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Cinsel gelisim sorunlari: Kiiciik hastalar,
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Cinsel gelisim sorunlarimin tani ve tedavisi siklikla acil ka-
rarlar alinmasim gerektirir ve olduk¢a zorludur. Bununla
beraber, onanmi alinamayacak kadar kiiciik hastalar adina
alman kararlar ve uygulanacak cerrahi tedaviler dogru
yapilmali, gereksiz ve geri doniisii olmayan cerrahi uygula-
malardan kagimilmalidir.

Anahtar kelimeler: Cinsel gelisim sorunlari, cinsiyet,
interseks

Abstract

Disorders of sexual development: Small patients, big
decisions

Most of the time, diagnosis and treatment of the disorders of
sexual development requires difficult and urgent decisions.
However, those treatments must be accurate, appropriate
and should not include irreversible surgical treatments, sin-
ce the only person without consent is the patient himself or
herself.

Key words: Disorders of sexual development, gender,
intersex

Tanim

“Cinsiyet” cok yonlii bir tanimdir. Genetik yapi, i¢
ve dis cinsel organ yapist ve psikososyal gelisim
stireci ile belirlenen cinsiyeti (sex: biyolojik cinsi-
yet, gender: toplumsal/sosyal cinsiyet) yalnizca tek
bir baglik altinda incelemek yeterli degildir. Kisi-
nin kendisini erkek ya da kadin olarak hissetmesi
cinsel kimligi (gender identity), erkek ya da kadina
0zgii giysi, oyun, meslek tercihi kisinin cinsel rolii-
nii (gender role/gender behavior), erkek ya da kadin
olarak kars1 cins tercihi ise kisinin cinsel tercihini
(gender orientation) belirler. Cinsiyeti olusturan bu
tic 6zelligin her birisi, olduk¢a karmasik ve ¢cok yon-
li (anatomik, psikolojik, sosyokiiltiirel) faktorlerin
rol oynadigi, kendi aralarinda da etkilesim gosteren
gelisim siirecleridir .

Cinsiyeti belirleyen baslica faktorler: 1-genetik yap1
ozellikleri, 2-hormon ve reseptdr fonksiyonlari,
3-i¢c ve dis genital (cinsel organ) yap1 6zellikleri, ve
4-cevresel faktorlerdir. Dig genital yapinin embri-
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yolojik geligsiminin anlagilmasi, cinsel gelisimde rol
alan molekiiler yolaklarin anlagilmasi ile daha belir-
gin hale gelmistir .

Genetik yap ozellikleri: Cinsiyetin belirlenmesindeki
ilk agama, 23,X kromozom yapisindaki bir ovumun,
bir sperm (23,X ya da 23,Y kromozom yapisindaki)
ile birlesmesidir. Bu birlesme sonucunda, erkeklerde
46,XY kromozom yapisi, kadmlarda ise 46,XX kro-
mozom yapisi olusur. Erkeklerde testisin olugmasini
saglayan SRY geninin belirlenmesinden sonra, ¢esitli
gen ve transkripsiyon faktorlerinin de (DAX-1, SF-1,
WT-1, SOX-9, DMRT1/DMRT2, SHH, ATF3) testis
ya da over dokusunun olusumunda rol aldig1 belir-
lenmigtir @. Genom aragtirmalari ile molekiiler tani
yoniinde ¢aligmalara agirlik verilmektedir ©.

Hormon ve reseptor fonksiyonlari: Testislerde ti¢ ce-
sit hiicre bulunur: Sertoli hiicreleri, Leydig hiicreleri
ve spermatogonyum. Sertoli hiicreleri Miiller kanal-
larinin (disi i¢ cinsel organlar) gerilemesini saglayan
MIF (Miillerian Inhibiting Factor) hormonu, Leydig
hiicreleri ise testosteron sentezler. Overlerde ise foli-
kiil hiicreleri, steroid sentezleyen hiicreler ve oositler
bulunur. Testis ile kiyaslandiginda overlerin steroid
sentezleme fonksiyonu puberteden once baglamaz.
Dis genital yapinin erkek yoniinde olugsmasi i¢in and-
rojen (testosteron) etkisine, androjen etkisinin gortil-
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mesi i¢in de hedef hiicrelerde androjen reseptorlerine
gereksinim vardir.

I¢ ve dig genital (cinsel organ) yap: ozellikleri: Tes-
tislerin varliginda, Sertoli hiicrelerinin sentezledigi
MIF hormonu etkisiyle erkeklerde bulunmamasi ge-
reken Miiller kanallar1 geriler ve kaybolur. Leydig
hiicrelerinin sentezledigi testosteron etkisi ile erkek
tipinde i¢ ve dig cinsel organ yapilar1 olusur. Dis ge-
nital yapinin erkek yoniinde farklilagsmasi dihidro-
testosteron (olugmasi icin 5-alfa rediiktaz enzimine
gereksinim vardir) etkisiyledir. Over varliginda ise,
MIF hormonunun sentezlenmemesi ve testosteron et-
kisinin olmamasi nedeniyle i¢ genital organlar: disi
yonde gelisir. Testosteron (6zellikle dihidrotestoste-
ron) etkisinin olmamasi da, dig cinsel organ yapisinin
disi yonde farklilasmasina neden olur.

Yukaridaki gelisim siirecinin herhangi bir agsamasinda
olusabilecek, 1-normalden farkli kromozom/genetik
yapisi, 2-testis/over fonksiyon kusuru, 3-hormon sen-
tezi ve etkilesim kusurlari, i¢c ve dis genital yapilarin
gelisiminde sorunlara yol agar. Cinsel gelisim sorun-
lar1, dis genital yapida gozle goriilebilecek farkliliklar
seklinde olabilecegi gibi, bazan disaridan fark edil-
meyebilir. Gonad yapisinin siklikla goz ardi edilerek,
dis genital yapiya gore cinsiyetin belirlenmesi olduk-
ca yanlistir. Diger taraftan, 6zellikle erkek ¢cocuklarda
penis boyunun objektif 6l¢iimlerle degerlendirilmesi,
gereksiz androjen kullaniminin engellenmesi amaciy-
la oldukca onemlidir .

Cevresel faktirler: Insan viicudunun, cinsiyete 6zgii
en belirgin farklilig1 dig genital organ yapisidir. An-
cak, saglikli cinsel gelisim dis genital yap1 6zellikle-
rine oldukca bagli olmakla beraber, kisinin yetistiril-
digi ortam ve ¢evresel faktorler ile de yakin iligkilidir.

Tablo 1. Cinsel gelisim kusurlarmin simmiflamasi (2005)©.
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Buna gore, cinsel organ yapisal sorunu bulunmayan
bir kisi, normalden farkli cinsel kimlik ve cinsel ter-
cihlerde bulunabilecegi gibi, cinsel gelisim sorunu
bulunan bir¢ok birey, erken tani, psikolojik destek ve
uygun kosullarda bilgilendirme ile saglikli bir cinsel
yasam slirdiirebilir.

“Cinsel gelisim sorunu/kusuru/bozuklugu” (disor-
ders of sex development, intersexuality) aciklama-
lar1, “kisinin her iki cinsiyet 6zelliklerini gosterme-
si” olarak bilinir (Stedman’s Medical Dictionary ve
Compact Oxford English Dictionary”). Ancak, soz-
liik iceriginde “her iki cinsiyetin 6zellikleri” tam ola-
rak tantmlanmamuistir. Bu 6zellikler, genetik, fiziksel,
mental, kimlik 6zellikleri veya daha bagka sekillerde
olabilir.

Cinsel gelisim sorunlarmin (CGS) ya da cinsel organ-
lara ait dogumsal bir yapisal sorunun goriilme sikligi
250 ile 4500 dogumda bir ya da daha enderdir. Bu
yapisal, hormonal, genetik ve psikososyal sorunlarin
tanimlanmas1 i¢in, hermafroditizm, (gercek/yalan-
c1 hermafroditizm), kugkulu genital yapi, interseks,
cinsel gelisim kusuru/bozuklugu/sorunu/farklilig:
terimleri kullanilmigtir. Cinsel gelisim sorunlarinin
siiflanmasi halen tartisilmakta olup, en son kabul
edilen smiflama Tablo 1’de gosterilmigtir ©7. Tanim
ve siniflamada tartisilan en 6nemli konu, “kusur, bo-
zukluk” (disorder) ve “interseks” (intersex) sozciik-
lerinin kullanilmamasi, genetik yapi 6zelliklerinin 6n
plana ¢ikartilmasidir. Diger yandan, giiniimiizde, cin-
sel gelisim sorunlarinin ancak yarisi genetik bir neden
tespit edilerek aciklanabilmektedir. Tespit edilmis bir
cinsel gelisim sorunu, tibbi veya cerrahi tedavi ge-
rektirmiyor ise, “farklilik” olarak nitelendirilebilir.
Farklilik s6zciigii, mevcut sorunun yalnizca istatistik-
sel olarak normal kabul edilen sinirin diginda olmast

Eski

Tavsiye edilen

Intersex

Male pseudohermaphrodite
Undervirilization of an XY male
Undermasculinization of an XY male
Female pseudohermaphrodite
Overvirilization of an XX female
Masculinization of an XX female
True hermaphrodite

XX male or XX sex reversal

XY sex reversal

Disorders of Sex Development (DSD)
46 XY DSD

46 XX DSD

Ovotesticular DSD
46,XX testicular DSD
46.XY complete gonadal dysgenesis
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nedeniyle kullanilabilir ve bireyi/aileyi en az rahat-
siz edecek aciklama seklidir. Diger taraftan, tibbi ve/
veya cerrahi tedavi gerektiren bir cinsel gelisim kusu-
ru/bozuklugunun “sorun” olarak nitelendirilmesi, bi-
reyi/aileyi en az rahatsiz edecek aciklama seklidir. Bu
makalede en sik kullanilan ve kullanilmasi 6nerilen
terimler secilmis olmakla beraber, bu terimlerin halen
tartistlmakta oldugunun bilinmesinde yarar vardir.

Cinsel gelisim sorunlarmda sorunlar

Yetistirilecek cinsiyet: Cinsel gelisim sorunu ile do-
gan bir bebek i¢in ilk sorun, hangi cinsiyet yoniinde
yetistirilecegidir. Bebege verilecek isim, giydirilecek
giysiler, niifus clizdaninin kiz ya da erkek olarak be-
lirlenmesi gibi sorunlar aile iizerinde oldukca agir,
olumsuz psikolojik etkilere neden olur. Bebege/cocu-
ga ait anatomik, genetik, gonadal, hormonal, sosyal
ve psikolojik 6zelliklerin bir an 6nce, multidisipliner
(¢ocuk cerrahisi/iirolojisi, genetik, endokrinoloji, psi-
kiyatri, radyoloji) bir yaklagim ile ele alinarak deger-
lendirilmesi gerekir. Ancak, bu degerlendirme siireci-
nin olabildigince kisa ve aileye giiven verici olmasi
saglanmalidir ¢,

Metabolik sorunlar: Ozellikle tuz kaybettirici tipteki
konjenital adrenal hiperplazi (KAH) olgulari, yeni-
dogan doneminde kusma, dehidratasyon ile kendisini
gosterebilir, cerrahi hastaliklarla (pilor stenozu, mal-
rotasyon vb.) karistirilabilir.

Cinsel fonksiyon, fertilite ve tiimor riski: Penis,
vajen, uterus yapilar ile birlikte gonad (testis/over)
yapisinin belirlenmesi olduk¢a 6nemlidir. Cerrahi re-
konstriiksiyon gerektirecek sorunlar arasinda, erkek
cocuklarinda hipospadiyas, penis egriligi (chordee),
inmemis testis, kiz ¢ocuklarinda tirogenital siniis ve
ileri derecede klitoromegali yer alir. Erkek ¢ocuklar-
da mikropenis ve agir hipospadiyas bulunmasi, hic-
bir zaman cinsiyetin kiz yoniinde belirlenme nedeni
degildir. Ancak, tam androjen duyarsizlig1 sendromu
olgularinda, testis bulunmasina ragmen, dis genital
yapmin tiimiiyle disi yonde gelismesi, ozellikle geg
saptanan olgularin kiz ¢ocugu yoniinde yetistirilmesi-
ni gerektirir. Kiz ¢ocuklarinda, sik iiriner enfeksiyon,
hidrokolpos/hematokolpos olugmasini engellemek
icin iretra ve vajen acikliklarinin ayri olmasi sag-
lanmalidir. Bazi olgularda, etkin cinsel fonksiyonun
onemi, bireyin fertil olup olmayacagi sorununun 6nii-

ne gegebilir. Bu durum, siklikla gonad histolojisi ile
ilgili olup, tiimér riski nedeniyle gonadin alinmasini
gerektiren olgularda ortaya ¢ikar (%,

Cinsiyet tercih panigi (gender panic): Cinsel gelisim
sorunu bulunan ¢ocuklarin ailelerinde siklikla gorii-
len bu korku durumu, cocuklarin ileri yasantilarinda
homoseksiiel egilim gosterebilecegi diisiincesi ile or-
taya cikar. Ozellikle, pre- ve postnatal donemde agir1
androjen (testosteron) etkisi altinda kalan kiz ¢cocuk-
larinda bu egilimin ortaya ciktig1 belirlenmis olma-
sima ragmen, diger olgularda anlamli bir birliktelik
tespit edilmemistir 1.

Gecikmis ve aciklanamayan tami: Cinsel gelisim
sorunlarinin tanisinin olduk¢a zor olmasi, hastanin
her muayene veya kontroliinde farkli bir doktor ta-
rafindan ele alinarak degerlendirilmesi, ilave ve/veya
gereksiz laboratuvar tetkiklerinin istenmesi, belirsiz-
ligin ve tan1 siirecinin uzamasi ailede endiseye neden
olur. Ailenin egitim diizeyi ve psikososyal durumu
yetersiz bilgilendirmeye neden olabilir, karar ve teda-
vi icin gerekli olan onamin alinmasin giiclestirebilir.
Ailelerin bir kismina yeterli ve uygun bilgi verilebi-
lirken, bir kisim aileler ise karar ve sorumlulugu tii-
miiyle doktorlarin tizerine birakabilir.

Cinsel gelisim sorunlarinda cerrahi tedavi

Cinsel gelisim sorunlarinda cerrahi tedavinin amac-
lar1 iic ana baglik altinda Ozetlenebilir: 1-cinse
ozgli anatomik ve estetik goriiniimiin saglanmasi,
2-enkontinans, enfeksiyon ve obstriiksiyonu olmayan
genital ve liriner sistemin olusturulmasi, 3-erigkin do-
nemde iyi ve yeterli cinsel ve lireme fonksiyonlari-
nin saglanmasi. Cinse 6zgii cerrahi rekonstriiksiyon-
lar arasinda, erkek ¢ocuklarinda siklikla orsiopeksi,
tiretroplasti ve testis protezi konulmasi ameliyatlari
bulunur. Ender olarak, obstriiksiyon ve {iiriner enfek-
siyon nedeniyle Miiller kanali artiklarmin c¢ikaril-
masi gerekebilir. Kiz ¢ocuklarinda ise, klitoroplasti,
vajinoplasti, labioplasti ve gonadektomi ameliyatlar1
bulunur @12 Giiniimiizde, cinsel gelisim sorunla-
rinda uygulanan cerrahi tedavileri, major (sakrifiye
edici) ve mindr (normalize edici) ameliyatlar olarak
da siniflamak olasidir. Bir bagka deyisle, cinsel ge-
lisim sorunlarinda cerrahi tedavi komplikasyonlari-
n1 iki baglik altinda siniflamak da olasidir: 1-yanlig
tani-yanlig cerrahi, 2-dogru tani-yanlig cerrahi. Ma-
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jor ameliyatlarin bircogunda doku veya organ kaybi
s0z konusudur ve geri doniig olasi degildir, cinsiyetin
yine degistirilmesi ve endokrin gelisim kisitlanir. Bu
nedenle, cinsiyetin belirlendigi (gender assignment)
veya yeniden belirlendigi (gender re-assignment) du-
rumlarda, major ameliyat kararlarinin multidisipliner
bir yaklagim ile yapilmasi zorunludur. Minor ameli-
yatlarin tecriibesiz ellerde yapilmasi da biiyiik sorun-
lara neden olabilir. Bu sorunlar arasinda genital yap1
biitiinliigiiniin bozulmasi, duysal ve duygusal travma,
ego kayb1 ve infertilite bulunmaktadir. Diger taraftan,
cocugun onami alinmadan yapilan mindr (normalize
edici) ameliyatlar insan/cocuk haklarma miidahale
olarak nitelendirilmigtir 1.

Cinsel gelisim sorunlarmin cerrahi tedavisinde
etik ve yasal sorunlar

Tiim cerrahi girisimlerde hastadan ve/veya hasta ebe-
veyni/yakinindan alinmasi gereken “bilgilendirilmig
onam”, cinsel gelisim sorunlarinda ayri bir 6nem ka-
zanir. Cinsiyeti ve cinsel kimli8i belirleyecek, ancak
¢ocuk iizerinde kalic1 degisikliklere neden olacak bu
tiir ameliyatlar icin ailelerin onam vermesi, ozellikle
gelismis iilkelerde tartigma konusudur “+'9. Giinii-
miizde, bu tiir ameliyatlar i¢cin erken cerrahi yerine,
cocugun onam verebilecek yasa kadar beklenmesini
Oneren goriisler giderek kabul gérmektedir . Ancak,
ayni1 grup cinsel gelisim sorununa sahip olsa dahi, her
olgu, tan1 zamani, anatomik yapisi ve (ailenin) sosyo-
kiiltiirel 6zellikleri nedeniyle kendi bagina degerlen-
dirilmelidir. Cocuklarin ve ailelerinin tibbi, cerrahi,
psikolojik destek ve tedavilerinin standart bir yonte-
mi yoktur, uygulanacak tedavi yontemleri etik ve kiil-
tiirel sorgulamaya her zaman aciktir '®, Tibbi, cerrahi
ve psikolojik destegin sonuglar: baskin olan sosyal,
kiiltiirel yap1 ve dini 6zellikler ile yakin iligkilidir ve
gecikmis olgularda bu 6zellikler ailenin kararini daha
fazla etkilemektedir . Bu tiir hastalar icin en tipik
ornek, konjenital adrenal hiperplazi (KAH) nedeniyle
tedavi edilen hastalardir. Erkek olarak yetistirilen ve
ancak 2,5 yasindan sonra tan1 konulan KAH olgula-
rinda cinsiyetin yeniden kiz yoniinde belirlenmesinin
(gender re-assignment) oldukga zor oldugu, olgularin
erkek olarak yetistirilmesinin kiiltiir, gelenek ve eko-
nomik faktorlere bagli sosyal baski nedeniyle olabile-
cegi belirtilmigtir 7.

Ulkemizde akraba evliliklerinin sik olmasi nedeniyle,
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birer referans kurum niteligindeki iiniversite ve aras-
tirma hastanelerinde bulunan ve cinsel gelisim so-
runlart ile ilgilenen, ileri referans kurullarinin (“cin-
siyet arastirma kurul/komisyonlar1”) etkin ¢aligmasi
gerekmektedir. Bilgi birikimi ve paylagiminin yeterli
olmasi, karar verme siirecinin kisalmasina, alinmis
olas1 yanlis kararlarin hizla diizeltilmesine yardimc1
olacaktir. Yukarida belirtilen nedenlerle, cinsel geli-
sim sorunlart i¢in, saglik kurumlarinda acil yaklagim
plani (kod) bulunmalidir. Bu tiir olgular i¢in, dzellikle
hastane personeli tarafindan “cift cinsiyet” agiklama-
st kesinlikle kullanilmamali, aileye bu mesaj higbir
zaman verilmemelidir. Yenidogan ile ilgili ilk agikla-
ma bir uzman tarafindan yapilmalidir. Referans sag-
lik kurumlarindaki cinsiyet aragtirma kurullari cinsel
gelisim sorunu yagamis olan (resit) bireylerin bilgi ve
deneyiminden yararlanmaya acik olmalidir. Cinsel
gelisim sorunlarinda ileri seviyede (molekiiler, sito-
genetik) calismalar yapan calisma gruplari (network)
ile baglanti kurulmali, ulusal ve uluslararast (I-DSD
registry; www.i-dsd.org) kayit ag1 ve iyelik olustu-
rulmalidir @Y. Bu amagla, “I-DSD registry” tyeligi
bulunan iiniversite arastirma kurullar1 ve dernekler-
den yararlanilmalidir.
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