
167

DOI: 10.37609/akya.3865.c1497

BÖLÜM  26

PRENATAL DÖNEMDE TANI ALAN 46 XY CINSIYET 
GELIŞIM BOZUKLUĞU: AMBIGOUS GENITALE 

Betül KEYIF1

GIRIŞ

Ambiguous genitalia, yenidoğanın dış genital yapısının tipik erkek veya dişi ola-
rak belirlenememesi durumunu tanımlar ve cinsiyet gelişim bozukluklarının 
(CGB) dikkati çeken bir bulgusudur. 46,XY CGB ise genetik olarak erkek (46,XY 
karyotip) bireylerde testosteron ve/veya dihidrotestosteron (DHT) üretimi ya da 
etkisindeki yetersizlik sonucu intrauterin virilizasyonun eksik kalmasıyla dış 
genitalyanın atipik veya dişi görünüm almasıyla karakterize bir durumdur (1-
3). Bu koşullar nadir görülmekle birlikte, doğum sonrası acil değerlendirme ve 
yönetim gerektirir; zira doğru cinsiyet ataması ve altta yatan etiyolojinin saptan-
ması hem tıbbi hem de psikososyal açıdan kritik öneme sahiptir (1, 4). Prena-
tal dönemde ultrasonda ambiguous genitalia saptanması, olası bir CGB’yi akla 
getirmelidir. Bu durumlarda uygulanan non-invaziv prenatal testler (NIPT) ile 
fetüsün genetik cinsiyeti belirlenebilir ve böylece ultrason görüntüsü ile genetik 
cinsiyet arasındaki uyumsuzluklar tespit edilebilir (3, 5). Prenatal tanı konulabil-
mesi, aileye doğum öncesi dönemde danışmanlık verilebilmesi ve doğum sonra-
sı yönetim için gerekli ekip ve koşulların hazırlanabilmesi açısından önem taşır 
(4-6).
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lendirmesini yaparak aile ile birlikte uygun cinsiyet atamasını planlamalıdır(1, 
4, 6). Uluslararası kılavuzlar, yenidoğan döneminde aceleyle cinsiyet belirlenme-
sinden kaçınılması ve uzman değerlendirmesi tamamlanana dek beklenip takip 
edilmesini önermektedir (1, 4, 6). Cinsiyet belirleme sürecinde fertilite potansi-
yeli, gelecekte gerekebilecek cerrahi müdahaleler ve bireyin psikoseksüel gelişi-
mi gibi unsurlar dikkate alınmalıdır.

SONUÇ

Prenatal dönemde 46,XY karyotipli ambiguous genitalia saptanması, olası CGB 
tanılarını gündeme getiren önemli bir bulgudur. Tanısal yaklaşımda genetik ve 
hormonal analizlerin yanı sıra multidisipliner ekip planlaması, doğum sonrası 
uygun yönetim için kritik rol oynar. Erken tanı ve aileye verilen doğru danış-
manlık, hem tıbbi müdahalelerin zamanlamasını hem de psikososyal uyumu 
olumlu yönde etkiler.
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