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CON C A B N V I B NH T NG S N TH NG TH N B M SINH

Nh  v y là con b n ã c ch n oán là m c b nh T ng s n Th ng th n B m sinh. Nghe
th t áng s  ... nh ng có li u có áng s  th t không?

ng s n Th ng th n B m sinh (g i t t theo tên ti ng Anh là CAH) là m t lo i b nh không
ph  bi n, nh ng ng i ta ã hi u t ng t n v  b nh này và ã tìm ra các ph ng pháp u tr
hi u qu . Nh ng ng i m c CAH v n có s c kh e t t n u c u tr , và có th  s ng r t
th . H  có th  làm b t c  th  gì h  mu n, k  c  l p gia ình và sinh con  cái.  duy trì
tình tr ng s c kh e t t, h  c n u ng thu c, và vi c u ng thu c c coi là m t ph n thi t y u
trong cu c s ng c a h . Thu c ch a CAH không bao gi  thi u, và c ng không t n kém l m.
Còn có nh ng lo i b nh t  h i h n CAH nhi u. B nh CAH có gây phi n ph c, nh ng không
gây t t nguy n. Nh ng ng i m c CAH luôn có b  m , b n bè và m t nhóm h  tr  b nh nhân
CAH s n sàng giang tay giúp  h . Bác s  c ng có th  giúp b n liên h  v i nh ng ng i này.

n ch t c a CAH

CAH là m t lo i b nh b m sinh liên quan n các hoóc-môn c a tuy n th ng th n. T  “t ng
n” có ngh a là “l n quá m c”. Tr  em b  CAH có ngh a là khi sinh ra ã có tuy n th ng

th n l n quá m c.

Hoóc-môn là gì?

Hoóc-môn (còn g i là kích thích t ) là các ch t d n truy n hóa h c trong c  th  con ng i.
Chúng c m t tuy n n i ti t (hay còn g i là tuy n s n xu t hoóc-môn) t o ra  m t n i và
có tác d ng  m t n i khác trong c  th . Ch ng h n nh  hoóc-môn sinh d c n c s n xu t
trong bu ng tr ng nh ng l i có tác d ng  các c  quan khác, làm cho ng c to, hông n , và
xu t hi n kinh nguy t. Có r t nhi u lo i hoóc-môn và nhi u tuy n n i ti t, m i tuy n n i ti t

i t o ra m t s  lo i hoóc-môn riêng.  hi u c b nh CAH, các tuy n quan tr ng nh t c n
u ý là tuy n th ng th n và tuy n yên.
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Th  nào là tuy n th ng th n?

Tuy n th ng th n là m t c p c  quan hình tam giác, m i c  quan có kích th c x p x  h t óc
chó, n m trên th n, sát v i thành sau c a khoang b ng.

Tuy nh  nh ng tuy n th ng th n t o ra m t s  lo i hoóc-môn quan tr ng nh t mà c  th
không th  thi u c. Các hoóc-môn này có th c bào ch  thành d ng thu c viên ho c
thu c tiêm,  c  th  v n có th  t n t i c n u thi u tuy n th ng th n.  tr  em m c b nh
CAH, m t s  b  ph n c n thi t  t o ra các hoóc-môn thi t y u trong “c  máy” hóa h c ph c

p c a c  th  b  khi m khuy t, và tuy n th ng th n t o ra hoóc-môn không phù h p.

Ki m soát tuy n th ng th n:
“nút u khi n” tuy n yên

Tuy n th ng th n c u khi n b i m t tuy n yên – m t tuy n hình h t u n m áy
não. ây là “tuy n ch ”, u khi n r t nhi u tuy n khác, gi ng nh  nh c tr ng ch  huy dàn
nh c v y. Khi tuy n th ng th n không s n xu t  lo i hoóc-môn chính (cortisol), tuy n yên

 g i m t hoóc-môn kích thích th ng th n  yêu c u tuy n th ng th n s n xu t thêm
hoóc-môn. N u hoóc-môn kích thích th ng th n v n  m c cao trong m t kho ng th i gian
dài, tuy n th ng th n s  phình to ra. Khi có quá nhi u cortisol d n v  tuy n yên, “nút u
khi n” tuy n yên s  chuy n sang ch  t t, và tuy n th ng th n s c ngh  ng i cho n
khi m c  hoóc-môn tr  l i bình th ng. Thông th ng, tuy n yên và tuy n th ng th n r t
cân b ng v i nhau.

tuy n th ng
th n

th n
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Các hoóc-môn th ng th n

1 Cortisol Cortisol c n thi t  b o v  c  th  tr c các tác ng chung c a m au, b nh
t ho c ch n th ng. N u m t ng i có tuy n th ng th n ho t ng kém b m, b nh –

ch ng h n nh  viêm a-mi- an, ho c b  ch n th ng n ng nh  b  g y chân – thì ng i ó d
i vào tình tr ng “s c” ( m n ng v i huy t áp h  t i m c nguy hi m), và ch  khi nào c

ti p cortisol ho c m t lo i thu c men t ng t  (nh  hydrocortisone) thì m i kh i. V n  này
c  c p n nhi u h n  ph n sau.

2 Hoóc-môn gi  mu i Hoóc-môn này ki m soát l ng mu i trong n c ti u m t i
qua ng th n. N u thi u hoóc-môn này thì s  không ki m soát c l ng mu i m t i, d n

i tình tr ng m t n c và thi u mu i trong c  th .

3 Androgen (hoóc-môn nam)  nam và n u có androgen. Hoóc-môn này c coi
là h  tr  quá trình t ng tr ng  tr  và là y u t  làm m c lông  b  ph n sinh d c n .

i tuy n th ng th n u có kh  n ng t o ra ba lo i hoóc-môn trên, và u t  cùng m t
nguyên li u – ó là cholesterol. Cholesterol có th c t o ra trong c  th  ng i, c ng có th

c tìm th y trong th c n, trong các lo i m ng v t.   hi u tuy n th ng th n có th
o ra c hoóc-môn t  cholesterol b ng cách nào, xin xem s  sau.

tuy n
yên

cortisol

hoóc-
môn kích
thích
tuy n
th ng
th n

hoóc-môn
gi  mu i

tuy n
th ng
th n

cortisol
androgen

tuy n yên

cholesterol
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Trên s  này, ch t li u kh i u (cholesterol) c t ng tr ng b ng n c ch a trong b .
t ng d n a cholesterol ra kh i b  ch a, chia làm ba nhánh, t  m i nhánh này ch y ra
t dòng hoóc-môn khác nhau. Trong c  th , s  phân chia dòng ch y này c th c hi n nh
t s  hóa ch t nh t nh, g i là enzyme, m i lo i enzyme gây ra m t thay i hóa h c nh t

nh i v i cholesterol. Các enzyme này c n thi t i v i s  hình thành các hoóc-môn
th ng th n gi ng y nh  men c n thi t  làm ra bánh mì.

CAH – tình tr ng thi u enzyme
 l ng enzyme có trong c  th  khi sinh ra c a m i ng i có  hay không ph  thu c vào

các nhân t  gen ho c di truy n.  b nh CAH, m t trong các enzyme th ng th n b  thi u h t.
Enzyme c bi t này ki m soát s  hình thành c a cortisol và hoóc-môn gi  mu i. S  thi u h t
enzyme này có th  xu t hi n  m t ho c nhi u thành viên trong gia ình. CAH là b nh r i
lo n v  gen, hay còn g i là “khi m khuy t b m sinh”.

n  v  hoóc-môn  b nh CAH

So sánh s  d i ây v i s  trang tr c.

Theo s  trên, hai ng d n (ch a cortisol và hoóc-môn gi  mu i) b  t c.  b nh CAH,
enzyme b  thi u làm gi m kh  n ng s n xu t ra cortisol và hoóc-môn gi  mu i qua tuy n
th ng th n. Tuy n yên c truy n tín hi u là l ng cortisol ch y qua không , vì v y c n
cung c p thêm các ch t li u kh i u (cholesterol). Tuy nhiên, các ng d n v n b  t c, nên t t

 l ng cholesterol ph  tr i u c chuy n hóa thành androgen.

Do ó, b nh CAH có th  d n t i ba tình tr ng r i lo n sau:

1. Thi u cortisol
2. Thi u hoóc-môn gi  mu i
3. Th a androgen

Hoóc-môn
gi  mu icortisol androgen

tuy n yên

cholesterol
th n
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“B nh nhân không m t mu i” và “b nh nhân m t mu i”

Tr  b  CAH c chia thành hai nhóm, nhóm “b nh nhân không m t mu i” (chi m 20% t ng
 b nh nhân CAH) và nhóm “b nh nhân m t mu i”.

nh nhân không m t mu i
Tr  em b  CAH không m t mu i th ng kh e m nh, nh ng có th   sinh ra v i m t s  b t
th ng  b  ph n sinh d c do th a androgen.

 tr  em gái, b nh CAH không m t mu i th ng c ch n oán t  lúc m i sinh vì âm v t b
phình to và các môi âm v t b  dính vào nhau m t ph n. Tuy nhiên, trong m t s  tr ng h p,
nh ng khác bi t này có th  không th  hi n rõ. V i nh ng tr ng h p tr  không c ch n
oán b nh khi m i sinh, âm v t v n ti p t c phình to ra và ngày càng th y rõ.

 tr  em trai, b nh CAH không m t mu i không th  hi n d u hi u gì  có th  phát hi n ra t
lúc tr  m i sinh. Th ng thì b nh ch  có th   ch n  oán c khi d ng v t c a tr  phình to
ra t  r t s m, có th  có lông  b  ph n sinh d c, và tr  cao b t th ng. Nh ng thay i này có
th  không rõ r t cho n khi tr c 2-3 tu i. ó là do tr  b  th a nhi u androgen t  s m.

t qu  ch p X-quang cho th y x ng c a tr  phát tri n quá s m. u này không t t, cho
th y tr  ti n g n t i th i kì tr ng thành s m h n bình th ng. M t s  hi n t ng t ng tr ng
úng ra ph i xu t hi n khi tr  còn nh  l i không di n ra. Do ó, chi u cao c a các b nh nhân

c b nh này l i b  h n ch  khi l n lên.

nh nhân m t mu i
 nh ng b nh nhân m t mu i, tình tr ng thi u enzyme trong tuy n th ng th n nghiêm tr ng
n  nh ng b nh nhân không m t mu i. Tr  có nhi u kh  n ng m t m t l ng mu i quá l n

trong n c ti u n u b nh không c ki m soát, và u này có th  d n t i tình tr ng m t
c c p tính, huy t áp th p, bu n nôn, nôn m a. L ng mu i (na-tri và clo-rua) và ng

(glu-cô-z ) trong máu gi m, còn l ng ka-li l i t ng. Tình tr ng nguy hi m trên g i là “kh ng
ho ng th ng th n”, c n có các bi n pháp y t  kh n c p m i c u s ng c.

t s  b nh nhân m c b nh CAH d ng m t mu i h u nh  không c c nh báo v  kh ng
ho ng th ng th n. D u hi u u tiên c a tình tr ng này là nôn m a liên t c. Tr ng thái bu n
ng  nhi u kh  n ng là do l ng ng trong máu th p gây ra, và n u không c ti p ng,
có th  d n t i hôn mê.

Nh ng b nh nhân không m t mu i r t ít khi g p ph i kh ng ho ng th ng th n vì h  t o ra
c nhi u cortisol và nhi u hoóc-môn gi  mu i h n nh ng b nh nhân m t mu i.
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Nguyên nhân c a tình tr ng kh ng ho ng th ng th n là gì?
 th  th ng ph n ng v i b nh t t (s t, nhi m trùng ho c các lo i b nh khác) và các ch n

th ng b ng cách t o ra nhi u cortisol h n. Ph n ng này giúp làm t ng l ng ng trong
máu và huy t áp, h  tr  cho quá trình h i ph c.  b nh CAH, tuy n th ng th n không có
kh  n ng t o ra thêm cortisol. Do ó, s c  kháng c a c  th  y u h n, và nh h ng c a

nh t t ho c ch n th ng có th  nghiêm tr ng h n. Kh ng ho ng th ng th n có th  phòng
tránh c (xem ph n sau, u tr  CAH).

U TR  CAH

CAH là b nh kéo dài su t i, không có cách nào ch a d t m c. Không th  thay th
enzyme, và ph u thu t não ho c ph u thu t tuy n th ng th n c ng không th  giúp c gì.
Tuy nhiên, có th  thay th  các hoóc-môn b  thi u -- t c là cortisol và hoóc-môn gi  mu i --

ng cách u ng thu c. Thu c này c n u ng hàng ngày, su t i, k  c  khi tr  hoàn toàn kh e
nh. Khi b  b nh CAH không c n ph i n kiêng. Tr  em gái b  CAH th ng c n ph u thu t

 b  ph n sinh d c tr  l i hình dáng và kích c  bình th ng. Tr  em trai thì không c n.

Các lo i thu c

Có m t s  lo i thu c có th  dùng  thay th  cho hoóc-môn t  nhiên cortisol. ó là:
hydrocortisone, cortisone, prednisolone, dexamethasone. M i lo i thu c có công hi u và th i
gian tác d ng khác nhau.

Hydrocortisone có công hi u t ng t  nh  cortisone, prednisolone có công hi u m nh g p
m l n, còn dexamethasone m nh g p 40-80 l n cortisone. Prednisolone và dexamethasone

có th i gian tác d ng t ng i dài. Cortisone và hydrocortisone có th i gian tác d ng ng n
n, t t nh t là nên u ng hai ho c ba l n m i ngày.

Prednisolone, v i th i gian tác d ng lâu h n hydrocortisone và cortisone (tác d ng 12-24
gi ), có nhi u kh  n ng làm h n ch  s  t ng tr ng h n so v i các lo i thu c tác d ng ng n.
Hydrocortisone là lo i thu c nên dùng nh t cho tr  b  CAH.
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Dexamethossone (Dexamethasone) th ng c coi là không phù h p cho tr ang t ng
tr ng do công hi u quá l n và th i gian tác d ng kéo dài (24-48 gi ), gây c n tr  s  t ng
tr ng. Tuy nhiên, khi tr ã t chi u cao bình th ng c a ng i l n, dexamethasone có
hi u qu  r t t t, giúp ki m soát b nh 24/24 gi , h n n a m i ngày ch  ph i u ng m t l n duy
nh t. N u c n thêm hoóc-môn gi  mu i, b nh nhân có th  dùng fludrocortisone (tên th ng

i là “Florinef” – E.R. Squibb & Co.).

Li u dùng thu c
Li u dùng chính xác u tr  b nh CAH thay i tùy t ng tr , tùy theo kh  ng i, kh  n ng

p th  c a ru t và các nhân t  khác. Li u dùng thu c do bác s  xác nh riêng cho t ng
ng i, d a trên các k t qu  xét nghi m máu và n c ti u th ng xuyên, k t h p v i theo dõi
lâm sàng s  t ng tr ng c a tr , s  phát tri n và huy t áp. Khi tr  l n lên, t t nhiên li u dùng
thu c s  t ng lên.

Trong m t s  tr ng h p nh t nh, c n có ph ng pháp u tr c bi t là t ng li u dùng
hydrocortisone t m th i.

Khi nào thì t ng li u hydrocortisone

1 Khi tr  m t, m, c bi t là khi s t cao (nhi t  trên 38,50C).
2 Khi tr  c n thu c gây mê vì b t kì lý do gì. Nh t thi t ph i tiêm hydrocortisone

cho tr  tr c khi gây mê, n u không tr  có th  t  vong.
3 Khi tr  nôn m a, tiêu ch y. C  th  tr  không ch  c n ng u v i nh ng nhu c u

phát sinh thêm khi m, mà d  dày tr  có th  không h p th c thu c tr  CAH
theo cách thông th ng. Hãy  ngh  bác s  tiêm hydrocortisone cho tr . N u tr  b
nôn m a ho c tiêu ch y n ng thì t t nh t là cho tr u tr  t i b nh vi n.

Không c n t ng li u hydrocortisone trong các tr ng h p c t, m  nh  ho c tr y, x c, k  c
khi gây mê c c b  (tiêm g n v t c t, m  làm tê li t c m giác). Tuy nhiên, n u v t th ng

ng h n (ví d  nh  gãy tay, gãy chân) thì c n t ng li u hydrocortisone. Tr ng h p c ng
th ng th n kinh (ví d  nh  h i h p tr c kì thi) không c n t ng li u hydrocortisone. Tuy
nhiên, tr c tham gia m t môn th  thao òi h i dai s c thì c ng có th   t ng li u
hydrocortisone.
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n t ng li u hydrocortisone bao nhiêu?

n cho tr  u ng kho ng g p ba l n li u u ng hàng ngày, liên t c trong vòng 3-4 ngày. Khi
n tiêm hydrocortisone, bác s  tiêm s  quy t nh li u thu c.

u ý: Trong tr ng h p b n không ch c khi nào nên cho tr  t ng li u hydrocortisone,
ng li u v n an toàn h n là không t ng.

t s  l i khuyên c bi t
1 i b nh nhân CAH c n eo b ng ho c eo vòng tay có dòng ch  “Thi u n ng

tuy n th ng th n: Trong tr ng h p kh n c p, xin ti p hydrocortisone”.
2 u b n nh i du l ch, nên  ngh  bác s  chuyên khoa ch m sóc cho con b n vi t

th  nêu nh ng v n  y h c chính mà con b n có th  g p ph i và cách x  lý các
n ó trong tình tr ng kh n c p nh  th  nào.

Tác d ng ph  c a hydrocortisone

u li u s  d ng quá cao, ch ng h n nh  trong m t s  tr ng h p c n thi t u tr  b nh
viêm kh p ho c hen suy n n ng, hydrocortisone có th  làm ch m l i quá trình phát tri n, gây
cao huy t áp, làm xu t hi n tàn nhang, t ng cân và phù m t. Tuy nhiên, các tác d ng ph  này
khó xu t hi n  b nh nhân CAH, b i vì m c ích c a vi c u tr  ch  là b  sung nh ng gì c
th  thi u, tr  l i tr ng thái bình th ng cho c  th . Có th  bi t ch c li u thu c có phù h p v i
nhu c u c a t ng cá nhân hay không b ng cách xét nghi m nh kì.
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Xét nghi m máu và n c ti u v i b nh CAH

c ích c a vi c xét nghi m máu và n c ti u cho b nh nhân CAH là nh m m b o li u
thu c mà b nh nhân u ng ch  v a  ki m soát m c  s n xu t androgen và không gây
tác d ng ph . K t qu  xét nghi m c phân tích song song v i k t qu  khám th c t .

i v i máu, ng i ta quan tâm n m c  c a m t hóa ch t c bi t tên là 17-
hydroxyprogesterone (có khi vi t t t là 17OHP) và renin huy t t ng (PRA). M c  17OHP
cao ng ngh a v i tuy n th ng th n ang ho t ng quá m nh, và có th  c n t ng li u
hydrocortisone. M c  renin huy t t ng cao có ngh a là l ng mu i trong máu ang th p.

i v i n c ti u, ng i ta o l ng ch t pregnanetriol. Ch t này c chuy n hóa t
17OHP, nh ng vì n c ti u c l y m u trong vòng 24 gi , l ng pregnanetriol trong n c
ti u có th  cho th y k t qu  rõ h n so v i 17OHP v  kh  n ng ki m soát chung.

i B nh vi n Nhi Hoàng gia [Melbourne, Australia], chúng tôi o l ng 17OHP, PRA và
pregnanetriol c  ba tháng m t l n. Các b nh vi n khác có th  áp d ng ph ng pháp khác.
Ng i l n m c b nh CAH không c n c xét nghi m th ng xuyên nh  tr  em, b i vì h ã
qua giai n t ng tr ng.

Nh ng thay i  b  ph n sinh d c c a tr  em gái m c b nh CAH

i v i tr  em gái còn nh  tu i m c b nh CAH, b  ph n sinh d c trông gi ng b  ph n sinh
c c a tr  em nam. Âm v t phình to ra và có th  trông gi ng d ng v t c  nh . Ngoài ra,

khe h  gi a các môi âm v t có th  h i óng l i, che m t ng vào âm o. Th ng thì ng i
ta ch  có th  nhìn th y m t l  m . C ng ti u l n âm o u chung nhau m t l  này.

Tuy nhiên, các c  quan bên trong l i khá bình th ng. Âm o, t  cung và bu ng tr ng u
ho t ng t t, và tr  em gái m c b nh CAH th ng v n có kh  n ng có con.

Nh ng thay i bên ngoài này di n ra nh  th  nào?

Khi tr  b t u hình thành bên trong t  cung, ng i ta không th  phân bi t c gi a b  ph n
sinh d c nam v i b  ph n sinh d c n . Hình d i ây cho th y b  ph n sinh d c nam và n

t “khó phân bi t”. L u ý r ng c  nam gi i l n n  gi i u có m t khe  gi a,  m t u
i phình lên thành hình khuy, s  phát tri n thành d ng v t ho c âm v t sau này.
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Hình ti p theo cho th y s  phát tri n  tr  em trai vào tu n th  12-15 sau khi th  tinh, khi tinh
hoàn b t u s n xu t ra androgen. u nh  hình khuy phát tri n thành d ng v t, khe  gi a
khép l i d n t  d i lên, l  c a ng d n ti u d i d n v  phía u d ng v t, và bìu thành hình.

Hình d i cùng cho th y b  ph n sinh d c bình th ng  n  gi i. Do androgen th ng không
c s n sinh  thai nhi tr  em gái, âm v t v n nh  và l  v n m  r ng.

ng v t
ho c âm

t

khe h

u môn

ng v t

 ti u

bìu
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 b nh CAH, tuy n th ng th n s n xu t ra androgen, khi n cho b  ph n sinh d c c a tr  em
gái b t u phát tri n theo h ng nam tính.

ôi khi  tr  em m c b nh CAH m i sinh, ng i ta khó có th  ch c ch n c v  gi i tính
a tr . Có th  c n n xét nghi m  xác nh các c  quan n i t ng c a tr , c ng nh  c n các

xét nghi m hoóc-môn liên quan n tuy n th ng th n. K t qu  xét nghi m th ng có trong
vòng 2-3 ngày.

Ph u thu t cho tr  em gái m c b nh CAH
Tr  em gái m c b nh CAH th ng c n t i ph u thu t  làm âm v t tr  v  kích th c bình
th ng, tách r i các môi âm v t b  dính vào nhau, và m  r ng c a âm o. Tên k  thu t c a
lo i ph u thu t này là “thu nh  âm v t và t o hình âm o”. Ph u thu t c ti n hành làm

t ho c hai giai n. Ph u thu t thu nh  âm v t c th c hi n trong vòng m t vài tháng
u khi tr  m i sinh. Th  thu t t o hình âm o th ng có th c ti n hành ng th i v i

ph u thu t thu nh  âm v t, nh ng c ng có th i cho n khi tr n tu i v  thành niên, tr c
khi b t u có kinh nguy t. V  sau âm o có th c nong ra  kinh nguy t thoát ra ngoài
và d  giao h p. Các hoóc-môn n  do bu ng tr ng t o ra khi tr  d y thì làm m m các mô và
giúp âm o d  co giãn h n.

Cu c s ng c a ph  n  m c b nh CAH ã tr ng thành
Ph  n  m c b nh CAH có th  sinh con  cái, có c  h i th  thai r t cao n u m b o t t s
cân b ng hoóc-môn. N u các hoóc-môn không c cân b ng (có th  do quên không u ng
thu c), chu kì kinh s  không u ho c th m chí t t kinh t m th i.

a âm o

 ti u

môi âm v t

âm v t
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Do h u h t tr  em gái m c b nh CAH u tr i qua ph u thu t  âm o khi còn nh , khi l n
 còn l i s o m . Âm o có th  không  giãn r ng khi ph  n  sinh con, do ó th ng c n

th  thu t Caesar (m )  l y a tr  ra. Trong quá trình tr  d  và sinh con, ph  n  c n
c t ng li u dùng hydrocortisone.

CAH di truy n nh  th  nào?

CAH là b nh mang tính di truy n, t c là b nh ph  thu c vào các nhân t  di truy n và có th
nh h ng t i m t ho c nhi u thành viên trong gia ình.

n ch t c a s  di truy n
i con ng i c sinh ra do m t tr ng c th  tinh v i m t tinh trùng. Các c m c a

ng i b c ch a ng trong tinh trùng, và các c m c a ng i m c ch a ng
trong tr ng. Các t  bào tinh trùng và tr ng ch a hàng tr m nghìn ph n t  r t nh  g i là gen.

i gen t ng tr ng cho m t c m nào ó c a ng i b  ho c ng i m  mà a con th a
ng.

Khi m t tr ng c th  tinh v i m t tinh trùng, các gen c a ng i b  và các gen c a ng i
 h p l i v i nhau, và do ó tr ng c th  tinh (m t con ng i m i) có hai b  gen, ch ng

n nh  m t gen v  màu m t t  m  và m t gen v  màu m t t  b . Trên th c t , m i c m
u có m t c p gen riêng. Các gen c a b  và m  luôn i v i nhau thành c p, và các c p gen

này c tái t o trong m i t  bào c  th  c a con ng i m i.

i c m c a a con là k t qu  s  t ng h p nh h ng c a m t c p gen. Có khi hai gen
trong m t c p s  có nh h ng nh  nhau, nh ng có khi m t gen l i có nh h ng m nh h n
nhi u gen kia.
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Gen khi m khuy t
ng nh  m i th  khác, gen c ng có khi b  khi m khuy t và có th  không ho t ng bình

th ng. H u h t các gen khi m khuy t không gây nh h ng gì n u ch  m t trong hai gen
trong c p gen b  l i, b i vì gen kia v n ho t ng bình th ng. Các gen l i có th c trung
hòa nh  m t gen i tác ho t ng bình th ng g i là “gen l n”. Các chuyên gia v  di truy n

c c tính r ng chúng ta u có kho ng n m ho c sáu lo i gen l n nh  v y.

 mang m m b nh
Ng i mang gen l n mà không ch u nh h ng c a gen l n ó (do có m t gen ho t ng bình
th ng làm trung hòa gen l i) ôi khi b  g i là “k  mang m m b nh”. Tuy nhiên thu t ng
này không phù h p, vì ph n l n m i ng i dùng t  “k  mang m m b nh”  miêu t  m t
ng i mang b nh truy n nhi m nguy hi m, do ó thu t ng  này gây ra n t ng x u. Theo
ngh a  trên, ai c ng có th c coi là k  mang m m b nh c a m t gen l n không bình
th ng.

Gen l n có th  gây r c r i
u hai ng i có cùng m t gen l n y h t nhau có con v i nhau, r c r i có th  xu t hi n, b i vì

trong s  các con c a h  s  có th  có m t vài a th a h ng gen l n ó t  c  b  l n m . a
con nh n m t c p gen l n b t bình th ng ó có kh  n ng b  d  t t.

CAH: khi m khuy t do gen l n
CAH là k t qu  c a m t trong nh ng khi m khuy t v  gen l n ph  bi n. Trên th c t , c  50
ng i thì l i có m t ng i mang gen l n CAH. Nh ng gen này l i b  l n trong hàng nghìn gen
khác, nên c  14.000 ng i thì m i có m t ng i m c b nh CAH. Gen b  l i trong tr ng h p

nh CAH chính là gen ki m soát s  l ng hóa ch t c bi t (21-hydroxylase, xem trang 8)
ch a trong tuy n th ng th n.

Ng i m c b nh CAH là nh ng ng i nh n m t gen CAH t  b  ho c m . B i vì t  bào c  th
 ch  ch a hai gen l n CAH b t bình th ng và không ch a gen bình th ng nào, các t  bào

trong tuy n th ng th n không có kh  n ng t o ra enzyme v i s  l ng bình th ng, và do ó
nh h ng l n t i kh  n ng ho t ng c a tuy n th ng th n. M t s  (ch  không ph i là t t
) anh ch  em c a nh ng ng i m c b nh CAH s  nh n m t gen CAH t  b  ho c m . u

này c ng không nghiêm tr ng, vì h  v n có th  hoàn toàn kh e m nh.

Xác su t m c b nh là bao nhiêu?

u m t c p v  ch ng có m t ho c nhi u h n m t a con m c b nh CAH, trong khi c  hai
ng i u không b  b nh, thì xác su t  nh ng a con s p sinh m c b nh CAH s  là m t
ph n t .

u m t ng i m c b nh CAH k t hôn v i m t ng i không b  CAH, kh  n ng con cái h
c b nh CAH là r t th p, kho ng m t ph n tr m.

u hai ng i cùng m c b nh CAH có con v i nhau, t t c  con cái h u s  m c b nh CAH.
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Có th  xét nghi m i tác ti m n ng xem có mang gen CAH hay không?
Nh ng ng i m c b nh CAH, ho c nh ng ng i có kh  n ng mang gen l n CAH (ví d  nh
anh ch  em c a ng i m c b nh CAH), có l  s  c m th y yên tâm h n  có con n u có cách
nào ó xét nghi m xem b n tình c a h  có mang gen CAH hay không. áp ng m c tiêu
ó, m t lo i xét nghi m có tên là “xét nghi m kích thích Synacthen” ã c s  d ng, nh ng

 tin c y c a xét nghi m này ch a cao. Ng i ta ã ti n hành khá nhi u nghiên c u v  v n
 này, và hy v ng r ng m t lo i xét nghi m hoàn toàn áng tin c y s  s m ra i. B t kì c p
 ch ng tr  nào mu n c t  v n v  l nh v c này có th  tìm g p chuyên gia thông th o v

các ti n b  công ngh  m i nh t.

Ch n oán và u tr  CAH t  thai nhi

n ây, nghiên c u cho th y có th  ch n oán và u tr  CAH cho thai nhi.

Vi c ch n oán và u tr  thai CAH cho thai nhi ch  có th  th c hi n c n u ng i m
tr c ây t ng có con m c b nh CAH, và do ó bi t r ng a con ti p theo c ng có th  b

nh. Trong tr ng h p này, ng i m c yêu c u u ng thu c dexamethasone m i ngày ba
n, t  khi ng i m  bi t là mình có thai và không c mu n sau chín tu n k  t  ngày u

tiên c a chu kì kinh nguy t g n nh t. Sau ngày u tiên c a chu kì kinh nguy t g n nh t t
i n m i m t tu n, ng i m  s c xét nghi m l y m u nhung mao màng m (tên

ti ng Anh vi t t t là CVS). Trong xét nghi m này, ng i ta l y m t ít mô t  nhau thai. Bác s
 xuyên m t m i kim c c nh  qua thành b ng c a ng i m  (ho c có khi c m qua âm o)

vào t i nhau thai, v i s  giúp  c a siêu âm. M c ích c a xét nghi m là  xác nh gi i
tính c a a tr , và n u ó là con gái,  xác nh xem a tr  có m c b nh CAH hay không.

u a tr  là con gái và có m c b nh CAH, ng i m  s  ti p t c u tr  thu c
dexamethasone cho t i kì sinh n . N u a tr  không m c b nh, ho c n u a tr  là con trai,
ng i m  s  ng ng u tr .



17

Ph ng pháp u tr  này v n ang c ti p t c nghiên c u, nh ng t  ra an toàn i v i c
 l n con, và t  l  s  tr ng h p ng n ch n c nh ng bi n i c a c  quan sinh d c  tr
c b nh CAH là r t cao (85%).

Vi c ch n oán b nh CAH tr c khi sinh v n còn g p khó kh n n u a tr  thu c d ng b nh
nhân không m t n c, b i vì hoóc-môn c a a tr  v n có th  m c bình th ng ho c h i
cao m t chút. Nh  có các nghiên c u trong phòng thí nghi m và nghiên c u lâm sàng mà vi c
ch n oán và u tr  tr c khi ã tr  thành s  th t.

Hi n nay  nhi u n c, ng i ta áp d ng xét nghi m máu ông l y m u trong vòng 24-72 gi
sau khi a tr  ra i  xác nh xem a tr  có m c CAH không tr c khi a tr  b m.
Nh  v y, ng i ta có th  ch n oán và u tr  s m nh ng tr ng h p bé trai m c b nh CAH,
và xác nh c các tr ng h p b nh nhân CAH không m t n c.

Tuy nhiên, v n c n có thêm các nghiên c u sâu h n  hoàn thi n các ph ng pháp thay th
các hoóc-môn thi u  b nh CAH, sao cho có th  gi m nhi u h n n a các tác d ng ph  c a

n b nh này. C ng c n kh n tr ng có các nghiên c u  h  tr  các bác s , y tá trong nhi m
 t  nh  là nói chuy n v i nh ng ng i chu n b  làm cha, làm m  c a nh ng a tr  m c
nh CAH.

Ngoài ra, c n ti n hành nghiên c u theo dõi chi ti t các b nh nhân CAH ã n tu i tr ng
thành, ánh giá k t qu u tr  t  nh n l n. Chúng ta ã ti n m t b c dài  tìm hi u

nh CAH, nh ng con ng tr c m t v n còn nhi u vi c ph i làm.


