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ÖZET 

Cinsel GeliĢim Bozukluğu Olan Çocuklarda Tedavi Yönetimi 

 Amaç: Bu çalıĢmanın amacı, Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk 

Cerrahisi Anabilim Dalı‟nda 2002-2009 yıllarında cinsel geliĢim bozukluğu tanısı 

konan hastaların tanı ve tedavi uygulamalarını değerlendirmektir. 

 

 Hastalar ve yöntem: Dosya bilgileri geriye doğru incelenerek, hastaların baĢvuru 

yaĢı, baĢvuru nedeni, fizik muayene bulguları, tanısı, laboratuvar değerleri, kromozom 

analizi sonuçları, ultrasonografi, manyetik rezonans görüntüleme, genitogram, 

endoskopi bulguları, gonad biyopsileri, „Cinsiyet AraĢtırma Konseyi‟ kararları ve 

cerrahi tedavileri değerlendirmeye alındı. 

 

 Bulgular: Toplam 36 hastanın yaĢ ortalaması 39 aydı. Hastaların % 66,6‟sı iki 

yaĢından küçüktü, en sık baĢvuru nedeni cinsiyet belirsizliği idi, yarıdan fazlası diĢi 

psödohermafrodit (% 61,1), diğerleri erkek psödohermafrodit (% 33,33) ve mikst 

gonadal disgenezi (% 5,55) idi. Etiyolojik neden diĢi psödohermafroditlerin                     

% 95,4‟ünde 21-hidroksilaz enzim eksikliğiydi. Erkek psödohermafroditlerin                 

% 58,3‟ünde etiyolojik neden belirlenemedi. Genitogram ve endoskopik inceleme çok 

yararlı görüntü yöntemleriydi. Hastaların % 22,2‟sinde ailenin verdiğinden farklı bir 

isim değiĢikliğine geçildi. Kız yönünde düzeltici ameliyat yaĢı ortalama 44,7 aydı; bu 

hastaların % 47‟si iki yaĢ öncesinde ameliyat edildi, 12‟sine (% 33,3) tek aĢamalı 

kliterovajinoplasti yapıldı. Kız cinsiyet kararı verilen 27 hastanın beĢinde yüksek tip 

vajinal açılım nedeni ile safhalı ameliyat gerçekleĢtirilerek önce kliteroplasti yapıldı, 

vajinoplastileri ergenlik dönemine bırakıldı. 

 

 Sonuç: Cinsel geliĢim bozukluklarında cinsiyet kararı, bir dizi laboratuvar ve 

görüntü incelemesinin multidisipliner bir çalıĢma ile gerçekleĢtirilmesi sonucunda,  

anne ve baba ile iĢbirliği içinde verilir. Cerrahinin zamanlaması konusunda klinik 

tartıĢmalar sürmekle birlikte, kısa ürogenital sinüse ve alçak konumlanmıĢ vajina 

açılımına sahip hastalarda erken cerrahinin sonuçları olumludur.  

 

 Anahtar Kelimeler: Ambigius genitale, cinsel geliĢim bozukluğu, interseks, 

konjenital adrenal hiperplazi, vajinoplasti. 
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ABSTRACT 

Treatment Management of Childrens With Sexual Development Disorders 

 Aim: The aim of this study is to evaluate the diagnostic and therapeutic 

applications of the patients with sexual development disorders, who were followed at 

Çukurova University Faculty of Medicine, Department of Pediatric Surgery, between 

2002 and 2009. 

 

 Patients and Methods: We analyzed the files of patients retrospectively by 

taking into account their age of admission, reason of application, findings of physical 

examination, diagnosis, laboratory results, chromosome analysis, ultrasonography, 

magnetic resonance imaging, genitogram, endoscopic findings, gonad biopsies, 

decisions of „gender research council‟ and surgical treatments.  

 

 Results: The average age of 36 patients was 39 months. Of the patients 66.6% 

was younger than the age of two. The most frequent reason of applications was gender 

ambiguity and more than half of the patients were female pseudo hermaphrodite 

(61.1%) and others were male pseudo hermaphrodite (33,33%) and mixed gonadal 

dysgenesis (5.55%). Etiological cause was 21-OH deficiency at the 95.4% of female 

pseudo hermaphrodite patients. Etiology was unknown at the 58.3% of male pseudo 

hermaphrodite patients. Genitogram and endoscopical examinations were useful 

diagnostic methods. First name of the 22.2% of patients was changed. Average age of 

the female corrective surgery was 44.7 months. Of these patients 47% was operated 

before two-year-age and 12 of them (33.3%) were operated as single stage clitero-

vaginoplasty. Due to high type of vaginal opening, among 27 patients whom their 

gender was decided as girl, five of them had two-stage procedure: Cliteroplasty was 

performed and vaginoplasty was left to adolescence.  

 

 Conclusion: Gender of the patients with sexual development disorders is decided 

with a multidisciplinary series of laboratory and imaging study, in cooperation with the 

parents. Timing of surgery debatable but results of early surgery for short urogenital 

sinus and low vaginal opening is favorable. 

 

 Keywords: Ambiguous genitale, disorders of sexual development, intersex, 

congenital adrenal hyperplasia, vaginoplasty. 
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1. GĠRĠġ ve AMAÇ 

 Cinsel geliĢim bozukluğu (CGB) az rastlanan bir durum olup, tanı ve tedavi 

sorunları halen devam etmektedir. Tanı ve tedavideki gecikme ve yanlıĢlıklar bazı 

hastalarda daha yenidoğan döneminde yaĢam kaybı ile, bazılarında ise önemli 

psikolojik, sosyal, hatta organik bozukluklarla sonuçlanmaktadır. 

 Cinsel geliĢim bozukluğu olan bir hastanın yönetiminde tanı ve tedavi için 

multidisipliner çalıĢma gerekir. Çocuk cerrahı, çocuk endokrinolojisti, çocuk 

psikiyatristi, genetik uzmanı ve adli tıp uzmanı iyi bir iĢ birliği yaparak hastanın tanı ve 

tedavi yönetimini birlikte gerçekleĢtirmelidir. Bu hastaların tanısı en kısa zamanda 

konmalı, çocuk, cinsel kimlik geliĢimi tamamlanmadan en uygun cinsiyet kararıyla 

yetiĢtirilmelidir. Buna rağmen, cinsiyet karıĢıklığı olan hastaların cerrahi tedavi 

zamanında görüĢ birliği yoktur. Bu hastalarda cerrahi tedavinin amacı, mümkünse fertil 

de olacak Ģekilde, uygun fonksiyon ve görünüme sahip genital yapının oluĢturulmasıdır.  

 Bu çalıĢmada, Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Cerrahisi Anabilim 

Dalı‟nda 2002-2009 yıllarında cinsel geliĢim bozukluğu tanısı konan ve cerrahi 

giriĢimleri gerçekleĢtirilen hastaların tanı ve tedavi uygulamalarını değerlendirmek 

amaçlanmıĢtır. 
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2. GENEL BĠLGĠLER 

 Farklı cinsiyetlerin geliĢimi, moleküler ve morfolojik bir dizi olay sonucu oluĢur. 

Bunun ilk Ģartı ise, geliĢen embriyonun normal bir kromozomal yapıya sahip olmasıdır. 

Erkek ve diĢi üreme organlarının geliĢtiği tübüler yapılar embriyoda kısa bir süre 

beraberdirler. Testis dokusunun bulunmadığı ortamda müllerian kanallardan uterus, 

fallop tüpleri ve vajenin üst üçte birlik kısmı kendiliğinden oluĢur. Wolf kanallarından 

epididimis, vaz deferens ve vezikula seminalisin geliĢebilmesi için testosteron 

gereklidir. Fetal testiste Sertoli ve Leydig hücrelerinin oluĢumunun ardından erkek 

yönünde farklılaĢma için iki önemli ürün gereklidir: Müllerian kanalların geliĢimini 

durduran madde „müllerian inhibiting factor‟ (MIF) ve testosteron, Wolf kanallarından 

geliĢecek yapıların geliĢimini uyarırlar (ġekil 1-2).
1-3

 

 

    

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

      ġekil 1. Ġç ve dıĢ genital organların geliĢimi I
1 
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           ġekil 2. Ġç ve dıĢ genital organların geliĢimi II
1 

 

 DıĢ genital yapılar kendiliğinden klitoris, labium minus ve majuslara dönüĢürken, 

fallus ve skrotuma dönük farklılaĢma için testosteronun 5-alfa redüktaz ile 

dihidrotestosterona (DHT) çevrilmesi gereklidir. Fallus uzayarak penisi, ürogenital 

kıvrımlar birleĢerek penil üretrayı ve labioskrotal kabartılar orta çizgide kaynaĢarak 

skrotumu oluĢtururlar. Östrojenin cinsel geliĢim üzerindeki etkisi hala tam olarak 

bilinmemektedir. Overler olmasa da fetüs diĢi yönünde farklılaĢabilir. 

 Gonadın testis ya da over Ģeklinde geliĢeceğini belirleyen faktör Y 

kromozomudur. Y kromozomu varlığında kiĢi erkek cinsiyete sahip olurken, 

yokluğunda diĢi cinsiyet oluĢmaktadır. Y kromozomu küçük akrosentrik bir 

kromozomdur. Psödootozomal ve Y‟ye özgü bölgeler olmak üzere iki kısmı vardır. 

Y‟ye özgü bölgede „testis determining factor‟ (TDF) lokusu yer alır. Kromozomal 

yapısı 46 XY olan diĢi ve erkek fenotipli hastaların karĢılaĢtırılması ile TDF bölgesi 

iyice daraltılarak en sonunda SRY (sex determining region Y) geni izole edilmiĢtir.
4,5

 

 X kromozomu üzerinde SRY ile homoloji gösteren bir gen bulunamamıĢtır. SRY 

geni psödootozomal bölge sınırında yer almaktadır. Gen ürünü çift zincirli, DNA‟ya 

bağlanma yeteneği olan ve DNA‟yı 70-80 derece katlayan bir proteindir. Bu sayede 

cinsel farklılaĢmada etkili diğer bazı genlerin birbirlerine yaklaĢmalarına veya 

uzaklaĢmalarına sebep olarak fonksiyonlarını etkilediği düĢünülmektedir.  

 

 

Ġlkel gonad 

 

Sertoli hücresi 

 

MIF 

 

Aynı tarafta müllerian kanal 

 

Apendiks testis, prostatik utrikulun tepesi 
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 2.1. Androjen ve Reseptörleri
 

 Testosteron kolesterolden sentezlenerek leydig hücrelerinden salınan birincil 

androjenik steroiddir (ġekil 3). Hedef organ, testosteron ve onun indirgenmiĢ etkin 

ürünü DHT‟ye reseptörleri ile yanıt verir. X kromozomundaki reseptör gende bir 

silinme veya nokta mutasyonlar androjen duyarsızlığına neden olur ve bu bozukluk tip 1 

erkek yalancı hermafroditizmle sonuçlanır ki, en ağır durumdur ve testiküler 

feminizasyon olarak adlandırılır.
6
 Testosteronun DHT‟ye redüksiyonu 5-alfa redüktaz 

ile katalize edilir ve bu enzim 19. kromozomda yer alan bir gen tarafından kodlanır. 

Gendeki anomaliler sonucunda tip 2 erkek yalancı hermafroditizm görülebilir. Bu 

hastalarda ileri derecede penoskrotal hipospadias, bifid ve prepenil skrotal deformiteler 

bulunur. Ayrıca MIF geni sorunlu hastalar normal erkek olmalarına karĢın, müllerian 

yapılar ortadan kalkmamıĢtır ve genellikle testisler inmemiĢtir.
1,7

 

 

 

    ġekil 3. Adrenal kortekste glukokortikoid, mineralokortikoid ve seks steroidlerinin sentezi
8 

 

 2.2. Cinsiyet GeliĢim Bozukluğu Patofizyolojisi
1,7 

 Genital fenotiplerdeki belirsizliği üç ana baĢlık altında toplayabiliriz: 

 - Genotipi diĢi olan ve aĢırı androjenik etki altında kalanlar 

 - Genotipi erkek olup yetersiz androjenik etki altında olanlar  

 - Eksik, yetersiz veya asimetrik gonadal farklılaĢmaya yol açan kromozom 

bozuklukları. 
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 2.2.1. DiĢi Psödohermafroditizm
 

 DiĢi psödohermafrodit (DPH) terimi, kromozom yapısı 46 XX olup, gonadları 

normal over yapısı gösteren, ancak dıĢ genital yapısı değiĢik derecelerde virilize 

bireyleri tanımlar. Kromozom yapısı 46 XX olup normal over dokusu olan fetüsün 

virilizasyonu ya fetüsün adrenal bezinden kaynaklanan androjen artıĢı, ya da plasenta 

yoluyla fetüse geçen maternal androjenler ile gerçekleĢir. Her iki durumda da 

androjenler dıĢ genital organın değiĢik derecelerde virilizasyonuna neden olur. Ağır 

virilizasyon, skrotum oluĢturacak Ģekilde tam labial füzyon ve penil üretra oluĢumunu 

ortaya çıkarır. Hafif virilizasyon, klitoriste hafif büyümenin yanı sıra, labial kıvrımların 

hafif posterior füzyonuna neden olur. Androjenler, müllerian kanal (uterus ve tüpler) ve 

overlerin geliĢimini etkilemez. Ayrıca dolaĢımdaki androjenler Wolf kanalı geliĢimi için 

de yetersiz olduğundan, bu yapıya ait geliĢim de mevcut olmaz.
7,9,10

 

 Nadiren bazı multipl konjenital geliĢimsel anomaliler de diĢi fetüsün dıĢ genital 

organında virilizasyona neden olabilmektedir. Bu grup “non-hormonal dişi 

psödohermafrodit” olarak tanımlanmaktadır. Tablo 1‟de DPH nedenleri özetlenmiĢtir. 

 

      Tablo 1. DiĢi psödohermafroditizm nedenleri
8 

1. Fetal kaynaklı androjen artıĢı 

     A. Konjenital adrenal hiperplazi 

 - 21 hidroksilaz eksikliği 

 - 11 beta hidroksilaz eksikliği 

 - 3 beta hidroksi steroid dehidrogenaz eksikliği 

2. Maternal kaynaklı androjen artıĢı 

     A. Annenin virilize edici ilaç kullanımı (danazol, progesteron türevleri) 

     B. Annede virilize edici hastalık olması 

 - Over tümörleri 

 - Adrenal tümörleri  

     C. Plasental aromataz eksikliği 

3. Hormonal olmayan nedenler  

           - Multipl konjenital anomalilerle birlikte olan DPH (Fraser sendromu) 

 

 Hastaların % 90-95‟inde 21 hidroksilaz enzim eksikliği vardır ve bunun eksikliği 

sonucunda kortizol yeterince üretilemez. Bu da ACTH sekresyonunda artıĢla sonuçlanır. 
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Böbrek üstü bezleri sürekli olarak uyarılır ve bunun etkisiyle adrenal kortekste 

hiperplazi geliĢir. Böylece enzim bozukluğundan önceki biyosentez basamaklarındaki 

ürünler (17 hidroksi progesteron, DHEA, testosteron ve progesteron) artar. Birlikte 

sentezlenen melanosit üreten hormonun da çoğalması ile genital organların derisi ve 

meme areolaları koyulaĢır. Böbrek üstü bezleri gebeliğin 11. haftasında farklılaĢtığından 

ve diĢi iç üreme organları 11. haftaya kadar normal geliĢmiĢ olduğundan, aĢırı sentez dıĢ 

genital organları daha çok etkiler. Overler, uterus ve tüpler normaldir. Ancak vajen 

perineye ulaĢamaz ve erkek tipinde geliĢim gösteren üretraya açılır. Bu bağlantı sıklıkla 

dıĢ sfinktere yakın ya da onun distalindedir. AĢırı derecede erkeksi görünüm kazanmıĢ 

hastalarda proksimalde mesane boynuna daha yakındır. DıĢ genital yapılar değiĢik 

klitoris büyümesi ile karakterizedir. Bu büyüme en hafiften en Ģiddetliye kadar 

değiĢebilmektedir. Labium ya labioskrotal katlantıları oluĢturmak üzere erkekleĢmiĢ, ya 

da skrotal birleĢim halini almıĢtır. Overlerin normal olmasından dolayı gonadlar hiçbir 

zaman labioskrotal katlantıya kadar inmez veya skrotum ile birleĢmez. Bu nedenle iki 

taraflı inmemiĢ testisi olan bir çocukta Y kromozomunun varlığını ya da yokluğunu 

belirlemek için mutlaka karyotip analizi yapılmalıdır. Konjenital adrenal hiperplazi 

(KAH)‟nin bütün tipleri otozomal resesif kalıtım gösterir.  

 

 2.2.2. Erkek Psödohermafroditizm
1,7,8 

 Gonadın testis (fonksiyonel/normal veya hatalı/rudimenter), genital yapıların 

maskülinizasyonunun ise yetersiz (undervirilize mail), belirsiz veya tamamen diĢi 

karakterde olduğu hastaları kapsayan bir terimdir.
11

 Karyotip 46 XY yapısındadır.
12

 

Ġnternal genital yapılar değiĢik derecelerde Wolffian veya müllerian özellik gösterebilir. 

Erkek psödohermafroditizmin etiyolojik nedenleri Tablo 2‟de sıralanmıĢtır.  
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         Tablo 2. Erkek psödohermafroditizm nedenleri
8 

1. Testiküler farklılaĢmada defektler (disgenetik EPH) 

 - Y kromozomu kısa kol delesyonu 

 - XY pür gonadal disgenezi (Swyer sendromu) 

 - SRY ekskresyonunda defekt 

 - SRY etkisinde defekt 

 - Multipl konjenital anomalilerle birlikte XY gonadal disgenezi 

 - Embriyonik testiküler regresyon sendromu (XY gonadal agenezi) 

 - Terminal 10 q delesyonu 

2. Testiküler hormon yapımında defektler 

 - Leydig hücre aplazisi, hipoplazi, LH/HCG reseptör defektleri 

 - MIF sentez bozuklukları veya cevapsızlığı (persistan müllerian 

kanal sendromu) 

 - Testosteron biyosentez bozuklukları 

A. Diğer adrenal steroidlerin yapım bozukluğu ile beraber görülenler 

 - 20-22 desmolaz (StAR) eksikliği 

 - 3 beta hidroksi steroid dehidrogenaz eksikliği 

 - 17 alfa hidroksilaz eksikliği 

B. Yalnızca androjen sentezini etkileyenler     

 - 17-20 liyaz eksikliği 

 - 17-ketoredüktaz eksikliği 

3. Androjen metabolizmasındaki diğer bozukluklar
 

 - 5 alfa redüktaz eksikliği 

4. Androjene cevap bozuklukları (androjen insensitivity syndrome: AIS) 

(androjen reseptörü ve postreseptör düzeyindeki defektler) 

 - Komplet AIS (testiküler feminizasyon) 

 - Ġnkomplet AIS (Reifenstein sendromu), 

5. Diğerleri: 

 - Gebelikte ilaç kullanımı (ketokonazol, flutamide) 

 - Dismorfik sendromlarla birlikte görülen (Fraser sendromu, Meckel 

sendromu gibi) 

6. Ġdiyopatik 

 

 Tam gonadal disgenezi 46 XY’de normal geliĢmiĢ diĢi iç ve dıĢ genital organlar 

ve iki taraflı fibröz yapıda (streak) gonadlar vardır. Hastalar gecikmiĢ puberte veya adet 

görememe nedeni ile baĢvururlar. Bunların dıĢında herhangi bir yakınmaları yoktur. 

Meme geliĢimi olmaz. Serum gonadotropin düzeyleri çok yüksek, östradiol düzeyleri 
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düĢüktür. ArtmıĢ LH androstenodion salınımına neden olduğundan, testosteron düzeyi 

normal bulunabilir. Tam gonadal disgenezili hastaların gonadlarının histopatolojik 

incelemesinde follikül olmayan ve fibröz doku artıĢı gösteren bir yapı vardır. Bu 

gonadların incelemesinde dejenere olmuĢ follikül benzeri yapılara rastlanabileceği gibi, 

nadiren sağlam primordial folliküller de olabilir. Tam gonadal disgenezili 46 XY 

hastaların yaklaĢık % 30‟unda germ hücreli tümör geliĢimi bildirilmiĢtir. En sık görülen 

tip gonadoblastomdur.
7,13-16

 

 Kısmi gonadal disgenezi 46 XY’de testis farklılaĢması kısmen gerçekleĢmiĢtir. 

DıĢ genital organ yapısı tam geliĢmiĢ erkekten, tam geliĢmiĢ diĢi genital organına 

uzanan yelpazenin herhangi bir noktasında yer alabilir. Gonadlar genellikle karın içi 

yerleĢimlidir. Ġç genital organlarda hem müllerian, hem de Wolffian kanal yapılarına 

rastlanabilir. Gonad histolojisinde genelde iki yapı hakimdir. Bunlardan birincisinde bir 

tarafta „streak gonad‟, diğer tarafta disgenetik testis, ikincisinde ise iki taraflı disgenetik 

gonad yapısı vardır. Tam gonadal disgenezide olduğu gibi, streak gonad over benzeri 

yapılar ve yaygın fibrozis içerir. Disgenetik testiste seminifer tübüllerin yapı bozukluğu, 

germ hücrelerinin yokluğu ve sıklıkla tunika albuginea yokluğu dikkat çeker. Bazı 

hastalarda hem disgenetik testis, hem de streak over aynı tarafta olabilir (ovotestis). Bu 

hastalarda da germ hücre tümör riski yaĢla paralel olarak artar.
17

 

 Leydig hücre aplazisi veya hipoplazisinde LH/HCG reseptöründe defekt vardır. 

LH reseptör geni ikinci kromozom üzerindedir. Bu gende değiĢik mutasyon ve 

delesyonlar tanımlanmıĢtır. Hastalarda dıĢ genital yapılar normal diĢi veya hafif virilize 

diĢi görünümündedir. Wolffian yapılar, epididimis ve vas deferens hipoplaziktir. 

Ürogenital sinüs ile kör bir vajinal poĢ bulunur. Testisler karın içinde veya labial 

yerleĢimlidir. Sertoli hücreleri ve MIF yapımı normal olduğundan müllerian yapılar 

bulunmaz. Hastalar, prepubertal dönemde kız çocukta labia içinde gonad palpe edilmesi 

ile veya kız çocukta pubertede meme geliĢiminin olmaması ile fark edilirler. Parsiyel 

formları cinsiyet karıĢıklığı ile gelebilirler. Plazma testosteron düzeyi diĢi 

düzeylerindedir. Özellikle LH düzeyi yüksektir. HCG uyarısına testosteron cevabı yok 

ya da yetersizdir. Testislerin histolojik incelemesinde intertübüler alanlarda Leydig 

hücreleri yoktur ya da yetersizdir. Sertoli hücreleri normaldir. Seminifer tübüllerde 

hyalinizasyon ve spermatogenezde duraklama izlenir. Hastalığın geçiĢi erkek cinsiyetle 

sınırlı otozomal resesiftir.
7,13-16
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 MIF sentezi veya etkisindeki bozukluklarda (persistan müllerian kanal sendromu, 

hernia uterina inguinale) dıĢ genital yapılar normal erkek görünümündedir. Hastalar 

genellikle inmemiĢ testis ya da inguinal herni nedeni ile ameliyat edilirken, Wolffian 

yapıların yanı sıra müllerian yapıların (uterus, tek taraflı fallopian tüp) da saptanması ile 

ortaya çıkar. Müllerian yapıların geliĢim derecesi değiĢkendir ve asimetrik olabilir. 

Testisler genellikle inmemiĢtir. Bu testislerde malign dejenerasyona eğilim artmıĢtır. 

MIF geni 19. kromozomda haritalandırılmıĢtır. Hastaların % 50‟sinde bu gende 

mutasyon vardır. GeçiĢ erkek cinsiyetle sınırlı otozomal resesiftir.
18,19

 

 Testosteron biyosentez bozukluklarının hepsinde de otozomal resesif geçiĢ 

vardır, müllerian kanallar regrese olmuĢtur:
1,5,20

 

 20-22 desmolaz eksikliğinde dıĢ genital yapılar kız görünümündedir, Wolffian 

yapılar yeterince iyi geliĢmemiĢtir, testisler karında, inguinal kanalda veya 

labiumlarda olabilir. Kör bir vajinal poĢ vardır. Tanıda tüm steroid hormon 

düzeyleri düĢüktür. Bu hastalar genellikle infertildir ve testislerde neoplastik 

değiĢime eğilim artmıĢtır. 

 3 beta hidroksi steroid dehidrogenaz eksikliğinde Wolffian yapılar normaldir. 

Pubertede androjenlerin periferde östrojene dönüĢümü ile jinekomasti geliĢebilir. 

 17 alfa hidroksilaz eksikliğinde pubertede seks steroidleri yapılamayacağından 

sekonder seks karakterleri geliĢmez. 

 17 ketosteroid redüktaz eksikliğinde hafif kliteromegali, posterior labioskrotal 

füzyon, inmemiĢ testis olabilir. Hastaların çoğu kız olarak yetiĢtirilirler. 

 5 alfa redüktaz enziminin iki tipi vardır. Ġzoenzim 1 defektinde mikropenis, 

hipospadias gibi hafif klinik bozukluk bulunur. Ġzoenzim 2‟nin eksikliğinde küçük 

bir fallus, kordi, bifid skrotum, perineoskrotal hipospadias, ürogenital sinüs ve kör 

bir vajinal poĢ vardır. Testisler inguinal kanalda veya labial kıvrımlarda palpe 

edilirler ve histolojileri normaldir. GeçiĢ erkek cinsiyetle sınırlı otozamal 

resesiftir. 

 Testiküler feminizasyonda (tam AIS) dıĢ genitaller tamamen diĢi 

görünümündedir.
7
 Seksüel kıllanma yoktur. Genellikle kısa, bazen ise normal 

derinlikte kör sonlanan bir vajen bulunur. Müllerian yapılar genellikle yoktur, ama 

bazen az geliĢmiĢ müllerian yapıların da olduğu bildirilmiĢtir. Wolffian yapılara 



10 

ait kalıntılar da bulunabilir. Puberte döneminde testislerin ve az da olsa periferde 

aromatizasyon ile sentezlenen östrojenin etkisi ile feminizasyon tam geliĢir. 

 

 Kısmi AIS (Reifenstein sendromu) spektrumu çok geniĢ olup, infertil erkek 

sendromundan, tamamen diĢi görünümüne kadar değiĢen geniĢ bir yelpazesi vardır. 

Androjen direncinin derecesine göre; hafif kliteromegali, hafif posterior labial füzyonlu 

diĢi görünümü, ambigius görünüm, mikropenis, hipospadias ve inmemiĢ testisle 

karakterize az geliĢmiĢ erkek görünümü veya fenotipi normal infertil erkek Ģeklinde 

olabilir.
21

 

 Mikst gonadal disgenezili hastaların % 40‟ı 46 XY, geri kalanı 45 XO/46 XY 

karyotipindedir.
9,22,23

 Gonadlar asimetriktir. Genellikle bir tarafta küçük disgenetik 

testis, karĢı tarafta da streak bir gonad vardır.
23

 Testisler inguinal kanalda veya skrotal 

kıvrımlar içinde palpe edilebilir.
24

 Gerçek hermafroditlerden farklı olarak gonadlar 

disgenetiktir. Klinik değiĢken olmakla beraber, tipik hastalarda bir tarafta Wolffian 

yapılar ve testis vardır, müllerian yapılar yoktur, diğer tarafta ise müllerian yapılar ve 

streak gonad bulunur, Wolffian yapılar çok az geliĢmiĢtir.
13,14

 DıĢ genital organlar 

kısmen virilizedir.
25

 Testisler hatalı olmalarına rağmen klitorisi hipertrofiye edecek 

kadar testosteron salgılayabilirler. Ancak vajen perineye göç edemediğinden, üretra ve 

vajen giriĢleri ürogenital sinüs halindedir veya perineal hipospadias görünümünde 

olabilir. Testisler disgenetik olduğundan serum testosteron ve MIF düzeyleri düĢüktür. 

Gonadlarda çok erken yaĢlarda bile gonadoblastom veya seminom geliĢme riski 

yüksektir. Bu risk % 25 civarında olduğundan, puberteden önce gonadların çıkarılması 

gerekir.
17,26-28

 

 Gerçek hermafroditizmde aynı bireyde hem primordial folikülleri olan over, 

hem de iyi geliĢmiĢ seminifer tübülleri olan testis dokusu vardır. Hemen hemen tüm 

bireylerde kuĢkulu genital yapı bulunur. Sıklıkla küçük fallus, penoskrotal veya 

perineoskrotal hipospadias, ürogenital sinüs, labioskrotal füzyon ve kriptorĢidizm 

olabilir. Over varlığında fallop tüpleri, testis varlığında vas deferens ve epididim gonad 

komĢuluğundadır. Ovotestis komĢuluğunda ise iki tip duktusun kombinasyonu 

görülebilir. Hastaların yarısında uterus vardır. Bu hastaların % 70‟i 46 XX karyotipine 

sahiptir ve yaklaĢık % 20 oranında da Y kromozomunu bulunduran mozaizm vardır. 
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Gonadların dağılımında ilk sırayı ovotestis alır, sonra over ve testis gelir. Over 

çoğunlukla solda, testis ya da ovotestis ise çoğunlukla sağ taraftadır.
29

 

 

 2.3. Tanısal Değerlendirme 

 Yenidoğan bir bebekte kuĢkulu genital yapı acil bir problemdir.
30

 KuĢkulu genital 

yapı ile doğan bir bebeğe ailesinin yanlıĢlıkla tersi bir cinsiyet kararı vermesi, çoğu kez 

doğru cinsiyet kararında gecikme ya da yanlıĢlığa neden olur. Bu durum gerek aile 

gerekse çocuk için yaĢam boyu sorun demektir.
1
 

 Cinsel organların geliĢmesi ve cinsiyetin belirlenmesi anlaĢılması güç, karmaĢık 

olaylardır.
31

 Bu karmaĢık olayların incelenmesi, kuĢkulu genital yapının tanısının 

konması ve aileye açıklanması bilgi ve deneyim gerektiren bir durumdur. Bu hastaların 

deneyimli endokrinolog, çocuk cerrahı, çocuk psikiyatristi ve genetikçiden oluĢan bir 

ekip tarafından incelenip değerlendirilmesi ve en kısa sürede en doğru cinsiyet kararının 

verilmesi gerekir.
32

 

 KuĢkulu genital yapıya yaklaĢım ayrıntılı öykü ve dikkatli sistemik fizik muayene 

ile baĢlar. Tıbbi ekibin tüm üyeleri uyum içinde çalıĢmalıdır. 

 Öyküde annenin hamileliği sırasında özellikle ilk trimesterde ilaç veya hormon 

alıp almadığı sorgulanmalıdır. Hamilelikte hidantoin kullanımı erkek fetüste 5 alfa 

redüktaz enzimini baskılayarak inkomplet maskülinizasyona neden olmaktadır. Ġlk 

trimesterde progesteron alan annelerin erkek çocuklarında hipospadias bildirilmiĢtir. 

Androjen kullanımının diĢi fetüste virilizasyona neden olduğu, annenin alkol alımının 

erkek fetüste hipoplastik penise, diĢi fetüste ise kliteral hipertrofiye neden olduğu 

bildirilmiĢtir.
33

 

 KuĢkulu genital yapıya sahip çocuklarda dikkatli bir fizik muayene yapılması 

Ģarttır. Yenidoğanda dıĢ genital organların fenotipi, fazla veya eksik androjene maruz 

kalma zamanına bağlıdır. DiĢi fetüs ilk trimesterde androjen etkisinde kalmıĢsa 

labioskrotal füzyon ve ürogenital sinüsle karĢılaĢılır, ilk trimesterden sonra olursa 

labioskrotal füzyon oluĢmaz, sadece kliteromegali oluĢur. Bir kız çocuğunda anüsten 

forĢete kadar olan mesafenin, anüsten klitoris kaidesindeki mesafeye oranı 0,5‟den 

büyükse labial füzyon iĢaretidir. Yenidoğan kız çocuğunda klitoris uzunluğunun 1 

cm‟den fazla olması kliteromegali lehinedir. 
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 Erkek çocukta hamileliğin ilk trimesterinde yetersiz androjen sentezi veya 

androjene yanıtsızlık dıĢ genital yapılarda yetersiz maskülinizasyona neden olur. 

Hamileliğin ilk trimesterden sonraki döneminde testosteron sentezinin yetersiz olması 

izole mikrofallus nedenidir. Fallus uzunluğu, pubik bölgedeki yağ dokusu bastırıldıktan 

sonra, iyice çekilerek, pubis kemiğinden glansın tepesine kadar dorsal yüzden ölçülür. 

Miadında doğan erkek çocukta penis uzunluğu 3,5 ± 0,7 cm, penis çapı 1,1 ± 0,2 

cm‟dir.
34

 Muayenede penis Ģaftının palpasyonu ile kavernöz dokunun geliĢme derecesi 

değerlendirilir. Palpe edilen gonad yoksa diĢi psödohermafroditizm olasılığı yüksektir. 

Gonadın varlığı erkek psödohermafroditizm lehinedir. Mevcut gonadların pozisyonu 

önemlidir. Palbe edilebilen her testis normal anlamına gelmez, disgenetik bir testis de 

palpe edilebilir. Overler genellikle intraabdominal olmakla beraber, herni kesesi 

içerisine prolabe olmuĢ olabilir. Ovotestis intraabdominal bölgede, inguinal kanalda, 

nadiren ise labioskrotal katlantıda bulunabilir. DıĢ genital yapıda asimetri, mikst 

gonadal disgenezi iĢaretidir. Gonad palpe edilemeyen hastalarda rektal muayene ile 

uterus hissedilebilir. KuĢkulu genital yapı gösteren bir çocukta uterusun yokluğu, en 

azından ilk trimesterde fonksiyonel bir testis olduğunun kanıtıdır. 

 Fizik muayenede kan basıncı, hidrasyon durumu, ciltte pigmentasyon varlığı 

dikkat edilmesi gereken diğer önemli noktalardır.  

 Ġkinci aĢamada cinsiyet kromozomlarının belirleyicilerine bakılmalıdır. Bukkal 

smearde Barr cisimciğinin boyanması (kromatin), etkin olmayan ikinci X 

kromozomunu gösterir. Kromozom Y‟nin uzun kolunun uç bölümünün floresan 

incelemesi de önemlidir. DiĢi psödohermafroditlerde ve gerçek hermafroditlerde çoğu 

kez Barr cisimciği saptanırken, erkek psödohermafroditlerde ve mikst gonadal 

disgenezilerde görülmez. Y kromozomunun floresan incelemesi birçok merkezde 

kromatin aranmasının yerini almıĢtır. Floresan veren Y kromozomu erkek 

psödohermafroditler ve mikst gonadal disgenezide gösterilirken, 46 XX hastalarda (diĢi 

psödohermafroditler ve gerçek hermafroditler) saptanmaz.  

 Günümüzde bu inceleme yöntemi ile hastaların % 80-90‟ında doğru cinsiyet 

belirlenebilir. Hızlı ilk değerlendirmenin ardından ayrıntılı öykü, genel fiziksel 

inceleme, kan biyokimyası, ultrasonografi, kontrastlı radyolojik çalıĢmalar (ġekil 4), 

sistoskopi, gerekirse laparaskopi, laparatomi ve gonad biyopsileri gerçek sorunu ve 

boyutlarını % 100‟e yakın doğrulukla ortaya koyar (Tablo 3). 
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   ġekil 4. DPH genitogramı 

 

              Tablo 3. Cinsiyet karıĢıklığı olan hastalarda tanı yöntemleri
8,35 

Kromatin cisimciği araĢtırılması (Bukkal smear) 

Kromozom Y araĢtırılmas 

Lökosit kültürü (kromozom tayini) 

Elektrolit düzeyleri (Na, K) 

Görüntüleme yöntemleri  

 - Abdomino-pelvik ultrasonografi  

 - Üretrosistovajinografi  

 - Manyetik rezonans görüntüleme 

Kan steroid hormon düzeyleri  

 - Dehidroepiandrosteron (DHEA) 

 - Androstenedion 

 - Testosteron (T) 

 - Dihidrotestosteron (DHT) 

 - 17- hidroksiprogesteron (17- OHP) 

 - Kortizol  

 - Deoksikortikosteron (DOC) 

 - Renin, aldosteron 
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Tablo 3’ün devamı  

Ġdrarda elektrolit ve hormon analizi  

 - Na, K, 17- ketosteroid 

Endokrin testler (HCG) 

Genital alan deri biyopsileri (androjen reseptör sayımı) 

Sistoskopi  

Laparaskopi 

Laparatomi  

Gonad biyopsileri  

 

 2.3.1. DiĢi Psödohermafroditizm 

 DiĢi psödohermafroditlerde klitoris büyümüĢtür, gonadlar simetrik ve karındadır. 

Vajen ürogenital sinüs anomalisi ile üretraya açılmıĢtır (ġekil 4).
36

 Labioskrotal 

kıvrımlar büyümüĢ ve skrotuma benzemiĢ, bazı hastalarda skrotum oluĢturacak Ģekilde 

kaynaĢmıĢtır (ġekil 5). Serum androjen düzeyleri artmıĢtır. Spot serum analizinde 17 

hidroksiprogesteron seviyesi tesbit edilir. Kan elektrolit düzeyleri genellikle doğumu 

izleyen ilk günlerde normaldir. Anneden geçen steroidlerin 5.-7. günlerde etkilerini 

yitirmesi ile tuz kaybettirici sorunlarda potasyum artar, sodyum azalır. Karyotip 

hepsinde de 46 XX‟dir. 

 

 
ġekil 5. DiĢi psödohermafrodit 
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 2.3.2. Erkek Psödohermafroditizm
1,5,8,9,11,37-39 

 Erkek psödohermafroditizm testosteron yetersizliğinde oluĢmuĢsa, testisler 

küçüktür ve bilateral inmemiĢtir. Penis küçüktür, hipospadias çoğu kez ağırdır. Bazı 

hastalarda dıĢ genital yapı tamamen diĢi görünümündedir. 

 Tam olan androjen reseptörü duyarsızlıklarında dıĢ genital organlar tamamen diĢi 

görünümündedir. Testisler genellikle inguinal bölgededir ve palpasyonla sert yapısı ile 

overden ayırt edilebilirler. 

 Tam olmayan reseptör duyarsızlıklarında klinik görünüm geniĢ bir yelpaze 

sergiler; penis küçüktür, değiĢik derecelerde hipospadias vardır, testisler küçüktür ve 

sıklıkla inmemiĢtir. 

 5α redüktaz eksikliği bulunan hastalarda testisler normal irilikte, simetrik ve 

sıklıkla da inmemiĢtir.
40

 Ağır penoskrotal hipospadias görülür. Skrotum sıklıkla 

prepenil ve bifiddir. Serum testosteron ve MIF düzeyleri yüksek, dihidrotestosteron 

düzeyleri düĢüktür.
41 

 

 2.3.3. Kromozom Anomalileri 

 Tam gonadal disgenezilerde hastalar diĢi fenotip Ģeklinde olup, bozuk 46 XY 

karyotipli bu hastalar intrauterin USG ile erken teĢhis edilebilir. Müllerian yapılar 

mevcuttur, fakat gonadlar palpe edilemez. Testosteron ve MIF tesbit edilemez ve bu 

durum gonadın disgenezisine iĢaret eder.
42 

 Mikst gonadal disgenezili hastalar, bir tarafta hatalı gonad, diğer tarafta disgenetik 

testis olmak üzere asimetri ile karakterizedir. Aynı zamanda bunlar gerilememiĢ 

müllerian yapılara sahiptir.
10,14,15

 Klitoris genellikle hipertrofiktir. En yaygın karyotip 

45 X/46 XY‟dir. Hastaların % 40‟ında ise karyotip 46 XY‟dir. Testisler disgenetik 

olduğundan testosteron ve MIF seviyeleri düĢüktür. Bu hastalarda kız rekonstrüksiyonu 

gerçekleĢtirilirken gonadektomi yapılmazsa herhangi bir zamanda gonadoblastom 

ortaya çıkabilir. 

 Gerçek hermafroditlerde bir yanda testis, diğer yanda ovotestis olacak Ģekilde 

asimetri vardır. Müllerian yapılar mevcuttur. Testisin olmadığı tarafta çoğunlukla uterus 

bulunur. Klitoris normalden büyüktür. Hastaların % 90‟ında karyotip 46 XX olup, 

testosteron ve MIF seviyeleri düĢük, bazen ise normaldir. 
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 2.4. Ġlaç Tedavisi
3,43

 

 Konjenital adrenal hiperplazili prenatal tanı alan hastalarda bebeğin cinsiyeti 

oluĢmadan 5. veya 6. gestasyonel haftadan itibaren deksametazon tedavisine 

baĢlanmalıdır. Deksametazon plesentadan geçerek fetüsün adrenal bezini baskılar. Fetal 

androjenler de baskılanmıĢ olduğundan intrauterin virilizasyon engellenmiĢ olur. Daha 

sonra amniyosentez ve korion villus biyopsisi ile kromozom ve gen analizi yapılır. 

Bebek erkekse ve gen analizi normalse kortizon kesilir. Bebek kızsa ve gen defekti 

varsa kortizon tedavisine bebek doğana kadar devam edilir. Konjenital adrenal 

hiperplaziye bağlı diĢi psödohermafroditlerde anneden plasenta yoluyla geçen kortizon 

bebeğin ilk günlerdeki ihtiyacını karĢılamaya yettiğinden, adrenal krizle ilgili belirtiler 

doğumdan 5-7 gün sonra ortaya çıkar.  Bebeğin adrenal yetmezliğe girmemesi için 

glukokortikoid replasmanı 8-20 mg/m
2
/gün (üç doza bölünerek) oral hidrokortizonla 

veya üç günde bir 25 mg/m
2
 kortizon asetat‟ın intramusküler enjeksiyonu ile 

yapılabilir.
22,44

 Tuz kaybeden hastalarda 0,1/mgr/m
2
/gün dozunda florokortizon verilir. 

Glukokortikoid tedavisi serum 17 hidroksiprogesteron, androstenodion, testosteron ve 

idrarda pregnentriol ile, mineralokortikoid tedavisi ise plazma renin aktivitesinin 

monitorizasyonu ile izlenir. Anne sütü ve ticari mamalardaki tuz miktarı düĢük 

olduğundan bu bebeklerin mamalarına sofra tuzu katılmalıdır. Adrenal krize giren 

bebeklerde sodyum ve klor defisiti hızla, asidoz ve hiperkalemi daha yavaĢ olarak 

düzeltilir. Ameliyata alınacak çocukların glukokortikoid dozu preoperatif iki gün, 

postoperatif iki gün biraz daha yüksek tutulur.  

 Küçük penis geliĢimi gösteren testosteron biyosentez kusurlarında, androjen 

direncinde ve 5 α redüktaz eksikliği olan erkek psödohermafroditlerde sıklıkla kız 

cinsiyeti kararı verilir. Bu hastalarda dıĢ genital organlar ve gonadektomi için erken 

cerrahi düzeltme yapılmalıdır. Ergenliğe kadar hormonal tedavi verilmeyip, ergenlikte 

östrojen ve progesteron tedavisi uygulanır. Erkek cinsiyeti verilen infantlara 20-25 mg 

testosteron intramusküler olarak üç ay boyunca, ayda bir kez uygulanır. Böylece penisin 

androjenlere verdiği cevap değerlendirilir ve cerrahi giriĢimden önce penisin büyümesi 

sağlanır. Uygun olan hastalarda testosteron kesildikten sonraki bir ay içinde hipospadias 

onarımı yapılabilir. Bu çocuklar genelde aĢamalı cerrahi iĢlemlere ihtiyaç duyarlar ve 

testosteron tedavisi ikinci aĢama öncesinde de tekrarlanabilir. Erkek cinsiyetinin 

kararlaĢtırıldığı hastalarda testosteron desteğine ergenlikte tekrar baĢlanabilir. Kız 
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cinsiyetinin verildiği hastalarda östrojen ve progesteron desteği baĢlatılır ve ergenliğe 

destek olunur. Enzim bloğunu aĢmak için, 5α redüktaz eksikliğinde DHT replasmanı 

daha yüksek dozlarda testosteronla baĢarılabilir.  

 Mikst gonadal disgenezili veya gerçek hermafroditizmli hastalarda kız cinsiyeti 

kararı verildiğinde steroid desteği gerekmez. Bununla birlikte, erkek cinsiyeti kararı 

verilmiĢ hastalarda hipospadias onarımı öncesinde testosteron stimülasyonu gerekli 

olabilir. Tedavi ergenliğe kadar tekrarlanmaz. Kız cinsiyeti kararı verilenlerde ise 

östrojen ve progesteron desteğine ergenlikte baĢlanır. Saf gonadal disgenezili hastalarda 

yenidoğan döneminde hormon desteğine ihtiyaç yoktur. Ergenlikte östrojen ve 

progesteron desteğine baĢlanır. 

 

 2.5. Cerrahi iĢlemler 

 2.5.1. Endoskopik Değerlendirme 

 Hastalara rekonstrüksiyon uygulanmadan önce sistoskopik değerlendirme mutlaka 

yapılmalıdır. Kız cinsiyeti verilecek hastalarda vajenin ürogenital sinüse açıldığı yerin 

saptanması önemlidir. Vajene girildiğinde serviks uteri aranmalıdır. DiĢi 

psödohermafroditlerde, mikst gonadal disgenezide ve gerçek hermafroditlerde serviks 

uteri varken, erkek psödohermafroditlerde yoktur. Erkek psödohermafroditlerde ya 

küçük bir prostatik utrikul ya da serviks uteri içermeyen vajen güdüğü görülür. Bu 

prostatik utrikul karakteristik olarak veru montanuma sahip olup, çevresinde prostatik 

doku içermez.  

 Ürogenital sinüs uzunsa ve endoskopinin ardından cerrahiye geçilecekse vajene 

fogarty kateteri, mesaneye de foley sonda yerleĢtirmek kolaylık sağlayabilir.  

 

 2.5.2. Kız Cinsiyeti Kazandırılması Ġçin Rekonstrüksiyon 

 DiĢi psödohermafrodit 46 XX karyotipli tüm hastalara, yetersiz geliĢimli erkek 

psödohermafroditlere, mikst gonadal disgenezili hastalara ve gerçek hermafroditlere kız 

cinsiyeti verilmelidir. Amaç, duyarlılığını, ereksiyon yetisini yitirmeden klitorisi 

küçültmek, ürogenital sinüs anomalisini düzeltmek ve vajeni perineye 

ağızlaĢtırmaktır.
45,46

 Fazlaca erkeksi görünüm kazanmıĢ hastalarda labioskrotal 

kıvrımların küçültülerek labium majus olarak Ģekillendirilmesi de gerekir (ġekil 6). 
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              ġekil 6. Ameliyat sonrası DPH 

 

 Klitorisin küçültülmesi için çeĢitli yöntemler vardır.
38,47,48

 Günümüzde en çok 

tercih edilen yöntem intrakorporeal yaklaĢımdır. Glansın 5-6 mm uzağından sünnet 

kesisi ile baĢlanır. Kavernöz cisimleri saran deri fallusun köküne kadar soyularak 

indirilir. Her iki korpus kavernozumun üzerine uzunlamasına kesi yapılarak her iki 

taraftan glans içerisine kadar kavernoz doku çıkarılır. Dikkatli bir Ģekilde kanama 

kontrolü yapıldıktan sonra oluĢturulan flepler, glans kenarlarına ve perine derisine 

labium minusları oluĢturacak biçimde dikilir. 

 Distale açılmıĢ bir vajenin perineye ağızlaĢtırılması basit bir „cut-back‟ (geriye 

kesme) iĢlemi ile sağlanabilir. Cut-back sonrasında stenoz oluĢmaması için dilatasyon 

iĢlemi ihmal edilmemelidir. Vajenin biraz daha yukarıda bulunduğu ürogenital 

sinüslerde, vajinoplasti ve kliteroplasti sırasında hazırlanan “U” Ģeklindeki çevresel deri 

flepleri ile flep vajinoplasti yapılabilir. Vajen ve mesaneye sistoskop yardımı ile fogarty 

ve foley sondalar yerleĢtirildikten sonra, perinede açıklığı aĢağıya bakan geniĢ tabanlı 

bir “U” deri flebi oluĢturacak Ģekilde insizyon yapılır. Vajen, rektum korunarak diseke 

edilir. Vajenin üretraya açıldığı fistül ağzı çepeçevre diseke edilir ve vajen aĢağı 
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düĢürülüp fistül onarılır, artık kısmen serbest durumdaki vajen perineye çekilir. Bazı 

hastalarda periton kıvrımına kadar serbestleĢtirme gerekebilir. Vajen giriĢinde, özellikle 

arka duvarda bulunan daraltıcı fibröz dokular temizlenir ve duvarlar vajinoplasti için 

hazırlanan fleplere dikilerek geniĢ bir introitus oluĢturulur. Onarım tek evreli veya iki 

evreli olabilir. 

 

 2.5.3. Erkek Cinsiyeti Kazandırılması Ġçin Rekonstrüksiyon
38,49-52 

 Hastanın fallusu yetersiz ise, günümüz koĢullarında penis oluĢturma giriĢimleri 

genellikle yüz güldürücü değildir. Zamanında doğan bir bebeğin fallus boyutları 1,5x0,7 

cm. ya da daha küçükse diĢi kimliği verilmesi en uygun yaklaĢımdır. Bunun dıĢında, 

yeterince erkeksi görünüm kazanamamıĢ hastalarda genellikle küçük, ağır kordili, 

hipospadiaslı, bazen bifid, bazen de prepenil skrotum görülür. Sünnet derisinin sadece 

penis dorsal kesimindeki bölümü geliĢmiĢtir. 

 Küçük penisi bulunan hastalara onarım öncesi testosteron verilmesi yararlıdır. 

Ağır kordili penoskrotal transpozisyonlarda evreli onarım yapılmalıdır. Kordi ortadan 

kaldırılmalı, transpozisyon düzeltilmeli ve yeni üretra oluĢturularak mea glans ucuna 

taĢınmalıdır. GiriĢimler arasında en az 4-6 ay süre olmalıdır. Üretra oluĢturulmadan 

önce penis hala küçükse, 2-3 aylık bir testosteron tedavisi daha uygulanabilir. Bu 

durumda cerrahi giriĢim, tedavinin bitiminden dört hafta sonraya ertelenmelidir.
53

 

 Hipospadias onarımının ilk aĢamasındaki amaç kordiyi düzeltmek, prepisyumu 

ventraldeki kusuru kapatmak için kullanmak ve neoüretra oluĢturmak için yeterli doku 

elde etmektir. Tüm ventral skarlar, glansın hemen altından korpus kavernazomun 

proksimaldeki bifurkasyonuna kadar alınmalıdır. Prepisyum, ventral Ģaftı örtmeye 

yetecek miktarda deri elde etmek amacı ile açılır, glansın üstünden ventral yüze Byars 

flebi ya da düğme deliği Ģeklinde taĢınır. 

 Ġkinci aĢamada, 4-6 aylık bir aradan sonra, yer değiĢtiren ventral deri yumuĢaklık 

kazandığında neoüretra oluĢturulması planlanmalıdır. Neoüretra stent etrafında 

midskrotal deriden oluĢturulur.  Bir yaĢından daha küçük çocuklarda oluĢturulan 

neoüretranın 12 mm geniĢliğinde olması idealdir. 

 Penis agenezisi, ender görülen özel bir anomalidir. Normal testisler varken ve 

androjen reseptör duyarsızlığı yokken penis geliĢmemiĢtir. Mesane, kısa bir üretra ile 

rektum ön duvarına, perineye ya da açık kalan urakus yoluyla göbeğe açılmaktadır. 
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Penis oluĢturma çabaları bu hastalarda da genellikle baĢarısızdır. Cinsel kimlik 

yerleĢmeden diĢi yönünde Ģekillendirilmeleri ve yetiĢtirilmeleri daha uygundur. 

 Gerçek hermafrodit ve mikst gonadal disgenezili erkek kimliği yerleĢmiĢ 

hastalarda müllerian kanal kalıntıları çok geniĢlemiĢtir (prostatik utrikul). Yeni üretra 

oluĢturulduktan sonra iĢeme sırasında idrar buraya dolarak sık tekrarlayan idrar yolu 

enfeksiyonlarına neden olabilir. Bu durumda prostatik utrikul vajen yan duvarında 

ilerleyen vaz deferense zarar verilmeden eksize edilmelidir.
54

 Seçilen cinsiyete uymayan 

gonadlar çıkarılmalıdır. 

 KuĢkulu genital yapılı çocuklarda tüm kararlar anne ve baba ile birlikte 

verilmelidir. Amaç, hastaya olabildiğince nitelikli bir yaĢam sunabilmektir. Ayrıntılara 

özen gösterilmesi, iyi teknik sonuçlar alınması için bir gerekliliktir. Bütün bu 

giriĢimlerden beklenen, fertil olmasa da, hastanın normal bir cinsel iliĢki kurabilmesinin 

sağlanmasıdır. 
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3. HASTALAR ve YÖNTEM 

 Bu çalıĢmada, 01 Ocak 2002 - 31 Aralık 2009 tarihleri arasında Çukurova 

Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Cerrahisi Anabilim Dalı‟nda cinsiyet geliĢim 

bozukluğu (CGB) tanısı konularak cerrahi tedavi yönetimi yapılan 0-18 yaĢ arasındaki 

36 hastanın dosyaları geriye dönük olarak incelendi. Hastaların baĢvuru yaĢı, baĢvuru 

nedeni, fizik muayene bulguları, tanısı, laboratuvar değerleri, kromozom analizi 

sonuçları, ultrasonografi, manyetik rezonans görüntüleme (MRG), genitogram, 

endoskopi bulguları, gonad biyopsileri, „Cinsiyet AraĢtırma Konseyi‟ (CAK) kararları 

ve cerrahi tedavileri değerlendirmeye alındı. 

 BaĢvuru yaĢı: Hastalar, yenidoğan dönemi, cinsel kimliğin kazanılmasında 

önemli olan iki yaĢ öncesi ve ergenlik öncesi ya da sonrası özellikleri dikkate alınarak, 

0-28 gün, 29 gün-<2 yaĢ, ≥2-<10 yaĢ ve ≥10 yaĢ gruplarına ayrılarak incelendi. 

 BaĢvuru nedeni: Hastaların tanılarına göre baĢvuru nedenleri değerlendirildi. 

 Fizik muayene bulguları: Tanı ve tedavide önemli yeri olan fallus uzunluğu, 

gonad varlığı ve varsa özellikleri, üretra-vajen vb. orifislerin özellikleri değerlendirildi. 

 Hormon incelemeleri: DPH‟lerin kan serumunda 17-hidroksiprogesteron, 

testosteron, androstenodion incelemeleri; EPH‟lerde FSH, LH, testosteron, 

androstenodion, DHT, 17-hidroksiprogesteron incelemeleri; mikst gonadal disgenezili 

hastalarda bunlara ek olarak HCG stimülasyon testi ve östradiol sonuçları 

değerlendirildi. 

 Kromozom incelemeleri: Hastaların hepsine Tıbbi Biyoloji-Genetik Anabilim 

Dalı‟nda sentromer bantlama yöntemi ile karyotip incelemesi yapıldı. 

 Ultrasonografi ve MRG: Ġç genital organların belirlenmesinde kullanıldı. 

 Genitogram: Hastalara yapılmıĢ olan genitogramlar, vajinanın var olup 

olmaması, ürogenital sinüsün uzunluğu ve vajinal orifisin ürogenital sinüse açılım yeri 

açısından gözden geçirildi. 

 Endoskopi: Hastaların mülleryan yapılarını değerlendirmek, ürogenital sinüsün 

özelliklerini (ortak kanal uzunluğunu, üretranın ve vajenin ayrılma yerini) ve serviks 

uteri varlığını incelemek üzere genel anestezi altında sistoskopi, dört hastaya ek olarak 

laparaskopi yapıldı. 
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 Gonad biyopsileri: Gonad biyopsisi yapılmıĢ hastaların patoloji raporları gözden 

geçirildi. Tanıları ile gonad biyopsileri karĢılaĢtırıldı. 

 Tanı: Hastalar tanılarına göre erkek psödohermafrodit (EPH), diĢi 

psödohermafrodit (DPH) ve mikst gonodal disgenezi (MGD) olarak gruplandırıldı. 

 CAK kararları: Cinsiyet karıĢıklığı olan hastaların tanı ve tedavi yönetimi için, 

çalıĢmalarını 25 yıldır düzenli olarak sürdüren Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi 

Balcalı Hastanesi Cinsiyet AraĢtırma Konseyi (CAK), Çocuk Cerrahisi, Çocuk Ruh 

Sağlığı ve Hastalıkları, Adli Tıp, Tıbbi Biyoloji-Genetik Anabilim Dalları ile Çocuk 

Metabolizma ve Endokrinoloji Bilim Dalından en az birer öğretim üyesinin katılımı ile 

toplandı. Uygun cinsiyete karar vermek için hastaların fizik muayene, görüntü (USG, 

MR vb.) ve laboratuvar bulguları bu kurulca incelendi. 

 Cerrahi tedavi: CAK‟ın hastalara kazandırılmasına karar verdiği cinsiyete göre 

uygulanan cerrahi tedavi yöntemleri gözden geçirildi. 

 Ġstatistiksel yöntem: Bu çalıĢma, 01 Ocak 2002–31 Aralık 2009 tarihleri arasında 

Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Cerrahisi Anabilim Dalı‟nda cinsiyet 

karıĢıklığı nedeni ile tedavi edilen tüm hastaların dahil edildiği kesitsel bir çalıĢmadır. 
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4. BULGULAR 

 Hastaların yaĢı 3 gün - 192 ay arasında değiĢiyordu. Ortalama yaĢ 39,05 ay, 

ortanca yaĢ 14,5 ay, çoğunluğu 29 gün - <2 yaĢ grubunda idi (Tablo 4). 

 

            Tablo 4. Hastaların baĢvuru yaĢları 

YaĢ Sayı % 

0-28 gün   2          5,56 

29 gün-<2yaĢ 22        61,12 

≥2-<10 yaĢ   6        16,66 

≥10 yaĢ   6        16,66 

TOPLAM 36 100 

 

 Cinsiyet karıĢıklığı nedeni ile incelenen hastalar tanılarına göre DPH, EPH ve 

MGD‟li olarak üç ana grupta toplandı. Hastaların % 61,11‟i DPH idi (Tablo 5). 

 

      Tablo 5. Hastaların tanıları 

Tanı Sayı %  

DPH 22         61,11 

EPH 12         33,34 

MGD   2           5,55 

TOPLAM 36 100 

DPH: DiĢi psödohermafrodit EPH: Erkek 

psödohermafrodit MGD: Mikst gonadal 

disgenezi 

 

 Tanılarına göre hastaların baĢvuru yaĢları değerlendirildiğinde, DPH‟lerin16 

tanesinin, EPH‟lerin 6‟sının, MGD‟li hastaların tamamının iki yaĢından önce 

baĢvurduğu görüldü (Tablo 6). 
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          Tablo 6. Hastaların tanılarına göre baĢvuru yaĢları 

Tanı  0-28 gün 29gün-˂2y >2y-<10y >10y TOPLAM 

DPH 2 14 4 2 22 

EPH  0   6 2 4 12 

MGD  0   2 0 0   2 

TOPLAM 2 22 6 6 36 

 

 Hastaların baĢvuru nedenleri değerlendirildiğinde; DPH‟lerin 16 tanesinin cinsiyet 

belirsizliği nedeniyle, altı tanesinin kusma yakınması ile getirildiği görüldü (Tablo 7). 

EPH‟lerin 10 tanesi cinsiyet belirsizliği, iki tanesi adet görememe yakınması ile; 

MGD‟li iki hasta ise cinsiyet belirsizliği nedeni ile getirilmiĢti. Hastaların geneline 

bakıldığında ise hastaneye en sık baĢvuru nedeni 28/36 hasta (% 77,7) ile cinsiyet 

belirsizliği idi. 

 

     Tablo 7. Hastaların baĢvuru nedeni 

Tanı  Cinsiyet belirsizliği Adet görememe Kusma TOPLAM 

DPH  16 - 6 22 

EPH  10 2 - 12 

MGD    2 - 0   2 

TOPLAM 28  2 6 36 

 

 DPH nedenleri gözden geçirildiğinde, 22 hastadan 21 tanesinin 21-hidroksilaz 

enzim eksikliği, yalnızca bir tanesinin ise 11-ß hidroksilaz enzim eksikliği olduğu 

saptandı (Tablo 8). 

 

       Tablo 8. DiĢi psödohermafroditlerde etiyoloji 

DPH nedeni Sayı %   

21-hidroksilaz eksikliği 21       95,5  

11-β hidroksilaz eksikliği   1         4,5  

TOPLAM 22 100  
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 EPH grubundaki hastaların yedi tanesinin yetersiz virilizasyon, dört tanesinin 

testiküler feminizasyon, birinin ise kaybolmuĢ testis sendromu olduğu anlaĢıldı. (Tablo 

9). 

 

        Tablo 9. Erkek psödohermafroditlerde etiyoloji 

Erkek psödohermafroditizm Sayı %  

Yetersiz virilizasyon   7       58,34 

Testiküler feminizasyon   4        33,33 

KaybolmuĢ testis sendromu   1          8,33 

TOPLAM 12 100 

 

 Hastaların cinsiyet kararının verilmesinde önemli bir kriter olan fallus 

uzunluğunun tanı gruplarına ve yaĢlara göre dağılımı incelendi (Tablo 10). Fallus 

uzunluğu DPH ve EPH‟lerde 1,5 - 4 cm, iki MGD hastasında ise 2‟Ģer cm idi. 

 

Tablo 10. Tanı gruplarına göre fallus uzunluğu (cm) (EK: en kısa, EU: en uzun, O: ortalama) 

YaĢ 

 

 Tanı 

0-28 gün 29gün-˂2y >2y-˂10y >10y 

EK EU O EK EU O EK EU O EK EU O 

DPH (22) 1,5 2 1,7 1 4   2,5 1,5 4 2,75 2,5 3 2,75 

EPH (12) - - -    1,5 2  1,75 1,5 3 2,25   1 4  2,5 

MGD (2) - - - 2 2   2 - - - - - - 

 

 Kromozom incelemeleri sonucu EPH hastaların hepsinde 46 XY, DPH‟lerin 

hepsinde ise 46 XX genotipindeydi. MGD‟li iki hastanın genotipi sırayla % 90 46 XY-

% 10 46 XX ve 46 XY-45 XO idi (Tablo 11). 
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      Tablo 11. Hastaların karyotip analizleri 

Tanı  46XX 46XY 46XY/46XX 46XY/45XO 

DPH 22 - - - 

EPH - 12 - - 

MGD - - 1 1 

 

 Gonadları palpe edilen 10 hasta vardı (Tablo 12). DPH hastalarda palpe edilen 

gonad yoktu. EPH hastaların sekizinde bilateral, birinde unilateral gonad palpe 

ediliyordu, üçünde palpe edilebilen gonad yoktu. MGD‟li iki hastadan birinde her iki 

skrotumda gonad palpe edildi, diğerinde palpe edilen gonad yoktu. 

 

               Tablo 12. Palpe edilen gonadlar ve yerleri 

Tanı (sayı)  Bilateral 
Tek taraflı 

Sağ Sol 

DPH (22)  0 0 0 

EPH (12)  8 1 0 

MGD (2)  1 0 0 

 

 Otuz altı hastanın 35‟ine genitogram çekildi, EPH bir hastaya ise çekilmedi. EPH 

11 hastadan yedisinin genitogramında vajen görüldü, üç tanesinde görülmedi, bir 

hastada ise vajen olup olmadığına karar verilemedi (Tablo 13). MGD‟li iki hastadan 

birinin genitogramında vajen görüldü, diğerinde görülmedi. DPH 22 hastanın hepsine 

genitogram çekildi ve hepsinde de vajen görüldü. 

 

 Tablo 13. Genitogram sonuçları 

Tanı  Vajen var Vajen yok ġüpheli Yapılmayan TOPLAM 

DPH  22 - -  22 

EPH    7 3 1 1 12 

MGD    1 1 -    2 

TOPLAM 30 4 1 1 36 
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 Hastaların 35 tanesine endoskopi yapıldı. EPH bir hastaya endoskopi yapılmadı. 

DPH 22 hastanın 17 tanesinde vajen görülebildi (Tablo 14). Vajeni olan 17 hastanın 

16‟sında serviks görüldü, bir hastada ise sistoskop vajenin içine girmediği için serviks 

değerlendirilemedi. EPH 11 hastanın endoskopisinde yalnızca bir tanesinde vajen yoktu. 

Vajeni olan EPH 10 hastanın yedi tanesinde serviks görülmedi, iki tanesinde görüldü, 

bir tanesinde vajen içine girilemediği için değerlendirme yapılamadı. MGD‟li iki 

hastanın bir tanesinde serviks ve vajen görüldü, diğerinde görülmedi. 

 

       Tablo 14. Endoskopi sonuçları 

Tanı  (sayı)  
Vajen Serviks 

Var Yok Var Yok Vajene girilemeyen 

DPH (22)  17 5 16   5 1 

EPH (11)  10 1   2   7 1 

MGD (2)    1 1   1   1 0 

Toplam (35)  28 7 19 13 2 

 

 Hastalara aileleri tarafından verilen isimler yönünden bakıldığında; DPH 10 

hastaya kız, yedi hastaya erkek, beĢ hastaya ortak isim verilmiĢti (Tablo 15). EPH 

hastaların altısına kız, beĢine erkek ismi, bir tanesine de ortak isim verildiği belirlendi. 

MGD‟li iki hastanın biri erkek, diğeri kız adına sahipti. 

 

        Tablo 15. Ailelerin verdiği isimler 

Tanı Kız ismi Erkek ismi Ortak isim TOPLAM 

DPH 10 7 5 22 

EPH   6 5 1 12 

MGD   1 1 0   2 

TOPLAM 17 (% 47,22) 13 (% 36,12) 6 (% 16,66) 36 
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 Bir hastaya 21-hidroksilaz eksikliği sonucu CAK tarafından kız cinsiyeti kararı 

verildi. Ancak ailenin ve çocuğun eğilimi farklı olduğundan, ailenin isteği üzerine 

çocuk erkek yönünde yetiĢtirilmeye devam edilmekte (Tablo 15).  

 DPH tanısı almıĢ hastaların hepsine (22 hasta) kız, EPH tanısı almıĢ 12 hastanın 

sekizine erkek, dördüne kız; MGD tanısı almıĢ iki hastanın birine kız, birine erkek 

cinsiyeti kararı verildi (Tablo 16). 

 

Tablo 16. Tanı gruplarına göre CAK’ın vermiĢ olduğu 

cinsiyet kararı 

Tanı  Erkek Kız TOPLAM 

DPH  0 22 22 

EPH  8   4 12 

MGD  1   1   2 

TOPLAM 9 27 36 

 

 Kız yönünde düzeltici ameliyat 17 hastaya yapıldı. Bunların 16 tanesi DPH, bir 

tanesi MGD idi (Tablo 17). Hastaların 12‟sine kliterovajinoplasti, beĢine yalnızca 

kliteroplasti yapıldı. 

 

        Tablo 17. Kız yönünde düzeltici ameliyat edilenler 

 DPH (22)  EPH (12)  MGD (2)  Toplam 

Kliterovajinoplasti 11 - 1 12 

Kliteroplasti   5 - -   5 

         KVP: Kliterovajinoplasti, KP: Kliteroplasti 

 

 Erkek yönündeki düzeltici ameliyatlar EPH‟lere ve MGD‟li hastalara yapıldı 

(Tablo 18). Bu ameliyatların beĢ tanesi kordi düzeltilmesi ve hipospadias onarımı, üç 

tanesi gonadektomi, bir tanesi ise orĢiyopeksi Ģeklindeydi. 
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 Tablo 18. Erkek yönünde düzeltici ameliyat edilenler 

 DPH (22)  EPH (12)  MGD (2)  Toplam 

Kordi düzeltilmesi, 

hipospadias onarımı 
- 4 1 5 

Gonadektomi - 2 1 3 

OrĢiyopeksi - - 1 1 

 

 Kız yönünde düzeltici ameliyat yapılan hastaların sekiz tanesi iki yaĢ altında, yedi 

tanesi  ≥2-<10 yaĢ grubunda, bir tanesi on yaĢın üzerinde idi (Tablo 19). 

 

Tablo 19. Kız cinsiyet yönünde düzeltici ameliyat yaĢları 

YaĢ 
DPH MGD 

KVP KP KVP KP 

0-28 gün - - - - 

29 gün-<2 yaĢ   4 4 - - 

≥2-<10 yaĢ   6 - 1 - 

≥10 yaĢ   1 1 - - 

Toplam 11 5 1 - 

 KVP: Kliterovajinoplasti, KP: Kliteroplasti 

 

 Erkek yönünde düzeltici ameliyat yapılan beĢ hastanın dördü ≥2-<10, biri ise 29 

gün-<2 yaĢ grubunda idi (Tablo 20). 

 

 Tablo 20. Erkek cinsiyet yönünde düzeltici ameliyat yaĢları 

YAġ  
Kordi düzeltilmesi, hipospadias onarımı 

EPH MGD 

0-28 gün - - 

29 gün-<2 yaĢ 1 - 

≥2-<10 yaĢ 3 1 

≥10 yaĢ - - 

Toplam 4 1 
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5. TARTIġMA 

 Cinsiyet bozuklukları, tanı ve tedavisi için takım çalıĢmasını gerektiren önemli 

cerrahi sorunlardır. Bu hastaların doğru yönetimi, çocuk cerrahı, çocuk endokrinolojisti, 

çocuk psikiyatristi, genetik uzmanı ve adli tıp uzmanının dahil olduğu bir ekip çalıĢması 

ile mümkün olur. Düzeltici ameliyatın ardından genital yapının sahip olacağı dıĢ 

görünüm ve cinsel iĢlevler, çocuğun yetiĢtirilmesi ve cinsiyetinin belirlenmesinde kilit 

etmenlerdir.  

 Cinsiyet geliĢim bozukluğu olan hastaların tanısının erken konması, hem 

metabolik hem de çocuğun doğru cinsel geliĢim yönünün belirlenmesi açısından çok 

önemlidir. Adrenogenital sendromlu hastalardan tuz kaybeden türde olanlar metabolik 

bozukluk nedeniyle acil olarak hastaneye getirilir. Bu tür sorunu olmayan ve dıĢ genital 

yapılarında belirgin bir anormallik içermeyenlerin tanısı genellikle gecikir. Bizim 

hastalarımız içinde tuz kaybı nedeniyle acil olarak getirilen olmamıĢtır. Buna paralel 

olarak çalıĢmamızdaki hastaların baĢvuru yaĢı arzu edilenden geçtir. Cinsiyet geliĢim 

bozukluğunun erken tanısı için yenidoğan her bebeğin ayrıntılı genitoüriner sistem 

muayenesinin yapılması gereklidir. Bizim 36 hastalık serimizde hastaların ortalama 

baĢvuru yaĢı 39 ay olarak bulunmuĢtur. Bunların % 66,6‟sı iki yaĢından küçüktür. 

Crawford ve ark.‟nın
55 

41 hastadan
 
oluĢan serisinde ortalama yaĢ 13,2 aydır. Al-

Maghribi‟nin
56

 73 hastalık serisindeki hastaların % 80,8‟i bir yaĢın altındadır.  

 ÇalıĢmamızdaki DPH‟lerin % 72‟sinin, EPH‟lerin % 50‟sinin, MGD‟li hastaların 

ise tamamının iki yaĢ öncesinde doktora baĢvurduğu görülmektedir. DPH hastaların 

bazıları tuz kaybına neden olan patolojilere sahip olabilmekte, ayrıca bu hastaların 

klitoris büyümesi aileleri tarafından erken fark edilmektedir. Bu nedenle DPH‟lerin 

doktora daha erken götürüldüğünü düĢünmekteyiz. 

 Serimizdeki hastaların en sık baĢvuru nedeni cinsiyet belirsizliğiydi (% 77,7). Bu 

yakınmayla baĢvuran hastaların yarıdan çoğu DPH idi (% 57,1). BaĢvuru nedenleri 

açısından EPH ve DPH‟leri kıyasladığımızda, DPH‟lerin % 72,2‟sinin, EPH‟lerin ise        

% 83,3‟ünün cinsiyet belirsizliği nedeni ile getirildiği görüldü.  

 Biz CGB‟li hastaların sınıflandırmasını 2006 yılındaki yeni konsensusa göre 

yaptık.
11

 Serimizdeki hastalar DPH, EPH ve MGD‟den oluĢan üç ana grupta toplandı. 

Eroğlu ve ark.‟nın
57

 serisinin % 81,1‟i DPH, % 29‟u EPH hastalardan oluĢuyordu. Al-
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Maghribi‟nin
56 

serisinde DPH‟ler % 53,4, Crawford ve ark.‟nın
55 

serisinde ise % 46,3 

oranındaydı. Bizim serimizdeki hastaların % 61,1‟i DPH idi. 

 ÇalıĢmamızdaki DPH‟lerin % 95,5‟inde 21-hidroksilaz enzim eksikliği,               

% 4,5‟inde 11β hidroksilaz enzim eksikliği olduğu belirlenmiĢtir. Literatürde de DPH 

hastalarda en sık neden, 21-hidroksilaz enzim eksikliğine bağlı konjenital adrenal 

hiperplazidir.
58

 Hrabovszky ve Hutson‟ın
38

 yaptığı çalıĢmada DPH nedenlerinin                    

% 90‟ında 21-hidroksilaz enzim eksikliği, % 5-8‟inde 11β hidroksilaz enzim eksikliği, 

% 5‟den azında 3β hidroksisteroid dehidrojenaz enzim eksikliği olduğu görülmektedir. 

Al-Maghrini‟nin
56

 DPH hastalarının % 90‟ından fazlasında 21-hidroksilaz enzim 

eksikliği, % 8‟inde 11β hidroksilaz enzim eksikliği bulunmuĢtur. Farkas ve ark.‟nın
59 

serisindeki DPH‟lerin % 67,4‟ünde 21-hidroksilaz enzim eksikliği, % 22,4‟ünde 11β 

hidroksilaz enzim eksikliği olduğu belirtilmiĢtir. Konjenital adrenal hiperplazinin tuz 

kaybettiren formu yenidoğan döneminde özel bir önem taĢır. Bu hastalar bu nedenle 

erken kaybedilebilirler. Erken baĢvuran hastalar tuz kaybettiren form açısından özel bir 

dikkatle araĢtırılmalı ve hemen tedaviye baĢlanmalıdır. 

 Erkek psödohermafroditlerin yaklaĢık yarısında herhangi bir neden bulunamaz.
60

 

Serimizdeki EPH hastaların % 58,3‟ünün nedeni belirlenememiĢtir. Bunlar yetersiz 

virilize erkekler olarak gruplandırılmıĢtır. Nedeni bilinenler arasında ilk sırayı testiküler 

feminizasyon (% 33,3), ikinci sırayı kaybolmuĢ testis sendromu (% 8,3) almıĢtır. Göllü 

ve ark.‟nın
61

 85 hastalık serisinin % 65‟inde, Sircili ve ark.‟nın
62

 59 EPH hastasının         

% 32,2‟sinde, Crawford ve ark.‟nın
55 

serisindeki hastaların ise % 14,6‟sında etiyolojik 

neden belirlenememiĢtir.  

 Cinsiyet kararını vermede EPH‟lerde fallus uzunluğu önemli bir kriter olup, dıĢ 

genital organlar fonksiyonel olarak hangi cinse daha kolay değiĢtirilebilecekse, hasta 

ona uygun olarak büyütülmelidir. Miyadında yenidoğanda fallusu gerdirerek dorsal 

yüzden yapılan ölçümle ortalama fallus uzunluğu 3,5±0,7 cm, fallus çapı 1,1-0,2 cm 

olarak bildirilmektedir.
34

 Bu Ģekilde yapılan ölçüm penisin ereksiyon durumundaki 

boyutlarını verir. Fallus boyutları bazı kaynaklara göre 2×0,9 cm‟den, bazılarına göre 

ise 1,5×0,7 cm‟den küçükse, yapılacak ameliyatta penisin fonksiyonel olabileceğinden 

endiĢe edilir.
63-65

 ÇalıĢmamızda ortalama fallus uzunlukları yaĢlara göre literatürle 

karĢılaĢtırıldığında, yenidoğan döneminde ve iki yaĢ üzerinde ortalamanın altında, 29 

gün-<2 yaĢ arasında ise 2,08 cm ile normal sınırlar içindedir.
34,66

 Fallusu küçük 
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olanlarda gerektiğinde testosteron tedavisi ile büyüme sağlanmıĢtır. Dolayısı ile 

hastalarımızdaki fallus uzunluğu, erkek cinsiyetine karar vermede olumsuz bir etken 

olmamıĢtır. 

 Cinsiyet geliĢim bozukluğunda diğer önemli bir etken de karyotiptir. Ayırıcı tanı 

ve incelemelerin çoğu genetik cinsiyete bağlı olduğundan, bu hastalarda acil olarak 

karyotip analizinin yapılması, mozaisizmin doğrulanması ya da dıĢlanması gerekir. 

Hastalarımızdan DPH olanlarda 46 XX, EPH olanlarda 46 XY karyotipleri görülmüĢtür. 

Mikst gonadal disgenezili iki hastada ise mozaisizm belirlenmiĢtir. Hastanın kromozom 

yapısı, çocuğun cinsiyetini belirleyen mutlak faktör olarak kabul edilmemelidir.
67

 

Özellikle EPH‟lerde en önemli kriter, dıĢ genital organların hangi cinste daha 

fonksiyonel olabileceğidir.
64

 Konjenital adrenal hiperplazi dıĢında bu kararı ağırlıklı 

olarak dıĢ genital organların anatomisi belirlemelidir. DiĢi psödohermafroditizmli 

hastalar, virilizasyon derecesi ne olursa olsun kız olarak büyütülmelidirler.
1,64,67-69

 

Özellikle EPH grubunda dıĢ genital organların mutlaka çocuğun kromozom yapısına 

uygun olması Ģart değildir.
1,64,67,68

 Serimizde EPH grubunda testiküler feminizasyon 

olan dört hastanın karyotip analizi 46 XY olmasına rağmen, dıĢ genital yapılarının ve 

psikoseksüel geliĢimlerinin kız yönünde olması nedeni ile kız cinsiyet kararı alınmıĢtır. 

 Cinsiyet geliĢim bozukluğu olan hastalar değerlendirilirken palpe edilebilen 

gonad olup olmadığı, gonadların simetrik ya da asimetrik olması hastaları 

gruplandırmada önemli bir yere sahiptir. Mikst gonadal disgenezili hastalarda gonadal 

bir asimetri varken, DPH ve EPH‟lerde simetri olur.
13,27

 Serimizde DPH‟lerde hiç gonad 

palpe edilmezken, EPH hastaların sekizinde bilateral, birinde tek gonad palpe edilmiĢtir. 

Mikst gonadal disgenezili bir hastada bilateral gonad varken, diğerinde gonad 

belirlenmemiĢtir. Yani MGD hastalarımızda gonadal asimetri görülmemiĢtir. 

Literatürde MGD‟lerde genellikle bir tarafta disgenetik bir gonad, karĢı tarafta fibrotik 

(streak) gonad olduğu belirtilmektedir. Ancak bizim MGD‟li hastalarımız buna 

uymamaktadır.
13,14,69

 

 Cinsiyet geliĢim bozukluğu olan hastalarda iç genital organların, özellikle 

müllerian yapıların belirlenmesinde görüntü yöntemleri önemli yer tutar. Bunlar 

içerisinde de invaziv olmaması nedeni ile USG en öncelikli görüntü yöntemidir. Ender 

olarak manyetik rezonans görüntüleme (MRG) yöntemine de baĢvurulmaktadır. Ancak, 

USG incelemesini mutlaka deneyimli bir radyolog yapmalıdır. Biz her zaman bu Ģansa 
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sahip olmadığımız için, USG değerlendirmelerini çalıĢmamızda dikkate almadık. Diğer 

yandan bebeklerde ve küçük çocuklarda MRG çekilmesi için genel anestezi 

gerektiğinden, bunu rutin bir görüntüleme yöntemi olarak benimsemedik. Hastalarımızı 

değerlendirirken genitogram ve endoskopik inceleme yöntemlerini uyguladık. 

Genitogramı invaziv bir tanı yöntemi olarak görenler, bu iĢlemi zorunlu ve gerekli bir 

basamak olmaktan çıkarmıĢlardır. Örneğin, Farkas ve ark.‟ nın,
59

 Sircili ve ark.‟nın
58

 

hastalarının tamamında, Burgu ve ark.‟nın
70 

serisindeki hastaların çoğunluğunda 

ameliyat öncesi iç genital yapıyı, vajinanın pozisyonunu, ürogenital sinüsle olan 

bağlantısını değerlendirmek amacı ile ultrasonografi kullanılmıĢtır. Bizim serimizdeki 

hastaların ise hepsine de genitogram çekilmiĢ olup, bunların 30‟unda genitogramda 

vajen görülmüĢtür. Vajen varlığı, bu hastaların 28‟inde endoskopi ile doğrulanmıĢtır. Bu 

bulgularla genitogram, anestezi gerekmemesi ve güvenilir sonuçlar vermesiyle halen 

geçerliliğini korumaktadır. Endoskopi, 19 hastada serviks varlığını göstermiĢ ve 

müllerian yapılar açısından bize doğru ve güvenilir bilgi vermiĢtir. ġüphesiz endoskopi, 

vajen ve serviksin varlığının değerlendirilmesinde, vajen ve üretranın ürogenital kanala 

açıldığı yerlerin belirlenmesinde en güvenilir görüntü yöntemidir. 

 Serimizdeki DPH‟li hastaların % 50‟sine aileleri tarafından kız ismi, % 27,2‟sine 

klitoral hipertrofi nedeni ile erkek ismi, % 22,7‟sine ortak isim verilmiĢtir. Erkek 

psödohermafroditizmli 12 hastanın altısına kız ismi verilmiĢ, bunlardan testiküler 

feminizasyonlu dört hastada isim değiĢikliği gerekmemiĢtir. Serimizdeki 36 hastanın          

% 22,2‟sinde CAK kararı ile ailenin verdiğinden farklı bir isim değiĢikliğine geçilmiĢtir. 

Bunların ikisi EPH, altısı DPH hastalarından oluĢmuĢtur. Ortak isim verilen hastalar, 

aileleri tarafından erken fark edilerek doktora getirilen ve cinsiyet araĢtırma sürecinde 

ailelerinin bilinçli olarak isimlendirdiği hastalardır. Her iki cins için de kullanılabilen bu 

ortak isimler için değiĢiklik yapılmasına gerek olmamıĢtır. 

 Cinsel kimliğin belirlenmesinde multidisipliner yaklaĢım tartıĢılmaz bir 

zorunluluktur. Bizim hastanemizde de bu amaçla kurulmuĢ olan Cinsiyet AraĢtırma 

Konseyi, CGB olan hastaların cinsiyetinin belirlenmesinde 25 yıldır düzenli olarak 

toplanmaktadır. Bu konseyin kararları tıbbi, etik ve yasal yönlerden çok önemlidir. 

Karyotip analizi, hormon profili, görüntüleme bulguları ve o zamana kadarki cinsel 

kimlik geliĢimi verileri toplandıktan sonra Cinsiyet AraĢtırma Konseyi‟nce hastanın 

cinsiyetine karar verilmiĢtir. Serimizde CAK tarafından 27 hastaya kız cinsiyet kararı 
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alınmıĢtır. Bunlardan 22‟si DPH, dördü testiküler feminizasyon, bir tanesi MGD‟li 

hastalardan oluĢmuĢtur. 

 Cinsiyet geliĢim bozukluğu olan kiĢilerde cinsiyet tayini ve genital cerrahinin 

zamanlaması konusunda tartıĢmalar devam etmektedir. Literatürde iki ana görüĢten söz 

etmek mümkündür. Bir görüĢ, çocuğun iç çatıĢmalar yaĢamasını önlemek ve ailede 

erkek ya da kız olarak tek bir biçimde kabul görmesini sağlamak amacı ile cinsiyet 

tayini ve genital cerrahiyi doğumdan kısa süre sonra gerçekleĢtirmeyi benimser.
71-73 

Money ve Ehrhardt,
71

 dıĢ genital organların belirsizlik taĢıyan görünümde olmasının 

cinsel kimlik geliĢimini engelleyeceğini, ailenin de yetiĢtirme sürecinde net bir davranıĢ 

sergileyemeyeceğini belirtmektedir. Kipnis ve Diamond
74

 ise, hastalar cinsel bir varlık 

olarak istediklerini ifade edebilene kadar genital organ cerrahisinin ertelenmesini 

savunmaktadırlar. 

 Serimizde kız yönündeki düzeltici ameliyatlar kliteroplasti, normal görünümlü 

vajen orifisi, labia minör ve majörlerin oluĢturulması ile vajina ve perine arasında 

yeterli uzaklık (perineal body) sağlamak üzere vajinoplasti uygulamalarını kapsar.  

 ÇalıĢmamızda kız yönünde düzeltici ameliyat edilen hastaların ameliyat edilme 

yaĢı ortalaması 44,7 ay olup, % 47‟si iki yaĢ öncesinde ameliyat edilmiĢtir. Ortalama 

cerrahi giriĢim yaĢı Göllü ve ark.‟nın
61 

serisinde 4,4±3,3 yıldır. Yalnızca kız hastalardan 

oluĢan diğer serilerde ortalama ameliyat yaĢı Eroğlu ve ark.‟nın
57

 serisinde 3,5 yıl, 

Burgu ve ark.‟nın
70

 serisinde 83,9 ay, Krege ve ark.‟nın
75

 serisinde 3,6 yıl olarak 

bildirilmiĢtir.  

 Hastalarımızın 12‟sine (% 33,3) tek aĢamalı kliterovajinoplasti yapılmıĢtır. Tek 

aĢamalı kliterovajinoplastiyi tercih etme oranı farklı yayınlarda % 52,9 - % 74 arasında 

değiĢmektedir.
58,75-78

 Literatürde erken yaĢta tek aĢamalı ameliyat yapılan hastalarda 

komplikasyon oranının düĢtüğü bildirilmektedir.
47,79-81

 Lean ve ark‟nın
82

 serisinde iki 

yaĢ öncesi kliterovajinoplasti yapılan hastaların % 88,8‟inde, Sircili ve ark.‟nın
58

 

serisinde ise % 68‟inde iyi morfolojik ve fonksiyonel sonuçlar elde edildiği 

belirtilmiĢtir. Lesma ve ark.‟nın
76

 tek aĢamalı kliterovajinoplasti yapılan
 
60 hastasının 

sonuçlarının iyi olduğu bildirilmiĢtir. Al-Bassam ve Gado‟nun
78 

tek aĢamalı ameliyat 

yaptığı hastaların yalnızca
 
% 4‟ünde tekrar vajinoplasti giriĢimine gerek duyulmuĢtur.  

 Cerrahinin zamanlaması konusunda kesin bir görüĢ birliği yoktur. Her bir tekniğe 

ait sonuçları ayrı ayrı değerlendirmek zor görünmektedir. Kimi cerrahlar yaĢamın ilk 
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yılında tüm çocukların tek aĢamada genital düzeltmeye tabi tutulabileceğini ve normale 

yakın kozmetik sonuçlara kavuĢabileceğini savunmaktadırlar.
83

 Rink ve Adams
84

 kendi 

tercihlerinin, hastanın erken yaĢlarında kliteroplasti ve labioplastinin birlikte 

uygulandığı tek aĢamalı ameliyatlardan yana olduğunu belirtmektedirler. Farkas ve 

ark.,
59

 iki yaĢ öncesinde uygulanan tek aĢamalı ameliyat ile kozmetik ve iĢlevsel 

bakımdan iyi sonuçların elde edildiğini, ancak cerrahi uygulanan hastalardan hiç birisi 

henüz cinsel iliĢki ve doğum yaĢına eriĢmediğinden, uygulanan tekniğin bu bakımlardan 

ne gibi sonuçlar doğuracağının henüz değerlendirilemediğini belirtmiĢlerdir. Bu 

yazarlara göre, iki yaĢ öncesinde yapılan vajinoplastilerde çocukluk çağında vajinal 

çıkıĢ stenoza uğrayabilmekte, bu ise cerrahi tekrarlarını zorunlu kılabilmektedir. Bizim 

serimizde tek aĢamalı KVP yapılan hastaların hiç birine erken dönemde ek cerrahi iĢlem 

gerekmemiĢtir. Ancak, hastalarımızın hiçbiri henüz evlenmediğinden, cinsel iliĢki ve 

doğumla ilgili uzun dönem sonuçları bilinmemektedir. Crawford ve ark.‟nın
55

 

çalıĢmasında, erken dönemde genital cerrahinin kabul edilebilir kozmetik sonuçlar 

ortaya çıkartabildiği, kız hastaların % 85‟inde iyi, % 15‟inde yeterli anatomik ve 

kozmetik sonuçların elde edildiği bildirilmiĢtir. Bunun yanı sıra, yönetim planının bir 

parçası olarak uygun psikolojik gözetimle birlikte yürütüldüğünde, erken dönem cerrahi 

giriĢimlerin cinsiyet geliĢimi üzerinde yol açtığı zararın en düĢük düzeyde olduğu 

belirtilmiĢtir. Roll ve ark.,
85

 mükemmel, iyi, tatmin edici ve zayıf seçeneklerinden 

oluĢan bir ölçekte yaptıkları değerlendirmede, çalıĢmalarındaki 19 hastadan 13‟ünün 

mükemmel, geri kalan altısının iyi kozmetik görünüme sahip olduğu sonucuna 

ulaĢmıĢlardır. 

 Serimizde kız cinsiyeti kararı verilen 27 hastanın beĢinde yüksek tip vajinal açılım 

olduğu için ilk seansta kliterolabioplasti yapılmıĢ, vajinoplastileri ergenlik dönemine 

bırakılmıĢtır. Bazı araĢtırmacılar, çocuğun ve ailesinin psikolojik bakımdan zarar 

görmesini engellemek amacı ile kliteroplastinin mümkün olduğunca erken dönemde 

gerçekleĢtirilmesini, vajinoplastinin ise sonraki döneme ertelendiği iki aĢamalı 

yaklaĢımı desteklemektedirler.
57,75,86,87

 Bu görüĢün karĢısında olanlar, yenidoğan 

döneminde maternal ve plasental östrojenin etkisiyle vajinal mobilizasyonun daha kolay 

olabileceğini belirtmektedirler.
59,80,84

 Literatürde
 
iki aĢamalı yaklaĢımı tercih etme oranı 

değiĢik serilerde % 23,6-% 47 arasında değiĢmektedir.
57,58,78

 Krege ve ark,
75

 Krstic ve 

ark
87 

ve Alizai ve ark.
86 

gibi yazarlar ise, genital derinin daha esnek ve fleb oluĢumu için 
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daha uygun hale gelmesinden yararlanmak amacıyla, orta ve yüksek açılımlı vajinalarda 

definitif cerrahinin puberte sonrasına ertelenmesini savunmaktadırlar. Bailez ve 

ark.‟nın
88

 ortalama 21 aylık iken vajinoplasti yaptıkları 28 hastanın % 80‟inden 

fazlasında ergenlik çağında düzeltici cerrahi iĢlem yapmak gerekmiĢ ve ondan sonra 

tatmin edici sonuç elde edilebilmiĢtir. Bailez ve ark., bu çalıĢmayla, feminizan 

genitoplastinin erken dönemde yapılmasını, vajinoplastinin ise ergenliğe kadar 

ertelenmesini önermektedirler. Creighton ve ark.‟nın
77

 tek aĢamalı ameliyat edilen 44 

hastalık serisinde hastaların % 41‟inin kötü morfolojik ve fonksiyonel sonuçlara sahip 

olduğu ve % 98‟inin tekrar cerrahi tedaviye ihtiyaç duyduğu belirtilmiĢtir. Bu nedenle 

genital cerrahinin ergenlik dönemine kadar ertelenmesi gerektiği yargısına varmıĢlardır. 

 Erkek cinsiyeti kazandırılacak hastalarda yapılacak iĢlemler, varsa over(ler)‟in ve 

müllerian yapıların çıkarılması, testis(ler)‟in skrotuma indirilmesi, penoskrotal 

transpozisyonun düzeltilmesi ve hipospadias onarımıdır. Hipospadias onarımının 

gittikçe daha erken yaĢlara çekilmesi yönünde bir eğilim mevcuttur. Schultz ve ark.,
89

 

olumsuz psikolojik etkinin en aza indirgenmesi amacıyla, hipospadias için tercih 

edilecek cerrahi zamanının, yaĢamın ilk altı haftasından sonraki ilk bir yıl olduğunu ileri 

sürmektedirler. Hastalarımızdan EPH grubunda ve erkek yönünde düzeltici ameliyat 

edilenlerde ağır penil kordi, perineoskrotal hipospadias ve mikropenis olduğu için bu 

hastalara iki aĢamalı düzeltici iĢlem yapılmıĢtır. Bu gruptaki beĢ hastanın yalnızca 

birinin cerrahi iĢlemi iki yaĢından önce gerçekleĢtirilebilmiĢtir. Diğer dört hasta takip ve 

tedavileri için düzenli gelmediğinden, cerrahi tedavileri 2-10 yaĢlarında yapılabilmiĢtir. 

Penisi küçük olanlarda büyütme amacı ile ameliyat öncesi lokal ya da sistemik 

testosteron tedavisi uygulanmıĢtır. Bu iĢlemle cerrahi öncesi hem penisin büyümesi 

sağlanmakta, hem de vaskülarizasyonu artmaktadır. Birinci seans düzeltme yapılan 

hastalara gerekli ise aynı zamanda orĢiyopeksi de yapılmıĢtır.  

 Sonuç olarak, cinsel geliĢim bozukluklarında cinsiyet kararı, bir dizi laboratuvar 

ve görüntü incelemesinin multidisipliner bir çalıĢma ile değerlendirilmesi sonucunda, 

anne ve baba ile iĢbirliği içinde verilir. Cerrahinin zamanlaması konusunda klinik 

tartıĢmalar devam ediyor olmakla birlikte, kısa ürogenital sinüse ve alçak konumlanmıĢ 

vajina açılımına sahip DPH hastalarda erken cerrahinin olumlu sonuçlarının olduğu 

belirtilmektedir. EPH hastalara yapılacak cerrahi giriĢimin ilk bir yaĢ içinde olması 

genel kabul gören bir görüĢtür. Cinsiyet bozukluklarının cerrahi yolla tedavisinin uzun 
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dönem psikolojik ve fiziksel sonuçları hakkında halen pek çok soru iĢareti 

bulunmaktadır.  
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6. SONUÇLAR 

 Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Cerrahisi Anabilim Dalı‟nda 2002-

2009 yıllarında cinsel geliĢim bozukluğu tanısı konan ve cerrahi giriĢimleri 

gerçekleĢtirilen 36 çocuğun kayıtlarının incelenmesi ile elde edilen sonuçlar Ģu 

Ģekildedir: 

1. Cinsel geliĢim bozukluğu olan hastaların % 66,6‟sı cinsel kimlik geliĢimi için 

kritik dönem olan iki yaĢından önce, % 32,36‟sı iki yaĢından sonra getirilmiĢtir. 

2. DPH‟ler EPH‟lere göre daha erken yaĢta doktora getirilmiĢtir.  

3. Hastaların yarıdan çoğu (% 61,1) DPH‟dir. 

4. Cinsiyet belirsizliği, en çok doktora getirilme nedenidir (% 77,7).  

5. DPH‟lerin büyük bir çoğunluğunun (% 95,4) etiyolojisi 21-hidroksilaz 

eksikliğidir. 

6. EPH‟lerin % 58,3‟ünün nedeni belirlenememiĢtir.  

7. Vajen gösterilmesinde genitografi hastaların büyük bir çoğunluğunda yeterli 

olmuĢtur. 

8. Serviks varlığının ve ürogenital sinüsün ayrıntılı anatomisinin araĢtırılmasında 

endoskopinin yeri ve yararının tartıĢılmazlığı görülmüĢtür. 

9. Cinsiyet kararı verilmesinde en önemli etkenler, hastaların genotipleri, fenotipleri, 

fallus boyutları ve o zamana kadar kazanmıĢ oldukları psikoseksüel cinsel 

kimlik olmuĢtur. 

10. Hastaların % 22,2‟sinde CAK kararı ile ailenin verdiğinden farklı bir isim 

değiĢikliğine geçilmiĢtir. 

11. Kız yönünde düzeltici ameliyat edilen hastaların ameliyat edilme yaĢı ortalaması 

44,7 aydır. 

12. DPH‟lerin 12‟sine (% 33,3) tek aĢamalı kliterovajinoplasti yapılmıĢtır. 

13. Yüksek tip vajinal açılımı olan kızlarda safhalı cerrahi tedavi uygulanmıĢtır: 

önce kliteroplasti yapılmıĢ, vajinoplastileri ergenlik dönemine bırakılmıĢtır. 

14. Cinsel geliĢim bozukluğu olan hastaların tanı ve tedavisi için iyi bir ekip 

çalıĢmasının yanı sıra, bu hastaların izlenmesinde daha sağlıklı verilere 

ulaĢılabilmesi için, hastalara ait bilgi formunun eksiksiz doldurulması, inceleme 
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sonuçlarının ayrıntılı yazılması, cerrahi giriĢimlerin belirli bir düzene göre ortak 

bir dille yapılması gerektiği kanısına varılmıĢtır. 
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