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ICINDEKILER

Cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) nedire
CGB'nin bulgular nelerdir?

CCGR'nin nedenleri nelerdire

CGB ne zaman ve nasil tedavi edilire



ONsOz
Sevgili anne ve babalar,

Cocugunuzun cinsiyetinin tam olarak belilenemedigini ve
bir cinsiyet gelisim bozuklugu oldugunu &grendiniz. Bu
durum hakli olarak endiselenmenize ve izilmenize neden
oldu. Sizinle ayni durumda olan diger anne ve babalar gibi
aklinizdan su sorular gegiyor olabilir:

* Neden ben? Neden benim gocugum?

® Bu duruma neden olacak yanlis bir sey mi yaptim?
® Ya gocugumu sevemezsem@

® Bu durum ¢ocugumun hayatini tehdit ediyor mu?

* Cocugum escinsel mi olacake Evlenebilecek mi?
Cocugu olabilir mie

® Ese dosta ne derim?

* Bundan kurtulmanin bir yolu var mi2



YALNIZ DEGILSINiz!

bir gorilmektedir. Yani, dinyada her hafta yizle
bu rahatsizlik ile dogmakiadir. Bu nedenle yalniz degilsiniz;
hem Glkemizde hem de dinyada sizinle ayni sorunu yasayan
insanlar ve onlara yardim eden profesyonel ekipler var.

Cinsiyet gelisim bozuklugu utanilacak bir durum degildir.
Nasil bir insanin diger organlarinda anormallik veya
bozukluk olabiliyor ve tedavi edilebiliyor ise, cinsel
organlardaki anormallikler de olagandir ve biytk oranda
tedavi edilebilmektedir. Anne ve baba olarak en énemli
sorumlulugunuz ¢ocuklarnizi oldugu gibi kabul etmek ve
sevmek, onlara bu durumu uygun zamanda ve uygun sekilde
anlatmak ve tedavileri icin gerekeni yapmaktr.

Bu kitapgigin amaci sizlere cocugunuzun durumu hakkinda
dogru bilgilendirme yapmak, sorulariniza cevap bulmak,
boylece hayata daha gicli ve umutlu bokmanizi saglayarak
saglikli ve mutlu bir cocuk yetistirmenize katkida bulunmaktr.



NORMAL CINSEL GELISIM VE_
CiNSIYET GELISiM BOZUKLUGU

Cinsiyet nedir?

Cinsiyet, bizi erkek ve disi olarak tanimlayan ve
ayni zamanda psikososyal ve klturel gelisimimizi ve
tercihlerimizi de icine alan bir terimdir.

Cinsiyetimizi  belifleyen bircok fakior vardir. Bunlar,
genetik yapimiz [46, XX (disi genetik yapi) ve 46, XY
(erkek genetik yapi]], yumurtalanmiz [testis (erkek] veya
over (disi)]] ve yumurtalarimizdan salgilanan hormonlardir.
Cevresel fakiorler de bu yapiyi etkileyebilmektedir.

Cinsiyetin  belilenmesindeki ik asama anne  ve
babamizdan  aldigimiz  genetik  yapimizdir. Normal
saglikli bir bireyin genetik yapisi 46, XX (disi, 23, X+23,
X) ve 46, XY (erkek, 23,X+23)Y) olarak tanimlanir.
(Sekil 1).



CiNSIYET VE VUCUT KROMOZOMLARIMIZ

insan Kromozomlar (46)

| |

Vicut Cinsiyet
Kromozomlan (2)
|

Kromozomlan (44)




ERKEK VE DiSi CINSIYETIN OLUSUMUNU
SAGLAYAN KROMOZOMLAR

23,X kromozom yapisindaki bir disi yumurtanin, 23,X ya
da 23,Y kromozom yapisindaki bir sperm ile birlesmesi
sonucunda cinsiyetimiz belirlenir. 23,X disi yumurta 23,Y
bir sperm ile déllenirse (birlesirse] 46,XY erkek bir embriyo
olusurken, 23X disi yumurta 23,X bir sperm ile déllenirse
(birlesirse] 46, XX disi bir embriyo olusur.

46,XX 46,XY
23,X 23X 23, X 23)Y




ERKEK CINSIYET NASIL GELISIR?

; ir em
gelisiminden sorumlu genlerde bir sorun yoksa yum
yoninde (testis) farklilagir. Testislerden salgilanan  erkeklik
hormonunun [festosteron|etkisi ile i¢ (prostat, ic salgr kanallar
v.s) ve testosterondan iretilen dihidrotestosteron hormonunun
(erkeklik hormonun daha etkili formu) etkisi ile dis Greme
organlanmiz [penis, torbalar (skrotum)] gelisir ve farkhlasir.

Testosteron ve dihidrotestosteron uretimindeki aksakliklar veya
bu hormonlarin hicre dizeyinde etkilerini gosterememeleri
sonucu  erkek  cinsiyet  gelisiminde  duraksamalar
gozlenmektedir.

DiSi CINSIYET NASIL GELISIR?

46 XX kromozom  yapisindaki  bir  embriyoda  testis
olusumundan sorumlu olan Y kromozomunun bulunmamasi
nedeniyle yumurtalar disi yoninde (over) farklilagir.

Ortamda testosteron ve dihidrofestosteron etkisi olmadigi
icin, cinsel organlar da disi yonde (klitoris, rahim ve vajen)
gelisir.

Diside erkek hormonlarinin anormal salgilandigi durumlarda
klitoriste bUyime, dis genital yapida erkek yoninde gelisme
olur.




CiNSEL KiMLIK NEDIR?

* Bireyiniginden kendini kizya da erkek olarak hissetmesidir.

e Cenellikle 2 yas civarinda ¢ocuklar kendini kiz/erkek
olarak hisseder.




CiNSIYET GELiSIM BOZUKLUGU (CGB)
NEDIR?

Cinsiyet gelisim bozuklugu, bir grup farkli hasfalik sonucu
ortaya ¢ikan ve cinsel organlarin bizim bildigimiz normal
erkek ve kadin cinsel organ yapisindan farkli oldugu bir
durumdur.

Cinsel organa disandan bakildiginda cinsiyetin tam olarak
belirlenemedigi duruma kuskulu cinsel yapi adi verilir. Bu
durum halk arasinda “cift cinsiyet” olarak da adlandinimakia
olup, bu adlandirma tamamen yanlishir. Cocuklar ve aileleri
icin UzUntl ve endise vericidir. Asla kullanilmamalidir.

CINSIYET GELiSIM BOZUKLUGUNUN (CGB)
SORUN YARATAN BULGULARI NELERDIR?

Cinsiyet gelisim bozukluklar gogunlukla cinsel organda
gozle gorilebilecek farkliliklara neden olur ve bu hastalar
dogumdan hemen sonra farkedilir. Ancak bazi durumlarda
erkek cinsiyet genlerine (46, XY) sahip bir birey tamamen
disi gériniminde olabildigi gibi, disi cinsiyet genlerine
(46, XX) sahip bir birey tamamen erkek gériniminde olabilir.
Bu durum disarndan farkedilmeyebilir.



CINSIYET GELISIM BOZUKLUGUNDA
SORUN YARATAN BULGULAR

Kiucuk ve farkh penis (Fallus, mikropenis): Zamaninda
dogmus bir yenidoganda gerdirilmis penis uzunlugunun
2-2,5 cm'den kictk olmasidir. Bir bag ile alt kismin serbest
olmamasi gibi durumlar genellikle eslik eder.

inmemis testis: Testislerin torbada (skrotum) bulunmamas
durumudur. Tek ya da iki tarafli olabilir. Iki tarafli inmemis
festisi olan gocuklarin cinsiyet gelisim bozuklugu agisindan
mutlaka degerlendirilmesi gerekir. Anne kamindaki bebekte
karin icerisinde bulunan festisler, gebeligin son haftalarinda
kasik kanalindan gegerek torbaya tam olarak yerlesir. Bu
nedenle, erken dogan erkek bebeklerde inmemis testis
sikhigr daha yuksektir. Testisler, torba igerisinde normal vicut
sicakhigindan (0,5-1 C° daha dustk isida bulunurlar. Bu
sayede fesfis hicreleri normal gelisim ve fonksiyonlarini
surdirir. Yiksek 1sida bulunan testis hiicreleri, bulunduklar
bdlgeye bagl olarak zarar gorebilirler. Bu nedenle, inmemis
testisin zamaninda taninmasi onemlidir. Testisleri torbada
olmayan ¢ocuklarin 6 ay ile 1 yas arasinda ameliyat
edilmesi gerekir. Inmemis testis ameliyat, kasik veya torba
Uzerinden yapilan kiguk kesiler ile gergeklestirilir. Ameliyat
sonrasinda da, festislerin belirli araliklarla kontroli yapilmali
ve gelisimi takip edilmelidir.



sunnetli da adlandinlan  anormal g

stnnet derisi hipospadiyasa eslik edebilir. Hipospadiyas
uygun pozisyonda idrar yapmayi engelleyebilir; tedavi
edilmedigi takfirde eriskin donemde agnli ereksiyona ve
cinsel birlesmede sorunlara neden olabilir. Hipospadiyasli
cocuklarda  penis Uzerinde bulunan yarm sinnet derisi
(prepisyum), cerrahi tedavi sirasinda gerekli olabilecegi icin
korunmalidir, bebegin stnnet ettiriimemesi gerektigi ozellikle
bilinmelidir. Hipospadiyasin cerrahi tedavisi, cinsel kimligin
gelismesinden once, siklikla ilk yil icerisinde yapilmalidir,
Bir ya da iki asamali olarak gerceklestirilecek ameliyat,
hipospadiyas konusunda tecribeli bir cerrah tarafindan
yapilmalidir.

Kliteromegali (bizinin bilyilk olmasi): Zamaninda dogmus
bir kiz yenidoganda, klitoris (bizi) uzunlugu 1 cm'den
fazlaysa kliteromegali olarak degerlendirilir. Normal klitoris
genellikle dis dudaklann arasinda olup disardan gérilmez
iken buytk oldugunda penisi andinir bir yapiya benzeyebilir.

Dis dudaklarda birdesme (labia majora fizyonu):
Vaien acikliginin gorilememesine neden oldugu gibi, idrar
deliginin veri ile ilgili degisiklikle de sonuglanabilir.



CINSIYET GELiSIM BOZUKLUGU
NIYE OLUR?

Saglikli cinsel gelisim icin, genetik yapinin, yumurtalarin
(festis veya over) ve cinsiyet hormonlarinin normal olmasi
gereklidir. Bu strecteki herhangi bir aksaklik dis genital yapi
dedigimiz cinsel organlann, kromozom yapisina uygun
olarak gelismemesine neden olur.

Cinsiyet gelisim bozuklugunun kiz ve erkeklerde bircok
nedeni vardir. En sik neden akraba evliliklerine bagli genetik
hastaliklardir. Bununla birlikte 46,XY genetik yapiya sahip
hastalarin sadece %50'sine kesin bir tani konabilmekte:
46 XX hastalarin - biytk ¢ogunlugunda ise  bobrekists
bezlerindeki enzim eksikligine bagli konjenital adrenal
hiperplazi neden olmaktadir.

Cevresel faktorler de (endokrin bozucular) hormonlarin
Uretimini ve etkilerini bozarak cinsiyet gelisim bozukluklarina
neden olabilmektedir. Gebelik déneminde kullanilan bazi
ilaclarla da bu durum gézlenebilir.



CINSIYET GELISIM BOZUKLUGUNUN
NEDENLERI

Kromozomal bozukluklar. (6rnek, 46,XX/46,XY, 45
46 XY, 45 XO, 47 XXY v.s)

Yumurtalann (over veya testis) gelisiminde rol alan
genlerde bozukluk durumunda yumurtalar (over veya testis)
tam gelismemistir veya kismi olarak gelismistir. Ornegin;
tam gonad disgenezisi, kismi gonad disgenezisi, gonad
regresyonu gibi.

Testosteron Uretiminde aksakliklar 5-alfa redilkiaz, 3-beta
hidroksi  steroid dehidrogenaz, 17-befa hidroksi steroid

dehidrogenaz enzimlerinin eksiklikleri

Hormon (androjen) direnci: Hormon reseptor kusurlarinda
dokularin hormona cevabi yokiur; testis ve  festosteron
varligina ragmen cinsel organ yapisi kiz yoninde gelisir.
Ornegin; androjen duyarsizlik sendromu.

Endokrin bozucular ve gebelikte kullanilan ilaglar:
Bu maddeler arasinda sebze ve meyveleri daha cabuk
biyitmede kullanilan fitodstrojenler, tarim ilaclari, kozmetikler
ve plastik mutfak esyalarinda bulunan benzofenon sayilabilir.
Cebe anne farafindan alindiklarinda, gobek kordonu
yoluyla bebege gecerek, bebegin cinsel organ yapisinin
gelismesinde durakloma  ya da normalden  sapmaya
yol acabilifler. Ozellikle erkek bebeklerin cinsel organ
gelisiminde etkilidirler.



CINSIYET GELISIM BOZUKLUKLARININ
TANI VE TEDAVISi NE ZAMAN VE
NASIL YAPILIR?

Cinsiyet gelisim bozukluklarinin, dogumdan hemen sonra
ya da cinsel kimligin olustugu 1,52 yasindan dnce tespit
edilmesi ¢ok onemlidir. Cunki farkedilmeyen veya kabul
edilmeyen ileri derecedeki bir kusur, ailenin cinsiyetkonusunda
yanilmasina ve cocugun karsi cinse 6zgi davranis modeline
uygun yetistiriimesine yol acabilir.




CINSIYET GELISIM BOZUKLUKLARININ
TANISI NASIL KONUR?

Cinsel organinda kuskulu gérinim saptanan tim bebekler,
cocuklar mutlaka ¢ocuk endokrinoloji uzmani tarafindan
geciktirilmeden degerlendirilmelidir.

Kuskulu cinsel yapi ile dogan cocuklarda hormon dizeylerinin
ve genetik yapinin (46, XX mi, 46,XY mi) belirlenmesi icin
bir takim kan tahlillerinin yopilmasi gereklidir. Elde edilen
sonuglar ile her zaman kesin tani konamayabilir. Bu amagla
kan tahlillerinin ve bazi hormon testlerinin tekrarlanmasi,
ilacl testler ve ileri genetik analizler yapilmasi gerekebilir.

Kesin faninin konulmasi cocugunuzun vetistirilecedi cinsiyet
konusunda  karar verilmesini  kolaylastinr. - Ayrica,  eslik
edebilecek baska sorunlarnn ve daha sonra dogacak
cocuklarinizdaki hastalik riskinin saptanmasinda da yarar
saglar.



TANI VE YETISTIRILECEK
CiNSIYETIN SECiMi BiR EKIP iSiDIR

pﬁkiafﬂ&?




CINSIYET GELISiM BOZUKLUKLARININ
TANISINDA HANGi TETKIKLER YAPILIR?

Yenidogan déneminde yapilon hormonal degerlendirme
[bu dénemin mini-puberte (kictk ergenlik] denen ozelligi
nedeniyle] ¢ok daha fazla tani koydurucu olabilir ve uyar
festi gereksinimini bazen ortadan kaldirabilir,

Cocugunuzun i¢ cinsel organlarinin erkek miyoksa disi yonde
mi (rahim varligi2) gelistiginin saptanmasi igin ultrasonografi,
bilgisayarli tomografi veya manyetik rezonans gérintileme
yontemlerinden herhangi biri kullanilabilir.

Gorintileme yontemleri ile herhangi bir taniya ulasilamaz ise
cocuk cerrahisi farafindan laparoskopi adi verilen bir yontem
uygulanarak i¢ cinsel organlann yapisi ve yumurfalarin
durumu  degerlendirilebilir.  laparoskopi  genel anestezi
altinda ve ameliyathane kosullarinda yapilir. Gobek alindan
yapilan kicik bir kesi ve optik bir cihaz yardimi ile ameliyat
yapilmadan karin icindeki organlar gozlemlenir.

Cocugun hangi cinsiyette yefistirilecegine karar verilmeden
once elde edilen sonuglarin endokrinoloji, psikiyatri, genetik
ve cerrahi uzmanlarindan olusan bir komisyon tarafindan
degerlendirilmesi sarthir. Tom bu tetkiklerin sonuglanmasi ve
nihai kararin verilmesi  zaman alabilir. Bu sirecte, ailenin
bebege her iki cinsiyetin de kullanabilecegi bir isim vermesi,
nifus clzdani ¢ikarmak icin acele efmemesi, ¢ok yakin
akrabalar disinda kimseye bu durumdan bahsetmemesi ve
ev ziyaretlerini bir sire ertelemesi onerilir.



CINSIYET GELISiM BOZUKLUKLARININ
TEDAVIiSINDE CERRAHI MUDAHALELER

Kesin tani konan ve cinsiyeti belirlenmis olgularda cerrahi
midahaleler genelikle cinsel kimlik gelismeden once ve
yasamin 6. ve 12. aylar arasinda uvygulanmakiadir. Cinsel
organdaki anormalligin agirligina gore dizeltici ameliyatlar
birkag seferde tamamlanabili. Cocuklarda gerceklestirilen
cinsel organ cerrahisinde, dis idrar yolu butinliginin
saglanmasi ve normal yerlesim yerinde olmayan testislerin
torbaya indirilmesi, saglikli cinsel gelisim ve testis gelisimi-
fonksiyonlar agisindan ¢ok énemlidir.

Inmemis testis séz konusu ise ve erkek yoninde cinsiyet
tercih edilmisse testisler & ay-1 yas civarinda torbaya
indirilmelidir. Kiz ¢ocuklarinda, kapali olan vajinanin idrar
yolu enfeksiyonuna neden olmamasi icin acilmasi gerekir.
Kliteromegali  varliginda  klitorisin + (bizinin) - kigulttlmesi
ameliyati (kliteroplasti) & ay-1 yas arasinda yopiimalidir.

CINSIYET GELISIM BOZUKLUKLARININ
TEDAVISI VE IZLENIMI

1-3 yas arasinda cinsel kimlik gelisir; cocuk kendini
erkek veya kiz olarak farketmeye baslar; cinsiyetine gore
oyuncak, kiyafet, arkadas ve oyun tercihlerini yapar. Dogru
cinsiyet fercihinin bu déneme kadar yapimamis olmasi
ilerleyen yillarda cinsel kimlikte karmasalara neden olabilir.
Ancak bazi hastalik durumlarinda cinsel kimlik gelisse de
ergenlik doneminde tersi yone degisim olabildiginden bu tip
hastalik on tanilarinda komisyon geri dénisimsiz dizeltici
ameliyatlar ételeme karari alabilir. Kesinlesmis tanilarda
duzeltici ameliyatlar, ozellikle hipospadiyas ameliyatlar, bu



olup, gun cinse
calisilir.

CiNSIYET GELISIM BOZUKLUKLARININ
TEDAVISINDE CERRAHI MUDAHALELER

3-4 yasindan sonra, cinsiyetin aksi yonde degistirilmesi
zordur. Ailede ve cocukia psikolojik travmalara neden olur.

Cocukia iseme sorunlarina sebep olan anatomik problemlerin
(hipospadiyas, kordi) dizeltici ameliyatlar bu yas grubunda
da surdurtlebilir.

Nadiren, kusurlu olan testis ya da yumurtalik dokusunun timor
olusumunu engellemek amaciyla ¢ikarlmasi gerekebilir.




CINSIYET GELISIM BOZUKLUKLUGU OLAN
ERKEKLERDE HORMON TEDAViSi

Ergenlik donemi: Erkek cinsiyet benimsenmis ve ergenlik
yasina gelmis olgularda testisler (yumurtalar) gelismemis
veya erken yasta cikarlmissa testosteron (erkeklik hormonu)
tedavisinin baslanmasi gerekir. Tedavi ayda bir kez kas igine
enjeksiyon (igne| seklindedir. Bu dénemde skrotum (forbalar]
bos ise ameliyatla testisi taklit eden protezler konabilir.
Ancak, protezlerin torbalar eriskin halini almadan konmasi
onerilmemektedir.  Ayrica daha  dnce  gegirilmis  cerrahi
mudahaleler ile iliskili olarak peniste egrilik s6z konusu ise
bu dénemde dizeltici cerrahi girisim gerekebilir.

CINSIYET GELiSiM BOZUKLUKLUGU OLAN
KIZLARDA HORMON TEDAViSi

Ergenlik donemi: Kiz cinsiyet benimsenmis ve ergenlik
yasina gelmis olgularda, yumurtalar herhangi bir nedenle
gelismemis veya ¢ikarlmissa éstrojen ve progesteron (kadinlik
hormonlar) tedavilerinin baslanmasi gerekir. Ostrojen disik
dozda baslanir ve kademeli olarak artinlarak 2-4 yillik bir
strecte eriskin doza ulasilir. Rahmi olan kizlar uygun tedavi
(&strojen ve progesteron| ile adet gorebilirler. Rahmi olmayan
kizlar adet géremezler.

Adet kanamasinin sorun yaratmamasi ve ileriki yillarda saglikli
cinsel hayatin saglanabilmesi igin bu dénemde vajinoplasti
(vajinanin agilmasi) ameliyati ve vajinadaki darliklarin énine
gecilmesi icin bujiler ile genisletici  girisimler uygulanabilir.
Tedavi menapoz yasina kadar devam edilir.



CINSIYET BELIRLEMEDE ONEMLI
OLCUTLER (2002)

* Tani yasi

* Cinsel yonelimin (sosyal cins) beyinde erken bebeklikte /
cocuklukta belirlenmesi

* Yumurtaligin islevsel durumu
* Yumurtalarda kéto huylu tomér gelisme riski
* |c ve dis cinsel organ yapilarinin durumu

* Penis boyutu ve tedaviye yanit

GCOCUGUM EVLENEBILIR Mi?
GOCUGU OLABILIR Mi?

Bu sorularin yaniti hastadan hastaya ve mevcut durumun
agihik dizeyine gore degisir.

Ancak duzenli takip edilerek tedavisi yapilan, genetik
cinsiyete uygun buyutilen, ergenlik tedavisini uygun sekilde
alan olgular genellikle normal bir cinsel yasam strdurebilirler.

Cocuk sahibi olma sansi ise normal islev gosteren
yumurfaliklar ile ¢ok iliskili olmakla birlikte, hptaki gelismeler
ilerisi icin umut vaat etmektedir.



Bu rehber Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Dernegi tarafindan hazirlanmistir.



