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PRENATAL DONEMDE TANI ALAN 46 XY CINSIYET

GELISIM BOZUKLUGU: AMBIGOUS GENITALE

Betiil KEYiF

|GiRis

Ambiguous genitalia, yenidoganin dis genital yapisinin tipik erkek veya disi ola-
rak belirlenememesi durumunu tanimlar ve cinsiyet gelisim bozukluklarinin
(CGB) dikkati ¢eken bir bulgusudur. 46,XY CGB ise genetik olarak erkek (46,XY
karyotip) bireylerde testosteron ve/veya dihidrotestosteron (DHT) tiretimi ya da
etkisindeki yetersizlik sonucu intrauterin virilizasyonun eksik kalmasiyla dis
genitalyanin atipik veya disi goriiniim almasiyla karakterize bir durumdur (1-
3). Bu kosullar nadir goériilmekle birlikte, dogum sonrasi acil degerlendirme ve
yonetim gerektirir; zira dogru cinsiyet atamasi ve altta yatan etiyolojinin saptan-
mast hem tibbi hem de psikososyal agidan kritik 6neme sahiptir (1, 4). Prena-
tal donemde ultrasonda ambiguous genitalia saptanmasi, olas1 bir CGB’yi akla
getirmelidir. Bu durumlarda uygulanan non-invaziv prenatal testler (NIPT) ile
fetiistin genetik cinsiyeti belirlenebilir ve boylece ultrason goriintiisii ile genetik
cinsiyet arasindaki uyumsuzluklar tespit edilebilir (3, 5). Prenatal tani konulabil-
mesi, aileye dogum 6ncesi donemde danismanlik verilebilmesi ve dogum sonra-
s1 yonetim igin gerekli ekip ve kosullarin hazirlanabilmesi agisindan 6nem tasir
(4-6).
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lendirmesini yaparak aile ile birlikte uygun cinsiyet atamasini planlamalidir(1,
4, 6). Uluslararasi kilavuzlar, yenidogan déoneminde aceleyle cinsiyet belirlenme-
sinden kaginilmasi ve uzman degerlendirmesi tamamlanana dek beklenip takip
edilmesini 6nermektedir (1, 4, 6). Cinsiyet belirleme siirecinde fertilite potansi-
yeli, gelecekte gerekebilecek cerrahi miidahaleler ve bireyin psikosekstiel gelisi-
mi gibi unsurlar dikkate alinmalidir.

|soNug

Prenatal donemde 46,XY karyotipli ambiguous genitalia saptanmasi, olas1 CGB
tanilarini giindeme getiren 6nemli bir bulgudur. Tanisal yaklagimda genetik ve
hormonal analizlerin yani sira multidisipliner ekip planlamasi, dogum sonrasi
uygun yonetim igin kritik rol oynar. Erken tani ve aileye verilen dogru danis-
manlik, hem tibbi miidahalelerin zamanlamasini hem de psikososyal uyumu
olumlu yonde etkiler.
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