ROI LOAN PHAT TRIEN
GISI TINH TRONG

2 P _~ )
CHAN BOAN TIEN SAN

BS. Nguyén Phuong Thao

Phong Di truyén, Bénh vién Hung Viuong
Bo moén Mo Phoi - Di truyén, Pai hoc Y khoa Pham Ngoc Thach

DAl CUONG

Trong nhing ndm qua, tai Viét Nam bi cdm xac dinh
gi6i tinh trong thai ky, do do, rat nhiéu réi loan phéat
trién gi6i tinh (RLPTGT) c6 thé bi bd qua. RLPTGT la
su phét trién khong tuong xing gida gidi tinh di truyén
(vi du kiéu di truyén 46, XY nhung kiéu hinh 14 n hay
ngugc lai) va co quan sinh duc ngoai hay su phat trién
bat thudng clia co quan sinh duc (vi du 16 tiéu déng
thép, phi dai &m vat...). Tan sudt m6i mac cac di tat roi
loan phat trién gidi tinh 8 tré sinh séng khoang 1/5.000.
Nguyén nhan thucng gap nhat gay RLPTGT la bénh
tdng san tuyén thuong than bdm sinh gay tinh trang
nam hoa co quan sinh duc ngoai & bé géi. Vai tro cla
chén doan tién san rat quan trong vi &nh hudng dén
viéc quyét dinh giéi tinh v& mét sinh hoc cla bé sau

nay, cing nhu chan doan sém dé co thé diéu tri kip thoi

nhu trong bénh Iy tang san tuyén thugng than bam sinh
hay hoi chiing Smith-Lemli-Opitz.
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SU PHAT TRIEN
VA BIET HOA GIGI TiNH

Trong qué trinh hinh thanh va biét héa co quan sinh

duc, phéi va co thé ngusi |an lugt trdi qua 4 loai gi6i tinh.
Gigdi tinh di truyén

Gidi tinh di truyén la gidi tinh dudc xac dinh lac thu
tinh, phu thuéc vao nhiém sdc thé (NST) gidi tinh
céc giao tl. Néu cd hai giao ti déu mang NST X thi
hop tl c6 gidi tinh la nd, ngudc lai, néu Mot giao tu
mang NST X va mot giao té mang NST Y thi hop td co
gidi tinh la nam.
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Hinh 1. Su biét hda tuyén sinh duc
va duong sinh duc trong

Gidi tinh nguyén thay

Gidi tinh nguyén thdy la gidi tinh dugc xac dinh bdi su
c6 mdt cua tuyén sinh duc: tinh hoan néu 1a nam va

budng triing néu la nd (Hinh 1).
Gidi tinh nguyén phat

Gi6i tinh nguyén phat la gi6i tinh dugdc xac dinh bdi su
cb mat clia co quan sinh duc trong va c¢o quan sinh duc
ngoai: éng dan tinh, phong tinh, tdi tinh, duong vat va
biu néu 1a nam; budng tring, tl cung, &m dao, am vat,

moi nhd, moi 16n néu 1a nd.

busng sinh duc trong: hinh thanh tu tuyén sinh duc
chua biét hoa va 2 6ng: 6ng Wolffian va 6ng Muller xuét

hién trong giai doan sém va cé & ca hai gioi.

« O na: 6ng Muller phat trién thanh tai voi, td cung
va phan trén cda am dao, 6ng Wolffian chi con lai
ddu veét.

« § nam: 6ng Wolffian phat trién thanh éng mao tinh,
6ng dan tinh, tdi tinh, 6ng phong tinh va éng Muller

bi thoai hoa.

Co quan sinh duc ngoai: phéat trién ti cac mam: cu sinh
duc, 16i sinh duc va nép sinh duc.

<@ ni: ¢t sinh duc phat trién thanh am vat, 1i sinh duc
thanh moi I6n va nép sinh duc thanh moi nho.

« O nam: 16i sinh duc hoa lai thanh biu, nép sinh duc dai
ra, hoa lai thanh than duong vat va 16 niéu dao la tan
cuing cla tuyén duong vat hinh thanh ti cd sinh duc.
Nu tién liét tuyén phét trién gan niéu dao va dai ra chia

nhanh thanh tién ligét tuyén.
Gigi tinh thi phat

Gidi tinh thd phat la gidi tinh dugc xac dinh ldc day thi
va biéu hién & su thay ddi vé hinh thai. Vi du, nam c6

rau, giong trdm; nd cé v phat trién va cé kinh nguyét.
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CHAN DOAN QUA SIEU AM

Mat cdt ngang qua & vung day chau cla thai nhi
véi 2 chan giang rong sé gilp quan sat t6t co quan
sinh duc ngoai cla thai. Mat cdt doc gida clng giup
quan sat dugc duong vat cla thai. Néu thai nhi la
nam c6 thé quan sat dugc tinh hoan trong biu sau
tudn thai tht 28. Theo mo6t nghién ctu cla Elejalde,
ché&n doan chinh x&c gidi tinh thai khodng 60% néu
<18 tudn va 100% khi thai >20 tudn. Trong mot
nghién clu cta Cheikhelard, chdn doan RLPTGT
truéc sinh dugc 34 trudsng hdp trong sé 43 trudng
hop. Chén doan bdng siéu &m chinh xac 100% doi
v6i nhdng truéng hgp thai nhi nam nhung co quan
sinh duc ngoai phét trién b4t thusng, nhung déi voi
cd quan sinh duc ngoai bi nam héa 3 thai nd, chan

doan chinh xac chi 46%.

CHAN BOAN PHAN BIET

Nguyén tdc chinh trong chdn doan phan biét trong
RLPTGT la thai nam bi biét héa co quan sinh duc ngoai
bat thudng hay thai ni bi nam hoa. Cac chdn doan sé bao
gdm tim kim nguyén nhan do bénh Iy chuyén hoa, bénh
don gen r6i loan NST hay la mot triéu chiing trong mot hoi
ching di truyén nao do. Nguyén nhan thudng gap nhéat
trong nam hoa c¢o quan sinh duc ngoai clia thai nii 1a bénh
Iy tang san tuyén thuong than bdm sinh do thiéu men

21-hydroxylase. Trong bénh tang san tuyén thuong than



bdm sinh, 17-hydroxyprogesterone khong chuyén thanh

11-deoxycortisol. Cortisol khong t6ng hop va ACTH tang
do thiéu tc ché ngugc. Hau qua, tién chét clia androgen
gia tang va thai nhi ndi chiu tac dong clia androgen cao.
Thai nam bi phat trién bat thusng co quan sinh duc
ngoai do khiém khuyét t8ng hop testosterone. Nguyén
nhan c6 thé do thiéu men: 20,22-desmolase, 3 beta-
hydroxysteroid dehydrogenase, 17 beta-hydroxylase...
Trong mdt s6 nguyén nhan khac, co thé bat thudng
dihydrotestosterone do thiéu men chuyén testosterone
thanh dihydrotestosterone. Nhiing bé nay c6 cd quan
sinh duc ngoai thudng sé 1 16 tiéu dong thap va am vat
giéng ducng vat, biu tach doi. Cac céu tric biét hoa tu
&ng Wolffian binh thudng va éng Muller thoéi trién hoan
toan. Nhiing bé nay thusng dudc chan doan & bé géi luc
sinh nhung sau d6 ¢o quan sinh duc ngoai sé bi nam hoa
khi bé day thi. Mot bat thudng khac thudng gap 1a hoi
ching khéng nhay cdm véi androgen mot phan hay hoan
toan. Trong hoi chiing nay, tly theo mic do nhay cdm véi
androgen, bé sé chi co b4t thudng co quan sinh duc nam
hay biéu hién hoan toan giéng nti. Mot s6 bat thusng khac
lam co quan sinh duc ngoai clia bé trai kém biét hda gom:
hoi chiing Robinow véi tay chan ngén, lUn va bat thudng
mat; hoi chling Aarskog; hoi chiing Smith-Lemli-Opitz; hoi
chiing Prader-Willi va nhiing béat thudng NST khéc.

THEO DOI TRONG THAI KY

Trong nhiing trusng hop RLPTGT chén doan trudc sinh,
can hdi ky ba me vé tién st dung thudc trong thai ky, vi
du nhu progesterone, androgen... Khdam cén than toan
than thai phu dé danh gia dau hiéu cusng androgen.
Hi bénh sd gia dinh vé nhiing bat thudng giéi tinh.

Mot &-kip dé cé thé thuc hién chan doan va diéu tri

RLPTGT tru6c sinh sé bao gdbm: bac si ndi tiét, bac si di
truyén, bac si nhi so sinh, bac si phdu nhi chuyén khoa
niéu, bac si tam ly. Thuc hién choc 6i dé chan doan
cac bénh co thé gay RLPTGT. Xét nghiém di truyén té
bao: karyotype, FISH SRY; xét nghiém di truyén phan
tU: xac dinh c4c tinh trang dot bién gen SRY, tdng san
tuyén thuong than bdm sinh... Nhiing bé RLPTGT nén
dugc sinh & nhiing trung tdm c6 nhiing phuong tién ho

trg va hoi stc so sinh tot.
Bléu TRI TRONG THAI KY

Néu tién cin trong gia dinh co tién s vé bénh ly tang
sdn tuyén thugng than badm sinh, nén bt dau diéu tri
cho me véi dexamethasone tu tuan thi 6, sau do tién
hanh choc hat gai nhau dé chdn doan giéi tinh thai béng
karyotype va xét nghiém dot bién gen gay bénh tang
san tuyén thudng than bdm sinh dé c6 thé tham van
cho bénh nhan va quyét dinh ngung hay tiép tuc diéu

tri dexamethasone cho me.
BIEU TRI SAU SINH

« Danh gi4 va loai trif nhiing bénh Iy nguy hiém dén tinh
mang bé.

 Xac dinh lai gi6i tinh cla bé.

o Lén ké hoach phau thuat va diéu tri cho bé.

o Lén ké hoach vé nhiing diéu tri cho bé Iuc day thi.

e Tham van di truyén cho nhing 1an mang thai sau va
nguy co tai phat cho nhing ngudi than trong gia dinh.

» H6 trg tam Iy cho gia dinh va bé.

NGUY CO TAI PHAT

Nguy cd tai phat bénh con tuy thudc vao nguyén nhan

va muc do bidu hién.
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