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CINSIYET GELISIM BOZUKLUKLARI VE
FIZYOPATOLOJisI

Emine TARLABELEN KARAYTUG!

GIRIS

Cinsiyet gelisim bozukluklar1 (CGB); kromozomal, gonadal ve fenotipik (i¢ ve
dis genital organlar) yapinin birbiriyle uyumsuz oldugu konjenital durumlar
olarak tanimlanmaktadir. Cinsiyet gelisim bozukluklarinin nedenleri arasinda
tirogenital sirt gelisimini, bipotansiyel gonad olusumunu ve testis veya yumurtalik
farklilasmasini diizenleyen bir¢ok gen mutasyonlar: tanimlanmigtir. Cinsiyet
gelisim bozukluklari, gebeligin ilk trimesterinde cinsiyet gelisim siirecinin genetik

veya gevresel faktorler tarafindan bozulmasi sonucunda gelismektedir ve yaklasik
250-5500 dogumda 1(bir) oraninda gorillmektedir (1-3).

Belirtiler cinsiyet gelisim bozuklugunun sinifina gore degisiklik gostermekle
birlikte, yasamin ilerleyen donemlerinde gecikmis puberte, amenore, yetersiz ya
da agir1 virilizasyon, infertilite, erken menopoz, kanser riski, sorunlu cinsel kimlik
gelisimi ve hormonal bozukluklar gibi pek ¢ok sorun goriilebilir. Cinsiyet gelisim
bozukluklarina zamaninda ve etkili miidahale edilmediginde potansiyel olarak
olimciil olabilen adrenal yetmezlik gibi sistemik rahatsizliklar da gelisebilir (2,4-
6).

Yenidoganlarda cinsiyet tayini onemli bir husustur. Dis ve i¢ genital organ
gelisiminin anormal olmas: cinsiyet tayininde sorun yaratmaktadir. Ailesel
durumlar, yenidoganin genital yapisi, uygulanacak tedavinin sekli, infertilite
riski ve kiiltiirel yapilar cinsiyet tayinini etkileyen faktorlerdir (7). Cinsiyet
tayini i¢in multidisipliner bir ekip yaklasimi esastir (2). CGB’nin tanisinda
oncelikle yenidoganin sagligini tehlikeye atan risklerin varlig1 arastirilmalidir.
Sonrasinda kromozom analizleri, hormon seviyeleri ve neden olan etiyolojiler
hizlica saptanmalidir. Ancak, cinsiyet gelisim bozuklugunun tedavisi i¢in cinsiyet
seciminde acele edilmemelidir (4).
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