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Khaùi nieäm

Hoäi chöùng khoâng nhaïy caûm androgen (AIS: 

androgen insensitivity syndrome), coøn goïi 

laø hoäi chöùng khaùng androgen, laø moät taäp 

hôïp caùc roái loaïn lieân quan ñeán söï bieät hoùa giôùi tính, 

xaûy ra do söï ñoät bieán gen maõ hoùa cho thuï theå androgen, 

laøm cho gen naøy baát thöôøng vaø haäu quaû laø thuï theå 

androgen khoâng tieáp nhaän noäi tieát toá nam androgen, 

khieán androgen ñöôïc taïo ra khoâng taùc ñoäng ñöôïc 

leân caùc cô quan ñích cuûa cô theå.

Möùc ñoä cuûa beänh tuøy thuoäc vaøo caáu truùc vaø ñoä nhaïy 

caûm cuûa thuï theå androgen baát thöôøng. Haàu heát caùc 

daïng AIS coù lieân quan ñeán caùc möùc ñoä khoâng nam 

hoùa vaø voâ sinh khaùc nhau. Veà kieåu gen di truyeàn, 

beänh nhaân coù giôùi tính nam vôùi boä nhieãm saéc theå 

(NST) laø 46,XY vaø coù tinh hoaøn saûn xuaát androgen, 

nhöng do androgen khoâng taùc duïng ñöôïc leân cô theå 

neân cô theå vaø boä phaän sinh duïc ngoaøi bieät hoùa theo 

höôùng nöõ döôùi taùc duïng cuûa estrogen. Beänh nhaân 

coù tinh hoaøn (nhöng tinh hoaøn khoâng di chuyeån 

xuoáng do khoâng coù bìu) neân tröôùc ñaây beänh naøy coøn 

ñöôïc goïi laø “beänh nöõ hoùa coù tinh hoaøn” (testicular 

feminization).

Tröôøng hôïp AIS ñöôïc baùo caùo ñaàu tieân laø vaøo 

naêm 1953 bôûi moät baùc só phuï khoa ngöôøi Myõ laø 

J.M.Morris. Beänh nhaân laø moät phuï nöõ coù vuù phaùt 

trieån ñaày ñuû, boä phaän sinh duïc ngoaøi laø nöõ bình 

thöôøng, tuy nhieân beänh nhaân chöa bao giôø coù kinh, 

loâng mu raát ít, ñaëc bieät laø moãi beân haùng cuûa beänh 

nhaân coù moät vuøng da daøy coäm leân. Phaãu thuaät thaêm 

doø phaùt hieän beänh nhaân khoâng coù töû cung cuõng nhö 

hai buoàng tröùng, hai choã daøy coäm leân ôû vuøng beïn 

chính laø 2 tinh hoaøn. Hieän nay, ngöôøi ta ñaõ hieåu roõ 

nhöõng beänh nhaân daïng naøy coù giôùi tính thöïc laø nam 

vôùi boä NST 46,XY. NST Y laø nguoàn goác cuûa söï phaùt 

trieån tinh hoaøn.

Taàn suaát cuûa hoäi chöùng khaùng androgen hoaøn toaøn 

(CAIS: complete androgen insensitivity syndrome) 

vaøo khoaûng 1/20.000 ngöôøi. Taàn suaát cuûa hoäi chöùng 

ñeà khaùng androgen nheï hay ñeà khaùng moät phaàn 
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(PAIS: partially androgen insensitivity syndrome) 

chöa ñöôïc xaùc ñònh vaø coù nhieàu yù kieán khaùc nhau 

cho raèng taàn suaát naøy thöôøng gaëp hoaëc ít gaëp hôn 

CAIS. Caùc chöùng cöù cho thaáy nhieàu tröôøng hôïp voâ 

sinh nam khoâng roõ nguyeân nhaân coù theå laø do caùc 

daïng ñeà khaùng androgen nheï.

Nguyeân nhaân

AIS xaûy ra do söï ñoät bieán cuûa gen AR. Gen naøy quy 

ñònh söï nhaïy caûm hay tieáp nhaän cuûa thuï theå vôùi 

androgen. Ñoät bieán gen naøy daãn ñeán maát hoaøn toaøn 

hay moät phaàn thuï theå androgen, haäu quaû laø androgen 

ñöôïc saûn xuaát ra nhöng khoâng ñuû thuï theå tieáp nhaän, 

töø ñoù khoâng phaùt huy ñöôïc taùc ñoäng androgen leân 

cô theå. Khoâng coù söï taùc ñoäng cuûa androgen, cô 

theå seõ phaùt trieån theo höôùng nöõ döôùi taùc duïng 

cuûa estrogen. Keát quaû laø duø tinh hoaøn vaãn phaùt trieån 

bình thöôøng vaø saûn xuaát androgen bình thöôøng, 

nhöng hình daùng beân ngoaøi cuûa beänh nhaân vaãn phaùt 

trieån theo höôùng nöõ.

Gen AR naèm treân NST Xq11-12. Do ñoù, beänh lieân 

quan ñeán gen laën treân NST X, seõ khoâng gaây beänh 

hoaëc gaây trieäu chöùng raát nheï treân nhöõng ngöôøi nöõ 

mang boä NST laø 46,XX.

Tuy nhieân, nöõ giôùi vôùi boä NST 46,XX maø coù moät alen 

ñoät bieán treân gen AR seõ laø ngöôøi mang gen laën cuûa 

hoäi chöùng AIS, vaø con trai hoï seõ coù nguy cô bò hoäi 

chöùng naøy laø 50%. Nhö caùc beänh lieân keát gen laën 

treân NST X khaùc, ngöôøi meï mang gen naøy coù theå coù 

moät soá bieåu hieän nheï cuûa beänh: nhöõng ngöôøi mang 

gen AIS coù theå coù loâng mu vaø loâng naùch giaûm vaø 

muïn tröùng caù cuõng ít hôn ôû tuoåi vò thaønh nieân.

Ngoaïi tröø caùc tröôøng hôïp hieám coù ñoät bieán môùi, 

ngöôøi bò AIS thöøa höôûng moät NST X vôùi gen gaây 

beänh töø meï cuûa mình, coù theå coù moät ngöôøi anh 

em bò beänh naøy. Thoâng thöôøng, nhöõng beänh caûnh 

do ñoät bieán gia ñình gaây ra seõ aûnh höôûng ñeán caùc 

thaønh vieân trong gia ñình töông töï nhö nhau, maëc 

duø vôùi caùc möùc ñoä traàm troïng khaùc nhau ôû nhöõng 

thaønh vieân khaùc nhau coù cuøng moät daïng ñoät bieán. 

Xeùt nghieäm ngöôøi mang gen laën hieän nay coù theå 

thöïc hieän ñöôïc cho caùc thaønh vieân coøn laïi trong gia 

ñình ñaõ coù moät ngöôøi bò AIS.

Hôn 100 ñoät bieán AR gaây ra caùc daïng khaùc nhau 

cuûa AIS ñaõ ñöôïc baùo caùo. Nhìn chung, caùc daïng 

nheï cuûa AIS bò gaây ra bôûi söï ñoät bieán ñôn thuaàn 

khoâng coù yù nghóa vôùi söï khaùc bieät moät codon hoaëc 

chæ moät vò trí amino acid, trong khi CAIS vaø caùc 

daïng khaùng androgen gaàn nhö hoaøn toaøn thì laø keát 

quaû cuûa söï ñoät bieán coù aûnh höôûng nghieâm troïng 

ñeán hình daïng vaø caáu truùc cuûa protein. Khoaûng 

1/3 tröôøng hôïp AIS laø caùc ñoät bieán môùi hôn laø caùc 

ñoät bieán di truyeàn trong gia ñình. Ngoaøi ra, coù moät 

tröôøng hôïp CAIS ñöôïc baùo caùo laø do baát thöôøng gen 

AF-1 coactivator.

Cô cheá beänh sinh

ÔÛ thai nhi coù boä NST 46,XY bình thöôøng, söï hieän dieän 

cuûa gen SRY naèm treân NST Y ôû giôùi nam kích thích 

hình thaønh tinh hoaøn treân gôø sinh duïc trong oå buïng 

chæ vaøi tuaàn sau khi thuï thai. Vaøo khoaûng 6 tuaàn tuoåi 

thai, boä phaän sinh duïc ngoaøi cuûa thai nhi vaãn chöa 
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bieät hoùa thaønh nam hay nöõ ñeå coù theå phaân bieät ñöôïc, 

bao goàm moät maàm moâ maûnh coù theå phaùt trieån thaønh 

maàm döông vaät hoaëc aâm vaät, vaø ñöôøng phaân caùch 

nieäu duïc coù caùc neáp gaáp da 2 beân coù theå bieät hoùa 

thaønh bìu hoaëc moâi aâm hoä. Vaøo khoaûng tuaàn thöù 7, 

tinh hoaøn thai nhi baét ñaàu saûn xuaát testosterone vaø 

phoùng thích vaøo maùu.

Töông töï DHT, testosterone taùc ñoäng tröïc tieáp leân da 

vaø caùc moâ sinh duïc, vaøo khoaûng 12 tuaàn tuoåi thai seõ 

laøm cho boä phaän sinh duïc nam hoaøn chænh vaø coù theå 

nhaän bieát ñöôïc treân sieâu aâm. Döông vaät lôùn daàn vaø coù 

loã tieåu ôû ñaàu döông vaät, bìu hình thaønh saün saøng cho 

tinh hoaøn di chuyeån daàn töø oå buïng xuoáng. Caùc chöùng 

cöù cho thaáy söï saép xeáp naøy cuûa boä phaän sinh duïc chæ 

coù theå xaûy ra trong thôøi kyø phoâi thai; neáu tieán trình 

naøy khoâng hoaøn thaønh khi thai khoaûng 13 tuaàn, seõ 

khoâng coù moät löôïng testosterone naøo ñuû ñeå laøm môû 

loã tieåu vaø ñoùng loã bieät hoùa thaønh aâm ñaïo.

Vaøo giai ñoaïn thai kyø coøn laïi, taùc ñoäng chính cuûa 

testosterone vaø DHT laø laøm cho döông vaät vaø caùc 

phaàn cuûa oáng Wolf phía beân trong tieáp tuïc phaùt trieån 

(moät phaàn tieàn lieät tuyeán, maøo tinh, tuùi tinh vaø oáng 

daãn tinh).

Khi thai nhi 46,XY khoâng ñaùp öùng vôùi testosterone 

hoaëc DHT, chæ coù nhöõng ñaëc ñieåm khoâng phuï thuoäc 

androgen cuûa nam giôùi môùi phaùt trieån: hình thaønh 

tinh hoaøn, saûn xuaát testosterone vaø anti-mullerian 

hormone (AMH) bôûi tinh hoaøn, vaø söï phaùt trieån cuûa 

oáng muller bò öùc cheá. Tinh hoaøn thöôøng vaãn naèm 

trong oå buïng, hoaëc ñoâi khi di chuyeån vaøo oáng 

beïn nhöng thöôøng khoâng theå di chuyeån tieáp tuïc 

do khoâng coù bìu. AMH ngaên chaën söï hình thaønh 

töû cung vaø phaàn treân aâm ñaïo. Tinh hoaøn saûn xuaát 

löôïng testosterone vaø DHT vôùi noàng ñoä cuûa nam giôùi 

bình thöôøng nhöng khoâng coù söï bieät hoùa giôùi tính do 

taùc duïng cuûa androgen. Haàu heát tieàn lieät tuyeán vaø 

caùc oáng sinh duïc beân trong khaùc cuûa nam khoâng hình 

thaønh vì thieáu taùc ñoäng cuûa testosterone. AÂm ñaïo 

hình thaønh nhöng ngaén do chæ coù phaàn döôùi aâm ñaïo 

khoâng thuoäc oáng Muller laø ñöôïc hình thaønh, ñöôïc bao 

quanh bôûi moâi lôùn vaø moâi beù bình thöôøng. Moâ döông 

vaät vaãn coøn laïi veát tích nhoû vaø bieán thaønh aâm vaät.

Do ñoù, treû bò AIS khi sinh ra coù hình theå ngoaøi gioáng 

nhö moät beù gaùi bình thöôøng. Khi phaùt trieån, cô theå 

tieáp tuïc bieät hoùa theo höôùng nöõ döôùi taùc duïng cuûa 

estrogen do tuyeán thöôïng thaän saûn xuaát vaø moät phaàn 

do androgen chuyeån hoùa sang.

Chaån ñoaùn AIS

Caùc tình huoáng chaån ñoaùn

Hoäi chöùng khaùng androgen thöôøng ñöôïc chaån ñoaùn 

trong caùc tình huoáng sau:

1Choïc doø oái ñeå chaån ñoaùn tieàn saûn phaùt hieän 
NST ñoà laø nam, khoâng phuø hôïp vôùi keát quaû 
sieâu aâm hoaëc hình daïng beù gaùi luùc sinh.

2Phaùt hieän moät khoái ôû oáng beïn vaø ñöôïc xaùc 
ñònh laø tinh hoaøn.

3Phaãu thuaät vuøng buïng vì thoaùt vò beïn, vieâm 
ruoät thöøa hoaëc caùc nguyeân nhaân khaùc, phaùt 
hieän thaáy coù tinh hoaøn hoaëc khoâng coù töû 
cung vaø buoàng tröùng. Ngay caû khi khoâng 
thaáy khoái ôû beïn thì coù khoaûng 1% phuï nöõ 
khi phaãu thuaät thoaùt vò beïn ñöôïc phaùt hieän 
laø bò hoäi chöùng AIS.

4Voâ tình thöïc hieän NST ñoà do nhöõng nguyeân 
nhaân khaùc.

5Beänh nhaân hoaëc gia ñình ñöa treû ñeán khaùm 
vì daäy thì muoän.

6Khoù khaên khi quan heä tình duïc.

7Khaùm voâ sinh.



16

Trieäu chöùng laâm saøng

Khi môùi sinh, beù bò CAIS gioáng nhö moät beù gaùi bình 

thöôøng, khoâng coù daáu hieäu gôïi yù ñeå nghi ngôø boä NST 

hoaëc noàng ñoä testosterone baát thöôøng hay nghi ngôø 

beù khoâng coù töû cung vaø buoàng tröùng.

Beù vaãn phaùt trieån bình thöôøng trong thôøi kyø thô aáu vaø 

boä NST khoâng phuø hôïp giôùi tính vaãn khoâng gaây ra moät 

daáu hieäu nghi ngôø naøo, ngoaïi tröø tröôøng hôïp tình côø 

phaùt hieän moät khoái ôû beïn troâng gioáng nhö tinh hoaøn 

khi beù bò phaãu thuaät thoaùt vò beïn, caét ruoät thöøa hoaëc 

caùc phaãu thuaät khaùc.

Daäy thì coù khuynh höôùng baét ñaàu nheï nhaøng hôn so 

vôùi caùc beù gaùi khaùc. Khi vuøng haï ñoài vaø tuyeán yeân 

truyeàn tín hieäu cho tinh hoaøn saûn xuaát testosterone, 

löôïng noäi tieát naøy thöôøng cao nhö ôû caùc beù trai. 

Moät soá testosterone chuyeån thaønh estradiol, baét ñaàu 

kích thích söï phaùt trieån cuûa tuyeán vuù. Taùi caáu truùc vuøng 

chaäu vaø taùi phaân boá môõ cô theå xaûy ra nhö caùc beù gaùi 

khaùc. Coù raát ít hoaëc khoâng coù loâng mu, hoaëc loâng phaân 

boá theo kieåu nam, ñoâi khi laøm cho beänh nhaân caûm thaáy 

maëc caûm vaø lo laéng. Da maët beänh nhaân thöôøng ñeïp 

hôn caùc baïn cuøng löùa tuoåi, khoâng coù muïn tröùng caù 

vì caùc tuyeán nhôøn khoâng ñaùp öùng vôùi kích thích cuûa 

androgen. Beù gaùi cuõng bò haáp daãn bôûi ngöôøi khaùc phaùi, 

töùc nam giôùi, gioáng nhö nhöõng treû gaùi khaùc. Noùi chung, 

quaù trình daäy thì khoâng khaùc bieät nhieàu so vôùi caùc beù 

khaùc, ngoaïi tröø vieäc beänh nhaân seõ khoâng coù kinh.

Vì kinh nguyeät thöôøng xuaát hieän khoaûng 2 naêm sau 

khi vuù phaùt trieån, neân moïi ngöôøi thöôøng khoâng lo laéng 

veà vieäc beù gaùi khoâng coù kinh cho ñeán khi noù ñöôïc 14 

hay 15 tuoåi. Veà maët naøy, moät baùc só nhaïy beùn coù theå 

seõ nghi ngôø chaån ñoaùn khi thaáy söï baát töông xöùng cuûa 

vuù hoaëc loâng.

Khaùm laâm saøng cho thaáy beänh nhaân coù loâng mu thöa 

thôùt hoaëc hoaøn toaøn khoâng coù loâng mu, boä phaän sinh 

duïc ngoaøi laø nöõ vôùi aâm ñaïo ngaén, khoâng thaáy coå töû 

cung. Vì beänh nhaân khoâng coù töû cung neân aâm ñaïo 

thöôøng keát thuùc laø moät tuùi cuøng, hoaøn toaøn khoâng coù 

söï thoâng thöông gì vôùi beân trong. Möùc ñoä ngaén cuûa aâm 

ñaïo khaùc nhau tuøy töøng ngöôøi vaø yeáu toá naøo taùc ñoäng 

ñeán chieàu daøi cuûa aâm ñaïo ñeán nay cuõng chöa ñöôïc 

hieåu roõ. Sieâu aâm khoâng thaáy töû cung vaø 2 buoàng tröùng. 

Beänh nhaân hoaøn toaøn khoâng coù khaû naêng sinh saûn.

Coù theå sôø thaáy choã goà leân ôû vuøng beïn do tinh hoaøn ñoäi 

leân. Ña phaàn thì khoâng sôø thaáy do tinh hoaøn thöôøng 

coøn naèm trong oå buïng.

Caän laâm saøng

Thoâng thöôøng, caùc daáu hieäu laâm saøng thöôøng deã 

daøng gôïi yù cho baùc só nghó ñeán hoäi chöùng khaùng 

androgen. 

Giaûi phaãu beänh moâ tinh hoaøn ôû phuï nöõ CAIS 
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Khi nghi ngôø beänh nhaân bò hoäi chöùng naøy, chæ caàn 

thöïc hieän NST ñoà seõ giuùp chuùng ta khaúng ñònh 

ñöôïc chaån ñoaùn. Beänh nhaân coù boä nhieãm saéc theå 

laø 46,XY.

Ñònh löôïng noàng ñoä noäi tieát ôû beù gaùi daäy thì vaø phuï 

nöõ bò CAIS hoaëc PAIS töông töï nhau, ñaëc tröng bôûi:

 Testosterone toaøn phaàn cao hôn möùc bình thöôøng 

cuûa nöõ giôùi

 Estradiol, LH taêng nheï

 FSH bình thöôøng

 Noàng ñoä SHBG trong möùc bình thöôøng cuûa nöõ

 Coù theå taêng nheï AMH

 Noàng ñoä DHT ôû giôùi haïn bình thöôøng trong CAIS 

nhöng laïi thaáp hôn so vôùi möùc nam trong PAIS.

Phaân tích noàng ñoä noäi tieát ôû treû nhoû thöôøng khoù 

khaên hôn vaø khoâng deã toùm goïn theo moät qui luaät 

nhaát ñònh. Xeùt nghieäm thuï theå androgen coù theå thöïc 

hieän ñöôïc nhöng thaät söï khoâng caàn thieát ñeå chaån 

ñoaùn CAIS hoaëc PAIS 

Chaån ñoaùn PAIS khoù khaên hôn so vôùi CAIS. Xeùt 

nghieäm noäi tieát ôû treû môùi sinh coù boä NST 46,XY vaø 

boä phaän sinh duïc maäp môø (döông vaät nhoû vaø coù loã 

tieåu ñoùng thaáp, hay aâm vaät to) coù theå cho thaáy noàng 

ñoä LH vaø testosterone bình thöôøng hoaëc taêng, tæ leä 

testosterone/DHT bình thöôøng. Tieàn söû gia ñình coù 

boä phaän sinh duïc maäp môø ôû nhöõng ngöôøi thaân beân meï 

coù theå khieán ta nghó ñeán hoäi chöùng khaùng androgen 

moät phaàn.

Chaån ñoaùn phaân bieät

Thoâng thöôøng, vieäc thaêm khaùm laâm saøng caån thaän 

keát hôïp vôùi xeùt nghieäm caän laâm saøng giuùp ta deã 

daøng nghó ñeán hoäi chöùng khaùng androgen vaø cho 

kieåm tra NST ñoà ñeå khaúng ñònh chaån ñoaùn. Trong 

tröôøng hôïp keát quaû NST bình thöôøng (46,XX), coù theå 

nghó ñeán caùc beänh lyù keát hôïp, nhö baát thöôøng ñöôøng 

sinh duïc baåm sinh, baát saûn buoàng tröùng keát hôïp vôùi 

u tuyeán thöôïng thaän taêng tieát androgen chaúng haïn.

Ñieàu trò

Thoâng baùo chaån ñoaùn

Böôùc khoù khaên nhaát khi ñieàu trò laø laøm caùch naøo ñeå 

thoâng baùo chaån ñoaùn cho beänh nhaân vaø gia ñình, ñeå 

hoï coù theå hieåu vaø chaáp nhaän beänh tình cuûa chính mình 

hoaëc thaân nhaân mình vôùi toån thöông taâm lyù ít nhaát. Do 

beänh caûnh naøy ñi keøm theo bieán chöùng laø beänh nhaân 

vónh vieãn khoâng theå coù con, vaø söï khoâng nhaát quaùn veà 

maët giôùi tính deã laøm cho baïn tình cuûa beänh nhaân caûm 

thaáy aùi ngaïi, neân taâm lyù cuûa nhöõng ngöôøi mang beänh 

naøy raát deã bò toån thöông. Vì vaäy, vieäc quyeát ñònh seõ 

thoâng baùo chaån ñoaùn cho beänh nhaân nhö theá naøo neân 

ñaët lôïi ích cuûa beänh nhaân leân haøng ñaàu. Moät soá baùc 

só choïn caùch phuø hôïp nhaát laø chæ giaûi thích tình traïng 

khoâng coù töû cung vaø buoàng tröùng cuûa beänh nhaân nhö 

moät baát thöôøng baåm sinh, chöù khoâng thoâng baùo cho 

beänh nhaân bieát giôùi tính chính xaùc cuûa mình.

Trong tröôøng hôïp baùc só quyeát ñònh giaûi thích caën keõ 

beänh tình cho beänh nhaân, caàn giaûi thích moät caùch 

chính xaùc vaø teá nhò. Ña phaàn, beänh nhaân seõ caûm thaáy 

hoang mang vaø ñau khoå, ñoàng thôøi seõ baát maõn vôùi caùc 
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tuyeán chaån ñoaùn tröôùc ñoù vì khoâng phaùt hieän ra sôùm 

hoï bò CAIS. Vì vaäy, chieán löôïc tö vaán vaø hoã trôï tinh thaàn 

cho beänh nhaân ngay sau ñoù vôùi caùc böôùc tieáp caän heä 

thoáng caàn ñöôïc chuaån bò tröôùc moät caùch tæ mæ. Nhieàu 

phuï nöõ bò CAIS caûm thaáy deã chòu hôn nhieàu khi ñöôïc 

giuùp lieân laïc vôùi nhöõng ngöôøi coù cuøng caên beänh nhö 

mình. Hieän ñaõ coù nhieàu maïng löôùi hoã trôï tinh thaàn daønh 

rieâng cho nhöõng beänh nhaân bò AIS nhö theá (AISSG: 

AIS Support Group) vôùi caùc phöông phaùp tieáp caän voâ 

cuøng ñôn giaûn.

Caùc vaán ñeà ñieàu trò khaùc

Laøm roäng aâm ñaïo

Ñoái vôùi nhöõng phuï nöõ gaëp vaán ñeà khoù khaên trong 

quan heä tình duïc do aâm ñaïo heïp, aâm ñaïo coù theå töï 

roäng ra daàn daàn do noù coù khaû naêng töï giaõn sau moät 

thôøi gian daøi sinh hoaït vôï choàng. Vieäc taùi taïo laïi aâm 

ñaïo baèng phaãu thuaät coù theå thöïc hieän cho ngöôøi lôùn 

nhöng cuõng coù theå gaây ra moät soá bieán chöùng.

Caét boû tinh hoaøn

Thôøi ñieåm lyù töôûng ñeå laáy boû tinh hoaøn laø moät vaán 

ñeà coøn ñang ñöôïc caùc baùc só ñieàu trò baøn caõi, maëc duø 

vieäc naøy cuõng chöa ñöôïc thoáng nhaát laø coù caàn thöïc 

hieän hay khoâng. Lôïi ích cuûa tinh hoaøn cho ñeán thôøi 

ñieåm sau daäy thì laø nhöõng thay ñoåi daäy thì seõ dieãn 

ra moät caùch töï nhieân maø khoâng caàn söû duïng noäi tieát 

ngoaïi sinh. Ñieàu naøy xaûy ra laø do testosterone do 

tinh hoaøn saûn xuaát seõ chuyeån hoùa thaønh estrogen 

theo tieán trình thôm hoùa.

Tranh luaän chính veà vieäc laáy boû tinh hoaøn laø tinh 

hoaøn trong oå buïng coù theå seõ phaùt trieån thaønh moät 

khoái u laønh hoaëc aùc tính. Nguy cô ung thö tinh hoaøn 

ôû nhöõng phuï nöõ bò CAIS döôøng nhö cao hôn so vôùi 

nam giôùi coù tinh hoaøn trong oå buïng, vaø moät soá hieám 

tröôøng hôïp ñaõ ñöôïc baùo caùo laø ung thö tinh hoaøn ôû 

treû vò thaønh nieân bò CAIS. Khoâng may laø taàn suaát 

hieám gaëp cuûa CAIS vaø soá phuï nöõ khoâng ñöôïc laáy boû 

tinh hoaøn quaù ít ñaõ laøm cho vieäc xaùc ñònh nguy cô 

ung thö trôû neân khoù khaên. Baèng chöùng tin caäy nhaát 

cho thaáy phuï nöõ bò CAIS vaø PAIS coøn tinh hoaøn sau 

daäy thì deã bò u laønh 25% vaø u aùc laø 4-9%. Tuy nhieân, 

caàn phaûi so saùnh raèng nguy cô ung thö vuù ôû phuï nöõ 

vaøo khoaûng 1 treân 8 ngöôøi, nhöng chöa coù nhaø laâm 

saøng naøo laïi ñi laáy boû vuù cuûa nhöõng ngöôøi phuï nöõ 

hay nhöõng coâ gaùi treû ñeå hoï khoâng bò ung thö. 

Ngoaøi ra, moät vaán ñeà khaùc ñang ñöôïc xem xeùt raèng 

lieäu caùc tieán boä y hoïc coù theå laáy caùc moâ tinh hoaøn 

taïi choã ñeå söû duïng vôùi tröùng ngöôøi cho ñeå taïo ra 

treû thoâng qua thuï tinh oáng nghieäm coù cuøng gen vôùi 

ngöôøi meï mang boä NST XY hay khoâng. Cô hoäi naøy 

seõ khoâng xaûy ra cho nhöõng ngöôøi ñaõ bò laáy boû tinh 

hoaøn, ngoaïi tröø khi hoï ñöôïc tröõ laïnh moâ tinh hoaøn vì 

moät lyù do naøo ñoù. 

Ngoaøi vaán ñeà naøy, moät soá lôùn phuï nöõ bò CAIS noùi 

raèng sau khi caét boû tinh hoaøn, hoï khoâng caûm thaáy 

bình thöôøng nhö tröôùc kia, chaúng haïn nhö bò giaûm 

sinh lyù. Moät lôïi ích khaùc cuûa tinh hoaøn trong CAIS laø 

estradiol seõ coøn ñöôïc saûn xuaát töø testosterone. 

Maëc duø ñieàu naøy coù theå thay theá baèng lieäu phaùp 

hormon sau khi caét boû tinh hoaøn, nhieàu phuï nöõ bò 

CAIS khoâng thaáy thích hôïp vôùi hormon thay theá 

vaø caûm thaáy tieác khi ñaõ caét boû nguoàn estrogen töï 

nhieân cuûa hoï.
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Estrogen thay theá

Neáu laáy boû tinh hoaøn, caàn söû duïng estrogen ñeå hoã 

trôï quaù trình daäy thì, söï phaùt trieån cuûa xöông vaø hoaøn 

chænh quaù trình tröôûng thaønh. Vì beänh nhaân khoâng 

coù töû cung neân khoâng caàn cung caáp progesterone.

Loaõng xöông

Phuï nöõ bò CAIS coù khuynh höôùng bò taêng nguy cô 

loaõng xöông, nhöng khoâng taêng nguy cô bò gaõy 

xöông. Maät ñoä xöông thaáp khoâng lieân quan ñeán 

vieäc ñieàu trò noäi tieát thay theá hay thôøi ñieåm caét boû 

tinh hoaøn. Ngöôøi ta nghieân cöùu thaáy raèng thieáu hoaït 

ñoäng cuûa androgen coù theå laø moät yeáu toá goùp phaàn 

laøm loaõng xöông vì nhöõng phuï nöõ bò PAIS döôøng nhö 

ít bò loaõng xöông hôn. Tuy nhieân, caàn nhieàu nghieân 

cöùu theâm ñeå khaúng ñònh vaán ñeà naøy.

Tö vaán veà di truyeàn

Khi moät phuï nöõ ñöôïc chaån ñoaùn laø CAIS hoaëc PAIS, 

caàn chuyeån beänh nhaân ñeán moät chuyeân gia tö vaán di 

truyeàn ñeå giaûi thích caùc vaán ñeà lieân quan ñeán beänh 

di truyeàn gen laën lieân keát NST giôùi tính X.

 Meï cuûa ngöôøi phuï nöõ bò AIS coù khaû naêng cao laø 

ngöôøi mang gen treân moät NST X vaø khoâng maéc 

beänh naøy.

 Ngöôøi meï mang gen naøy trung bình seõ truyeàn gen 

naøy cho 50% soá con cuûa mình, duø ñöùa con mang 

boä NST XX hay XY. Nhöõng ngöôøi mang boä gen 

XX cuõng laø nhöõng ngöôøi mang gen beänh nhöng 

khoâng maéc beänh vaø coù theå truyeàn beänh cho theá heä 

sau. Nhöõng ngöôøi mang boä gen XY cuõng coù ñieàu 

kieän truyeàn beänh, nhöng do bò voâ sinh neân ñieàu naøy 

khoâng xaûy ra.

 Neáu gia ñình coù nhieàu thaønh vieân, thì taát caû caùc 

thaønh vieân neân ñöôïc taàm soaùt xem ai mang gen 

gaây AIS. Nhieàu phuï nöõ bò AIS coù theå xaùc ñònh 

nhöõng ngöôøi thaân beân meï bò maéc beänh, nhö dì 

hoaëc baùc gaùi.

 Hieän nay coù theå xaùc ñònh ngöôøi mang gen beänh 

baèng caùch xaùc ñònh gen.

Trong tröôøng hôïp bò AIS laø do ñoät bieán môùi töï phaùt, 

caùc thoâng tin treân veà gia ñình seõ khoâng ñuùng nöõa.

Keát luaän

Hoäi chöùng khaùng androgen laø moät hoäi chöùng hieám 

gaëp, do ñoät bieán gen quy ñònh thuï theå androgen 

naèm treân NST giôùi tính X gaây ra vaø coù tính gia ñình. 

Vieäc chaån ñoaùn hoäi chöùng naøy khoâng khoù vì caùc trieäu 

chöùng treân laâm saøng thöôøng deã daøng gôïi yù cho baùc só 

nghi ngôø veà giôùi tính cuûa beänh nhaân. NST ñoà cho keát 

quaû 46,XY thöôøng ñuû ñeå khaúng ñònh chaån ñoaùn maø 

khoâng caàn xeùt nghieäm thuï theå androgen. Tuy nhieân, 

veà maët ñieàu trò, cho ñeán nay chuùng ta vaãn coøn baát löïc 

tröôùc caùc beänh lyù lieân quan ñeán baát thöôøng gen di 

truyeàn noùi chung vaø hoäi chöùng naøy noùi rieâng.

Voâ sinh laø moät haäu quaû hieån nhieân cuûa hoäi chöùng khaùng 

androgen. Beänh nhaân bò AIS thöôøng ñöôïc chaån ñoaùn 

khi ñi ñieàu trò voâ sinh. Vôùi söï tieán boä cuûa y hoïc ngaøy 

nay, chuùng ta ñaõ ñieàu trò ñöôïc haàu heát nhöõng nguyeân 

nhaân thöôøng gaëp nhaát cuûa voâ sinh vaø ñem laïi nieàm 

haïnh phuùc troïn veïn cho nhieàu gia ñình. Tuy nhieân, 

vaãn coøn ñoù nhöõng nguyeân nhaân hoaøn toaøn khoâng coù 

caùch chöõa nhö hoäi chöùng khaùng androgen. Ñieàu quan 

troïng ñaùng lo ngaïi hôn laø hoäi chöùng naøy coøn gaây ra 

nhieàu toån thöông taâm lyù naëng neà cho beänh nhaân. Hi 

voïng raèng trong töông lai, AIS seõ ñöôïc nghieân cöùu 

nhieàu hôn vaø chuùng ta seõ tìm ra caùc phöông phaùp 

ñieàu trò môùi toát nhaát cho beänh nhaân.
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Toùm taét caùc trieäu chöùng cuûa hoäi chöùng khaùng androgen

Laâm saøng

  Voâ kinh nguyeân phaùt

  Boä phaän sinh duïc ngoaøi vaø hình theå 

ngoaøi gioáng nöõ bình thöôøng

  AÂm ñaïo ngaén

  Khoâng thaáy coå töû cung

  Loâng mu thöa thôùt, khoâng coù hoaëc 

phaân boá theo kieåu nam

  Tuyeán vuù bình thöôøng hoaëc hôi nhoû

  Coù theå thaáy tinh hoaøn ôû vuøng beïn

Caän laâm saøng

  Sieâu aâm khoâng thaáy töû cung vaø 2 

buoàng tröùng

  Testosterone toaøn phaàn vaø töï do taêng

  Noäi soi: coù tinh hoaøn, khoâng coù töû cung 

vaø 2 buoàng tröùng

Nhieãm saéc theå ñoà: 46,XY

Hoäi chöùng khaùng androgen


