
Xét nghiệm có độ nhạy cao để phát hiện các rối loạn 
nhiễm sắc thể ở thai nhi trong máu mẹ

Thông tin dành cho các bậc cha mẹ tương lai



Xét nghiệm Harmony® là một phương pháp không xâm lấn để phát 

hiện một số rối loạn nhiễm sắc thể ở thai nhi. Trong thời kỳ mang thai, 

các mảnh DNA từ nhau thai sẽ được giải phóng vào máu của người mẹ.  

Xét nghiệm Harmony® phân tích các mảnh DNA tự do này để xác định 

nguy cơ thai nhi mắc hội chứng Trisomy 21, Trisomy 18, Trisomy 13 

hoặc rối loạn nhiễm sắc thể giới tính (X/Y). Đây là một xét nghiệm tiền 

sản sớm và đáng tin cậy (NIPT, xét nghiệm tiền sản không xâm lấn), có 

thể thực hiện từ tuần thai thứ 10+0 dựa trên mẫu máu của người mẹ. 

 

Thông thường, thông tin di truyền ở con người được lưu trữ trên  

23 cặp nhiễm sắc thể. Trisomy là một rối loạn nhiễm sắc thể, trong 

đó một nhiễm sắc thể cụ thể xuất hiện ba lần thay vì hai lần.

Trisomy 21 là dạng trisomy phổ biến nhất. Tình trạng này xảy ra ở 

khoảng 1 trong 830 trẻ sơ sinh. Trisomy 21 dẫn đến cái gọi là “hội 

chứng Down”, có thể gây ra khuyết tật trí tuệ từ nhẹ đến trung bình 

cũng như các bệnh lý khác, chẳng hạn như dị tật tim bẩm sinh. Tuổi 

thọ trung bình của người mắc hội chứng này hiện nay là khoảng 60 

tuổi. Xác suất mắc bệnh phụ thuộc rất nhiều vào tuổi của người mẹ. 

 

Một dạng tam bội thể khác tương đối phổ biến là tam bội 

thể 18. Dạng này gây ra cái gọi là “hội chứng Edwards”. Tỷ 

lệ mắc tam bội thể này là khoảng 1 trên 5.000 trẻ sơ sinh.  

Tam bội thể 13 (“hội chứng Pätau”) ảnh hưởng đến khoảng 1 trên 

16.000 trẻ sơ sinh. Cả hai dạng trisomy này đều liên quan đến tỷ lệ 

sảy thai cao. Trẻ em mắc bệnh hầu như luôn mắc nhiều bệnh cùng 

lúc, trong đó chủ yếu là các dị tật tim nghiêm trọng. Tuổi thọ của 

các em chỉ khoảng vài tháng và hiếm khi sống sót qua năm đầu tiên. 

Nguy cơ mắc cả hai dạng trisomy này cũng phụ thuộc rất nhiều vào 

tuổi của người mẹ.

Xét nghiệm Harmony là gì?



DNA của thai nhi được truyền từ nhau thai vào máu mẹ và có thể được 

xét nghiệm để phát hiện các rối loạn nhiễm sắc thể thông qua xét nghiệm 

Harmony®. Tỷ lệ DNA thai nhi không gắn với tế bào trong tổng lượng DNA 

tự do trong máu mẹ trung bình khoảng 10%.

DNA của thai nhi
DNA của mẹ

Hệ tuần hoàn của 
người mẹ

Nhau thai

DNA thai nhi không gắn với tế bào là gì?

Khác với các phương pháp xâm lấn, xét nghiệm Harmony® không gây ra 

nguy cơ sảy thai. Độ chính xác của xét nghiệm này, đặc biệt đối với hội 

chứng Down (Trisomy 21), cao hơn gấp nhiều lần so với, ví dụ như, xét 

nghiệm sàng lọc tam cá nguyệt đầu tiên (siêu âm + phân tích hormone). 

Tuy nhiên xét nghiệm này không thể thay thế cho một siêu âm chi tiết 

nhằm phát hiện các bất thường về cấu trúc của thai nhi.

Xét nghiệm Harmony® so với các phương 
pháp chẩn đoán tiền sản khác
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Hầu như không có phương pháp xét nghiệm tiền sản không xâm lấn 

(NIPT) nào được nghiên cứu kỹ lưỡng như xét nghiệm Harmony®[1,2]. 

Tổng hợp các nghiên cứu quan trọng nhất đã được công bố, xét 

nghiệm Harmony® đạt tỷ lệ phát hiện hội chứng Down (Trisomy 21) 

trên 99,3%. (Hội chứng Trisomy 18: 97,4%, Hội chứng Trisomy 13: 

93,8%)[1].

Trong một phân tích toàn diện, tổng hợp từ nhiều nghiên cứu[1], các 

dữ liệu chính xác về tỷ lệ dương tính giả của xét nghiệm Harmony® đã 

được xác định trên một nhóm bệnh nhân không được chọn lọc. Với hơn  

23.155 phụ nữ mang thai, tỷ lệ dương tính giả đối với hội chứng Down 

(Trisomy 21) là 0,04% (4 trên 10.000), trong khi tỷ lệ này đối với hội 

chứng Trisomy 13 và Trisomy 18 lần lượt là 0,02%. Như vậy, tỷ lệ dương 

tính giả của xét nghiệm Harmony® thấp hơn khoảng 125 lần so với xét 

nghiệm sàng lọc tam cá nguyệt đầu tiên, vốn có tỷ lệ dương tính giả 

khoảng 5%.

Xét nghiệm Harmony® nổi bật nhờ công nghệ độc đáo, giúp rút ngắn 

thời gian phân tích. Sau khi nhận được mẫu máu, kết quả thường có 

trong vòng 2–4 ngày làm việc.

Để giải thích kết quả chẩn đoán và tư vấn, Trung tâm Di truyền học con 

người quy tụ một đội ngũ các bác sĩ chuyên khoa và nhà khoa học có 

trình độ chuyên môn cao. 

Tỷ lệ dương tính giả thấp
Chỉ 0,04% đối với hội chứng Down[1]

Tỷ lệ nhận diện cao
Tỷ lệ phát hiện hội chứng Down là 99,3% trong các nghiên cứu đã công bố[1]

Gửi kết quả nhanh chóng
Trong vòng trung bình 3 ngày làm việc

Đội ngũ chuyên gia giàu kinh nghiệm
Gồm các bác sĩ và nhà khoa học

Các đặc điểm chất lượng của xét nghiệm 
Harmony®



© 2026 Roche Diagnostics. Mọi quyền được bảo lưu. HARMONY® là nhãn hiệu của Roche. 
Tất cả các nhãn hiệu khác đều thuộc sở hữu của các chủ sở hữu tương ứng.

Xét nghiệm Harmony® có thể được thực hiện đối với thai đơn và thai 

đôi, kể cả sau khi thụ tinh trong ống nghiệm (IVF) và hiến tặng trứng. 

Trong trường hợp hiến tặng trứng, việc ghi rõ thông tin này trên phiếu 

yêu cầu là điều kiện tiên quyết để có thể nhận được kết quả xét nghiệm. 

Việc xác định giới tính tùy chọn thông qua xét nghiệm Harmony® được 

thực hiện bằng cách nhận diện các chuỗi của nhiễm sắc thể Y. Nếu 

các chuỗi này được phát hiện trong máu của người mẹ, điều này cho 

thấy thai nhi là nam (trong trường hợp sinh đôi, ít nhất một thai nhi). 

Trong trường hợp thai đôi biến mất, chúng tôi khuyên bạn nên thực 

hiện xét nghiệm Harmony® sớm nhất là sau tuần thứ 15 của thai kỳ 

hoặc ít nhất tám tuần sau khi thai nhi thứ hai tử vong[4]. Lý do là nhau 

thai của thai nhi đã tử vong thường tồn tại trong vài tuần và tiếp tục 

giải phóng DNA không có tế bào.
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Tham khảo

* Hội chứng monosomy X, hội chứng Klinefelter, hội chứng Triple-X, hội chứng  
XYY và hội chứng XXYY.

Hội chứng Down

Hội chứng Trisomy 21, 
18, 13

Hội chứng Trisomy 21, 18, 13  
và phân tích nhiễm sắc thể 
X/Y*

Xác định giới tính

Nhiều hơn 2 
thai nhi

Song sinhCon đơn lẻ



Quy trình

Bệnh nhân muốn thực hiện xét nghiệm Harmony®

Tư vấn di truyền do bác sĩ sản phụ khoa  
hoặc chuyên gia di truyền học thực hiện

Lấy máu

Bác sĩ và bệnh nhân điền vào phiếu yêu cầu

Gửi mẫu 

Thực hiện thử nghiệm 

Phân tích dữ liệu và lập báo cáo chẩn đoán

Khấu trừ chi phí (chỉ áp dụng khi xét nghiệm thành công)  
từ tài khoản của bệnh nhân và gửi biên lai thanh toán

Thông báo kết quả chẩn đoán cho bệnh nhân từ phòng khám 
bao gồm tư vấn di truyền

Gửi kết quả chẩn đoán đến phòng khám

Quý vị có thể tìm thêm thông tin, cũng như các tài liệu 
dành cho bệnh nhân bằng nhiều ngôn ngữ khác nhau, 
trên trang web của chúng tôi tại www.humangenetik-

tuebingen.de/praenataldiagnostik/harmony-test-

fuer-werdende-eltern/#downloads



Việc thanh toán được thực hiện theo GOÄ. Đối với bệnh nhân có bảo hiểm tư nhân, 

mức phí sẽ được nhân lên 1,15 lần. Các mức giá này chỉ áp dụng tại Đức và có thể 

khác nhau ở các quốc gia khác. Xin lưu ý rằng bác sĩ của quý vị có thể cung cấp 

các dịch vụ liên quan đến xét nghiệm (ví dụ: tư vấn, lấy máu). Quý vị có thể hỏi 

trước về các chi phí phát sinh cho các dịch vụ này. Việc thông báo giới tính được 

thực hiện theo Luật Chẩn đoán Gen từ tuần thai thứ 14+0 (p.m.).

** Hội chứng monosomy X, hội chứng Klinefelter, hội chứng Triple-X, hội chứng 

XYY và XXYY.

* Trong một số trường hợp nhất định, chi phí sẽ được bảo hiểm y tế công chi trả.

Chi phí và các biến thể

             Hội chứng Trisomy 21, 18, 13 *
199,00 EUR

Gói xét nghiệm Harmony® gồm có hai biến thể với hai tùy chọn 

bổ sung

             Hội chứng Down
169,00 EUR

             Rối loạn liên quan đến nhiễm sắc  
             thể X/Y **

69,00 EUR

Các tùy chọn bổ sung

            Xác định giới tính 17 ,4 9 EUR

Các biến thể



Zentrum für Humangenetik Tübingen 

Dr. med. Dr. rer. nat. Saskia Biskup 

Paul-Ehrlich-Straße 23 

D-72076 Tübingen

Tel: + 49 (0) 7071 565 44 430 

Fax: + 49 (0) 7071 565 44 23

www.humangenetik-tuebingen.de 

NIPT-info@humangenetik-tuebingen.de

Từ năm 2010, chúng tôi đã hỗ trợ bệnh nhân và các bác sĩ trong việc làm 

rõ các vấn đề liên quan đến di truyền. Đội ngũ liên ngành của chúng 

tôi với hơn 200 nhân viên chuyên về chẩn đoán các bệnh di truyền. 

Trung tâm di truyền hoc con nguoi Tübingen cung cấp tất cả các xét 

nghiệm di truyền trước sinh có liên quan. Tùy thuộc vào vấn đề cụ 

thể, chúng tôi sử dụng các công nghệ giải trình tự hiện đại nhất cũng 

như các xét nghiệm microarray hoặc MLPA. Đội ngũ tư vấn chuyên 

môn của chúng tôi sẵn sàng hỗ trợ quý vị trong mọi thắc mắc liên 

quan đến chẩn đoán di truyền. Chúng tôi mong nhận được yêu cầu 

của quý vị.

Trung tâm di truyền học con người
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