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CON CUA BAN VOl BENH TANG SAN THUQNG THAN BAM SINH

Nhu vay 1a con ban d& duoc chan doén la méc bénh Tang san Thugng thin Bam sinh. Nghe
that déng so ... nhung cd liéu cd déng so that khdng?

Tang sin Thugng than Bam sinh (goi tit theo tén tiéng Anh1aCAH) lamét loai bénh khong
phd bién, nhung nguoi ta da hiéu tuong tan vé bénh nay vadatimracéc phuong phap d1eu tri
hi¢u qua. Nhung nguol méac CAH van co sirc khoe tot néu duogc diéu tri, va oo thé SOng rat
tho. Ho ¢ thé 1am bat ctr thir gi ho mudn, ké ca 1ap giadinh vasinh con dé¢ cai. bé duy tri
tinh trang sirc khoe t6t, ho can udng thubc, va viéc udng thuc duoc coi 1a mot phan thiét yeu
trong cudc song cia ho. Thude chita CAH khéng bao gio thiéu, va ciing khong ton kém lam.
Con ¢6 nhirng loai beénh t¢ hai hon CAH nhiéu. Bénh CAH ¢ gay phién phirc, _nhung khong
gay tat guyen. Nhitng ngudi mac CAH ludn c6 b me, ban bé va mot nhém hé trg bénh nhan
CAH sin sang giang tay gilp d& ho. Béc sI ciing ¢6 thé gitp ban lién hé voi nhitng ngudi ndy.

Ban chit cia CAH

CAH lamot loai bénh bam sinh lién quan dén cac hodc-mén cia tuyén thuong than. T “tang
san” co nghiala“lén quamac”. Tré em bi CAH ¢ nghia la khi sinh ra dé cé tuyén thugng
than I6n qua mac.

Hob6c-mon la gi?

Hodc-mdn (con goi la kich thich t6) 1a c&c chat dan truyén héa hoc trong co thé con ngudi.
Ching dugc mot tuyén noi tiét (hay con goi 1atuyén san xuat hodc-mdn) tao rad mat noi va
c6 téc dung & mot noi khéc trong co thé. Chang han nhu ho6c-mén sinh duc nit duoc san xuat
trong budng tring nhung lai ¢6 téc dung & céc co quan khéc, 1am cho nguc to, héng ng, va
xuat hién kinh nguyét. C6 rat nhiéu loai hodc-mdn va nhiéu tuyén noi tiét, mdi tuyén noi tiét
lai tao ramot sb loai hodc-mdn riéng. Bé hiéu duoc bénh CAH, céc tuyén quan trong nhét can
luu y latuyén thuong than vatuyén yén.



Thé nao la tuyén thweng than?

Tuyén thuong than 1a mét cap co quan hinh tam giéc, mdi co quan cé kich thudc xap xi hat 6c
chd, nam trén than, sét voi thanh sau caa khoang bung.

Tuy nhé nhung tuyén thugng than tao ra mat sd loai hodc-mén quan trong nhit ma co thé
khong thé thiéu dugc. Cac hodc-mén nay c6 thé duoc bao ché thanh dang thubc vién hodc
thudc tiém, dé co thé van co thé ton tai dugc néu thiéu tuyén thugng than. O tré em mic bénh
CAH, mot b bo phan can thiét dé tao ra cac hodc-mdn thiét yéu trong “cd méy” hda hoc phirc
tap cuaco thé bi khiém khuyét, va tuyén thuong than tao ra hodc-mén khéng pht hop.

tuyén thuong

than

Kiém soét tuyén thweng than:
“nut dieu khién” tuyen yén

Tuyén thuong than dugc diéu khién bai mot tuyén yén — mot tuyén hinh hat dau nim & day
n&o. Pay 1a “tuyén chu”, diéu khién rat nhiéu tuyén khéc, gidng nhu nhac truong chi huy dan
nhac vay. Khi tuyén thuong thin khong sin xuat du loai hodc-mén chinh (cortisol), tuyén yén
s& guri mot hode-mon kich thich thugng than dé yéu cau tuyén thugng than sin xuat thém
hodc-mon. Néu hodc-mén kich thich thuong than van & muc cao trong mot khoang thoi gian
dai, tuyén thuong than s phlnh to ra. Khi c6 qué nhiéu cortisol don vé tuyén yén, “nat diéu
khién” tuyén yén s& chuyén sang ché do tat, vatuyén thugng than s3 dwoc nghi ngoi cho dén
khi mirc d6 hodc-mdn tro lai binh thuong. Théng thuong, tuyén yén vatuyén thuong than rat
can bang véi nhau.
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Céc hooc-mon thweng than

1 Cortisol  Cortisol can thiét dé bao vé co thé trudc céc téc dong chung cia dm dau, bénh
tat hoac chan thuong. Néu mot ngudi cd tuyén thuong than hoat dong kém bi 6m, bénh —
chang han nhu viém &mi dan, hoic bi chin thuong nang nhu bj gy chan —thi nguoi do dé
roi vao tinh trang “so ¢’ (6m nang voi huyét &p ha téi muc nguy hiém), va chi khi ndo duoc
tiép cortisol hozc mot loai thubc men tuong tu (nhu hydrocortisone) thi méi khoi. Van dé nay
s& dugc dé cap dén nhiéu hon & phan sau.

2 Ho6c-mén gid mudi Hodc-mén ndy kiém sodt lwong mubi trong nudce tiéu mat di
quaduong than. Néu thiéu hodc-mén nay thi s& khéng kiém soét duoc lwgng muoi mat di, dan
toi tinh trang mat nudce va thiéu muoi trong co the.

3 Androgen (ho6c-mén nam) Ca nam va nir déu ¢ androgen. Hodc-mdn nay dugc coi
la ho trg quatrinh tang truong ¢ tré vala yéu to lam moc 16ng ¢ b phan sinh duc nir.

MBai tuyén thugng than déu ¢ kha nang tao rabaloai ho6c-mén trén, vadéu tir cling mot
nguyén ligu — d6 la cholesterol. Cholesterol c6 thé dugc tao ratrong co thé ngudi, ciing c6 thé
dugc tim thay trong thic in, trong cac loai ma dong vat. Dé hiéu tuyen thuong than c6 thé
tao radugc hooc-mon tir cholesterol bang cach ndo, xin xem so d6 sau.

cholesterol

tuyén yén

gitr mudi




Trén so d6 ndy, chat liéu khai dau (cholesterol) duoc twong trung bang nude chiratrong bé.
Mot 6ng dan dua cholesterol rakhoi bé chira, chialam ba nhanh, tir méi nhanh nay chay ra
mot dong hodc-mén khac nhau. Trong co thé, sy phan chia dong chay ndy duoc thyc hién nho
mot sd hda chat nhat dinh, goi 1a enzyme, mdi loai enzyme gay ramét thay doi héa hoc nhat
dinh ddi voi cholesterol. Céc enzyme ndy can thiét ddi véi sy hinh thanh cac hodc-mén
thuong than giéng y nhu men can thiét ¢ 1am ra banh mi.

CAH —tinh trang thiéu enzyme

S6 lwong enzyme c6 trong co thé khi sinh ra.caa méi nguoi 6 da hay khéng phu thudc vao
céc nhan td gen hoac di truyén. G bénh CAH, mot trong cac enzyme thuong than bi thiéu hyt.
Enzyme dic biét ndy kiém soét sy hinh thanh caa cortisol va hodc-mén gite mubi. Sy thiéu hut
enzyme ndy co thé xuat hién & mot hodc nhiéu thanh vién trong giadinh. CAH labénh rdi
loan vé& gen, hay con goi 1a “khiém khuyét bam sinh”.

Vin dé vé hooc-mén & bénh CAH

So sanh so d6 dudi day véi so dd ¢ trang trudc.
cholesterol
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Theo so d6 trén, hai dng dan (chira cortisol va hodc-mén giir mudi) bi tic. O bénh CAH,
enzyme bj thiéu 1am giam kha nang sin xuét ra cortisol va hodc-moén giir mubi quatuyén
thugng than. Tuyen yén dugc truyen tin hiéu lalugng cortisol chay quakhong du, vi vay cén
cung cap thém céc chat ligu khoi dau (chol esterol). Tuy nhién, céc dng dan van bj tic, nén tat
ca lugng cholesterol phu troi déu dugc chuyen héa thanh androgen.

Do d6, bénh CAH c6 thé dan t6i batinh trang réi loan sau:

1. Thiéu cortisol ’
2. Thiéu hooc-mén gitr muoi
3. Thiraandrogen



“Bénh nhan khéng mat mudi” va “bénh nhan mat muéi”

Tré bi CAH duoc chiathanh hai nhém, nhém “bénh nhan khong mat mudi” (chiém 20% tong
s0 bénh nhan CAH) va nhém “bénh nhan mat muoi”.

Bénh nhan khéng mat mugi 7 o
Tré em bi CAH khong mat muoi thuong khoe manh, nhung c6 thé sinh ravéi mot so bat
thuong ¢ bo phan sinh duc do thira androgen.

O tré em géi, bénh CAH khong mat mudi thudng dugc chan doén tir 1Gc mai sinh vi am vat bi
phinh to va cac m6i &m vat bj dinh vao nhau mot phan. Tuy nhién, trong mot sb truong hop,
nhirng khéc biét nay co thé khdng thé hién rd. Voi nhirng truong hop tré khong duoc chin
dodn bénh khi méi sinh, am vat van tiép tuc phinh to rava ngay cang thay rd.

O tré emtrai, bénh CAH khéng mat mudi khéng thé hién dau higu gi dé co thé phét hién ratir
lGc tré mai sinh. Thudng thi bénh chi ¢6 thé chan doén duoc khi duong vat caatré phinh to
ratir rat sém, cd thé ¢ 16ng & bo phan sinh duc, vatré cao bat thuong. Nhitng thay doi nay co
thé khong rd rét cho dén khi tré dugc 2-3 tudi. B6 1ado tré bj thiranhiéu androgen tir som.
Két qua chup X-quang cho thdy xuong caatré phé trién qua som. Didu nay khong tét, cho
thiy tré tién gan t6i thoi Ki trueang thanh som hon binh thuong. Mot sb hién tuong ting truong
dlng ra phai xuat hién khi tré con nho lai khéng dién ra. Do d6, chiéu cao cia cac bénh nhan
mac bénh nay lai bi han ché khi l6n 1én.

Bénh nhan mdt mugi

O nhitng bénh nhan mat mudi, tinh trang thiéu enzyme trong tuyén thugng than nghiém trong
hon ¢ nhitng bénh nhan khong mat mubi. Tré c6 nhiéu kha nang mat mot luong mudi qua lon
trong nudc tiéu néu bénh khdng duoc kiém soét, va didu ndy co thé dan tai tinh trang mat
nudc cap tinh, huyét &p thap, budn ndn, ndn mira. Luong mudi (na-tri va clo-rua) vaduong
(glu-cd-z0) trong mau glam con lugng karli lai tang. Tinh trang nguy hiém trén goi 1a “khing
hoang thuong than”, can c6 céc bién phép y té khan cip méi ciru sbng dugc.

Mot sb bénh nhan mac bénh CAH dang mat mudi hau nhu khéng dugc canh béo vé khang
hoang thuong than. Dau hiéu dau tién caatinh trang ndy |a nén mira lién tuc. Trang thé budn
nga nhiéu kha nang la do lugng duong trong méu thip gay ra, vanéu khéng dugc tiép duong,
c6 thé dan téi hén mé.

Nhirng bénh nhan khdng méat mudi rat it khi gip phai khing hoang thuong than vi ho tao ra
dugc nhiéu cortisol va nhieu hooc-moén gitt muoi hon nhitng bénh nhén mat muoi.




Nguyén nhan cuia tinh trang khiing hodng thueng thgn 1a gi?

Co thé thudng phan tng voi bénh tat (sbt, nhiém tring hoidc céc loai bénh khéc) va cac chan
thuong bang céach tao ra nhiéu cortisol hon. Phan ang ndy gidp 1am tang lugng duong trong
méu va huyét 8p, hd tro cho quatrinh hdi phuc. O bénh CAH, tuyén thuong than khong co
kha ning tao rathém cortisol. Do d6, sirc dé khang caa co thé yéu hon, va anh huong caa
bénh tat hodc chan thuong co thé nghiém trong hon. Khing hoang thugng than cé thé phong
tranh dwoc (xem phan sau, Piéu tri CAH).

PIEU TRI CAH

CAH labgnh kéo dai suét doi, khong c6 cach no chira dirt diem dugc. Khong thé thay thé
enzyme, va phau thuat ndo hoic phau thuat tuyen thuong than ciing khéng thé gitp duoc gi.
Tuy nhién, co thé thay thé céc hodc-mon bi thiéu -- tac la cortisol va hodc-mon gt mudi --
bang céch udng thudc. Thude ndy can ubng hang ngay, sudt doi, ké ca khi tré hoan toan khoe
manh. Khi bi bénh CAH khéng can phai an kiéng. Tré em gai bi CAH thudng cin phau thuat
dé bo phan sinh duc tré lai hinh dang va kich ¢ binh thuong. Tré em trai thi khéng can.

Céc loai thuéc

C6 mot s loai thudc co thé diing dé thay thé cho hodc-mén ty nhién cortisol. D6 I&:
hydrocortisone, cortisone, prednisolone, dexamethasone. Méi loai thuoc cd cong hiéu va thoi
gian tac dung khac nhau.

Hydrocortisone c6 cdng hiéu twong tu nhu cortisone, prednisolone ¢ cong hiéu manh gap
nam lan, con dexamethasone manh gap 40-80 lan cortisone. Prednisolone va dexamethasone
c6 thoi gian téc dung twong ddi dai. Cortisone va hydrocortisone c6 thoi gian tac dung ngan
hon, tét nhat 1anén udng hai hoac balan mdi ngay.

Prednisolone, vai thoi gian tac dung 1&u hon hydrocortisone va cortisone (téc dung 12-24

gio), ¢ nhidu kha nang 1am han ché sy tang truong hon so véi céc loai thudce téc dung ngan.
Hydrocortisone la loai thuoc nén dung nhat cho tré bi CAH.
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Dexamethossone (Dexamethasone) thuong duoc coi 1a khéng phu hgp cho tré dang tang
truong do cong hiéu qué lon vathoi gian tac dung kéo dai (24-48 gio), géy cantré sy tang
truang. Tuy nhién, khi tré dadat chiéu cao binh thuong ciia ngudi 16N, dexamethasone c6
hiéu qua rat tot, gitp kiém soét bénh 24/24 gior, hon nitamdi ngay chi phai ubng mot 1an duy
nhat. Néu can thém ho6c-mén gitr mudi, bénh nhan c6 thé dung fludrocortisone (tén thuong
mai [a“Florinef” — E.R. Squibb & Co.).

Liéu dung thudc

Liéu ding chinh xac dé diéu tri bénh CAH thay doi tly tirng tré, ty theo khd ngudi, kha nang
hap thy caa rudt va céc nhan té khéc. Liéu dung thubc do béc si xé&c dinh riéng cho tirng
ngudi, dya trén cac két qua xét nghiém mau va nuéc tiéu thuong xuyén, két hop véi theo doi
|am sang sy tang truang caatré, sy phét trién va huyét &p. Khi tré 16n 1én, tat nhién liéu dung
thudc & tang lén.

Trong mot s truang hop nhat dinh, can cé phuong phép diéu tri dac biét 1atang lidu ding
hydrocortisone tam thoi.

Khi nao thi tang liéu hydrocortisone

1 Khi tré mét, ém, dac biét lakhi sdt cao (nhiét do trén 38,5°C).

2 Khi tré can thudc gy mé vi bét ki ly do gi. Nhat thiét phai tiém hydrocortisone
cho tré truge khi gay mé, néu khong tré cé thé tae vong.
3 Khi tré nbn mira, tiéu chay. Co thé tré khong chi can duong dau véi nhirng nhu cau

phét sinh thém khi 6m, mada day tré c6 thé khdng hdp thy duoc thudc tri CAH
theo cach thdng thuong. Hay de nghi bac si tiém hydrocortisone cho tre. Neu tré bi
ndn mira hoac tiéu chay nang thi tot nhat 1a cho tré diéu tri tai bénh vién.

Khéng can tang liéu hydrocortisone trong cac truong hop cat, md nho hoic tray, xudc, ké ca
khi gay mé cuc bo (tiém gan vét cat, md dé lam téliét cam gi&c). Tuy nhién, néu vét thuong
nang hon (vi du nhur gdy tay, gdy chan) thi can tang lidu hydrocortisone. Trudng hop cang
thang than kinh (vi du nhu hdi hop trude ki thi) khdng can tang liéu hydrocortisone. Tuy
nhién, trudc tham giamot mdn thé thao doi hoi dai sirc thi ciing 6 thé tiang licu
hydrocortisone.



Can ting liéu hydrocortisone bao nhiéu?

Can cho tré udng khoang gip balan liéu uong hang ngay, lién tuc trong vong 3-4 ngay. Khi
can tiém hydrocortisone, b&c si tiém s3 quyét dinh liéu thube.

Luuy: Trong trudng hop ban khéng chic khi ndo nén cho tré tang liéu hydrocortisone,
tang lidu van an toan hon la khéng tang.

Mt s 161 khuyén dc bigt
1 Mbi bénh nhan CAH cin deo bang hoac deo vong tay c6 dong chir “ Thiéu nang
tuyén thuong than: Trong truong hop khin cip, xin tiép hydrocortisone”
2 Néu ban dinh di du lich, nén dé nghi béac si chuyén khoa chiam soc cho con ban viét
thu néu nhirng van dé y hoc chinh ma con ban c6 thé gap phai va cach xi ly céc
van dé d6 trong tinh trang khan cap nhu thé no.

Tac dung phu caa hydrocortisone

Néu liéu sir dung qué cao, chang han nhu trong mot s truong hop can thiét dé diéu tri bénh
viém khép hoac hen suyén ning, hydrocortisone cé thé 1am cham lai quatrinh phét trién, gay
cao huyét 4p, 1am xuat hién tan nhang, ting can va phl mat. Tuy nhién, c&c tac dung phu nay
kho xuat hién & bénh nhan CAH, bai vi muc dich caa viéc diéu tri chi 1abd sung nhitng gi co
thé thiéu, tra lai trang théi binh thuong cho co thé. C6 thé biét chic lidu thudc co phil hop voi
nhu cau caating ca nhan hay khéng bang cach xét nghiém dinh ki.




Xét nghiém mau va nwéc tiéu véi bénh CAH

Muc dich caa viéc xét nghiém mau va nuéc ticu cho bénh nhan CAH lanham dam bio licu
thudc ma bénh nhan ubng chi viradu dé kiém sod mirc do san xuat androgen va khong gay
téc dung phu. Két qua xét nghiém dugc phan tich song song véi két qua kham thyc té.

Do voi méu, nguoi ta.guan tam dén mirc do ciia mot héa chat dac biét tén la 17-
hydroxyprogesterone (o khi viét tit 1a 170HP) varenin huyet tuong (PRA) Muc do 170HP
cao dong nghia véi tuyén thugng than dang hoat dong qua manh, vaco thé can tang liéu
hydrocortisone. Miic do renin huyét twong cao ¢6 nghia la lwong mudi trong méu dang thap.

Déi v6i nude tiéu, nguoi tado luong chat pregnanetrlol Chét nay dugc chuyén hoa tir
170HP, nhung Vi nuée tiéu duoc ldy mau trong vong 24 gio, luong pregnanetriol trong nusc
tiéu co thé cho thay két qua rd hon so véi 170HP vé kha nang kiém soét chung.

Tai Bénh vién Nhi Hoang gia [Melbourne, Australia], chiing téi do lwgng 170HP, PRA va
pregnanetriol cir bathang mot lan. Céc bénh vién khéc c6 thé &p dung phuong phdp khéc.
Ngudi 16n mac bénh CAH khéng cian dugc xé nghiém thudng xuyén nhu tré em, boi vi ho da
guagiai doan tang truong.

Nhiing thay dbi & b phan sinh duc ciia tré em gai mac bénh CAH

Déi véi tré em géi con nho tudi mac bénh CAH, bo phan sinh duc tréng giéng bo phan sinh
duc caatré em nam. Am vat phinh to rava co thé trong gidng duong vat ¢ nho. Ngodi ra,
khe ho gitra cac moi am vat ¢ thé hoi ¢ong lai, che mat duong vao am dao. Thuong thi ngudi
ta chi c6 thé nhin thiy mot 16 ma. Ca dudng tiéu 1an am dao déu chung nhau mot 15 nay.

Tuy nhién, cac co quan bén trong lai kha binh thuong. Am dao, tir cung va budng trizng déu
hoat dong tot, vatré em gai mic bénh CAH thudng van cé kha ning co con.

Nhirng thay doi bén ngoai nay dién ra nhw thé nao?

Khi tré bit dau hinh thanh bén trong tir cung, ngudi takhong thé phéan biét duoc gitra bo phan
si’nh duc nam vai bo phan s nh duc nit. Hinh duéi day cho thay bo phan sinh duc nam véptr
rat “kho phan bigt”. Luu y rang ca ¢ nam gioi lAn nit giéi déu c6 mot khe ¢ gitra, & mot dau
hoi phinh Ién thanh hinh khuy, & phét trién thanh duong vat hoac &m vat sau nay.

11



& duong vat
@ ] hoac am
SRR =N vat

khe ho
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Hinh tiép theo cho théy s phét trién ¢ tré em trai véo tuan thir 12-15 sau khi thy tinh, khi tinh
hoan bat dau sin xuat ra androgen. Bau nho hinh khuy phét trién thanh duong vat, khe ¢ gitra
khép lai dan tir dudi 1én, 16 ciaong dan tiéu doi dan vé phia dau duong vat, va biu thanh hinh.

duongvat —_|

16 tiéu

biu

Hinh duéi cling cho thiy bo phan sinh duc binh thuong ¢ nix gisi. Do androgen thuong khong
dugc san sinh ¢ thai nhi tré em géi, &m vat van nho valo van me rong.
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16 tiéu

craam dao 1

O bénh CAH, tuyérg thuong than san xuét ra androgen, khién cho bo phan sinh duc caatré em
gai bat dau phat trien theo hugng nam tinh.

D6i khi ¢ tré em mac bénh CAH méi sinh, nguai takhd ¢ thé chac chan duogc vé gigi tinh
cuatré. Co thé can dén xét nghiém dé xéc dinh céc co quan ni tang cuatré, ciing nhur cin céc
xét nghiém hodc-mén lién quan dén tuyén thuong than. Két qua xét nghiém thuong co trong
vong 2-3 ngay.

Phiu thuit cho tré em gai mic bénh CAH

Tré em gai mac bénh CAH thuong can téi phau thuat dé 1am am vat trg vé kich thuéce binh
thuong, téch roi cac moéi am vat bi dinh vao nhau, va mé rong cira &m dao. Tén ky thuat caa
loai phdu thuat ndy 1a“thu nho am vat vatao hinh &m dao”. Phau thuat dugc tién hanh 1am
mot hoic hai giai doan. Phau thuat thu nhé am vat duoc thuc hién trong vong mot vai thang
dau khi tré méi sinh. Thi thuat tao hinh am dao thuong cd thé duoc tién hanh dong thoi Véi
phau thuat thu nho &m vat, nhung ciing co thé doi cho dén khi tré dén tudi vi thanh nién, truge
khi bat dau c6 kinh nguyét. Vé sau &m dao cd thé dugc nong ra dé kinh nguyét thoét ra ngoai
vadé giao hgp. Cac hodc-mdn nir do budng trimg tao rakhi tré day thi [am mém cac mé va
gitp am dao dé co gian hon.

Cugc sbng ciia phu nir mac bénh CAH da trwéng thanh

Phu nir mac bénh CAH c6 thé sinh con dé céi, cd co hdi thu thai rit cao néu dam bao tot su
can bang hodc-mén. Néu cac hodc-mdn khdng dugc can bang (co thé do quén khdng udng
thudc), chu ki kinh s3 khéng déu hoidc tham chi tit kinh tam thoi.




Do hau hét tré em géi mac bénh CAH déu trai qua phau thuat & am dao khi con nho, khi 16n
s& con lai seo md. Am dao c6 thé khdng du gidn rong khi phy nix sinh con, do d6 thudng can
thu thuat Caesar (md d¢) dé lay duatré ra. Trong quéatrinh tré da va sinh con, phy nit can
dugc tang lidu dung hydrocortisone.

CAH di truyén nhw thé nao?

CAH labénh mang tinh di truyén, tirc 12 bénh phy thudc vao céc nhan té di truyén va co thé
anh huong téi mot hoac nhiéu thanh vién trong gia dinh.

Ban chit cta sir di truyén

Mai con ngudi duoc sinh rado mét tring duoc thy tinh véi mot tinh tring. Céc dic diém cua
ngudi bd dugc chira dung trong tinh triing, va cac dic diém caanguoi me dugc chira dung
trong trizng. Céc té bao tinh triing va trang chira hang tram nghin phan tir rat nho goi la gen.
Mbdi gen tugng trung cho mot diac diém ndo d6 cianguoi b hoic ngudi me ma dira con thira
hudng.

Khi mot trieng duoc thy tinh véi mot tinh triing, c&c gen cua ngudi bd va céc gen caa nguoi
me hop lai voi nhau, vado d6 trang duoc thu tinh (mot con ngudi méi) co hai by gen, chang
han nhu mot gen vé mau mat tir me vamot gen vé mau mat tir bd. Trén thyuc té, moi dac diém
déu o6 mét cip gen riéng. Cac gen caa bd vame lubn di véi nhau thanh cip, va céc cap gen
ndy duoc téi tao trong mdi té bao co thé cira con ngudi mai.

Mdi dic diém caadia con lakét qua sy tong hop anh huong caa mot cap gen. C6 khi hai gen

trong mot cap s¢ ¢ anh husng nhu nhau, nhung cd khi mot gen lai ¢o anh huong manh hon
nhieu gen kia.
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Gen khiém khuyét

Ciing nhu moi thir khéc, gen ciing c6 khi bi khiém khuyét va cé thé khong hoat dong binh
thuong. Hau hét cac gen khiém khuyét khdng gay anh huang gi néu chi mot trong hai gen
trong cip gen bi 161, bai vi gen kia van hoat dong binh thuong. Céc gen 15i ¢6 thé dugc trung
hoa nhd mot gen ddi téc hoat dong binh thuong goi 1a“gen 1an”. Céc chuyén gia vé di truyén
hoc uéc tinh rang ching ta déu co khoang nam hozc sau loai gen lan nhu vay.

Ké mang mam bénh

Nguoi mang gen lan ma khong chiu anh huong ciia gen lan @6 (do c6 mot gen hoat dong binh
thu‘ong lam trung hoa gen 15i) d6i khi bi goi 1a*“ké mang mam bénh”. Tuy nhién thuat ngir
nay khong phii hop, vi phan I6n moi nguoi ding tir “ké mang mam bgnh” dé miéu ta mot
nguoi mang bénh truyen nhiém nguy hiém, do d6 thuat ngir nay gay ra an tuong xau. Theo
nghia ¢ trén, ai ciing c6 thé duoc coi 1aké mang mam bénh cia mot gen lan khong binh
thuong.

Gen l@n c6 thé gay rdc roi

Néu ha ngudi ¢ ciing mot gen 1an y hét nhau ¢ con véi nhau, rac rdi c6 thé xuat hign, boi vi
trong sb céc con cuaho s3 o thé cd mot vai dira thira huong gen an do tir ca bd 1an me. Ba
con nhan mét cap gen lan bat binh thuong d6 6 kha niang bi di tat.

CAH: khiém khuyét do gen lgn

CAH lakét qua cia mot trong nhirng khiém khuyét vé gen lan pho bién. Trén thyc té, cir 50
nguoi thi lai ¢ mot ngusi mang gen 1an CAH. Nhung gen ndy lai bi 1an trong hang nghin gen
khéc, nén cir 14.000 ngudi thi méi 6 mot ngudi mac bénh CAH. Gen b 15i trong truong hop
bénh CAH chinh 14 gen kiém soét b lugng hda chat dac biét (21-hydroxylase, xemtrang 8)
chira trong tuyén thugng than.

Ngudi mac bénh CAH |anhitng ngudi nhan mot gen CAH tir bé hodc me. Bai vi té bao co thé
ho chi chira hai gen lan CAH bat binh thudng va khdng chira gen binh thuong ndo, céc té bao
trong tuyén thugng than khéng co kha niang tao raenzyme véi sb lwong binh thuong, va do do
anh huong 16N toi kha nang hoat dong caa tuyén thuong than. Mot s (chir khdng phai 1a tat
ca) anh chi em caa nhitng nguoi mac bénh CAH s nhan mot gen CAH tir b hoic me. Biéu
nay ciing khéng nghiém trong, vi ho van cé thé hoan toan khoe manh.

Xé&c sudt mac bénh 1a bao nhiéu?
Néu mot cip vo chong c6 mét hodc nhiéu hon mot dira con méc bénh CAH, trong khi ca hai
nguoi deu khdng bi bénh, thi x&c suat dé nhirng dira con sip sinh mac bénh CAH s& 1a mét

phan tu.

Néu mot nguoi mac bénh CAH két hon véi mot nguoi khng bi CAH, kha nang con céi ho
mac bénh CAH larat thap, khoang mot phan tram.

Néu hai nguoi ciing mic bénh CAH c6 con véi nhau, tit ca con céi ho déu s3 miac bénh CAH.
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C6 thé xét nghiém déi tc tiém ning xem co mang gen CAH hay khong?

Nhitng nguoi mac bénh CAH, hodc nhung nguoi ¢d kha nang mang gen 1an CAH (vi du nhu
anh chi em caa nguoi méac bénh CAH), ¢6 1& s3 cam thay yén tam hon dé c6 con néu c6 cach
ndo d6 xé nghiém xem ban tinh cuaho cd mang gen CAH hay khéng. Bé d4p (g muc tiéu
do, mot loai xet nghiém co tén la“xet nghiém Kich thich Synacthen” da dugc st dung, nhung
do tin cay cua xét nghiém nay chua cao. Nguoi tada tién hanh khé nhiéu nghién ciru vé van
deé nay, vahy vong rang mot loai xét nghiém hoan toan dang tin cay ¢ ssm radoi. Bat ki cap
\(Y chong tré ndo mubn dugc tu van vé linh vuc ndy co thé tim gap chuyén gia thdng thao vé
céc tién by cdng nghé mai nhat.

Chin doan va diéu tri CAH tir thai nhi
Gan day, nghién ciru cho thay co thé chin doén vadiéu tri CAH cho thai nhi.

Viéc chan doén vadiéu tri thai CAH cho thai nhi chi c6 thé thuc hién duoc néu ngudi me
trugc day tirng c6 con mac bénh CAH, vado d6 biét rang dira con tiép theo ciing ¢ thé bi
bénh. Trong truong hop ndy, nguoi me duoc yéu cau udng thudc dexamethasone méi ngay ba
1an, tir khi ngudi me biét laminh c6 thai va khong duoc muon sau chin tuan ké tir ngay dau
tién caa chu ki kinh nguyet gan nhat. Sau ngay dau tién caa chu ki kinh nguyeét gan nhat tir
mudi dén muoi mot tuan, nguoi me 3 duoc xé nghiém 1ay mau nhung mao mang dém (tén
tiéng Anh viét tat [ACV'S). Trong xét nghiém ndy, nguoi taldy mot it md tir nhau thai. Béc si
s& xuyén mot miii kim cuc nho qua thanh bung caa ngudi me (hoic c6 khi cam qua am dao)
Va0 toi nhau thai, voi sy gilp d& caa siéu &m. Muc dich caa xé nghiém la dé xéc dinh giéi
tinh cnadwatre, vanéu dé la con géi, dé xéc dinh xem dtatré cd mac bénh CAH hay khong.

Néu duatre 1a con gai vaco mic bénh CAH, ngudi me S5 tiép tuc diéu tri thude
dexamethasone cho t6i ki snh ng. Néu dira tré khdng mac bénh, hoac néu daatré lacon trai,
nguoi me £ ngirng dieu tri.
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Phuong phép diéu trj nay van dang duoc tiép tuc nghién ciu, nhung t6 ra an toan ddi véi ca
me Ian con, vati l¢ 50 truang hop ngan chian duoc nhitng bién doi cua co quan sinh duc & tré
méc bénh CAH larat cao (85%).

Viéc chan doan bénh CAH trugc khi sinh van con gap khé khan néu dtratré thuoc dang bénh
nhan khéng mat nuéc, bai vi hodc-mdn cuadtatré van cé thé & mie binh thudng hoic hoi
cao mot chat. Nho ¢d cac nghién ciru trong phong thi nghiém va nghién ciru 1&m sdng maviéc
chian doan va diéu tri trugc khi da tro thanh syr that.

Hién nay ¢ nhidu nugc, ngudi ta dp dung xét nghiém mau déng Idy mau trong vong 24-72 gid
sau khi duatré radoi dé xéc dinh xem dtratré 06 mac CAH khéng truge khi diratré bi dm.
Nhu vay, nguoi ta co thé chan doan va diéu tri som nhitng truong hop bé trai mac bénh CAH,
va x&c dinh dugc céc truong hop bénh nhan CAH khéng mat nudc.

Tuy nhién, van can cd thém cac nghién ciru sau hon dé hoan thién cac phuong phép thay thé
céc hode-mén thiéu & bénh CAH, sao cho 6 thé giam nhiéu hon nira céc téc dung phu cia
can bénh ndy. Ciing can khan truong c6 céc nghién ciru dé hd tro c&c béc i, y tatrong nhiém
vu té nhi A ndi chuyén véi nhitng nguoi chuan bi 1am cha, |am me caa nhirng dta tré mac
bénh CAH.

Ngoai ra, can tién hanh nghién ciru theo ddi chi tiét cac bénh nhan CAH d& dén tuoi trueng
thanh, dé danh gid ket qua dieu tri tir nho dén Ion. Ching ta datién mot budc dai dé tim hiéu
bénh CAH, nhung con duong trudc mat van con nhiéu viéc phai lam.
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