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Cinsiyet Gelisim Bozukluklarinda Cerrahi Yaklasim

Surgical Approach in Gender Developmental Disorders
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| ABSTRACT

Cinsel gelisim bozukluklarinda tani ve tedauvisi
olduk¢a zorludur. Anne baba onamlariyla yapilan
cogu kompleks cerrahi girisimlerin sonuglarini yasam
boyu tasiyacagindan ve onlarin adina alinan kararlar
ve uygulanacak cerrahi tedaviler bu ylizden en dogru
sekilde yapilmali, gereksiz ve geri donlisi olmayan
cerrahi uygulamalardan kaginilmalidir. Multidisipliner
yaklasimin gerekleri, hedefleri glincel bilgiler esliginde

bu calisma derlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Cinsel gelisim bozukluklari, cerrahi,

Diagnosis and treatment of sexual development disorders
is quite challenging. Since the most complex surgical
procedures are performed upon the consent of the
parents, children will suffer or benefit from the results of the
decisions made on their behalf and the following surgical
intervention for their entire life of life, these are to be
conducted as accurately as possible avoiding unnecessary
and irreversible surgical practices. The present study has
been compiled in line with the requirements, objectives of
a multidisciplinary approach and current information.
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GIRIS kromozom-fenotip  uyumsuzlugu sonucu  olusur.
. e Genellikle hormon aktivitesindeki anormallie veya

Genital organlarin dis gorinimi ile gonadal ve

kromozomal cinsiyet arasinda ortaya c¢ikan dogustan
bir uyusmazligi olan bireyler, cinsiyet gelisim bozuklugu
(CGB) olarak isimlendirilirler (1). Degerlendirmeyi
hizlandirmak icin yeterli anormallikler (komplikasyonsuz
kriptorsidizm ve hipospadias vakalari hari¢) 1000 ila 4500
canlidogumda 1'de gorilir (2-5).

Genelde CGB yerine, hermafroditizm, ambigus genitale,
intersex, gibi degisik isimler de kullaniimaktadir. Bunlar
gonadal, kromozomal ya da anatomik cinsiyeti kapsayan

hormon Uretimindeki bozukluklar ile meydana gelirler
(6). Aile ve hasta icin CGB, ciddi tibbi ve sosyal anlamda
sorunlari beraberinde getirmektedir (7,8,9).

Uygun bir tedavi plani ancak, deneyimli psikologlar,
cocuk endokrinologlar, genetikciler ve cocuk
cerrahlarindan olusan, deneyimli psiko-sosyal destek
saglama yetenegine sahip kisilerce de yapilan dikkatli
ve tam bir dederlendirmeden sonra gelistirilebilir.
Bu calismada ailenin egitim durumu ve duygusal
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Cinsiyet

Gelisim Bozukluklari

kapasitesine uygun olmali ve ailenin kdltiirel veya dini
gec¢misinin neden oldugu ozel ihtiyacglar belirlenmeli
ve ele alinmalidir. iletisimin ilk asamalarinda, ailenin
duygusal stresine katki saglayici olabilecek ve aileden ek
sorulari beraberinde getirecek, sorulara cevaplarda, asiri
teknik aciklamalarindan kacinmaya 6zen gostermelidir.
(10,11).

Oncelikle CGB'larini anlayabilmek icin, normal cinsiyet
gelisimini anlamak gerekir. ic genitallerin gelisimi
ayni taraftaki gonada, dis genitallerinde gelisimi ise
testesteron ve dihidrotestesterona (DHT) baghdir.
Testesteron 5a- reduktaz enzimiyle DHT'ye indirgenir. Bu
enzim genital dokuda bulunur. Streak gonad ya da over
varliginda i¢ genital kanal disi yoniinde geliserek uterus
ve fallop tlipl meydana gelir. Testisin varliginda i¢ genital
kanal erkek yonlinde gelisir ve epididim, vazdeferens ve
seminal vezikiiller olusur. DHT varsa genital ¢ikintidan
fallus, yoksa klitoris gelisir (Sekil 1) (12). CGB'nin
algoritmik degerlendirmesi Sekil 2'de 6zetlenmistir (13).
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Sekil 2. Cinsiyet gelisim bozukluklari degerlendirilmesi (13).
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2006 yihnda European Society for Paediatric
Endocrinology (ESPE) ve Lawson Wilkins Pediatric
Endocrine  Society  (LWPES)  Cinsiyet  gelisim
bozukluklarinin  nedenlerini  gbsteren  “Chicago
Siniflamasini” yayinlamislardir (Tablo 1).

Daha sonra bu siniflama kabul gérmis olup su anda
yaygin olarak kullanilan siniflama budur (14-16). CGB'nin
takip edilmesi gereken uzun zaman sonuclarindaki
parametreler, fertilite ve malignitedir. Bu durum Tablo 2’
te 6zetlenmistir (12).

Tablo 1. Cinsiyet gelisim bozukluklari Chicago siniflamasi (14-16).

Sexkromozomal cinsiyet

gelisim bozukluklari

46, XY Cinsiyet gelisim bozukluklari

46, XX Cinsiyet gelisim bozukluklar:

A. 47, XXY
Klenifelter Sendromu ve
varyantlarr)

A. Gonadal gelisim (tetikiler)bozukluklar
1.Komplet veya parsiyel gonadaldisgenezi
2.0votestikiiler bozukluk

3. Testis regresyonu

A. Gonadal ( ovarian ) gelisim bozukluklari
1.Gonadal disgenezi

2.0votestikler bozukluk

3.Testikuler bozukluk

B. 45,X
(Turnersendromu ve
varyantlari)

A.Androjen sentez veya aktivasyon bozukluklari
1. Androjen sentez bozukluklari

Smith Lemni Opitz sendromu

LH reseptor mutasyonlari

Steroidojenik akut dlizenleyici protein mutasyonlari
Kolesterol yan zincir ayrilmasi (CYP11A1)
17 alfa hidroksilaz/17,20-liyaz (CYP 17)

3 Beta hidroksisteroid dehidrogenaz 2
P450 oksidorediiktaz

17 Beta hidroksisteroid dehidrogenaz
5alfa rediiktaz 2 mutasyonlari

2. Androjen aktivasyon bozukluklari
Androjen duyarsizligi

ilaclar ve cevresel diizenleyiciler

B.Androjen Fazlaligi
1.Fetal

3 Beta Hidroksiterod dehidrogenaz 2 HSD3B2
21 Hidroksilaz (CYP21A2)

11 b hidroksilaz (CYP1B1)

P450 Oksidorediiktaz (POR)

Glikokortikoid reseptoér mutasyonlari

2. Fetoplasental

Oksidoredtiktaz (POR) yetersizligi

Aromataz (CYP19) yetersizligi

3. Maternal

Androjenik ilaglar

Maternal virilize tumorler (6rnek, luteomalar)

C. 45,X/46,XY

Digerleri

1.Erkek genital gelisimin sendromik birliktelikleri (Kloakal
anomaliler, Robinow, Aarskog, el-ayak-genital, poplitealpiterjium)

2. Persisten Mullerien kanal sendromu

3. Vanishing testis sendromu

4. izole hipospadias

5. Konjenital hipogonadotropik hipogonadizm
6. Cevresel etkiler

C. Digerleri
1. Sendromik birliktelikler (Kloakalanomaliler)

2. Millerien agenezi/hipoplazi ( MURCS)
3. Vajinal atrezi (McKusick-Kaufman)

4. Uterin anormallikler (MODY5)

5. Labial yapisikhklar

D. 46,XX/46,XY ( Kimerizm)

Tablo 2. Cinsiyet gelisim bozukluklarinin genotip, fenotip, fetilite ve kanser riskinin karsilastirilmasi (12)

Cinsiyet Gelisim Bozuklugu Genotip GenitalFenotip Fertilite Kanser Riski
21- Hidroksilaz 46,XY Ambigus Var Yok
11-Beta hidroksilaz 46,XY Ambigus Var Yok
3 Beta hidroksisteroid dehidrogenaz 46,XY Amb'g::;tli:memw Erkek,nadiren Yok
. 46,XX (%80) ; . . .

Gergek hermafrodit 46, XXU/XY (%10) Ambigus Disiler,nadiren Nadir Y krozomu varsa
Komplet androjen duyarsizligi 46,XY Disi Yok Var
inkomplet androjen duyarsizg 46,XY Ambigus Yok Var
5 alfa rediiktaz eksikligi 46,XY Perineal Hipospadias Nadir Yok
Persisten mullerien kanal sendromu 46,XY Erkek Nadir Tesﬁ|s t{nf.Uterus

timori yok
Konj. Lipoid adrenal hiperplazi 46,XY Nadiren 46; XX Disi Yok Var
17 Beta hidroksilaz dehidrogenaz 46,XY D!§" muhteme!en Yok Yok

inmemis testis
Hipospadias,
17 a-hidroksilaz/17-20 Liyaz 46,XY muhtemelen inmemis Yok Yok
testis

Miksgonadal disgenezi 45 X0/46,XY Hlpospa;;séénmemﬁ Yok Gonadoblastom
Turner sendromu 45, X0 Disi Yok Yok
Pur gonadal disgenezi 46, XX 46,XY Disi Yok Var, 46,XY ise
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CGB, hig¢ sliphesiz, anne-baba icin ciddi anlamda bir
psikolojik travma nedenidir. Ailede ve ailenin sosyal
cevresinde anksiyete, endise ve bazende caresizlik
duygusunu olusturabilir. Merakla beklenen bebegin
cinsiyetinin belirsizoldugu veya cocugun o zamana kadar
yetistirildigi cinsiyetinin yeniden goézden gecirilmesi
gerektigi soylendiginde ailenin karsi karsiya oldugu
durum dusunlirse, konunun hassasiyeti cok aciktir.

Cinsel Gelisim Bozuklugunda Cerrahi Yaklasim

Genetik olarak cinsiyet belirlendikten sonra, cerrahi
dizeltmeye “Cinsiyet Belirleme konseyi’nde aileyle
birlikte karar verilmelidir. Genel olarak hastanin
anatomisine en uygun olan cerrahinin yapilmasi
planlanir. Karar verirken ¢cocugun tani anina kadar hangi
cinsiyette yetistirildigi de dikkate alinmalidir. Yetersiz
bir fallusu olan ve ileride fonksiyonel bir penisi olacagi
distinilmeyen bir ¢ocukta sadece erkek kromozomal
karyotipi ve/veya gonadal biyopsisi oldugu icin erkek
yonde cerrahi degisiklik karar, c¢ocugun ilerideki
fizyolojik hayati icin blyik sikintilara sebep olabilir.
En etkileyici 6rneklerden biri genetik olarak erkek olup
fallusu olmayan nadir hastalardir. Bu hastalarin normal
testisleri vardir, ancak fallus yoktur (17).

Cinsiyet anomalilerinde cerrahi prensipler; Fallusun
disi ydonde degistirilmesi, gonadlar, vajen ve labioskrotal
dokuya yonelik cerrahi girisimler, gereksiz dokularin
cikartilmasidir. Daha az siklikla hipospadias icin penil

Resirn 1

*Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrrahisi Klinigi Arsivinden alinmistir.

Resim 1. Kliteroplasti asamalari (a-e),ge¢ donem kontrolde gorinim (f)

rekonstruksiyon ve kordi onarimi, testisi olmayan hastada
testis protezi yerlestirilmesi gibi islerdir ve bunlar daha
cok puberte sonrasi yapilir.

Genel olarak CGB'de cerrahi girisimlerin amaci belirlenen
cinsiyetle uyumlu genital gorunti olusturmaktir.

Baslica girisimler: Agir hipospadias, gonad yapilarinda
siiphe varsa gonad biyopsisi, veya malignensi stiphesi
varsa gonadektomi ve siklikla feminizan genitoplastiyi
icermektedir. Feminizan genitoplasti kiz  olarak
yetistirilecek olan hastaya mudahaleleri icermektedir.
Kliteroplasti de buislemlerden bir tanesi olup Resim1‘de
kliteroplasti cerrahi isleminin asamalari bulunmaktadir.
Hastalarin cogunlugunu konjenital adrenal hiperplazi
olusturmaktadir. Vajinoplasti flep ile yapildigi zaman
vajinal darlik, kuruluk ve yetersiz vajen uzunlugunun
olusmasi istenmeyen durumlardir (18).

Fallus Cerrahisi

KAH'li kizlarda fallusun buytmesi ¢ok belirgin olabilir.
infant déneminde krize girmeyen ve genetik olarak
kiz olan bazi hastalar puberteye kadar erkek olarak
blyltilmus veya hipospadias onarimi icin cerrahi
mudehale yapilmis oluna bilinir. Cocuk genetik olarak
disi, ancak erkek gibi buyittlmus ise fallusun izin verdigi
Olctde cinsel aktif olabilecek sekilde erkek yoniinde
diizeltme yapilmalidir. Ayni zamanda bu hastalarin vajen
ve uterusu cikartiimali, skrotum yapilmali ve ileride testis
protezi yerlestirilmelidir.
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Vajen ve Labium Cerrahisi

Labioskrotal dokunun posteriora dogru ilerletilmesiyle
yeterli bir labium major olusturulabilir. Bu hastalarin
cogunda vajinoplasti gerekmektedir. Adrenogenital
sendromlu  kizlarda  siklikla  flep  vajinoplasti
gerekmektedir. Ancak alt uriner sistem asiri maskulinize
ise vajen uretraya oldukca yuksek bir noktadan acilacagi
icin flep vajinoplasti yeterli olmayacaktir. Bu durumda
vajen urogenital sinlisten ayrilir ve ayri bir yapi olarak
asaguya cekilir (19).

Bircok cerrah genellikle kiz cinsiyet yoniinde gorus
bildirmektedir. Onlar icin feminizan genitoplasti
ameliyatlan daha kolay uygulanabilir goriindigu icin
bu yolu segerler. Bu da uzun donemde bircok olumsuz
duruma neden olmaktadir (20). Klinigimizde yaptigimiz
vajinal agenezi hidrometrokolposlu hastaya cerrahi
yaklasim asamalari Resim 2’de go6sterilmistir.

Perineal yaklasimla Grogenital sinlse, vajen Uretradan
ayrilir.  Diseksiyonu  kolaylastirmak icin ameliyata
baslamadan 6nce, vajen icerisine balonlu bir kateter
yerlestirilir. Vajen yoksa, genetik olarak kiz olan
hastalarda cilt grefti ya da sigmoid kolon kullanilarak
vajinoplasti yapilmasi gerekir. Yine klinigimizde yapilmisg
olan cerrahi vajinoplasti ve Uretroplasti asamalari Resim
3'de gosterilmistir.

Bu hastalarin yonetiminde, fonksiyonel sonuglarin
kozmetik sonuclardan daha oncelikli olarak dikkate
alinmasi gerekir. CGB cerrahisinde uygulanan baslica
mudahaleler: Testislerin izlemi ve gerekirse biyopsisi,
hipospadias ve kordi dizeltilmesi, ‘streak’ gonadlarin
¢ikartilmasi,
testislerin c¢ikartilmasi, disi olarak yetistirilen CGB'de
testislerin pubertede veya sonrasinda ¢ikartiimasi,
feminizan genitoplasti operasyonlaridir.

klinik ve patolojik timor siiphesinde

Feminizan cerrahide teknik olarak t¢ temel amacg vardir:
rekonstriksiyonu,
korunarak  kugiltilmesi,
mimkin oldugunca uygun
ulastiriimasini saglamaktir (21).

Labialarin maskdilinize  klitorisin

innervasyonu introitusun

acikhk ve uzunluga

Kizlarda Urogenital sinUsin agsirt mobilizasyonundan
kacinilmalidir. Zira bu girisim, Gretranin kisalmasina ve
Uriner inkontinansa neden olabilir (7).

takip ve tedavi plani
olusturulurken, oncelikli olarak ileri yaslardaki cinsel ve
trolojik Ureme yetenegi ve psikososyal sonuclarla da
ilgili olasiliklar, bu hastalarin yonetiminde kesinlikle g6z
ardi edilmemelidir.

Cinsiyet tayini yapilirken,

Resim 2. Vajinal agenezi hidrometrokolposlu hastaya cerrahi yaklasim; Manyetik rezonans'da sagital kesitte hidrometrokolpos gériinimu. U:Uterus,
V:Vajen, B:Bladder (Mesane) (a), hastanin distandii karni yandan gériiniim (b), indirilen vajen ok isaretli (f)

*Selcuk Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Cerrrahisi Klinigi Arsivinden alinmistir.
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Resim 3

d

Resim 3. Vajinoplasti ve Uretroplasti asamalari (a-e)
*Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Cerrrahisi Klinigi Arsivinden alinmistir.
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