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Ambigus Genitalya nedir?

Ambigus Genitalya, bebegi rahimde ve dogumdan sonra etkileyebilen nadir bir anormalidir.
Fetal dis genital organlarin belirsiz gérinmesine bagli olarak fetal cinsiyetin belirlenmesinin
basarisiz oldugu durumlara verilen addir. Esas olarak, klitoris veya penis ayriminda ve
skrotum veya labia ayriminda bir karigiklik vardir. Bu nedenle, fetal ultrasonu yapan doktorun

bebegin erkek mi kiz mi oldugunu sdylemesi imkansizdir.
Ambigus Genitalya nasil olusur?

Ambigus Genitalya nadir gérulen bir durumdur ve yaklasik 5.000 bebekten 1'inde goralar. Bu
durumun en yaygin nedeni konjenital adrenal hiperplazi adi verilen bir durumdur. Hafif
vakalarin ¢ogunun izole olmasi beklenir. Ancak, durum kromozomal bir anormallik veya

sendromun parcasi da olabilir.

Dis genital organlar gebeligin yaklasik 9. haftasinda farklilasir ve genital gelisim genellikle
kizlarda 12. haftada, erkeklerde ise 14 ila 16. haftada tamamlanir. Erkek ¢ocuklarinda dis
genital organlarin basarili bir sekilde gelismesi dihidrotestosteron (DHT) adi verilen ve en guglu
erkek hormonu (androjen) olan bir hormona baglidir; kiz gocuklarinda ise vulvar ve vajinal

gelisim hormon bagiml degildir.

DHT etkisi olmadan (DHT eksikligi veya DHT'nin islevini yerine getirememesi nedeniyle),
genetik olarak erkek olan bir fetlisiin dis genital organlari disi gibi gériinebilir. Ote yandan, disi
bir fetUste androjen maruziyeti labial flizyona veya klitoromegali ve labial genislemeye neden
olabilir. Androjen maruziyeti anne tarafindan hormon alimindan, anne veya fetiuste yumurtalk
veya adrenal tumorlerinden veya P450 aromataz adi verilen bir enzimin eksikliginden

kaynaklanabilir.

Belirsiz genital organlarin en yaygin nedeni olan konjenital adrenal hiperplazi (KAH), genetik
olarak disi bir fetisun steroid Uretimini bozan bir enzim (digi fetisin maskuilenlesmesine yol
acan) eksikliginden kaynaklanan bir cinsiyet anomalisidir. Vakalarin %90’ inda 21-hidroksilaz

enziminde eksiklik olup, bu da 17-hidroksiprogesteron hormonunun fazlaligina neden olur ve

bu da erkeklik hormonlarinin Uretimini artirir.
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Erkek fetusler olasi hiperpigmentasyon ve penis buyumesi haricinde etkilenmez. Bu enzim
eksikligi ayrica yenidogan doneminde yasami tehdit eden tuz kaybina neden olabilen

aldosteron ve kortizol adli iki hormonu da azaltir.
Daha fazla test yaptirmali miyim?

Belirsiz genital organlar genellikle erken yenidogan degerlendirmesi sirasinda dogum sonrasi
teshis edilir, ancak fetal cinsiyet ikinci trimester anatomi taramasinda belirlenemediginde de
dogum Oncesi tani alabilir. Tani, nadiren hamileligin ilerleyen dénemlerinde konulabilir. Belirsiz

genital organlar goruldugunde ayrintili bir ultrason muayenesi endikedir.

Genetik cinsiyet tayini hayati 5Gneme sahiptir ve anne kaninda DNA testi iceren yeni tekniklerle
kolayca yapilabilir. Ek ultrason bulgulari mevcutsa amniyosentez adi verilen invaziv bir islemle
fetal DNA testi yapilmasi gerekir. Bu ydntem uygulanirken bebegin etrafindaki amniyon
sivisindan veya plasentadan hucreler toplanir ve iglerindeki DNA incelenir. Konjenital adrenal

hiperplazi, yenidogana ve ebeveynlere yapilan genetik ve hormonal testlerle de tespit edilebilir.
Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Genellikle gebelik sureci sorunsuz ilerler. Dodustan adrenal hiperplazisi olan ailelerde, gebe
kadina 6. gebelik haftasindan itibaren deksametazon adi verilen bir hormon verilmelidir. Bu
tedavi, asiri androjenlerin fetal genital organlar ve gelismekte olan beyin Uzerindeki etkilerini
en aza indirebilir. Fetlisin erkek oldugu tespit edilirse, steroid tedavisi kesilmelidir. Fetal genital
organlarin blyumesini ve gelisimini izlemek icin her 4 haftada bir takip muayeneleri yapilir.

Gebelik takibi standart protokolu izler ancak dogum tguncul bir merkezde yapilmalidir.
Dogduktan sonra bebegim i¢in ne anlama geliyor?

Belirsiz genital organlara sahip bir yenidoganin tedavisi, genetikgileri, pediatrik endokrinologlari
ve pediatrik Grologlari igeren multidisipliner bir ekip tarafindan yapilmaldir. Cinsiyet

belirlenmesi ve rekonstriktif cerrahiye ihtiyag olup olmadigi konusunda tartismalar vardir.
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Tekrarlayacak mi?

Konjenital adrenal hiperplazi durumunda altta yatan neden c¢ekinik bir gen oldugundan

tekrarlama riski %25'tir (4 vakadan 1'). Bu durum bir sonraki gebelikte invaziv bir prosedurle

erken tespit edilebilir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

Bu ciddi bir ambigus genitalya olgusu gibi mi gérintyor?
Etkilenmis genital organlar disinda bulgu var mi?
Tanidan emin olmanin bir yolu var mi?

Gebelik nasil takip edilmelidir?

Nerede ve ne zaman dogumumu gergeklestirmeliyim?
Dogumdan sonra bebek nasil bir bakim alacak?

Genetik uzmaniyla gérusebilir miyim?

Dogum sonrasi bebegdimle ilgilenecek doktor ekibiyle tanigabilir miyim?
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