BO PHAN SINH DUC MO’ HO (Fetal Ambiguous Genitalia)

Bai viét nay s& gilup ban hiéu bd quan sinh duc mo hé cla
thai nhi 13 gi, ban can nhirng xét nghiém nao va y nghia cla
viéc chan dodan déi vdi ban, con ban va gia dinh ban.

Bd phan sinh duc mo hé 1a gi?

BO phan sinh duc mo ho 1a mét bat thwong hiém gip cé thé
anh huwdng dén em bé trong tlr cung va sau khi sinh. N6 dé
cap dén sy xuat hién khdng rd rang hodc khdng chdc chan
clia co quan sinh duc ngoai cla thai nhi, din dén viéc khé
xac dinh gidi tinh thai nhi. Vé ban chat, cé su nham 1an gitra
sy hién dién cha am vat hoac duong vat va gitta su hién
dién cla biu hodc méi am hd. Vi vay, bac si siéu am thai nhi
khong thé xac dinh dwoc em bé |a trai hay gai.

Bd phan sinh duc mo’ hé xay ra nhu thé nao?

Co quan sinh duc khéng ré rang l1a mot tinh trang hiém gap
va xay ra & khoang 1 trén 5.000 tré so sinh. Nguyén nhan
phd bién nhat cla tinh trang co quan sinh duc khéng rd
rang 1a tinh trang tang san tuyén thuong than bam sinh.
Hau hét cac trudng hop nhe tién lugng s& duoc tu gidi han.
Tuy nhién, tinh trang nay cling cé thé 1a mdt phan cba bat
thudng hodc hoi chirng nhiém sac thé.

Co quan sinh duc ngoai tré nén biét hda khi thai duwoc
khoang 9 tudn va sy phat trién co quan sinh duc thuong
hoan tat sau 12 tudn déi v&i bé gai va 14 dén 16 tuan déi



v3i bé trai. Su phat trién hoan chinh cla co quan sinh duc
ngoai & bé trai phu thudc vao mét loai hormone goi la
dihydrotestosterone (DHT) va day la loai hormone nam
manh nhat (androgen); ddi vdi bé gai, sy phat trién ciia am
ho va am dao khéng phu thudc vao hormone.

Néu khdng cé tac dung clia DHT (do thiéu DHT hodc do DHT
khéng hoat ddng), bao thai nam vé mat di truyén cé thé cé
b6 phan sinh duc ngoai la nit. Mat khéc, viéc tiép xuc vai
androgen & bao thai nit cé thé gay ra phan &rng téng hop
trong moi hodc phi dai 4m vat va mé rdng méi. Phoi nhiém
androgen cé thé xay ra do ngudi me st dung hormone, u
budng trirng hodc tuyén thugng than cia me hodc thai nhi,
hodc do thiéu hut mot loai enzyme goi la P450 aromatase.

Nguyén nhan phé bién nhat cla co quan sinh duc khéng ré
rang |a tdng san tuyén thuwong than bam sinh (CAH), 1a réi
loan phat trién gidi tinh cba bao thai ni* vé mat di truyén
(dAn d&n nam tinh héa bao thai nit) do thi€u hut enzyme
lam gidn doan qua trinh san xuat steroid. Trong 90% trudng
hop, sw thiéu hut 1a & enzyme 21-hydroxylase, gy ra sy du
thira hormone 17-hydroxyprogesterone, tir d6 lam tang san
xuat hormone nam.

Thai nhi nam van khong bi anh hudng ngoai trir khd ning
tang sac td va phi dai dwong vat. Sy thi€éu hut enzyme nay
cling lam gidm hai loai hormone khac la aldosterone va
cortisol, c6 thé gay ra tinh trang réi loan dién gidi de doa
tinh mang trong thoi ky so sinh.



TOi c6 nén lam thém xét nghiém nao nira khong?

Co quan sinh duc mo hd thuong dugce chidn doan sau sinh
trong qua trinh danh gia tré so sinh sém, mac du chan doan
trudc sinh da nghi ngd khi khong thé xac dinh duoc gidi
tinh thai nhi khi siéu am giai phau & tam cd nguyét th hai.
Hiém khi chan dodn cé thé dugc thue hién mudn hon trong
thoi ky mang thai. B4t c&t khi nao nhin thdy co quan sinh
duc khéng rd rang, can chi dinh kiém tra siéu 4m chi tiét.

Viéc xac dinh di truyén gidi tinh |a rat quan trong va cé thé
duwoc thuc hién dé dang thong qua cac ky thuat méi lién
quan dén xét nghiém DNA trong mau me. Khi c6 thém két
qua siéu am, xét nghiém DNA cla thai nhi |a can thiét thong
qua mot tha thuat xam 1an goi 1a choc 8i. Ap dung phuong
phap nay, chdng t6i thu thap céc té bao tir nuwdc 6i hodc tir
sinh thiét nhau thai va ching téi kiém tra DNA bén trong
ching. Tadng san thugng than badm sinh cling cé thé duoc
phét hién bang cac xét nghiém di truyén va noi tiét t6 duoc
thue hién cho tré so sinh va cha me.

Nhirng diéu can lwu y khi mang thai 13 gi?

Théng thudng, qua trinh mang thai dién ra khéng thuan lgi.
o] nhitng gia dinh bj tdng sdn tuyén thuwong than bam sinh,
nén tiém hormone dexamethasone cho phu ni{t mang thai
tlr tuan th 6 cha thai ky. Phwong phap diéu tri nay cé thé
giam thiéu tdc déng cha androgen du thira |én co quan sinh
duc cla thai nhi va ndo dang phat trién. Néu thai nhi duorc
xac nhan la con trai thi nén nglrng s dung steroid. Siéu am



theo ddi 4 tuan mot Ian dé theo ddi sy ting trwdng va tién
trién cha co quan sinh duc thai nhi. Chdm séc san khoa tuan
theo quy trinh chudn nhung qua trinh sinh nén tién hanh &
cac bénh vién tuyén trén.

N6 c6 y nghia gi v&i con t6i sau khi né dwoc sinh ra?

Viéc diéu tri tré so sinh ¢4 co quan sinh duc khdng rd rang
nén duoc thuc hién bdi moét nhdom chuyén gia da nganh,
bao gdm céc nha di truyén hoc, béc si ndi tiét nhi khoa va
béc si tiét niéu nhi khoa. Cé nhiéu tranh c3i lién quan dén
viéc xac dinh giéi tinh va cé can thiét phai phau thuat tai
tao lai co quan; sinh duc hay khéng.

Liéu né cé xay ra lan nira khdng?

Trong trudng hop ting san thuwong than bam sinh, nguyén
nhan co ban |a do bat thudng gen 13n nén cé 25% nguy co
tai phat (c 4 truong hop thi cé 1 trudng hop). Diéu nay co
thé dwoc phat hién sém trong lan mang thai tiép theo bang
thi thuat xam lan.

Toi nén hoi nhirng cau héi nao khac?
@ Day ¢ phai la mot truwdng hop nghiém trong vé co
quan sinh duc khong ré rang?
@ Co6 dau hiéu nao khac ngoai co quan sinh duc bi anh
hudng khong?
@ C6 cach nao dé chac chan vé chan doan?
@ Theo ddi thai ky nhu thé nao?



Cé phuong phap diéu tri nao trong thoi ky mang
thai khéng?

T6i nén sinh & dau va khi nao?

Em bé sé dugc cham séc gi sau khi chao doi?

T6i c6 thé gap chuyén gia di truyén duwoc khéng?

T6i c6 thé gdp doi ngli bac si s& hd tro con téi trudc
khi chao doi khong?
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