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GIRIŞ
Cinsel kimlik hormonlardan, genetik yapıdan ve 
bireyin çevresinden etkilenen karmaşık bir süreç-
tir. Döllenme sırasında genetik veya kromozomal 
cinsiyetle başlayan süreç ilerleyen zamanda go-
nadlardan salınan hormonlarla değişimine devam 
eder. Doğumdan sonra çevrenin de etkisiyle bire-
yin cinsel paterni şekillenir.

Seksüel gelişim bozuklukları (disorder of sex 
development) kromozomal, gonadal ve fenoti-
pik cinsiyetin atipik gelişimiyle oluşan konjenital 
durumları içerir. İstatistiksel olarak her 1000 ile 
4500 doğumda bir görülür (1). Geleneksek olarak 
gonadal cinsiyete göre (gerçek hermafrodit, erkek 
psödohermafrodit, dişi psödohermafrodit) sınıf-
landırılan bozukluklar 2006 yılında bir konsensüs 
konferansında tekrar gözden geçirildi. Bireyi kü-
çük düşürücü, cinsiyete dayalı bu terimlerin yeri-
ne “seksüel gelişim bozuklukları” (DSD) ifadesi-
nin kullanılması kararlaştırıldı (2). Cinsel gelişim 
bozuklukları üç gruba ayrılarak tekrar sınıflandı-
rıldı (Tablo 1).

Seksüel gelişim bozukluklarından bahsedilir-
ken kullanılan bazı terimler anormal durumları 
tanımlar. Eğer bir testis zayıf bir şekilde oluşmuş-
sa buna disgenetik testis denir. Over zayıf şekil-
de biçimlenirse buna çizgi (streak) gonad denir. 
Ovotestiküler bozukluksa (eskiden gerçek her-
mafrodit) aynı bireyde over ve testis dokusu ile 
karakterize, internal duktal sistemi de ipsilateral 
gonad ve onun uyarı derecesine bağlı olarak geli-

şen bir bozukluğu tanımlar. Başka bir terim olan 
“belirsiz cinsel organ (ambigus genitalya)” açıkça 
erkek veya dişi görünmeyen dış genital bölgeleri 
tanımlar. Anormallikler inmemeiş testis, mikro-
penis, hipospadias, genişlemiş klitoris, labial kitle 
ve labial füzyonu içerebilir.

1. CINSIYET GELIŞIMINDE SEKS 
KROMOZOM BOZUKLUKLARI

1.1. 45,X (Turner Sendromu ve 
Varyantları)
X kromozomunun tümünün veya bir kısmının 

kaybolmasıyla ortaya çıkan, en sık görülen gona-
dal disgenezidir. İnsidansı 2500 canlı doğumda 
birdir (3). Genelde 45,X karyotipiyle ilişkili ol-
masına rağmen, hastaların yarısından fazlasında 
mozaik karyotip (45,X/46,XX) görülür. Hastalar-
da barr cismi bulunmaz. Etkilenen fetüslerin çoğu 
abort olur.

Turner sendromunda etkilenen bireylerin he-
men hemen hepsinde kısa boy mevcuttur. Klasik 
fenotipinde yele boyun, düşük saç çizgisi, kalkan 
göğüs, kubitus valgus, kısa 4-5. metakarpaller, 
yüksek damak kavisi bulunur (4). Zeka gelişimi 
genelde normaldir ama bazı kognitif fonksiyonlar-
da gerilik olabilir. Gonadlar bilateral çizgi gonad 
şeklindedir. İç genitaller ve dış genitaller dişi ya-
pıdadır. Genelde primer amenoreiktirler. Ekzojen 
hormon verildiğinde kanamaları olur. Gonadlar 
afonksiyone olduğundan estrojen salınım olmaz. 
Gonadotropin düzeyleri yüksektir. Buna bağlı ola-
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ailelere de profesyonel danışmanlık ve psikososyal 
destek verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Androjen duyarsızlık 
sendromu, konjenital adrenal hiperplazi, testikü-
ler feminizasyon, Turner Sendromu, seksüel geli-
şim bozukluğu
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