 
Y (m t ph n ho c hoàn ch nh). V i 
HC Turner th  kh m NST Y có nguy 
c  d n n r i lo n phát tri n gi i tính, 
u nguyên bào sinh d c. 4/6 thai kh m 
45,X v i dòng t  bào ch a NST Y 
trong nghiên c u c a chúng tôi có ki u 
hình siêu âm c  quan sinh d c nam 
m c dù dòng t  bào ch a NST Y 
chi m t  l  t  16,67 - 66,67%. Tác gi  
Bing Huang và CS c ng báo cáo 3 
tr ng h p Turner có siêu âm c  quan 
sinh d c nam, khi t ng s  l ng c m 
NST phân tích ph i h p xét nghi m 
FISH và PCR gen SRY (gen bi t hóa 
tinh hoàn), c  3 tr ng h p u ch a 
v t ch t di truy n nhi m s c Y bao 
g m 1 tr ng h p dicentric Y; 14 và 2 
tr ng h p NST marker [5]. Nh  v y, 
k t h p siêu âm v i phân tích di truy n 
t  bào và phân t  cho v t li u NST Y 
là r t quan tr ng v i các tr ng h p 
ch n oán tr c sinh HC Turner. 

01 tr ng h p chuy n o n không 
cân b ng gi a NST X và NST 16 c 
phát hi n (Hình 2). Chúng tôi ki m tra 
NST b  m , k t qu  ng i m  có 
chuy n o n NST X và 16. Nh  v y, 

NST der(X) c a thai ngoài m t o n 
nhánh ng n NST X gây bi u hi n c a 
HC Turner còn có thêm 1 ph n NST 
16. Tiên l ng cho tr ng h p này 
n ng n  h n th  Turner m t o n 
nhánh ng n. Do ó, t t c  các tr ng 
h p b t th ng c u trúc NST X nên 
làm xét nghi m NST b  m . i u này 
không nh ng tiên l ng cho thai hi n 
t i mà còn có giá tr  tiên l ng v  m t 
sinh s n cho các l n mang thai sau. 

S  a d ng trong ki u hình HC 
Turner ph  thu c nhi u vào th  r i 
lo n di truy n c a HC Turner. Nghiên 
c u này cho th y bi u hi n ki u hình 
c a thai trong th  45,X thu n n ng h n 
so v i th  kh m và th  t bi n c u 
trúc NST X. K t qu  này t ng t  v i 
các nghiên c u khác, Monosomy X 
thu n có nhi u bi u hi n lâm sàng trên 
siêu âm h n, m c  c a tri u ch ng 
c ng n ng n  h n và th i gian phát 
hi n s m h n [3, 6]. C n l u ý ôi khi 
các d u hi u siêu âm g i ý HC Turner 
nh  t ng KSSG, nang b ch huy t vùng 
c  có th  m t i  nh ng tu n thai 
mu n h n. i u này nh n m nh l i 
t m quan tr ng c a siêu âm 3 tháng 

u thai k  ki m tra các b t th ng 
NST. Các nghiên c u u cho th y các 
d u hi u siêu âm chính nghiêm tr ng 
c a HC Turner th ng c ch n oán 
trong 3 tháng u và   3 tháng gi a thai 
k  [3, 6]. 
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Tuy nhiên, siêu âm có th  b  sót các 
tình tr ng kh m vì không có các bi u 
hi n rõ ràng th m chí không có b t 
th ng hình thái. K t qu  này t ng t  
v i các nghiên c u khác nh  nghiên 
c u c a Papp (2006) và Akbar (2019) 
[3, 6]. HC Turner th  kh m ho c th  
r i lo n c u trúc th ng có t  l  phát 
hi n b t th ng trên siêu âm th p, ít 
khi d n n các k t c c b t l i nh  s y 
thai, thai l u, t  vong s  sinh. Các 
tr ng h p Turner th  kh m sau khi 
sinh ra th ng có ít d  t t b m sinh 
h n, n u có các tri u ch ng c ng nh  
h n và ch c n ng bu ng tr ng t t h n 
so v i th  45,X thu n. N  gi i m c HC 
Turner th  kh m c bi t là th  kh m 
45,X/46,XX và 45,X/47,XXX v n có 
kh  n ng d y thì t  nhiên, có kinh 
nguy t và có thai m c dù  kh  n ng 
này th p h n so v i n  gi i có 46,XX 
bình th ng và t ng nguy c  các b t 
th ng sinh s n h n [7]. Sybert và 
CS ã t ng k t các tr ng h p Turner 
th y r ng: 13/123 (11%) tr ng h p 
45,X thu n có kinh nguy t t  nhiên         
so v i 11/32 (34%) tr ng h p 
45,X/46,XX; 30/44 (68%) tr ng h p 
45,X/46,XX/47,XXX và 11/13 (84%) 
tr ng h p 45,X/47,XXX c ng có kinh 
nguy t t  nhiên. T  l  mang thai th p 
h n  nh ng tr ng h p 45,X thu n 
(1/123 = 0,8%) so v i 6/32 (19%) cho 
45,X/46,XX; 20/44 (45%) cho 
45,X/46,XX/47,XXX và 9/13 (69%) 
45,X/47,XXX [8]. Khi BN Turner 

kh m mang thai t  nhiên s  t ng nguy 
c  s y thai t  nhiên, thai ch t l u, d  
t t b m sinh, d  b i.  

i v i tr ng h p chuy n o n 
không cân b ng gi a NST X và NST 
th ng, ngoài bi u hi n ki u hình c a 
HC Turner còn có các b t th ng ki u 
hình liên quan n trisomy m t ph n 
NST th ng nh  các d  t t hình thái, 
ch m phát tri n trí tu , do ó tiên 
l ng n ng n  h n. 

 

K T LU N 

Trong 36 tr ng h p thai m c HC 
Turner, có 38,89% tr ng h p là 45,X 
thu n; 27,78% kh m 45,X v i dòng 
46,XX ho c 47,XXX; 16,67% kh m 
45,X v i dòng t  bào 46,XY; 13,89% 
Turner th  b t th ng c u trúc NST X 
và 2,78% chuy n o n không cân b ng 
gi a NST X và NST th ng. 

K t qu  karyotype và c i m siêu 
âm có m i liên quan: Các tr ng h p 
Turner th  45,X thu n có nhi u b t 
th ng và m c  b t th ng n ng n  
h n so v i Turner th  kh m ho c th  
b t th ng c u trúc. Các b t th ng 
hay g p  thai m c HC Turner 45,X 
thu n g m phù thai, t ng KSSG, nang 
b ch huy t vùng c . 

L i c m n: Nhóm nghiên c u 
chân thành c m n Trung tâm sàng l c 
ch n oán tr c sinh và s  sinh, B nh 
vi n Ph  s n Hà N i và s  giúp  c a 
các k  thu t viên ã h  tr  th c hi n 
nghiên c u.  
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