
- 1 -

BÖLÜM 1

CİNSİYET GELİŞİM BOZUKLUKLARI VE 
FİZYOPATOLOJİSİ

Emine TARLABELEN KARAYTUĞ1

GİRİŞ

Cinsiyet gelişim bozuklukları (CGB); kromozomal, gonadal ve fenotipik (iç ve 
dış genital organlar) yapının birbiriyle uyumsuz olduğu konjenital durumlar 
olarak tanımlanmaktadır. Cinsiyet gelişim bozukluklarının nedenleri arasında 
ürogenital sırt gelişimini, bipotansiyel gonad oluşumunu ve testis veya yumurtalık 
farklılaşmasını düzenleyen birçok gen mutasyonları tanımlanmıştır. Cinsiyet 
gelişim bozuklukları, gebeliğin ilk trimesterinde cinsiyet gelişim sürecinin genetik 
veya çevresel faktörler tarafından bozulması sonucunda gelişmektedir ve yaklaşık 
250-5500 doğumda 1(bir) oranında görülmektedir (1-3).

Belirtiler cinsiyet gelişim bozukluğunun sınıfına göre değişiklik göstermekle 
birlikte, yaşamın ilerleyen dönemlerinde gecikmiş puberte, amenore, yetersiz ya 
da aşırı virilizasyon, infertilite, erken menopoz, kanser riski, sorunlu cinsel kimlik 
gelişimi ve hormonal bozukluklar gibi pek çok sorun görülebilir. Cinsiyet gelişim 
bozukluklarına zamanında ve etkili müdahale edilmediğinde potansiyel olarak 
ölümcül olabilen adrenal yetmezlik gibi sistemik rahatsızlıklar da gelişebilir (2,4-
6).

Yenidoğanlarda cinsiyet tayini önemli bir husustur. Dış ve iç genital organ 
gelişiminin anormal olması cinsiyet tayininde sorun yaratmaktadır. Ailesel 
durumlar, yenidoğanın genital yapısı, uygulanacak tedavinin şekli, infertilite 
riski ve kültürel yapılar cinsiyet tayinini etkileyen faktörlerdir (7). Cinsiyet 
tayini için multidisipliner bir ekip yaklaşımı esastır (2). CGB’nın tanısında 
öncelikle yenidoğanın sağlığını tehlikeye atan risklerin varlığı araştırılmalıdır. 
Sonrasında kromozom analizleri, hormon seviyeleri ve neden olan etiyolojiler 
hızlıca saptanmalıdır. Ancak, cinsiyet gelişim bozukluğunun tedavisi için cinsiyet 
seçiminde acele edilmemelidir (4).
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