TAP CHIi NGHIEN ClPU Y HOC

DAC PIEM KIEU HINH CUA TANG SAN THWONG THAN BAM SINH
THIEU 21-HYDROXYLASE PHAT HIEN QUA SANG LOC SO SINH

Bui Thi Tam', Lwong Thi Phwong? va Vi Chi Diing®™

'Bénh vién Buu Bién
2Trwong Dai hoc Y Ha Noi
3Bénh vién Nhi Trung wong

Nghién ctru mé ta loat ca bénh trén 45 tré médc tdng sén thuong thdn bédm sinh (TSTTBS) do thiéu
enzym 21-hydroxylase (21-OH) duwoc phat hién qua sang loc so sinh tai Bénh vién Nhi Trung wong (10/2022
-12/2025), véi muc tiéu mé td dac diém Iam sang va hod sinh cta bénh. Két qua cho thay ty 16 thé mat mubi
(SW) va khéng mét muébi tvong duong nhau (48,9% va 51,1%). Tubi chén doén trung vi & nhém SW cao
hon c6 y nghia so véi nhém khoéng mét muéi [12,0 ngay (IQR: 8,25 -14,0) so véi 6,0 ngay (IQR: 5,0 -9,0);
p < 0,05]. Tinh trang mét nwéc gadp & nhém SW (50,0%) so véi nhém khéng mat muéi (4,3%) (p < 0,05).
Téng séc té vang sinh duc gép phé bién & cé hai nhém; 78,9% tré ni¥ c6 mirc d6 nam hoé ttr Prader Ill tré
1én. Nhém SW ¢6 réi loan dién gidi ndng hon ré rét véi ha natri va téng kali méu cao hon cé y nghia théng
ké so v6i nhém khéng mét mudi (p < 0,05). Néng do 17-OHP méu va pregnanetriol niéu & nhém SW ciing
cao hon c6 y nghia théng ké (p < 0,05). Két qua nghién ctru nhdn manh vai trd quan trong cta sang loc
so sinh trong phat hién sém TSTTBS, dac biét & tré nam thé mét mudi cé nguy co suy thuong thén cép.

Tir khoa: Tang san thwong than bam sinh, thiéu 21-hydroxylase, sang loc so sinh, thé mat muéi, thé

nam hoa don thuan.

. DAT VAN BE

Tang san thwong than badm sinh (TSTTBS)
la nhédm bénh ly ndi tiét di truyén 1an trén nhiém
séc thé thuong, do thiéu hut cac enzym tham
gia tdng hop cortisol clia vé thwong than, trong
do6 thiéu 21-hydroxylase (21-OH) chiém t&i
90 -95% céac trwdng hop. Bénh hién gdm hai
thé |am sang chinh 1a thé ndng (cb dién) va
thé nhe (khong cb dién, trong d6 thé cé dién
lai chia thanh hai thé nhé: thé mat mubi (SW
-Salt Wasting) chiém khodng 75%, d&c trung
b&i con suy thuwong than cip de doa tinh mang
trong giai doan so' sinh; va thé nam hoa don
thuan (SV -Simple Virilizing) chiém 25%, gay
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nam hoa co quan sinh duc ngoai & tré gai va
day thi sém ngoai bién & tré trai, nhwng khong
c6 biéu hién mat mudi ré rét. Néu khong duoc
phat hién va diéu tri kip thoi, ty 1& t& vong & thé
SW c6 thé 1&n dén 10%."2

Trén thé gidi, ty 1&é méc TSTTBS cb dién
thiéu 21-OH dao déng 1/15.000 -1/20.000 tré
sinh séng & cac nwdc phwong Tay, trong khi
tai Viét Nam, ty Ié phat hién qua sang loc so
sinh (SLSS) giai doan 2021 -2023 wo&c tinh la
1/7.383.% Chwong trinh SLSS bang xét nghiém
17-hydroxyprogesterone (17-OHP) bénh pham
mé&u gét chan thAm khod da gép phan lam giam
dang ké ty 1& t&r vong va bién chirng nang do
TSTTBS tai nhiéu quéc gia. Tai Nhat Ban sau
30 ndm trién khai SLSS toan qudc khéng ghi
nhan trudng hop t& vong nao lién quan dén
TSTTBS cb dién.*
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Mac du SLSS gitp phat hién s&m bénh
trwdc khi xuét hién con suy thuwong than cép,
xong biéu hién l1am sang va m&c dd réi loan
sinh hoa ctia TSTTBS van rat da dang gilra cac
thé bénh. Mot s6 nghién ctru cho thay bénh
nhan thé SV van cé thé co biéu hién thiéu hut
mineralocorticoid nhe hodc rdi loan dién giai
trong giai doan nhi nhi.5 Tuy nhién, cac bang
chirng hién c6 cha yéu dén tir cac nghién ctru
quéc té, trong khi do tai Viét Nam van con thiéu
cac nghién clru danh gia méi lién quan gitra
kiéu hinh 1am sang va mic do réi loan sinh hoa
& nhém bénh nhan dwoc phat hién qua SLSS.
Viéc lam rd méi lién quan nay cé y nghia quan
trong trong viéc tién lvgng, theo doi, xay dwng
phac dd diéu trj phu hop cho tré so sinh.

Nghién cru nay dwoc thye hién nham moé ta
d&c diém lam sang, hoa sinh va m&c dd nang
cla mat mudi & tré méc TSTTBS thé thiéu
enzym 21-OH dwoc chan doan qua SLSS tai
Bénh vién Nhi Trung wong.

Il. DOl TWVQONG VA PHUONG PHAP

1. B6i twong

Déi twong nghién ctru gébm 45 tré dwoc chan
doan méc TSTTBS do thiéu 21-hydroxylase qua
chwong trinh SLSS va dwoc diéu tri, theo ddi tai
Trung tdm Noi tiét, Chuyén hod, Di truyén va
Liéu phap phan t&r, Bénh vién Nhi Trung wong.

Tiéu chuén lya chon

- Tré c6 két qua sang loc dwong tinh véi
néng dé 17-hydroxyprogesterone (17-OHP)
> 30 ng/ml trén mau méau gét chan thAm kho
(DBS -dried blood spot) va dwoc khang dinh
bang mau tinh mach véi ndong do 17-OHP
tang cao hon gia tri tham chiéu theo tudi thai
va tudi sau sinh, két hop véi cac biéu hién 1am
sang nam hoa gy mo hd gi¢i tinh & tré gai khi
sinh.®7 Cac ca c6 héa sinh khong rd rang dwoc
khang dinh chan doan bang phat hién hai allele
dot bién ctia gen CYP21A2 ma hoéa cho 21-OH.

- Phan loai th& mat mubi (SW) va thé nam
hoa don thuan (SV) theo tiéu chuan Pang &
Clark (1993).6 Do toan b6 bénh nhan trong
nghién cru dwoc phat hién qua SLSS va dwoc
diéu tri bang hormone thay thé sém trwdc khi
xuét hién day du triéu chirng mat mudi trén 1am
sang, nén viéc phan loai khéng chi dwa vao dién
giai db tai thoi diém chan doan ma con dya trén
biéu hién lam sang va hoéa sinh trong thoi gian
theo déi diéu tri. Cu thé bénh nhan dwoc xép
vao thé SW néu thoa man 1 trong 2 diéu kién
sau: (1) Tai thdi diém chan doan, truéc khi diéu
tri hormone thay thé c6 bét thuwong dién gidi
phi hop véi thiéu hut mineralocorticoid: Na*
huyét thanh < 130 mmol/L hodc Na* 130 - 135
mmol/L kém theo K* huyét thanh > 5,5 mmol/L;
hodc (2) Trong qua trinh theo d&i diéu tri, xuét
hién con suy thwong than cip va/hoéc réi loan
dién gidi dat tiéu chuan trén du tai thoi diém
chan doan ban dau chwa ghi nhan bat thwong.

- Cé4c trwodng hop con lai: khong cé béat
thwong dién giai tai thoi diém chan doan va
khong xuét hién con suy thwong than hoéc rdi
loan dién giai trong thoi gian theo déi, dwoc xép
vao nhém khoéng méat mudi. Nhém nay duoc
tiép tuc theo dbi dinh ky vé& |am sang va dién
gidi dd dé phat hién kip thoi cac trwdng hop
chuyén thanh thé SW.

Tiéu chuan loai tror

Tré cé bénh ly di kem anh hwéng dién giai (suy
than, tiéu chay cap nang). Ho so thiéu di liéu lam
sang hoac khong thé lién hé theo d&i. Nguoi giam
ho khéng ddng y tham gia nghién ciru.

2. Phwong phap

Thiét ké nghién ciru

Nghién ctru mo ta loat ca bénh, theo doi doc
két hop héi ciru (10/2022-7/2025) va tién ctru
(08/2025 -12/2025).

Dija diém va thoi gian nghién ciru

Dija diém nghién ctru: Trung tam Noi tiét,
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Chuyén hod, Di truyén va Liéu phap phan te,
Bénh vién Nhi Trung wong.

Thoi gian nghién ctru: tlr thang 10/2022 dén
thang 12/2025.

C& mau nghién ctru

Toan bd 45 bénh nhan dwoc chan doan
TSTTBS thé thiéu 21-OH qua chwong trinh
SLSS trong thoi gian nghién clru dap rng tiéu
chuén lwa chon.

Ky thuét thuc hién

Ky thuét sang loc so sinh

Giai doan sang loc so cép (first-tier): Mau
mau mao mach dwoc thu thap tir gét chan tré
so sinh trong vong 24 -72 gi& sau sinh va nhd
lén gidy thAm chuyén dung. Xét nghiém dinh
lwong ndng do 17-OHP duoc thwe hién bang
phwong phap mién dich huynh quang (FIA
-Fluoroimmunoassay) hodc mién dich enzyme
(ELISA).

Ky thuat chan doan xac dinh

Cac bénh nhan dwong tinh qua SLSS dwoc
danh gia lam sang toan dién bao gébm cac di
liéu: can nang khi sinh, can néng luc chan doan,
mirc dd mat nwéc, mirc dd nam héa bo phan
sinh duc ngoai Prader, xam da. Cac xét nghiém
hoa sinh mau bao gém dién giai d6, 17-OHP,
cortisol, ACTH, hoat dd renin, glucose, urea,
creatinine, khi mau néu cé suy thuwong than cap
dé xac dinh thé bénh TSTTBS. Phan tich steroid
niéu bang ky thuat sac ky khi phd khéi (Gas
Chromatography -mass spectrometry: GC/MS)
tai Khoa Sinh héa, Bénh vién Nhi Trung wong.

Cac ca co xét nghiém sinh hoa khéng dién
hinh duwgc khdng dinh lai chan doan béng phan
tich dot bién gen CYP21A2 bang MLPA dé phat
hién cac dét bién mat doan I&n va giai trinh tw
truc tiép tai Khoa Di truyén ngudi va sinh hoc
phan ttr, Bénh vién Nhi Trung wong.

Ky thuét thu thap di liéu nghién ctru

Dir liéu dwoc thu thap tir hd so bénh an gbc
va tham kham lam sang truc tiép theo mau hd
so nghién ctiu thdng nhét, bao gébm déc diém
nhan kh4u hoc, cac triéu chirng 1am sang va cac
xét nghiém. Cac dr liéu dwgoc ma hoa va nhap
vao co s& dir liéu cGia nghién ctru dé phan tich.

Xw ly va phan tich sé liéu

Sé liéu dwoc nhap va xr ly bang SPSS
25.0. Bién lién tuc khéng phan phéi chuadn mé
tad bang trung vi va khoang t& phan vi (IQR);
bién phan phdi chudn mé ta bang trung binh +
do lech chuén. Bién phan loai md t& bang tan
sb va ty I& %. So sanh gitra 2 nhém bang diém
dinh Chi-square hodc Fisher’s exact test (khi
tan s ki vong < 5). Sy khac biét c6 y nghia
thdng ké khi p<0,05. Phan loai thé bénh SW/SV
theo tiéu chuan Pang & Clark (1993). ¢
3. Pao dirc nghién ciru

Nghién ctu dwoc Hoi déng théng qua dé
cuwong ngay 07 thang 07 nam 2025. Toan bd
ngwdi giam ho hop phap cta bénh nhan ddng
y tham gia nghién ctu.

Gidy ching nhan chip thuan dé cuong
nghién ctu theo quyét dinh s6 637/BVNTW-
HDDD ngay 26 thang 8 nam 2025.

938

TCNCYH 204 (07) - 2026



TAP CHI NGHIEN ClPU Y HOC

Tré sor sinh duge sang lpc TSTTES
tromg churomg Winh SLES (1072022 - 1272025)

17-0HF = 30 ngémi (n = 51)
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So dd 1. So’ dé tuyén chon bénh nhan

TSTTBS:tangsanthuwongthanbamsinh; SLSS:sanglocso'sinh; 17-OHP: 17-hydroxyprogesterone;

SW: thé mat mudi (salt-wasting)
ll. KET QUA

1. Béc diém chung va kiéu hinh 1am sang
45 bénh nhan trong nghién ctru thudc 43 gia
dinh riéng biét, trong d6 cé 2 cap song sinh cung
mac bénh. Khéng ghi nhan trwdng hop nao
c6 bd me két hon can huyét. 7/45 bénh nhan
(15,6%) c6 anh/chi/em ruét mac TSTTBS, trong
do 4 trwdng hop thudc 2 cap song sinh dwoc

phét hién ddng thdi. 3/45 bénh nhan (6,7%) c6
anh/chi/lem da dwoc chan doan TSTTBS trwdc
do, tuy nhién chi c6 2 trwdng hop dwoc thuc
hién chan doan trwéc sinh. Trong s 45 bénh
nhan thi c6 12 trwdng hop dwoc khang dinh
b&ng xét nghiém gen.

Bang 1. Dac diém nhan khau hoc theo thé bénh

Lo Thé SW Khong mat mudi
Pac diem p
(n=22) (n =23)
Gigi tinh nam 15 (68,2%) 11 (47,8%)
0,231
Gigi tinh niv 7 (31,8%) 12 (52,2%)
Tubi chan doan, trung vi -ngay (IQR) 12,0 (8,25 -14,0) 6,0 (5,0 -9,0) 0,003
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. ik Thé SW Khéng méat mudi
Pac diem p
(n=22) (n=23)
Chén doan < 14 ngay 17 (77,3%) 20 (87,0%) 0,693

IQR: khodng ttr phén vi. Kiém dinh: Chi-square hodc Fisher’s exact cho bién phéan loai;: Mann-
Whitney U cho bién lién tuc. Nguéng y nghia théng ké: p < 0,05

Trong nghién ctru, ty 1€ nam & nhém SW va
khéng méat mudi 1an lwot 1a 68,2% va 47,8%,
khong cé su khac biét c6 y nghia théng ké gitra
hai nhém (p = 0,231). Tudi chan doan trung vi
@ nhom SW cao hon c6 y nghia so v&i nhém
khéng méat mudi [12,0 ngay (IQR: 8,25 -14,0)
so v&i 6,0 ngay (IQR: 5,0 -9,0); p = 0,003]. Ty

l& dwoc chan doan trong vong 14 ngay tudi &
hai nhém twong ddi cao va khéng khac biét co
y nghia théng ké (77,3% so v&i 87,0% twong
ng; p = 0,693). Toan bd bénh nhan trong
nghién clru déu dwgc phat hién qua chuwong
trinh SLSS.

Bang 2. Bic diém kiéu hinh 1am sang khi nhap vién theo thé bénh (n = 45)

Piic didm Thé SW Khéng méat muébi o
(n=22) (n=23)
Khéng mét nuwéc khi nhap vién 11 (50,0%) 22 (95,7%)
C6 mét nwéc 7 (31,8%) 1(4,3%) 0,002
Mat nwéc nang 4 (18,2%) 0 (0%)
Tang séc té vung sinh duc 20 (90,9%) 19 (82,6%) 0,665
Nam hoa = Prader Il (tré nir) 7/7 (100%) 8/12 (66,7%) 0.245

Nam hoa < Prader lll (tré ni»)

0/7 (0%) 4/12 (33,3%)

Nhom SW co ty 1é mét nwdc khi nhap vién
cao hon rd rét so véi nhém khdng mat muébi véi
31,8% c6 mat nwéc va 18,2% mat nwéc nang,
trong khi nhém khéng méat mudi chi ghi nhan
4,3% mét nwéc va khong cé trudng hop mét
nwéc ndng (p = 0,002). Ty 1é tang séc tb ving
sinh duc & ca hai nhém déu cao va khong khac

biét cé y nghia théng ké (90,9% so v&i 82,6%;
p = 0,665). O tré ni¥, mirc dd nam hoa = Prader
Il gap & 100% tré nir thé SW (7/7) va 66,7%
thé khéng méat mudi (8/12), tuy nhién sy khac
biét nay chwa dat y nghia théng ké (p = 0,245).
2. Dac diém hoa sinh
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Bang 3. Nong do Natri va Kali mau theo thé bénh (n = 45)

Chi <6 Thé SW Khéng mat muébi p
(n=22) (n=23)
Natri mau -Na* (mmol/L)
Trung vi (IQR) 123,7 (116,2 -128,3) 135,3 (133,5-136,9) < 0,001
Binh thwong (= 135) 0 (0,0%) 12 (52,2%) —
Ha nhe (130 -134) 3 (13,6%) 11 (47,8%) —
Ha trung binh (125 -129) 6 (27,3%) 0 (0,0%) —
Ha nang (< 125) 13 (59,1%) 0 (0,0%) —
Kali mau -K* (mmol/L)
Trung vi (IQR) 6,8 (5,8 -7,4) 5,0 (4,8 -5,3) < 0,001
Binh thwdng (3,5 -5,0) 0 (0,0%) 14 (60,9%) —
Tang nhe (5,1 -5,9) 7 (31,8%) 8 (34,8%) —
Tang trung binh (6,0 -6,4) 2 (9,1%) 1(4,3%) —
Tang nang (2 6,5) 13 (59,1%) 0 (0,0%) —

Noéng dd natri mau & nhém SW thap hon ¢
y nghia so v&i nhém khéng méat mudi (trung vi
123,7 so v&i 135,3 mmol/L, p < 0,001). Ha natri
nang (< 125 mmol/L) gap & 59,1% bénh nhan

SW. Néng db kali mau & nhém SW cao hon rd
rét so v&i nhém khong mét mudi (trung vi 6,8
so v@i 5,0 mmol/L, p < 0,001), v&i 59,1% bénh
nhan SW co tang kali nang (= 6,5 mmol/L).

Bang 4. Nong do 17-OHP, ACTH va Cortisol theo thé bénh

L Thé SW Khéng méat muébi
Chi so p
(n = 22) (n = 23)
17-OHP (nmol/L), trung vi (IQR)
o= 45 692,0 (500,5 -966,2) 392,0 (162,5 -543,0) 0,005
ACTH (pmol/L), trung vi (IQR
(pmol/L), trung vi (IQR) 39,6 (26,0 -111,5)  143(91-702) 0,076
(n=43)
Cortisol (nmol/L), trung vi (IQR
ortisol (nmol/L), trung vi (IQR) 140,0 (70,3 -194,5) 1485 (87,0-225,3) 0,915

(n =21; SW n = 9, khong méat mubi n = 12)

Néng dd 17-OHP & nhém SW cao hon ¢
y nghia théng ké so v&i nhém khéng mat mudi
(trung vi 692,0 so v&i 392,0 nmol/L, p = 0,005).
Néng d6 ACTH & nhém SW ¢ xu hwéng cao
hon nhém khéng méat mubi (39,6 so véi 14,3

pmol/L) nhwng chwa dat y nghia théng ké (p =
0,076). Khéng ghi nhan sy khac biét cé y nghia
thdng ké vé ndng do cortisol gitra hai nhém (p
=0,915).
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Bang 5. Steroid niéu theo thé bénh (n = 34)

Chi sé (umol/mmol Creatinine), Thé SW Khéng mat muébi
trung vi (IQR) (n = 15) (n =19) P
Pregnanetriol 3,4 (1,0-7,4) 0,4 (0,2-1,0) 0,005
11-OH androsterone 0,6 (0,2 -1,6) 0,2 (0,0-0,7) 0,099
Androsterone 0,2 (0,0-0,4) 0,1(0,0-0,1) 0,323
Tetrahydrocortisol 1,2 (0,3 -3,6) 1,5 (0,6 -3,8) 0,415
DHEA 0,1(0,0-0,1) 0,1(0,0-0,1) 0,945

Trong s6 34 bénh nhan c6 xét nghiém
steroid niéu, néng dd pregnanetriol & nhom
SW cao hon c¢é y nghia thdng ké so v&i nhém
khéng méat mudi (trung vi 3,4 so v&i 0,4 umol/
mmol Creatinine, p = 0,005). Cac chi sb con lai
bao gém 11-OH androsterone, androsterone,
tetrahydrocortisol va DHEA khéng c6 sy khac
biét cé y nghia théng ké gitra hai nhom.

IV. BAN LUAN

Toan bd 45 bénh nhén trong nghién cltru
dwoc phat hién qua chuwong trinh SLSS, cho
thay vai trd quan trong cGia SLSS trong chéan
doan sém TSTTBS. Diéu nay dic biét c6 y
nghia dbi v&i tré nam thé SW do khdng cé béat
thwdng co quan sinh duc ngoai dé goi y chan
doan trong giai doan so' sinh. Speiser va cong
sy (2018) nhan dinh SLSS déi voi TSTTBS nén
duorc trién khai rong rai nham gidm nguy co suy
thwong than cip va t&r vong sém.5 Dang chu y,
nhirng gia dinh da c6 con mac bénh xong chan
doan truéc sinh van chwa duoc thye hién day
dud vi cac ly do khac nhau, nhirng trwdng hop
nay can dwoc kham |am sang va xét nghiém
sang loc sém sau sinh, cé chan doan kip thoi
va diéu tri sém dé phong méat mudi.8

Ty lé th& SW va thé khong méat muéi tai thoi
diém chan doan twong dwong nhau trong nghién
ctru c6 phan khac biét so véi y van québc té, trong
do thé SW thuwerng chiém khoang 70 -75% cac

trwong hop."! Sw khac biét nay cé thé lién quan
dén viéc toan bd bénh nhan trong nghién ctu
duwoc phat hién sém qua SLSS, ty 1é cao cac
bénh nhan trong nghién ctru clia chung t6i dwoc
diéu tri sém bang hormone thay thé nén céac
biéu hién méat mudi khéng xuét hién. Do do, nguy
co phan loai chwa hoan toan chinh xac gilra cac
thé, mot sb tré ban chat la thé SW nhung dwoc
diéu tri trwdc khi xuat hién day da réi loan dién
gidi hodc con suy thuwong than cap nén tai thoi
diém chan doan duoc xép vao nhém khong méat
mudi. D& khang dinh cac ca nay thuc sw co kiéu
hinh nam héa don thuan (SV) hay kiéu hinh mét
mudi nhuwng dwoc diéu tri sém thi can theo dbi
di&n bién trong twong lai va/hodc chi dinh phan
tich phat hién dot bién gen CYP21A2 dé giup dw
bao kiéu hinh dwa trén kiéu gen.

Tudi chan doan trong nghién ctu thip hon
rd rét so vdi nghién clru ctia Dwong Thi Hong
Van va cong sw (2023) tai cung Bénh vién Nhi
Trung wong (trung vi 21 ngay), cho thay hiéu
qua ngay cang dwogc cai thién cla chwong
trinh SLSS theo thdi gian, day |a diém mai cla
nghién cru so v&i giai doan trudc, giup phat
hién sém hon va can thiép kip thdi, ddng thoi
thay ddi sw phan bd thé bénh so véi nghién ctru
trudc day.. Nhém SW dwoc chan doan muén
hon nhém khong méat mudi, twong tw két qua
nghién clru cla Dwong Thi Hong Van.® Diéu
nay c6 thé do du hiéu nam hoa & tré nir thé
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khéng méat mubi tai thdi diém chin doan gitp
dinh hwéng chan doan sém hon, trong khi biéu
hién mat mudi & tré nam thé SW thuong xuét
hién mudn hon khoang tuan thv hai va thir ba
sau sinh. Tuy nhién, ty I& chan doan trong vong
14 ngay tudi & ca hai nhém déu cao.

Su khac biét ré rét vé mirc dd méat nuwdc va
rbi loan dién giai gitra hai nhém phu hop véi co
ché bénh sinh cla tirng thé bénh. Dang lwu v,
mot ntra sd bénh nhan SW nhéap vién chwa co
biéu hién méat nwéc 1am sang, cho thdy SLSS
da giup can thiép trwdc khi xay ra tinh trang mét
mubi de doa tinh mang. Ty |é tang sac t6 viing
sinh duc cao & ca hai nhém va khong khac biét
gitra hai thé, phu hop véi co ché tang ACTH
kich thich thu thé melanocortin xay ra & ca hai.
Nhém SW ghi nhan ha natri va tang kali mau
nang hon ro rét, twong tw cac bao céo trwdc
day va hwéng dan cta Hoi Noi tiét Hoa Ky.5°
Dang chi y, mét phan bénh nhan khéng méat
mudi van ghi nhan tang kali nhe, ggi y ranh gidi
sinh hoa gitra hai thé bénh khéng hoan toan
tuyét dbi va can theo ddi lam sang va xét nghiém
dién giai dinh ky ngay ca & nhom tré chwa co
biéu hién méat mudi khi dwgc chan doan.

Néng dd 17-OHP cao hon & nhém SW
phu hop véi mirc d6 thiéu hut 21-OH néng
hon, twong ddng véi két qua nghién cliu cla
Atas va cong sw (2025) tai Thd Nhi Ky trén 97
bénh nhan." Mac du, ACTH & nhém SW c¢6 xu
huwdng cao hon, sy khac biét chwa dat y nghia
thdng ké, c6 thé lién quan dén c& mau con han
ché. Khéng ghi nhan sy khac biét vé cortisol
giba hai nhém twong ty bao cao clia Atas va
cong su, cho thay ca hai thé bénh déu co6 suy
gidm chirc nang glucocorticoid & cac mrc dd
khac nhau.' V& steroid niéu, pregnanetriol niéu
cao hon ro rét & nhom SW, phu hop véi mive
dd thiéu hut 21-OH nang hon, goi y day cé thé
la xét nghiém hiru ich hd tro danh gid mure dé
bénh ngay trong giai doan so sinh. Cac chi s6

steroid niéu khac chwa cho thay gia tri phan
biét ré rang gitra hai thé, cé thé do c& mau nhé
va anh hwéng cla diéu tri hormone da bat dau
truwdc khi ldy mau & moét sé bénh nhan.

Nghién ctru cé mot sé han ché. Day la nghién
ctu don trung tm véi c& mau con twong dbi
nhd, do d6 kha nang khai quat héa con han
ché. Ngoai ra, khéng phai tat ca bénh nhan déu
duoc thue hién day di cac xét nghiém sinh héa
mau, steroid niéu va chwa cé két qua kiéu gen
day dd cla cac tré dé phan tich méi twong quan
kiéu gen -kiéu hinh. D liéu kiéu gen sé& dwoc
dé cap trong cac cong bb tiép theo. Cac nghién
clru da trung tdm véi ¢ mau Ién hon va theo
ddi dai han |a can thiét dé danh gia day da hon
d&c diém kiéu hinh va tién lwong cia bénh.

V. KET LUAN

Sang loc so sinh déng vai tro quan trong
trong phat hién sém TSTTBS do thiéu
21-hydroxylase, d&c biét & tré nam thé SW
thwdng chwa cé biéu hién Iam sang ddc hiéu
trong giai doan so sinh. Dac diém lam sang va
hoa sinh c6 sw khac biét rd gitra thé SW va
khéong méat mudi, trong d6 th& SW c¢6 biéu hién
n&ng né hon vé rdi loan nwédc dién gidi va cac
chi s6 noi tiét. Tuy nhién, sw chong l4p vé sinh
hoa gitra hai thé bénh cho thdy can theo ddi
lam sang va dién gidi dinh ky ngay ca & bénh
nhan thé SV. Két qua nghién ciu gép phan
khéng dinh y nghfa clia viéc duy tri va mé rong
chwong trinh SLSS nham phat hién sém va
phong ngra cac bién chirng ndng cla bénh.
Két qua nghién ciu goép phan khang dinh y
nghia cua viéc duy tri va mé rong chwong trinh
SLSS trén pham vi réng hon nhdm phat hién
s&m va phong nglra cac bién chirng nang cta
bénh. Can cé cac nghién ctru tiép theo két hop
div liéu kidu gen dé& danh gia day da méi lién
quan kiéu gen -kiéu hinh, 1am co s& cho viéc tw
van va tién lwong bénh.
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LOI CAM ON

Nhom tac gia tran trong cdm on Ban Giam
dbc, tap thé Trung tam Nai tiét, Chuyén hod, Di
truyén va Liéu phap phan tl cing nhan vién y
té Bénh vién Nhi Trung wong da tao diéu kién
thwc hién nghién cltru. Bac biét cdm on cac
gia dinh bénh nhan da ddng y tham gia nghién
ctu. Céc tac gid cam két khong cé xung dot loi
ich lién quan dén nghién cru nay. Nghién ctu
khong nhan tai tro ti bat ky td chire nao.
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Summary

PHENOTYPIC SPECTRUM OF CONGENITAL ADRENAL
HYPERPLASIA DUE TO 21-HYDROXYLASE DEFICIENCY
IDENTIFIED VIA NEWBORN SCREENING

This case-series study enrolled 45 children with congenital adrenal hyperplasia (CAH) due to
21-hydroxylase deficiency with the aim to describe the clinical and biochemical characteristics of
the disease; the condition was identified through newborn screening at Vietnam National Children’s
Hospital between October 2022 and December 2025. The proportions of the salt-wasting (SW)
and non-salt-wasting forms were comparable (48.9% and 51.1%, respectively). The median age at
diagnosis was significantly higher in the SW group than in the non-salt-wasting group [12.0 days (IQR:
8.25 — 14.0) versus 6.0 days (IQR: 5.0 — 9.0); p < 0.05]. Dehydration was observed predominantly
in the SW group (50.0%) compared with the non-salt-wasting group (4.3%) (p < 0.05). Genital
hyperpigmentation was common in both groups, and 78.9% of female patients had virilization of
Prader stage Il or higher. The SW group showed significantly more severe electrolyte disturbances,
with lower sodium and higher potassium levels compared with the non-salt-wasting group (p < 0.05).
Levels of 17-hydroxyprogesterone (17-OHP) and urinary pregnanetriol were also significantly higher
in the SW group. These findings highlight the important role of newborn screening in the early detection
of CAH, particularly in male infants with the salt-wasting form who are at high risk of adrenal crisis.

Keywords: Congenital adrenal hyperplasia, 21-hydroxylase deficiency, newborn screening,
salt-wasting, simple virilizing.

TCNCYH 204 (07) - 2026 945



