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ÑAÏI CÖÔNG

Trong nhöõng naêm qua, taïi Vieät Nam bò caám xaùc ñònh 

giôùi tính trong thai kyø, do ñoù, raát nhieàu roái loaïn phaùt 

trieån giôùi tính (RLPTGT) coù theå bò boû qua. RLPTGT laø 

söï phaùt trieån khoâng töông xöùng giöõa giôùi tính di truyeàn 

(ví duï kieåu di truyeàn 46, XY nhöng kieåu hình laø nöõ hay 

ngöôïc laïi) vaø cô quan sinh duïc ngoaøi hay söï phaùt trieån 

baát thöôøng cuûa cô quan sinh duïc (ví duï loã tieåu ñoùng 

thaáp, phì ñaïi aâm vaät...). Taàn suaát môùi maéc caùc dò taät roái 

loaïn phaùt trieån giôùi tính ôû treû sinh soáng khoaûng 1/5.000. 

Nguyeân nhaân thöôøng gaëp nhaát gaây RLPTGT laø beänh 

taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh gaây tình traïng 

nam hoùa cô quan sinh duïc ngoaøi ôû beù gaùi. Vai troø cuûa 

chaån ñoaùn tieàn saûn raát quan troïng vì aûnh höôûng ñeán 

vieäc quyeát ñònh giôùi tính veà maët sinh hoïc cuûa beù sau 

naøy, cuõng nhö chaån ñoaùn sôùm ñeå coù theå ñieàu trò kòp thôøi 

nhö trong beänh lyù taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh 

hay hoäi chöùng Smith-Lemli-Opitz.

SÖÏ PHAÙT TRIEÅN 
VAØ BIEÄT HOÙA GIÔÙI TÍNH

Trong quaù trình hình thaønh vaø bieät hoùa cô quan sinh 

duïc, phoâi vaø cô theå ngöôøi laàn löôït traûi qua 4 loaïi giôùi tính.

Giôùi tính di truyeàn

Giôùi tính di truyeàn laø giôùi tính ñöôïc xaùc ñònh luùc thuï 

tinh, phuï thuoäc vaøo nhieãm saéc theå (NST) giôùi tính ôû 

caùc giao tö û. Neáu caû hai giao töû ñeàu mang NST X thì 

hôïp töû coù giôùi tính laø nöõ, ngöôïc laïi, neáu moät giao töû 

mang NST X vaø moät giao töû mang NST Y thì hôïp töû coù 

giôùi tính laø nam.

ROÁI LOAÏN PHAÙT TRIEÅN 
GIÔÙI TÍNH TRONG 
CHAÅN ÑOAÙN TIEÀN SAÛN
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Giôùi tính nguyeân thuûy

Giôùi tính nguyeân thuûy laø giôùi tính ñöôïc xaùc ñònh bôûi söï 

coù maët cuûa tuyeán sinh duïc: tinh hoaøn neáu laø nam vaø 

buoàng tröùng neáu laø nöõ (Hình 1).

Giôùi tính nguyeân phaùt

Giôùi tính nguyeân phaùt laø giôùi tính ñöôïc xaùc ñònh bôûi söï 

coù maët cuûa cô quan sinh duïc trong vaø cô quan sinh duïc 

ngoaøi: oáng daãn tinh, phoùng tinh, tuùi tinh, döông vaät vaø 

bìu neáu laø nam; buoàng tröùng, töû cung, aâm ñaïo, aâm vaät, 

moâi nhoû, moâi lôùn neáu laø nöõ.

Ñöôøng sinh duïc trong: hình thaønh töø tuyeán sinh duïc 

chöa bieät hoùa vaø 2 oáng: oáng Wolffian vaø oáng Muller xuaát 

hieän trong giai ñoaïn sôùm vaø coù ôû caû hai giôùi. 

 ÔÛ nöõ: oáng Muller phaùt trieån thaønh tai voøi, töû cung 

vaø phaàn treân cuûa aâm ñaïo, oáng Wolffian chæ coøn laïi 

daáu veát.

 ÔÛ nam: oáng Wolffian phaùt trieån thaønh oáng maøo tinh, 

oáng daãn tinh, tuùi tinh, oáng phoùng tinh vaø oáng Muller 

bò thoaùi hoùa. 

Cô quan sinh duïc ngoaøi: phaùt trieån töø caùc maàm: cuû sinh 

duïc, loài sinh duïc vaø neáp sinh duïc.

 ÔÛ nöõ: cuû sinh duïc phaùt trieån thaønh aâm vaät, loài sinh duïc 

thaønh moâi lôùn vaø neáp sinh duïc thaønh moâi nhoû.

 ÔÛ nam: loài sinh duïc hoøa laïi thaønh bìu, neáp sinh duïc daøi 

ra, hoøa laïi thaønh thaân döông vaät vaø loã nieäu ñaïo laø taän 

cuøng cuûa tuyeán döông vaät hình thaønh töø cuû sinh duïc.

Nuï tieàn lieät tuyeán phaùt trieån gaàn nieäu ñaïo vaø daøi ra chia 

nhaùnh thaønh tieàn lieät tuyeán.

Giôùi tính thöù phaùt

Giôùi tính thöù phaùt laø giôùi tính ñöôïc xaùc ñònh luùc daäy thì 

vaø bieåu hieän ôû söï thay ñoåi veà hình thaùi. Ví duï, nam coù 

raâu, gioïng traàm; nöõ coù vuù phaùt trieån vaø coù kinh nguyeät.

CHAÅN ÑOAÙN QUA SIEÂU AÂM

Maët caét ngang qua ôû vuøng ñaùy chaäu cuûa thai nhi 

vôùi 2 chaân giang roäng seõ giuùp quan saùt toát cô quan 

sinh duïc ngoaøi cuûa thai. Maët caét doïc giöõa cuõng giuùp 

quan saùt ñöôïc döông vaät cuûa thai. Neáu thai nhi laø 

nam coù theå quan saùt ñöôïc tinh hoaøn trong bìu sau 

tuaàn thai thöù 28. Theo moät nghieân cöùu cuûa Elejalde, 

chaån ñoaùn chính xaùc giôùi tính thai khoaûng 60% neáu 

<18 tuaàn vaø 100% khi thai >20 tuaàn. Trong moät 

nghieân cöùu cuûa Cheikhelard, chaån ñoaùn RLPTGT 

tröôùc sinh ñöôïc 34 tröôøng hôïp trong soá 43 tröôøng 

hôïp. Chaån ñoaùn baèng sieâu aâm chính xaùc 100% ñoái 

vôùi nhöõng tröôøng hôïp thai nhi nam nhöng cô quan 

sinh duïc ngoaøi phaùt trieån baát thöôøng, nhöng ñoái vôùi 

cô quan sinh duïc ngoaøi bò nam hoùa ôû thai nöõ, chaån 

ñoaùn chính xaùc chæ 46%. 

CHAÅN ÑOAÙN PHAÂN BIEÄT

Nguyeân taéc chính trong chaån ñoaùn phaân bieät trong 

RLPTGT laø thai nam bò bieät hoùa cô quan sinh duïc ngoaøi 

baát thöôøng hay thai nöõ bò nam hoùa. Caùc chaån ñoaùn seõ bao 

goàm tìm kieám nguyeân nhaân do beänh lyù chuyeån hoùa, beänh 

ñôn gen roái loaïn NST hay laø moät trieäu chöùng trong moät hoäi 

chöùng di truyeàn naøo ñoù. Nguyeân nhaân thöôøng gaëp nhaát 

trong nam hoùa cô quan sinh duïc ngoaøi cuûa thai nöõ laø beänh 

lyù taêng saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh do thieáu men 

21-hydroxylase. Trong beänh taêng saûn tuyeán thöôïng thaän 
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Hình 1. Söï bieät hoùa tuyeán sinh duïc 
vaø ñöôøng sinh duïc trong
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baåm sinh, 17-hydroxyprogesterone khoâng chuyeån thaønh 

11-deoxycortisol. Cortisol khoâng toång hôïp vaø ACTH taêng 

do thieáu öùc cheá ngöôïc. Haäu quaû, tieàn chaát cuûa androgen 

gia taêng vaø thai nhi nöõ chòu taùc ñoäng cuûa androgen cao. 

Thai nam bò phaùt trieån baát thöôøng cô quan sinh duïc 

ngoaøi do khieám khuyeát toång hôïp testosterone. Nguyeân 

nhaân coù theå do thieáu men: 20,22-desmolase, 3 beta-

hydroxysteroid dehydrogenase, 17 beta-hydroxylase... 

Trong moät soá nguyeân nhaân khaùc, coù theå baát thöôøng 

dihydrotestosterone do thieáu men chuyeån testosterone 

thaønh dihydrotestosterone. Nhöõng beù naøy coù cô quan 

sinh duïc ngoaøi thöôøng seõ laø loã tieåu ñoùng thaáp vaø aâm vaät 

gioáng döông vaät, bìu taùch ñoâi. Caùc caáu truùc bieät hoùa töø 

oáng Wolffian bình thöôøng vaø oáng Muller thoaùi trieån hoaøn 

toaøn. Nhöõng beù naøy thöôøng ñöôïc chaån ñoaùn laø beù gaùi luùc 

sinh nhöng sau ñoù cô quan sinh duïc ngoaøi seõ bò nam hoùa 

khi beù daäy thì. Moät baát thöôøng khaùc thöôøng gaëp laø hoäi 

chöùng khoâng nhaïy caûm vôùi androgen moät phaàn hay hoaøn 

toaøn. Trong hoäi chöùng naøy, tuøy theo möùc ñoä nhaïy caûm vôùi 

androgen, beù seõ chæ coù baát thöôøng cô quan sinh duïc nam 

hay bieåu hieän hoaøn toaøn gioáng nöõ. Moät soá baát thöôøng khaùc 

laøm cô quan sinh duïc ngoaøi cuûa beù trai keùm bieät hoùa goàm: 

hoäi chöùng Robinow vôùi tay chaân ngaén, luøn vaø baát thöôøng 

maët; hoäi chöùng Aarskog; hoäi chöùng Smith-Lemli-Opitz; hoäi 

chöùng Prader-Willi vaø nhöõng baát thöôøng NST khaùc. 

THEO DOÕI TRONG THAI KYØ

Trong nhöõng tröôøng hôïp RLPTGT chaån ñoaùn tröôùc sinh, 

caàn hoûi kyõ baø meï veà tieàn söû duøng thuoác trong thai kyø, ví 

duï nhö progesterone, androgen... Khaùm caån thaän toaøn 

thaân thai phuï ñeå ñaùnh giaù daáu hieäu cöôøng androgen. 

Hoûi beänh söû gia ñình veà nhöõng baát thöôøng giôùi tính. 

Moät eâ-kíp ñeå coù theå thöïc hieän chaån ñoaùn vaø ñieàu trò 

RLPTGT tröôùc sinh seõ bao goàm: baùc só noäi tieát, baùc só di 

truyeàn, baùc só nhi sô sinh, baùc só phaãu nhi chuyeân khoa 

nieäu, baùc só taâm lyù. Thöïc hieän choïc oái ñeå chaån ñoaùn 

caùc beänh coù theå gaây RLPTGT. Xeùt nghieäm di truyeàn teá 

baøo: karyotype, FISH SRY; xeùt nghieäm di truyeàn phaân 

töû: xaùc ñònh caùc tình traïng ñoät bieán gen SRY, taêng saûn 

tuyeán thöôïng thaän baåm sinh... Nhöõng beù RLPTGT neân 

ñöôïc sinh ôû nhöõng trung taâm coù nhöõng phöông tieän hoã 

trôï vaø hoài söùc sô sinh toát.

ÑIEÀU TRÒ TRONG THAI KYØ

Neáu tieàn caên trong gia ñình coù tieàn söû veà beänh lyù taêng 

saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh, neân baét ñaàu ñieàu trò 

cho meï vôùi dexamethasone töø tuaàn thöù 6, sau ñoù tieán 

haønh choïc huùt gai nhau ñeå chaån ñoaùn giôùi tính thai baèng 

karyotype vaø xeùt nghieäm ñoät bieán gen gaây beänh taêng 

saûn tuyeán thöôïng thaän baåm sinh ñeå coù theå tham vaán 

cho beänh nhaân vaø quyeát ñònh ngöng hay tieáp tuïc ñieàu 

trò dexamethasone cho meï. 

ÑIEÀU TRÒ SAU SINH

 Ñaùnh giaù vaø loaïi tröø nhöõng beänh lyù nguy hieåm ñeán tính 

maïng beù.

 Xaùc ñònh laïi giôùi tính cuûa beù.

 Leân keá hoaïch phaãu thuaät vaø ñieàu trò cho beù.

 Leân keá hoaïch veà nhöõng ñieàu trò cho beù luùc daäy thì.

 Tham vaán di truyeàn cho nhöõng laàn mang thai sau vaø 

nguy cô taùi phaùt cho nhöõng ngöôøi thaân trong gia ñình.

 Hoã trôï taâm lyù cho gia ñình vaø beù.

NGUY CÔ TAÙI PHAÙT

Nguy cô taùi phaùt beänh coøn tuøy thuoäc vaøo nguyeân nhaân 

vaø möùc ñoä bieåu hieän.
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