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ÖZET
Günümüzde sayıları artmakta olan birçok ergen ve erişkin, cin-
siyet hoşnutsuzluğu nedeni ile tıbbi yardım alabilmek üzere kli-
niklere başvurmaktadır. Etiyolojisi net olarak bilinmeyen bu kli-
nik tablo ile başvuran olguların yapılan ilk değerlendirmesi bu 
tabloya nadiren neden olabilecek reprodükrtif ve endokrinolojik 
çeşitli patolojilerin dışlanabilmesi amacıyla yapılan kısa bir klinik 
değerlendirmeyi içermektedir. Bu derlemede, cinsiyet hoşnut-
suzluğunun üreme endokrinolojisi açısından ayırıcı tanısına ge-
nel bir bakış sunulması amaçlanmıştır.

Anahtar Kelimeler: Cinsiyet hoşnutsuzluğu, üreme endokrino-
lojisi, seksüel gelişim bozukluğu 

ABSTRACT
An increasing number of adolescents and adults present to 
clinics for medical assistance with gender dysphoria. The first 
evaluation of the patients presenting with this clinical picture 
with unclear etiology includes a short clinical examination to 
exclude various reproductive and endocrinological pathologies 
that may rarely cause this condition. This review aimed to provide 
an overview of the differential diagnosis of gender dysphoria in 
terms of reproductive endocrinology.

Keywords: Gender dysphoria, reproductive medicine, disorders 
of sex development

GİRİŞ

Cinsiyet hoşnutsuzluğu, cinsel kimlik ile doğumdaki 
eksternal genital anatomi arasındaki uyumsuzluk ve bu 
durumun kişinin iş, eğitim ve sosyal hayatını etkilemesi 
olarak tanımlanmaktadır (1). Bu tanının koyulabilmesi için 
altta yatan mental veya diğer problemlerin dışlanması 
gerekmektedir. Cinsiyet hoşnutsuzluğunun etiyolojisi net 
olarak bilinmemekle birlikte; seksüel gelişim bozukluk-
ları ile ilişkili olması, bu hastalarda çeşitli nöroanatomik 
farklılıkların saptanması ve prenatal androjen maruziyeti 
ile ilişkilendirilmesi nedeniyle biyolojik bir temeli oldu-
ğu düşünülmektedir (2). Olgular, genellikle bu farklılığı 
tüm hayatları boyunca tanımlamaktadır ve bulgular pu-
berteden çok daha önce başlamaktadır. İnsidansı çeşitli 
kaynaklarda 3-6/1000 arasında değişmektedir (3, 4). Bu 

tanının daha yaygın bir şekilde kabul görmesi ile birlikte 
günümüzde olgular giderek daha erken yaşlarda doktora 
başvurma eğilimindedir. 

ÖYKÜ VE FİZİK MUAYENE

Bu olguların klinik değerlendirmesine yenidoğan dö-
nemi, pubertal gelişim ve menstrüel anamnezi içeren 
ayrıntılı bir öykü alınması ile başlanmalıdır. Anamnezde 
yenidoğan döneminde metabolik problemler ve yoğun 
bakım ihtiyacı öyküsü veya puberte döneminde prematür 
adrenarş veya heteroseksüel erken puberte öyküsü gibi 
bulgular hiperandrojenemi ve virilizasyona neden olabi-
lecek organik patolojileri düşündürmelidir. Aynı zamanda 
tıbbi ve cerrahi özgeçmiş ile aile öyküsü de ayrıntılı bir 
şekilde sorgulanmalıdır. Fizik muayenede pubertal geli-
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şim, hirşutizm, akne, androjenik alopesi ve klitoromegali 
gibi klinik hiperandrojenizm ve virilizasyon bulguları ay-
rıntılı bir şekilde değerlendirilmelidir. Hirsutizm değer-
lendirilmesinde, dokuz ayrı vücut bölgesindeki kıllan-
manın 0-4 arasında derecenlendirilmesi ile hesaplanan 
Ferriman-Gallwey skorlaması kullanılmaktadır. Bu skorun 
>4-6 olması hirsutizm olarak tanımlanırken 25’in üzerin-
deki değerler ağır hirsutizm olarak adlandırılmaktadır. 
Hirşutizmin en sık nedenleri; polikistik over sendromu, 
geç başlangıçlı konjenital adrenal hiperplazi ve idiyopa-
tik hirşutizmdir. Hirsutizm başladığı dönem, gelişme hızı 
sorgulanmalı ve klitoromegali, ses kalınlaşması ve kas kit-
lesindeki artış gibi virilizasyon bulguları değerlendirilme-
lidir. Normal dişi fenotipi ile doğan bir olguda pubertede 
gelişen virilazasyon veya primer amenore öyküsü seksüel 
gelişim bozukluklarını akla getirmeli ve bu patolojilerin 
dışlanması için ileri tetkik yapılmalıdır. Fizik muayenede 
aynı zamanda kan basıncı, nabız dakika sayısı ve vücut 
kitle indeksinin değerlendirilmesi, altta yatan patolojileri 
saptayabilmek açısından önemlidir. 

LABORATUVAR TETKİKLERİ

Bu olguların değerlendirmesinde, özellikle adetin 2-5. 
günlerinde yapılan ve folikül stimüle edici hormon (FSH), 
luteinize edici hormon (LH), östradiol, tiroid stimüle edi-
ci hormon (TSH) ve prolaktin değerlerini içeren bazal bir 
hormon profili görülmelidir. Özellikle seks hormon kulla-
nım öyküsü olmayan olgularda klinik hiperandrojenizm 
veya virilizasyon bulgularının saptanması durumunda, alt-
ta yatan ve hiperandrojenemiye neden olabilecek andro-
jen salgılayan tümörler veya konjenital adrenal hiperplazi 
gibi diğer patolojiler dışlanmaldır. Bu amaçla total testos-
teron, dihidro-epiandrosteron-sülfat (DHEAS) ve 17-hid-
roksi progesteron (17-OHP) düzeyleri ölçülmeli ve ileri 
incelemenin gerekli olduğu hastalar belirlenmelidir. Özel-
likle testosteron (>150 ng/dl) veya DHEAS (>700 mcg/dl) 
düzeylerinin çok yüksek saptandığı hastalarda pelvik ult-
rasonografi ve abdominal bilgisayarlı tomografi (BT) ile 
androjen salgılayan tümörler dışlanmalıdır (5, 6). 17 OHP 
düzeylerinin >200 ng/dL (6 nmol/L ) saptandığı hastalarda 
ACTH stimülasyon testi ile geç başlangıçlı konjenital ad-
renal hiperplaziler araştırılmalıdır (7).

Bu olguların değerlendirmesinde karyotip analizi, rutin 
olarak önerilmemekle birlikte eşlik edebilecek kromo-
zomal patolojileri dışlamak amacıyla çalışılabilmektedir. 
Bu inceleme özellikle pubertede gelişen virilizasyon veya 
primer amenore öyküsü olan olgularda cinsiyet gelişim 
bozukluklarının dışlanması amacıyla yapılmalıdır. Cinsiyet 
hoşnutsuzluğu ile başvuran olguların çoğunda altta yatan 
bir cinsiyet gelişim bozukluğu yoktur. Özellikle transerkek 
olgularda kromozom anomalilerinin tabloya eşlik etme 
ihtimali oldukça düşüktür. Bu nedenle transerkek olgu-
larda karyotip analizi sadece anamnez, pubertal gelişim 
veya hormonal değerlendirmede bir özellik saptanan 

olgularda önerilmektedir (8, 9). Transkadın olgularda ise 
Klinefelter sendromu’nun cinsiyet hoşnutsuzluğu ile ilişkili 
olabilmesi nedeniyle karyotip analizi rutin değerlendirme 
sırasında istenebilmektedir (10).

CİNSİYET GELİŞİM BOZUKLUKLARI VE CİNSİYET 
HOŞNUTSUZLUĞU

Cinsiyet gelişim bozuklukları, kromozomal, gonadal ve 
fenotipik seks arasında uyumsuzluk olarak tanımlanmak-
tadır. Bu hasta grubunda cinsel kimlik hoşnutsuzlukları 
genel popülasyona oranla daha sık oranda görülmekte-
dir. Bu hasta grubu için mevcut cinsiyet hoşnutsuzluğu 
tanı kriterleri kullanılmaktadır. Bu olguların yönetiminde, 
cinsiyet tayininin, hastanın karar verebileceği yaşa kadar 
ertelenmesi güncel olarak tartışılmaktadır. Bu olgulara 
yaklaşımda, aileye erken veya geç cinsiyet tayininin fayda 
ve yararları hakkında ayrıntılı olarak bilgi verilmelidir. 

Cinsiyet gelişim bozukluklarının en sık nedeni olan kon-
jenital adrenal hiperplazi olgularında, karşı cinsiyete ait 
davranışlar ve homoseksüel/biseksüel yönelim sık olarak 
görülebilmekle birlikte klasik konjenital adrenal hiperp-
lazi olgularında cinsiyet hoşnutsuzluğuna yaklaşık olarak 
%5 oranında rastlanmaktadır (11). Yenidoğan dönemin-
de yapılan erken cerrahi girişimin cinsiyet hoşnutsuzluğu 
gelişimi üzerine etkisini gösteren yeterli veri yoktur. 46,XY 
cinsiyet gelişim bozukluklarının en sık üç nedeni ise 5 alfa 
redüktaz eksizliği, 17 beta hidroksisteroid dehidrogenaz 
3 eksikliği ve parsiyel androjen duyarsızlığıdır. Bu grupta-
ki 5 alfa redüktaz eksizliği ve 17 beta hidroksisteroid de-
hidrogenaz 3 eksikliği olgularının çoğu yeni doğan döne-
minde dişi fenotipi ile doğmakta, kız olarak büyütülmekte 
ve pubertede virilizasyon bulguları ve primer amenore ile 
kliniğe başvurmaktadırlar. Bu olgularda cinsiyet hoşnutsuz-
luğu %50-60 gibi yüksek oranlarda görülmektedir (12). Bu 
nedenle bu olguların çoğunda cinsiyetin tayininin erkek 
yönünde yapılması veya hastanın karar verebileceği bir 
yaşa kadar beklenmesi mantıklı bir yaklaşım olarak kabul 
edilmektedir. Kloakal ekstrofisi olan ve erken dönemde dişi 
yönünde cerrahi uygulanan 46,XY hastalarda da, ilerleyen 
dönemde cinsiyet hoşnutsuzluğu görülme oranları yüksek-
tir (13, 14). Bu olgularda da kesin cerrahi tedavinin hastanın 
kendi karar verebileceği bir yaşa kadar ertelenmesi uygun 
bir seçenek olarak kabul edilmektedir. Klinefelter sendro-
mu’nda genellikle erkek cinsel kimlik yönünde gelişim iz-
lenirken, bazı güncel çalışmalarda cinsiyet hoşnutsuzluğu 
oranlarının genel popülasyona oranla daha yüksek olduğu 
saptanmıştır (10). Bu nedenle özellikle transkadın olgula-
rının değerlendirmesinde karyotip analizinin rutin olarak 
çalışılmasını öneren görüşler mevcuttur. 

SONUÇ

Cinsiyet hoşnutsuzluğunun üreme endokrinolojisi açısın-
dan ayırıcı tanısı benzer klinik tablolara neden olabilecek 
diğer organik patolojilerin klinik, biyokimyasal ve gerekli 
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olgularda çeşitli genetik incelemelerle dışlanmasına da-
yanmaktadır. Olguların çoğunda altta yatan organik bir 
neden bulunmamakta ve ayrıntılı bir anamnez ve fizik mu-
ayene ayırıcı tanıda yeterli olmaktadır.
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