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Öz

Cinsel gelişim sorunlarının tanı ve tedavisi sıklıkla acil ka-
rarlar alınmasını gerektirir ve oldukça zorludur. Bununla 
beraber, onamı alınamayacak kadar küçük hastalar adına 
alınan kararlar ve uygulanacak cerrahi tedaviler doğru 
yapılmalı, gereksiz ve geri dönüşü olmayan cerrahi uygula-
malardan kaçınılmalıdır. 

Anahtar kelimeler: Cinsel gelişim sorunları, 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. 
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Tanım
 
“Cinsiyet” çok yönlü bir tanımdır. Genetik yapı, iç 
ve dış cinsel organ yapısı ve psikososyal gelişim 
süreci ile belirlenen cinsiyeti (sex: biyolojik cinsi-
yet, gender: toplumsal/sosyal cinsiyet) yalnızca tek 
bir başlık altında incelemek yeterli değildir. Kişi-
nin kendisini erkek ya da kadın olarak hissetmesi 
cinsel kimliği (gender identity), erkek ya da kadına 
özgü giysi, oyun, meslek tercihi kişinin cinsel rolü-
nü (gender role/gender behavior), erkek ya da kadın 
olarak karşı cins tercihi ise kişinin cinsel tercihini 
(gender orientation) belirler. Cinsiyeti oluşturan bu 
üç özelliğin her birisi, oldukça karmaşık ve çok yön-
lü (anatomik, psikolojik, sosyokültürel) faktörlerin 
rol oynadığı, kendi aralarında da etkileşim gösteren 
gelişim süreçleridir (1).
 
Cinsiyeti belirleyen başlıca faktörler: 1-genetik yapı 
özellikleri, 2-hormon ve reseptör fonksiyonları, 
3-iç ve dış genital (cinsel organ) yapı özellikleri, ve 
4-çevresel faktörlerdir. Dış genital yapının embri-

yolojik gelişiminin anlaşılması, cinsel gelişimde rol 
alan moleküler yolakların anlaşılması ile daha belir-
gin hâle gelmiştir .
 
Genetik yapı özellikleri: Cinsiyetin belirlenmesindeki 
ilk aşama, 23,X kromozom yapısındaki bir ovumun, 
bir sperm (23,X ya da 23,Y kromozom yapısındaki) 
ile birleşmesidir. Bu birleşme sonucunda, erkeklerde 
46,XY kromozom yapısı, kadınlarda ise 46,XX kro-
mozom yapısı oluşur. Erkeklerde testisin oluşmasını 
sağlayan SRY geninin belirlenmesinden sonra, çeşitli 
gen ve transkripsiyon faktörlerinin de (DAX-1, SF-1, 
WT-1, SOX-9, DMRT1/DMRT2, SHH, ATF3) testis 
ya da over dokusunun oluşumunda rol aldığı belir-
lenmiştir (2). Genom araştırmaları ile moleküler tanı 
yönünde çalışmalara ağırlık verilmektedir (3).
 
Hormon ve reseptör fonksiyonları: Testislerde üç çe-
şit hücre bulunur: Sertoli hücreleri, Leydig hücreleri 
ve spermatogonyum. Sertoli hücreleri Müller kanal-
larının (dişi iç cinsel organlar) gerilemesini sağlayan 
MIF (Müllerian Inhibiting Factor) hormonu, Leydig 
hücreleri ise testosteron sentezler. Overlerde ise foli-
kül hücreleri, steroid sentezleyen hücreler ve oositler 
bulunur. Testis ile kıyaslandığında overlerin steroid 
sentezleme fonksiyonu puberteden önce başlamaz. 
Dış genital yapının erkek yönünde oluşması için and-
rojen (testosteron) etkisine, androjen etkisinin görül-
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mesi için de hedef hücrelerde androjen reseptörlerine 
gereksinim vardır.
 
İç ve dış genital (cinsel organ) yapı özellikleri: Tes-
tislerin varlığında, Sertoli hücrelerinin sentezlediği 
MIF hormonu etkisiyle erkeklerde bulunmaması ge-
reken Müller kanalları geriler ve kaybolur. Leydig 
hücrelerinin sentezlediği testosteron etkisi ile erkek 
tipinde iç ve dış cinsel organ yapıları oluşur. Dış ge-
nital yapının erkek yönünde farklılaşması dihidro-
testosteron (oluşması için 5-alfa redüktaz enzimine 
gereksinim vardır) etkisiyledir. Over varlığında ise, 
MIF hormonunun sentezlenmemesi ve testosteron et-
kisinin olmaması nedeniyle iç genital organları dişi 
yönde gelişir. Testosteron (özellikle dihidrotestoste-
ron) etkisinin olmaması da, dış cinsel organ yapısının 
dişi yönde farklılaşmasına neden olur.
 
Yukarıdaki gelişim sürecinin herhangi bir aşamasında 
oluşabilecek, 1-normalden farklı kromozom/genetik 
yapısı, 2-testis/over fonksiyon kusuru, 3-hormon sen-
tezi ve etkileşim kusurları, iç ve dış genital yapıların 
gelişiminde sorunlara yol açar. Cinsel gelişim sorun-
ları, dış genital yapıda gözle görülebilecek farklılıklar 
şeklinde olabileceği gibi, bazan dışarıdan fark edil-
meyebilir. Gonad yapısının sıklıkla göz ardı edilerek, 
dış genital yapıya göre cinsiyetin belirlenmesi olduk-
ça yanlıştır. Diğer taraftan, özellikle erkek çocuklarda 
penis boyunun objektif ölçümlerle değerlendirilmesi, 
gereksiz androjen kullanımının engellenmesi amacıy-
la oldukça önemlidir (4).
 
Çevresel faktörler: İnsan vücudunun, cinsiyete özgü 
en belirgin farklılığı dış genital organ yapısıdır. An-
cak, sağlıklı cinsel gelişim dış genital yapı özellikle-
rine oldukça bağlı olmakla beraber, kişinin yetiştiril-
diği ortam ve çevresel faktörler ile de yakın ilişkilidir. 

Buna göre, cinsel organ yapısal sorunu bulunmayan 
bir kişi, normalden farklı cinsel kimlik ve cinsel ter-
cihlerde bulunabileceği gibi, cinsel gelişim sorunu 
bulunan birçok birey, erken tanı, psikolojik destek ve 
uygun koşullarda bilgilendirme ile sağlıklı bir cinsel 
yaşam sürdürebilir.
 
“Cinsel gelişim sorunu/kusuru/bozukluğu” (disor-
ders of sex development, intersexuality) açıklama-
ları, “kişinin her iki cinsiyet özelliklerini gösterme-
si” olarak bilinir (Stedman’s Medical Dictionary ve 
Compact Oxford English Dictionary”). Ancak, söz-
lük içeriğinde “her iki cinsiyetin özellikleri” tam ola-
rak tanımlanmamıştır. Bu özellikler, genetik, fiziksel, 
mental, kimlik özellikleri veya daha başka şekillerde 
olabilir.
 
Cinsel gelişim sorunlarının (CGS) ya da cinsel organ-
lara ait doğumsal bir yapısal sorunun görülme sıklığı 
250 ile 4500 doğumda bir ya da daha enderdir. Bu 
yapısal, hormonal, genetik ve psikososyal sorunların 
tanımlanması için, hermafroditizm, (gerçek/yalan-
cı hermafroditizm), kuşkulu genital yapı, interseks, 
cinsel gelişim kusuru/bozukluğu/sorunu/farklılığı 
terimleri kullanılmıştır. Cinsel gelişim sorunlarının 
sınıflanması hâlen tartışılmakta olup, en son kabul 
edilen sınıflama Tablo 1’de gösterilmiştir (5-7). Tanım 
ve sınıflamada tartışılan en önemli konu, “kusur, bo-
zukluk” (disorder) ve “interseks” (intersex) sözcük-
lerinin kullanılmaması, genetik yapı özelliklerinin ön 
plana çıkartılmasıdır. Diğer yandan, günümüzde, cin-
sel gelişim sorunlarının ancak yarısı genetik bir neden 
tespit edilerek açıklanabilmektedir. Tespit edilmiş bir 
cinsel gelişim sorunu, tıbbi veya cerrahi tedavi ge-
rektirmiyor ise, “farklılık” olarak nitelendirilebilir. 
Farklılık sözcüğü, mevcut sorunun yalnızca istatistik-
sel olarak normal kabul edilen sınırın dışında olması 

Tablo 1. Cinsel gelişim kusurlarının sınıflaması (2005)(3).

Eski

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

Tavsiye edilen

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 kullanılabilir ve bireyi/aileyi en az rahat-
sız edecek açıklama şeklidir. Diğer taraftan, tıbbi ve/
veya cerrahi tedavi gerektiren bir cinsel gelişim kusu-
ru/bozukluğunun “sorun” olarak nitelendirilmesi, bi-
reyi/aileyi en az rahatsız edecek açıklama şeklidir. Bu 
makalede en sık kullanılan ve kullanılması önerilen 
terimler seçilmiş olmakla beraber, bu terimlerin hâlen 
tartışılmakta olduğunun bilinmesinde yarar vardır.

Cinsel gelişim sorunlarında sorunlar
 
Yetiştirilecek cinsiyet: Cinsel gelişim sorunu ile do-
ğan bir bebek için ilk sorun, hangi cinsiyet yönünde 
yetiştirileceğidir. Bebeğe verilecek isim, giydirilecek 
giysiler, nüfus cüzdanının kız ya da erkek olarak be-
lirlenmesi gibi sorunlar aile üzerinde oldukça ağır, 
olumsuz psikolojik etkilere neden olur. Bebeğe/çocu-
ğa ait anatomik, genetik, gonadal, hormonal, sosyal 
ve psikolojik özelliklerin bir an önce, multidisipliner 
(çocuk cerrahisi/ürolojisi, genetik, endokrinoloji, psi-
kiyatri, radyoloji) bir yaklaşım ile ele alınarak değer-
lendirilmesi gerekir. Ancak, bu değerlendirme süreci-
nin olabildiğince kısa ve aileye güven verici olması 
sağlanmalıdır (8,9).
 
Metabolik sorunlar: Özellikle tuz kaybettirici tipteki 
konjenital adrenal hiperplazi (KAH) olguları, yeni-
doğan döneminde kusma, dehidratasyon ile kendisini 
gösterebilir, cerrahi hastalıklarla (pilor stenozu, mal-
rotasyon vb.) karıştırılabilir.
 
Cinsel fonksiyon, fertilite ve tümör riski: Penis, 
vajen, uterus yapıları ile birlikte gonad (testis/over) 
yapısının belirlenmesi oldukça önemlidir. Cerrahi re-
konstrüksiyon gerektirecek sorunlar arasında, erkek 
çocuklarında hipospadiyas, penis eğriliği (chordee), 
inmemiş testis, kız çocuklarında ürogenital sinüs ve 
ileri derecede klitoromegali yer alır. Erkek çocuklar-
da mikropenis ve ağır hipospadiyas bulunması, hiç-
bir zaman cinsiyetin kız yönünde belirlenme nedeni 
değildir. Ancak, tam androjen duyarsızlığı sendromu 
olgularında, testis bulunmasına rağmen, dış genital 
yapının tümüyle dişi yönde gelişmesi, özellikle geç 
saptanan olguların kız çocuğu yönünde yetiştirilmesi-
ni gerektirir. Kız çocuklarında, sık üriner enfeksiyon, 
hidrokolpos/hematokolpos oluşmasını engellemek 
için üretra ve vajen açıklıklarının ayrı olması sağ-
lanmalıdır. Bazı olgularda, etkin cinsel fonksiyonun 
önemi, bireyin fertil olup olmayacağı sorununun önü-

ne geçebilir. Bu durum, sıklıkla gonad histolojisi ile 
ilgili olup, tümör riski nedeniyle gonadın alınmasını 
gerektiren olgularda ortaya çıkar (10). 
 
Cinsiyet tercih paniği (gender panic): Cinsel gelişim 
sorunu bulunan çocukların ailelerinde sıklıkla görü-
len bu korku durumu, çocukların ileri yaşantılarında 
homoseksüel eğilim gösterebileceği düşüncesi ile or-
taya çıkar. Özellikle, pre- ve postnatal dönemde aşırı 
androjen (testosteron) etkisi altında kalan kız çocuk-
larında bu eğilimin ortaya çıktığı belirlenmiş olma-
sına rağmen, diğer olgularda anlamlı bir birliktelik 
tespit edilmemiştir (11). 
 
Gecikmiş ve açıklanamayan tanı: Cinsel gelişim 
sorunlarının tanısının oldukça zor olması, hastanın 
her muayene veya kontrolünde farklı bir doktor ta-
rafından ele alınarak değerlendirilmesi, ilave ve/veya 
gereksiz laboratuvar tetkiklerinin istenmesi, belirsiz-
liğin ve tanı sürecinin uzaması ailede endişeye neden 
olur. Ailenin eğitim düzeyi ve psikososyal durumu 
yetersiz bilgilendirmeye neden olabilir, karar ve teda-
vi için gerekli olan onamın alınmasını güçleştirebilir. 
Ailelerin bir kısmına yeterli ve uygun bilgi verilebi-
lirken, bir kısım aileler ise karar ve sorumluluğu tü-
müyle doktorların üzerine bırakabilir. 

Cinsel gelişim sorunlarında cerrahi tedavi
 
Cinsel gelişim sorunlarında cerrahi tedavinin amaç-
ları üç ana başlık altında özetlenebilir: 1-cinse 
özgü anatomik ve estetik görünümün sağlanması, 
2-enkontinans, enfeksiyon ve obstrüksiyonu olmayan 
genital ve üriner sistemin oluşturulması, 3-erişkin dö-
nemde iyi ve yeterli cinsel ve üreme fonksiyonları-
nın sağlanması. Cinse özgü cerrahi rekonstrüksiyon-
lar arasında, erkek çocuklarında sıklıkla orşiopeksi, 
üretroplasti ve testis protezi konulması ameliyatları 
bulunur. Ender olarak, obstrüksiyon ve üriner enfek-
siyon nedeniyle Müller kanalı artıklarının çıkarıl-
ması gerekebilir. Kız çocuklarında ise, klitoroplasti, 
vajinoplasti, labioplasti ve gonadektomi ameliyatları 
bulunur (10,12). Günümüzde, cinsel gelişim sorunla-
rında uygulanan cerrahi tedavileri, majör (sakrifiye 
edici) ve minör (normalize edici) ameliyatlar olarak 
da sınıflamak olasıdır. Bir başka deyişle, cinsel ge-
lişim sorunlarında cerrahi tedavi komplikasyonları-
nı iki başlık altında sınıflamak da olasıdır: 1-yanlış 
tanı-yanlış cerrahi, 2-doğru tanı-yanlış cerrahi. Ma-
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jor ameliyatların birçoğunda doku veya organ kaybı 
söz konusudur ve geri dönüş olası değildir, cinsiyetin 
yine değiştirilmesi ve endokrin gelişim kısıtlanır. Bu 
nedenle, cinsiyetin belirlendiği (gender assignment) 
veya yeniden belirlendiği (gender re-assignment) du-
rumlarda, majör ameliyat kararlarının multidisipliner 
bir yaklaşım ile yapılması zorunludur. Minör ameli-
yatların tecrübesiz ellerde yapılması da büyük sorun-
lara neden olabilir. Bu sorunlar arasında genital yapı 
bütünlüğünün bozulması, duysal ve duygusal travma, 
ego kaybı ve infertilite bulunmaktadır. Diğer taraftan, 
çocuğun onamı alınmadan yapılan minör (normalize 
edici) ameliyatlar insan/çocuk haklarına müdahale 
olarak nitelendirilmiştir (13). 

Cinsel gelişim sorunlarının cerrahi tedavisinde 
etik ve yasal sorunlar
 
Tüm cerrahi girişimlerde hastadan ve/veya hasta ebe-
veyni/yakınından alınması gereken “bilgilendirilmiş 
onam”, cinsel gelişim sorunlarında ayrı bir önem ka-
zanır. Cinsiyeti ve cinsel kimliği belirleyecek, ancak 
çocuk üzerinde kalıcı değişikliklere neden olacak bu 
tür ameliyatlar için ailelerin onam vermesi, özellikle 
gelişmiş ülkelerde tartışma konusudur (14-16). Günü-
müzde, bu tür ameliyatlar için erken cerrahi yerine, 
çocuğun onam verebilecek yaşa kadar beklenmesini 
öneren görüşler giderek kabul görmektedir (17). Ancak, 
aynı grup cinsel gelişim sorununa sahip olsa dahi, her 
olgu, tanı zamanı, anatomik yapısı ve (ailenin) sosyo-
kültürel özellikleri nedeniyle kendi başına değerlen-
dirilmelidir. Çocukların ve ailelerinin tıbbi, cerrahi, 
psikolojik destek ve tedavilerinin standart bir yönte-
mi yoktur, uygulanacak tedavi yöntemleri etik ve kül-
türel sorgulamaya her zaman açıktır (18). Tıbbi, cerrahi 
ve psikolojik desteğin sonuçları baskın olan sosyal, 
kültürel yapı ve dini özellikler ile yakın ilişkilidir ve 
gecikmiş olgularda bu özellikler ailenin kararını daha 
fazla etkilemektedir (19). Bu tür hastalar için en tipik 
örnek, konjenital adrenal hiperplazi (KAH) nedeniyle 
tedavi edilen hastalardır. Erkek olarak yetiştirilen ve 
ancak 2,5 yaşından sonra tanı konulan KAH olgula-
rında cinsiyetin yeniden kız yönünde belirlenmesinin 
(gender re-assignment) oldukça zor olduğu, olguların 
erkek olarak yetiştirilmesinin kültür, gelenek ve eko-
nomik faktörlere bağlı sosyal baskı nedeniyle olabile-
ceği belirtilmiştir (20). 
 
Ülkemizde akraba evliliklerinin sık olması nedeniyle, 

birer referans kurum niteliğindeki üniversite ve araş-
tırma hastanelerinde bulunan ve cinsel gelişim so-
runları ile ilgilenen, ileri referans kurullarının (“cin-
siyet araştırma kurul/komisyonları”) etkin çalışması 
gerekmektedir. Bilgi birikimi ve paylaşımının yeterli 
olması, karar verme sürecinin kısalmasına, alınmış 
olası yanlış kararların hızla düzeltilmesine yardımcı 
olacaktır. Yukarıda belirtilen nedenlerle, cinsel geli-
şim sorunları için, sağlık kurumlarında acil yaklaşım 
planı (kod) bulunmalıdır. Bu tür olgular için, özellikle 
hastane personeli tarafından “çift cinsiyet” açıklama-
sı kesinlikle kullanılmamalı, aileye bu mesaj hiçbir 
zaman verilmemelidir. Yenidoğan ile ilgili ilk açıkla-
ma bir uzman tarafından yapılmalıdır. Referans sağ-
lık kurumlarındaki cinsiyet araştırma kurulları cinsel 
gelişim sorunu yaşamış olan (reşit) bireylerin bilgi ve 
deneyiminden yararlanmaya açık olmalıdır. Cinsel 
gelişim sorunlarında ileri seviyede (moleküler, sito-
genetik) çalışmalar yapan çalışma grupları (network) 
ile bağlantı kurulmalı, ulusal ve uluslararası (I-DSD 
registry; www.i-dsd.org) kayıt ağı ve üyelik oluştu-
rulmalıdır (21). Bu amaçla, “I-DSD registry” üyeliği 
bulunan üniversite araştırma kurulları ve dernekler-
den yararlanılmalıdır.  
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