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CINSIYET GELISIM
BOZUKLUGU OLAN
YENIDOGAN BEBEGE
YAKLASIM

Hasan AKDUMAN'

GiRiS
Normal cinsiyet farklilagsmasinda; insan embriyosunun cinsel gelisimi {i¢ asa-
maya ayrilmigtir:

1- Ik asama: Kromozomal diizeydedir (déllenmeden 6 haftaya kadar). Erkek
(XY) ve disi (XX) embriyolar morfolojik olarak ayirt edilemez.

2- Tkinci agama: Cinsiyet tayini; bipotansiyel gonadlar testis veya overleri olustu-
rur. XY embriyolarinda, testikiiler gelisim Y kromozom geni SRY nin varligin-
da diizinelerce gen igeren karmasik bir gen ekspresyonu kaskadini baslatir. XX
embriyosunda overlerin gelisimi, testikiiler yoldaki genlerin aktif olarak bastiril-
mas1 ve RSPO1 ve FOXL2 tarafindan baslatilan iki ana yolla pro-overian genle-
rinin ekspresyonu ile saglanir. Insanda bipotansiyel gonadin testise farklilagmasi
4. haftada, over yoniinde farklilagmasi ise 12-14. haftada baglamaktadir 2.

3- Ugiincii agama: Cinsiyet farklilagmasi sirasinda gonadlar i¢ ve dis genital or-
ganlari farklilagtiran hormonlari tretir @.

TANIM, EPIDEMiYOLOJi VE SINIFLAMA

Cinsiyet gelisim bozukluklar1 (CGB) kromozomal, gonadal veya anatomik
yapilarin cinsiyet gelisim agamalarinda birbirleriyle uyumsuz oldugu durumlar
olarak tanimlanmaktadir. Buna kromozom-fenotip uyusmazlig: da denebilir. Bu
terminoloji 2006 yilinda yayinlanan interseks bozuklularinin yonetimi hakkin-
da konsensiis bildirisinde 6nerilen terminolojidir. Bu terminoloji, interseks, her-
mafroditizm, psodohermafroditizm ve cinsiyet degisimi gibi tarihi terimlerin ye-
rini almistir @Y. CGB’ye tiim bozukluklar dahil edildiginde, siklig1 1500 dogumda
yaklasik 1dir ve 5000 dogumda yaklasik 1 oraninda da belirgin ambiguous geni-
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