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GIỚI THIỆU 

Sắc tố da là một đặc điểm phức tạp của con 

người, chịu ảnh hưởng của hắc tố melanin, 

lưu lượng máu mao mạch, các thể nhiễm sắc 

ở da (lycopene, carotene) và collagen trong 

lớp bì. Sự tổng hợp và loại hắc tố cũng như 

sự phân bố của nó trong các melanosome 

được quy định về mặt di truyền bởi một số 

gen, như MC1R, TYR, OCA2, SLC24A5, 

MATP và ASIP.1 

Rối loạn giảm sắc tố có thể liên quan đến 

nhiều yếu tố nguyên nhân, bao gồm khiếm 

khuyết di truyền hoặc các tình trạng mắc 

phải như bạch biến hoặc tiếp xúc với các tác 

nhân môi trường tại chỗ, là hậu quả của một 

bệnh viêm da khác hoặc do dùng thuốc toàn 

thân dẫn đến giảm sắc tố. 

CHẨN ĐOÁN GIẢM SẮC TỐ DA 

Tiếp cận chẩn đoán bệnh nhân bị giảm sắc 

tố da đòi hỏi sự hiểu biết về các loại rối loạn 

giảm sắc tố da. Các rối loạn giảm sắc tố 

được phân loại là giảm hắc tố 
(hypomelanotic) /không có hắc tố 

(amelanotic) và giảm tế bào hắc tố 

(hypomelanocytic) /không có tế bào hắc tố 

(amelanocytic), tương ứng là do thiếu hụt 

hắc tố melanin và giảm hoặc không có tế 

bào hắc tố melanocyte. Để chẩn đoán, việc 

phân loại sâu hơn để phân biệt các rối loạn 

giảm sắc tố da thành bẩm sinh hoặc mắc 

phải, và khu trú, hỗn hợp hoặc toàn thân có 

thể cực kỳ hữu ích.2,3 

Tiếp cận bệnh nhân có biểu hiện giảm sắc tố 

dựa trên sự hiểu biết về các nguyên nhân có 

thể gây giảm sắc tố và biểu hiện lâm sàng 

của từng tình trạng. Một tiếp cận chẩn đoán 

bao gồm: 

• Tiền sử gia đình về giảm sắc tố

• Tiền sử bệnh nhân về:

1. Tiền sử mắc các bệnh ngoài da khác có

thể dẫn đến giảm sắc tố tạm thời trong

quá trình phục hồi các tổn thương ban

đầu, vd như bệnh vẩy nến. Các tổn

thương nguyên phát hoặc thứ phát đặc

trưng của các bệnh ngoài da này cũng

có thể xuất hiện.

2. Các bệnh da do nhiễm trùng hoặc ký

sinh trùng (phong, treponematoses),

bệnh sarcodosis và mycosis fungoides

có thể biểu hiện bằng giảm sắc tố hoặc

tổn thương giảm sắc tố. Các tổn thương

nguyên phát hoặc thứ phát đặc trưng

của các bệnh ngoài da này cũng thường

xuất hiện để định hướng chẩn đoán.

Morphea, lupus dạng đĩa, lichen xơ

cứng và xơ cứng bì có thể biểu hiện các

tổn thương giảm sắc tố/mất sắc tố đi

kèm với xơ cứng hoặc teo biểu bì giúp

chẩn đoán chính xác.4

3. Việc sử dụng thuốc toàn thân hoặc thuốc

bôi nên được kiểm tra như một nguyên

nhân có thể gây giảm sắc tố/mất sắc tố.
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4. Hỏi về việc đi du lịch đến các vùng lưu 

hành bệnh treponematosis đặc hữu. 

• Tiền sử giảm sắc tố: Tuổi khởi phát (bẩm 

sinh hoặc muộn hơn), ổn định hoặc tăng 

kích thước 

• Khám toàn diện: Phân bố và mức độ giảm 

sắc tố (lan rộng hoặc khu trú), tình trạng 

giảm sắc tố tóc, các tổn thương da khác, các 

hạch bạch huyết sờ được. 

• Kiểm tra bằng đèn Wood: 

• Làm nổi bật (tăng độ tương phản) làn da 

mất sắc tố (depigmented) màu trắng phấn 

và có thể phân biệt với làn da bị giảm sắc 

tố (hypopigmented) màu trắng nhạt. Ở da 

mất sắc tố, không có hắc tố melanin biểu 

bì, và các hợp chất huỳnh quang bên dưới 

của da tạo ra vẻ ngoài trắng xanh như 

phấn đặc trưng. Ngược lại, da bị giảm sắc 

tố sẽ có điểm nhấn màu trắng nhạt mà 

không có huỳnh quang.4 

• Có thể nhìn thấy huỳnh quang dạng chấm 

câu từ đỏ đến cam trong các nang lông 

trong dát giảm hắc tố tiến triển trên thân 

mình.5 

• Đánh giá thêm tùy thuộc vào tình trạng 

nghi ngờ có thể bao gồm: 

• Đối với phức hợp xơ cứng củ (TSC): 

kiểm tra di truyền, siêu âm thận, siêu âm 

tim, đánh giá nhãn khoa, chụp ảnh thần 

kinh 

• Đối với trường hợp nghi ngờ giảm sắc tố 

do khiếm khuyết gen trong con đường tạo 

sắc tố: Khám thính lực, khám nhãn khoa 

• Đối với bệnh có giảm sắc tố như mycosis 

fungoides, sarcodosis, bệnh phong: Sinh 

thiết da và kiểm tra mô bệnh học để xác 

định chẩn đoán 

 

CÓ PHẢI GIẢM SẮC TỐ BẨM SINH? 

 

Một bước quan trọng trong thang chẩn đoán 

giảm sắc tố da là trả lời câu hỏi giảm sắc tố 

da có phải là bẩm sinh hay không (tức là có 

từ lúc mới sinh) (Hình 2.1). Một phân loại 

cơ bản của giảm sắc tố được tóm tắt dưới 

đây: 

a. Giảm sắc tố bẩm sinh 

• Do khiếm khuyết trong con đường tạo sắc 

tố: lan rộng hoặc khu trú 

• Nevus mất sắc tố 

• Giảm hắc tố Ito 

• Xơ cứng củ 

b. Giảm sắc tố không bẩm sinh 

• Sắc tố mất kiểm soát (Incontinentia 

pigmenti) 

• Giảm sắc tố mắc phải 

• Bạch biến 

• Bệnh lang ben 

• Giảm hắc tố tiến triển trên thân mình 

• Bệnh vảy phấn trắng 

• Giảm sắc tố sau viêm 

• Melanoma leukoderma 

• Do hóa chất hoặc thuốc 

 

CÂN NHẮC DỰA TRÊN PHÂN BỐ 

GIẢM SẮC TỐ  

 

Sự phân bố của giảm sắc tố có thể hỗ trợ 

trong tiếp cận chẩn đoán (Hình 2.2). Ví dụ 

về sự phân bố đặc trưng trong các rối loạn 

giảm sắc tố bao gồm: 

• Theo đường Blaschko: sắc tố mất kiểm 

soát, giảm hắc tố tuyến tính (bẩm sinh, ổn 

định) 

• Các mảng trắng phân bố hai bên, đối 

xứng, có thể tiến triển theo thời gian: bệnh 

bạch biến không phân đoạn 

• Phân đoạn: Bạch biến 

• Các tình trạng có các dát giảm sắc tố rời 

rạc: phức hợp xơ cứng củ, giảm hắc tố dạng 

giọt vô căn, giảm sắc tố sau viêm 

• Các tình trạng có các dát mất sắc tố rời 

rạc: bạch biến, leukoderma do thuốc hoặc 

hóa chất. 
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Hình 2.1 Tiếp cận chẩn đoán giảm sắc tố da. (Các tổn thương giảm sắc tố của bệnh giảm hắc tố Ito 

(Ito hypomelanosis) có thể được nhận ra khi mới sinh hoặc có thể thấy được trong thời kỳ sơ sinh 

hoặc thời thơ ấu.) 

 

 
Hình 2.2 Sự phân bố giảm sắc tố hỗ trợ trong chẩn đoán. 

 

 
GIẢM SẮC TỐ BẨM SINH 

 

Rối loạn giảm sắc tố bẩm sinh ở người có 

thể bắt nguồn từ các đột biến ảnh hưởng đến 

con đường phức tạp trong phát triển và chức 

năng của tế bào hắc tố. Sự phân biệt của một 

rối loạn di truyền giảm sắc tố là rất quan 

trọng, vì các khiếm khuyết di truyền trong 

quá trình di chuyển của nguyên bào hắc tố 
(melanoblast), hoặc sự hình thành các con 

đường tạo hắc tố melanin hoặc sự hình 

thành và chuyển giao melanosome, như 

Bẩm sinh 

Có Không 

Toàn thân Khu trú 

Bệnh bạch tạng 

Hermansky-Pudlak 
Piebaldism 

Hội chứng Waardenburg 

(tùy loại) 

Nevus mất sắc tố 

Xơ cứng củ 

Giảm hắc tố Ito 

Bệnh bạch biến 

Nguyên nhân nhiễm trùng 

Lang ben 

Giảm hắc tố tiến triển thân mình 

Giảm sắc tố sau viêm 

Bệnh vảy phấn trắng 

Do hóa chất hoặc thuốc 

Halo nevus 

MM-leukoderma 

Sắc tố mất kiểm soát 

Giảm hắc tố Ito 
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trình bày ở trên, không được mong đợi sẽ 

cải thiện/tái tạo sắc tố bằng các phương 

pháp điều trị toàn thân hoặc tại chỗ hoặc liệu 

pháp ánh sáng . 

Các rối loạn giảm sắc tố khác có thể là bẩm 

sinh (tức là xuất hiện từ khi sinh), nhưng 

không phải do các khiếm khuyết gen cụ thể 

gây ra, đó là chứng giảm sắc tố Ito và nevus 

mất sắc tố, do thể khảm ở da. Ngoài ra, phức 

hợp xơ cứng củ là một bệnh đa hệ thống có 

thể biểu hiện bằng các tổn thương giảm sắc 

tố đặc trưng. Nó có thể có tính gia đình hoặc 

lẻ tẻ. Trong số các trường hợp lẻ tẻ, hầu hết 

(hơn 70%) là do khiếm khuyết trong gen 

phức hợp xơ cứng củ TSC1 và TSC2. Tuy 

nhiên, những gen này không điều chỉnh 

trong con đường tạo sắc tố, nhưng có liên 

quan đến sự phát triển và tăng sinh của tế 

bào.6 Có những trường hợp tổn thương giảm 

sắc tố, như nevus mất sắc tố hoặc tổn thương 

giảm sắc tố của bệnh xơ cứng củ, có thể là 

bẩm sinh nhưng không được chú ý cho đến 

khi trẻ sơ sinh khi đứa trẻ tiếp xúc với ánh 

nắng mặt trời, đặc biệt là ở những vùng da 

rất sáng màu. 

 

Rối loạn giảm sắc tố da do khiếm khuyết 

gen trong con đường tạo sắc tố 

Rối loạn di truyền giảm sắc tố thường xuất 

hiện khi sinh. Chúng được gây ra bởi một 

khiếm khuyết di truyền trong một bước cụ 

thể trong con đường tạo sắc tố. Hình thành 

sắc tố da là một quá trình gồm nhiều bước 

được điều chỉnh bởi nhiều con đường truyền 

tín hiệu và các yếu tố sao chép và bao gồm 

các bước chính sau (Hình 2.3)1,7: 

1. Nguyên bào hắc tố di chuyển từ mào thần 

kinh đến da (hội chứng Waardenburg loại 

1–4/WS1-WS4, Piebaldism, hội chứng 

Tietz). Nguyên bào hắc tố, tiền thân của 

tế bào hắc tố, di chuyển, tăng sinh và biệt 

hóa trên đường đến biểu mô đáy của biểu 

bì và củ lông của da, màng bồ đào của 

mắt, vân mạch, cơ quan tiền đình và túi 

nội dịch của tai, và các màng mềm của 

não.8 Vì vậy, rối loạn di truyền giảm sắc 

tố do khiếm khuyết di truyền của sự di cư 

nguyên bào hắc tố có thể đi kèm với các 

biểu hiện ngoài da như điếc và rối loạn 

mắt. 

2. Tổng hợp hắc tố trong melanosome (bạch 

tạng da-mắt loại 1–4/OCA1-4). 

3. Hình thành melanosome trong tế bào hắc 

tố (hội chứng Hermansky- Pudlak type 

1–7/HPS1-7, hội chứng Chediak-

Higashi/CHS1). 

4. Chuyển giao melanosome trưởng thành 

đến đầu đuôi gai (hội chứng Griscelli loại 

1–3/GS1-3). 

Các đặc điểm phân biệt cơ bản của rối loạn 

giảm sắc tố bẩm sinh do khiếm khuyết gen 

trong con đường tạo sắc tố được tóm tắt 

trong Bảng 2.1. 

Piebaldism và hội chứng Waardenburg và 

Tietz đại diện cho các rối loạn di chuyển 

hoặc tăng sinh nguyên bào hắc tố trong quá 

trình phát triển phôi thai và được đặc trưng 

bởi các mảng trắng bẩm sinh ổn định trên da 

(leukoderma) và tóc (poliosis hoặc white 

forelock).1 

Piebaldism: rối loạn gen trội nhiễm sắc thể 

thường hiếm gặp với các mảng mất sắc tố 

bẩm sinh ở giữa trán, ngực, bụng và tứ chi, 

không có thấy tế bào hắc tố. Những mảng 

này đôi khi có thể chứa các dát tăng sắc tố. 

Sự mất sắc tố ở da dao động từ chỉ một vùng 

da đầu màu trắng với sự mất sắc tố ở bụng 

tối thiểu đến sự mất sắc tố gần như toàn bộ 

cơ thể và tóc.9,10 

Hội chứng Waardenburg (WS): rối loạn gen 

trội nhiễm sắc thể thường đặc trưng bởi 

piebaldism và điếc thần kinh. Bệnh thường 

được phân thành bốn loại lâm sàng với các 

biểu hiện ngoài da có thể xảy ra.1,11,12 

Hội chứng Tietz: rối loạn gen trội nhiễm sắc 

thể thường hiếm gặp, đặc trưng bởi sự mất 

sắc tố toàn thân, mắt xanh và điếc bẩm 

sinh.13 

Hầu hết các dạng giảm sắc tố bẩm sinh gây 

ra bởi các khiếm khuyết trong quá trình tổng 

hợp melanin là các dạng bệnh bạch tạng ở 

da và mắt (oculocutaneous albinism, OCA) 

và ảnh hưởng đến các tế bào tạo hắc tố ở mắt 

cũng như ở da.1 
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Hình 2.3 Chức năng sinh học của tế bào hắc tố và gen kiểm soát con đường tạo sắc tố. MATP, protein 

vận chuyển liên quan đến màng; MITF, yếu tố phiên mã microphthalmia; TRP, protein liên quan đến 

tyrosinase; BLOC3, quá trình sinh học của phức hợp cơ quan liên quan đến lysosome; HPS, hội chứng 

Hermansky-Pudlak; CHS, hội chứng Chediak-Higashi; MYO5A, myosin 5A; MLPH, melanophilin; 

DCT, dopachrom tautomerase; EDN3, nội mô 3; EDNRB, thụ thể endothelin B.  

 

Hội chứng Hermansky-Pudlak: hiếm gặp, 

bệnh bạch tạng có rối loạn ngoài sắc tố. 

Thiếu dự trữ tiểu cầu dẫn đến chảy máu 

tạng, bệnh dự trữ ceroid dẫn đến xơ phổi, 

suy thận, viêm đại tràng u hạt.14 

Hội chứng Chediak-Higashi: rối loạn di 

truyền lặn nhiễm sắc thể thường hiếm gặp 

được đặc trưng bởi bệnh bạch tạng mắt, da, 

giảm bạch cầu trung tính, nhiễm trùng tái 

phát, giảm tiểu cầu, chảy máu cơ địa, khiếm 

khuyết thần kinh. Gây tử vong trong 10 năm 

đầu đời do nhiễm trùng hoặc chảy máu.6 

Hầu hết các trường hợp đều tử vong trừ khi 

được điều trị bằng ghép tủy xương. 

Hội chứng Griscelli (GS): rối loạn di truyền 

lặn nhiễm sắc thể thường hiếm gặp được đặc 

trưng bởi bệnh bạch tạng da-mắt, suy giảm 

miễn dịch nghiêm trọng, khiếm khuyết thần 

kinh.1 

 

 

 

 

GIẢM SẮC TỐ KHÔNG BẨM SINH 

 

Các đặc điểm phân biệt cơ bản của các rối 

loạn giảm sắc tố/mất sắc tố thường xuất hiện 

sau này trong cuộc đời được tóm tắt trong 

Bảng 2.2. 

Sắc tố mất kiểm soát (incontinentia 

pigmenti, IP) là một rối loạn trội hiếm gặp, 

di truyền, liên kết với nhiễm sắc thể X, có 

thể biểu hiện giảm sắc tố ở người trưởng 

thành. IP thường gây tử vong ở nam giới, vì 

vậy hầu như chỉ bệnh nhân nữ được ghi 

nhận (92%). IKBKG (trước đây là NEMO) 

là gen được biết là có liên quan đến IP.15 Các 

giai đoạn thay đổi da trong IP bao gồm giai 

đoạn 1 (giai đoạn mụn nước), giai đoạn 2 

(giai đoạn sùi) và giai đoạn 3 (giai đoạn tăng 

sắc tố). Giai đoạn 4 (giai đoạn teo/giảm sắc 

tố) có thể xuất hiện ở khoảng 13% bệnh 

nhân IP. Giảm sắc tố biểu hiện dưới dạng 

các xoáy của các dải teo giảm sắc tố hoặc 

mất sắc tố dọc theo các đường Blaschko, các 

dải này cũng bị thiếu nước và không có 

lông. Giảm melanin trong lớp biểu bì đã 
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được mô tả. Các tổn thương giảm sắc tố xuất 

hiện ở tuổi trưởng thành. Các bất thường 

ngoài da thường gặp3 (Bảng 2.2). Tiêu chí 

chẩn đoán đã được đề xuất.15 

 

Rối loạn giảm sắc tố mắc phải 

Bạch biến là một rối loạn giảm sắc tố phổ 

biến.3 Nó có thể xuất hiện ở mọi lứa tuổi, 

nhưng thường xuất hiện trong thời thơ ấu 

hoặc thanh niên, trong khi hiếm khi được 

mô tả ở trẻ sơ sinh và trẻ nhỏ.3 Bệnh bạch 

biến có thể được phân loại dựa trên sự lan 

rộng và phân bố của các tổn thương thành 

bạch biến không phân đoạn (nonsegmental 

vitiligo-NSV, gồm các biến thể mặt, niêm 

mạc, lan rộng, toàn bộ, hỗn hợp và hiếm 

gặp) và bạch biến phân đoạn (segmental 

vitiligo- SV).16 NSV biểu hiện bằng các tổn 

thương mất hắc tố (amelanotic) trên các 

vùng cơ thể khác nhau với sự phân bố hai 

bên và đối xứng có thể lan rộng hoặc tái lập 

sắc tố theo thời gian, cho thấy một diễn tiến 

không thể đoán trước. SV được đặc trưng 

bởi khởi phát sớm; ổn định nhanh chóng; và 

phân bố một bên, phân đoạn (Bảng 2.2).3 

Các bệnh mắc phải có thể biểu hiện với tổn 

thương da giảm sắc tố bao gồm sarcoidosis, 

lang ben, bệnh phong, bệnh giang mai 

(leukoderma syphiliticum) và bệnh mycosis 

fungoides giảm sắc tố.5,10 

Thêm nữa, giảm sắc tố sau viêm có thể do 

các bệnh da khác nhau gây ra trong quá trình 

cải thiện các tổn thương da ban đầu của 

chúng, như trường hợp của bệnh vẩy nến. 

Một bệnh sử kỹ lưỡng là điều cần thiết để 

chẩn đoán cho bệnh nhân, vì giảm sắc tố có 

thể là do các tác nhân tại chỗ hoặc uống 

thuốc toàn thân. Bệnh leukoderma liên quan 

đến melanoma có thể xuất hiện ở những 

bệnh nhân bị melanoma được điều trị bằng 

liệu pháp miễn dịch và là dấu hiệu báo cáo 

tiên lượng thuận lợi.4,17 

Chứng giảm sắc tố dạng giọt vô căn biểu 

hiện với các dát có ranh giới rõ, giảm sắc tố 

đến mất sắc tố, chủ yếu ở người lớn ở độ 

tuổi cao hơn, và cho thấy xu hướng ở chi 

dưới, hoặc hiếm gặp hơn là chi trên.5 

Giảm sắc tố dạng đốm tiến triển của thân 

mình biểu hiện bằng các dát hoặc mảng 

giảm sắc tố trên thân. Có huỳnh quang đặc 

trưng từ đỏ đến cam trong các nang lông 

dưới ánh sáng của đèn Wood.5 

 

Phức hợp xơ cứng củ 

Phức hợp xơ cứng củ là một bệnh di 

truyền có thể do đột biến di truyền hoặc 

lẻ tẻ gây ra và dẫn đến tổn thương mô 

thừa ở nhiều cơ quan xuất hiện trong các 

giai đoạn khác nhau của cuộc đời.6 Bệnh 

nhân TSC (tuberous sclerosis complex) 

thường đi khám do tổn thương da hoặc 

co giật. TSC có thể được chẩn đoán bằng 

xét nghiệm di truyền dương tính và với 

các tiêu chuẩn chẩn đoán lâm sàng. Xét 

nghiệm di truyền âm tính không loại trừ 

chẩn đoán TSC.18 Nên tiến hành kiểm tra 

da toàn diện để đánh giá số lượng các dát 

giảm sắc tố; sự hiện diện của u xơ mạch 

trên mặt; tổn thương da dạng giấy vụn; 

và một mảng da sần sùi, phổ biến nhất ở 

lưng dưới, có thể xuất hiện từ khi còn 

nhỏ. Các dát giảm sắc tố đặc trưng (lá tần 

bì) lần đầu tiên được mô tả bởi 

Fitzpatrick vào năm 1968.19 Chúng có 

thể xuất hiện khi mới sinh hoặc xuất hiện 

trong vài năm đầu đời.19,20 Kiểm tra bằng 

đèn Wood để làm nổi bật các dát giảm 

sắc tố có lợi trong việc phát hiện các dát 

này ở trẻ sơ sinh (Bảng 2.2). Số lượng tế 

bào hắc tố không giảm trong các tổn 

thương giảm sắc tố TSC, trái ngược với 

các tổn thương của bệnh bạch biến.21 Có 

sự giảm sắc tố của các melanosome.3 Ở 

những bệnh nhân lớn tuổi, có thể phát 

hiện lâm sàng các vết rỗ trên răng và u 

xơ. Nghi ngờ lâm sàng về TSC sẽ thúc 

đẩy các đánh giá và theo dõi thêm.18 Sự 

cải thiện các dát giảm hắc tố đã được báo 

cáo với rapamycin bôi ngoài da ở một số 

ít bệnh nhân21–23 và với sirolimus bôi 

ngoài da ở bệnh nhân mắc TSC.24 
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Bảng 2.1 Các đặc điểm cơ bản để chẩn đoán phân biệt các rối loạn mất sắc tố do khiếm khuyết gen 

trong con đường tạo sắc tố 

 
 Bệnh bạch 

tạng 

Hội chứng 

Hermansky-

Pudlak 

Hội chứng 

Chediak-

Higashi 

Hội chứng 

Griscelli 

Piebaldism Hội chứng 

Waardenburg 

Nguyên 

nhân 

Gen Gen Gen Gen Gen Gen 

Di truyền 

hoặc lẻ tẻ 

Di truyền Di truyền Di truyền Di truyền Di truyền Di truyền 

Tuổi bắt 

đầu mất 

sắc tố 

Bẩm sinh Bẩm sinh Bẩm sinh Bẩm sinh Bẩm sinh Bẩm sinh 

Phân bố 

mất sắc 

tố 

Toàn thân Toàn thân 

hay khu trú 

Toàn thân 

Tóc và da 

màu bạc  

Sắc tố da, 

tóc loãng 

Khu trú Khu trú 

Loại rối 

loạn mất 

sắc tố 

Tế bào hắc tố 

bình thường, 

không có hắc 

tố 

Tế bào hắc 

tố bình 

thường, 

không có hắc 

tố 

Rối loạn hình 

thành và vận 

chuyển 

melanosome 

Rối loạn 

hình thành 

và vận 

chuyển 

melanosome 

Không có tế 

bào hắc tố 

trong các 

tổn thương 

màu trắng 

Không có tế 

bào hắc tố 

trong các tổn 

thương màu 

trắng 

Dấu hiệu 

lâm sàng 

Tùy vào loại 

Da, tóc, mắt 

Chứng sợ 

ánh sáng, 

rung giật 

nhãn cầu, 

giảm thị lực, 

da nhạy cảm 

với UVR, 

tăng nguy cơ 

mắc NMSC 

Tùy vào loại 

Bệnh bạch 

tạng mắt/da 

Rối loạn tiểu 

cầu: chảy 

máu tạng, 

bệnh dự trữ 

ceroid dẫn 

đến xơ phổi, 

suy thận, 

viêm đại 

tràng u hạt 

Giảm sắc tố 

mống mắt, 

lác, rung giật 

nhãn cầu, suy 

giảm miễn 

dịch nặng, 

pancytopenia, 

chảy máu, 

bầm, gan lách 

to, rối loạn 

thần kinh 

Tùy vào loại 

Khiếm 

khuyết miễn 

dịch, biểu 

hiện thần 

kinh 

Mảng màu 

trắng 

Các mảng 

trắng có thể 

chứa các dát 

tăng sắc tố 

Tùy vào loại 

Các mảng 

trắng của da 

và tóc 

Mống mắt dị 

sắc, loạn 

thcanthorum, 

điếc bẩm sinh, 

dị tật tay chân, 

bệnh 

Hirschsprung 

Diễn tiến 

mất sắc 

tố 

Ổn định Ổn định Ổn định Ổn định Ổn định Ổn định 
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Bảng 2.2 Các đặc điểm cơ bản để chẩn đoán phân biệt các rối loạn giảm/mất sắc tố da 

 

 Bạch biến Giảm hắc tố 

Ito 

Nevus mất sắc 

tố 

Sắc tố mất 

kiểm soát 

Xơ cứng củ 

Nguyên 

nhân 

Mắc phải Thể khảm Thể khảm Gen Gen 

Di truyền 

hoặc lẻ tẻ 

Lẻ tẻ hoặc gia 

đình (có thể di 

truyền) 

Lẻ tẻ hoặc di 

truyền 

Không di truyền Di truyền Lẻ tẻ hoặc di 

truyền 

Tuổi bắt 

đầu giảm 

sắc tố 

Bất kỳ độ tuổi 

Thời thơ ấu 

hoặc tuổi thanh 

niên 

Rất hiếm khi 

bẩm sinh 

Bẩm sinh 

Sơ sinh 

 

Bẩm sinh, 

những năm đầu 

đời hiếm gặp 

Thường chỉ có 

nữ 

Người lớn 

Các dát giảm sắc 

tố (màu trắng 

nhạt) có thể xuất 

hiện khi mới sinh 

hoặc trong những 

năm đầu đời 

Phân bố 

giảm sắc 

tố 

Toàn thân hay 

khu trú  

Đối xứng 

Khu trú  

Một bên hoặc 

2 bên, theo 

đường 

Blaschko 

Tổn thương màu 

trắng một bên 

Có thể đơn độc 

Khu trú, theo 

các đường 

Blaschko 

Các dát giảm sắc 

tố rời rạc 

Loại rối 

loạn 

giảm sắc 

tố 

Tế bào hắc tố 

bình thường, 

không có hắc tố 

Giảm số lượng 

tế bào hắc tố 

Số lượng tế bào 

hắc tố bình 

thường, giảm 

sắc tố melanin 

Giảm sắc tố 

melanin ở 

thượng bì 

Giảm melanin của 

melanosome 

Dấu hiệu 

lâm sàng 

Các mảng da và 

tóc màu trắng, 

mất sắc tố 

Bề ngoài trắng 

xanh như phấn 

với ánh sáng của 

Gỗ 

Giảm sắc tố 

tuyến tính 

Rối loạn hệ 

thần kinh 

trung ương, 

mắt, răng 

Tổn thương 

giảm hắc tố, 

không vượt qua 

đường giữa 

Trắng nhạt với 

đèn Wood 

Trong 13%, 

giảm sắc tố. 

Giảm hắc tố 

tuyến tính, teo, 

giảm tiết mồ hôi 

Rụng tóc trong 

tổn thương 

Rối loạn hệ thần 

kinh trung ương, 

mắt, răng, tóc 

Các dát da giảm 

sắc tố màu trắng 

Các dát giống vụn 

giấy 

Động kinh, u xơ 

mạch, u thừa 

võng mạc, u mỡ 

mạch thận, u cơ 

vân tim (áp dụng 

tiêu chuẩn chẩn 

đoán) 

Diễn tiến 

mất sắc 

tố 

Khó đoán đối 

với NSV. Có thể 

tiến triển hoặc 

tái lập sắc tố với 

điều trị 

Ổn định Ổn định Ổn định Tái lập sắc tố khi 

điều trị được báo 

cáo ở một số ít 

bệnh nhân 
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