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Zaburzenia rozwoju pici jako problem nie tylko ginekologiczny i seksuologiczny
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Streszczenie

Zaburzenia rozwoju ptci stanowig nie tylko problem ginekologiczny i seksuologiczny. Narodziny dziecka
z nietypowo uksztattowanymi narzadami ptciowymi (w przesztosci okreslanymi mianem ,,obojnaczych”) sa
dla rodzicéw powodem duzego stresu, obaw i watpliwosci. W takich przypadkach istotnego znaczenia nabiera
witasciwie skoordynowana, przemyslana, troskliwa i rzetelna opieka ze strony personelu medycznego. Szybka
mobilizacja odpowiednich specjalistéw i personelu pomocniczego oraz uruchomienie diagnostyki laboratoryj-
nej i radiologicznej maja kluczowe znaczenie do ustalenia rozpoznania oraz wdrozenia leczenia i opieki nad
noworodkiem, w tym w miare potrzeby jak najszybszego okreslenia jego ptci. Celem specjalistycznego zespotu
terapeutycznego powinno byé zapewnienie zindywidualizowanej opieki, ktéra uwzglednia potrzeby medyczne,
psychologiczne i spoteczne, a jednoczesnie ma na wzgledzie dobro pacjenta.

Stowa kluczowe: ginekologia, seksuologia, zaburzenia rozwoju ptciowego.

Summary

Disorders of sex development are one of the most important diagnostic and therapeutic problems not only
in gynecology and sexology.

The birth of an infant with atypically appearing (formerly known as “ambiguous”) genitalia is accompanied
by an enormous amount of parental anxiety, concern, and questioning. The importance of a carefully coor-
dinated, thoughtful, sensitive, deliberate and confident approach on the part of the healthcare team cannot
be overemphasized. The swift mobilization of pertinent subspecialists, support personnel, and laboratory and
radiological diagnostic procedures is crucial for diagnosis, treatment, and management of the infant, including,
when appropriate, correct sex assignment as early as possible. Individualized care that addresses medical, psy-
chological, and social needs, while at the same time maintains awareness of the patient’s advocacy, is the goal
of the specialized treatment team.
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Wstep

Pte¢ cztowieka to zespét cech somatycznych i psy-
chicznych odrézniajacych kobiete od mezczyzny. Okresle-
nie ptci w ujeciu biologicznym to zdolnos¢ organizmu do
wytwarzania komérek rozrodczych. Pte¢ psychologiczna
rozumiana jest jako spontaniczna gotowos¢ do postugi-
wania sie wymiarem ptci w odniesieniu do siebie i Swiata

[1]. W celach klinicznych i naukowych wyodrebnia sie sze-
reg kryteriéw okreslajacych ptec. Wyr6znia sie pojecie ptci
chromosomalnej, czyli genetycznej, gonadalnej, hormo-
nalnej, genitalnej (zewnetrznych narzadéw ptciowych),
ptci metrykalnej (okreslanej po urodzeniu, zgodnie z wy-
gladem zewnetrznych narzadow ptciowych) i psychicznej,
czyli orientacje psychoseksualng. Rozwéj psychoseksual-

Adres do korespondencji:

Grazyna Jarzagbek-Bielecka, Pracownia Ginekologii Wieku Rozwojowego i Seksuologii, ul. Polna 33, 60-535 Poznan

334



PRZEGLAD MENOPAUZALNY 4/2012

ny kontrolowany jest przez ekspozycje (czas i stezenie) na
androgeny, geny zlokalizowane na chromosomach ptcio-
wych na okreslone struktury mézgowia oraz oddziatywa-
nia spoteczne, kulturowe i rodzinne [2, 3].

Pte¢ wewnetrznych i zewnetrznych narzadéw ptcio-
wych oraz trzeciorzedowe cechy ptciowe okreslajag tzw.
pte¢ somatyczng. U prawidtowo rozwinietego osobni-
ka wszystkie wymienione kryteria okreslajace pte¢ sg
zgodne i jednolicie meskie lub zenAskie.

Zmiana terminologii zaburzen
rozwoju ptciowego

Dziecko z nietypowo uksztattowanymi narzadami
ptciowymi (w przesztosci okreslanymi jako obojnacze)
jest dla matki i rodziny powodem duzego stresu. Szybka
mobilizacja odpowiednich specjalistéw i personelu oraz
uruchomienie diagnostyki laboratoryjnej i radiologicz-
nej maja kluczowe znaczenie do ustalenia rozpoznania
oraz wdrozenia leczenia i opieki nad noworodkiem,
a takze jak najszybszego ustalenia jego ptci.

Terminologia tych zaburzen i postepowanie z dziec-
kiem s3 od dawna przedmiotem wielu dyskusji i kontro-
wersji. Aktualna nomenklatura zaburzeh rozwoju ptci
zostata opublikowana w 2006 r. w wyniku konsensusu
opracowanego przez grupe ekspertéw z Lawson Wilkins
Pediatric Endocrine Society (LWPES) i European Society
for Paediatric Endocrinology (ESPE) (tab. 1) [10].

Na podstawie przegladu pismiennictwa oraz wiedzy
ekspertéow w zakresie diagnostyki i dtugoterminowej
opieki nad pacjentami z zaburzeniami o charakterze
,obojnactwa”, z uwzglednieniem najnowszych badan
w zakresie mechanizméw determinacji i roznicowania
ptci, rozwoju psychoseksualnego, nowych mozliwosci
interwencji chirurgicznej, a takze danych na temat odle-
gtego rokowania ustalono, jak postepowac w przypad-
ku dziecka urodzonego z zaburzeniami morfologicznymi
narzadéw ptciowych i trudnosci w okresleniu jego ptci.
Ze wzgledu na to, ze duza uwage poswiecono kwestiom
etycznym, zaproponowano nowy termin — ,zaburzenia
rozwoju ptci” (disorders of sex development — DSD) —
odnoszacy sie do heterogennej grupy zaburzen wro-
dzonych, ktérych czesta konsekwencja fenotypowa jest
nietypowe uksztattowanie narzadéw ptciowych. Od
tego czasu DSD jest poprawnym okresleniem wszyst-
kich nieprawidtowosci, ktére w przesztosci klasyfikowa-
no jako obojnactwo, obojnactwo rzekome, interseksu-
alizm lub odwrécenie ptci [10].

Okreslenie ,zaburzenia rozwoju ptci” jest bardziej
trafne, poniewaz obejmuje catos¢ okresu rozwojowego,
ponadto uwzglednia fakt, ze zaburzenia réZznicowania
ptci moga wystapi¢ na kazdym etapie rozwoju i doty-
czyc¢ zardwno ptci chromosomalnej, jak i gonadalnej czy
genitalnej. Poprzednio stosowane nazewnictwo byto
nieprecyzyjne i czesto uzywane w niewtasciwym kon-
tekscie, z nadaniem pejoratywnego wydzwieku [11, 12].

Zaburzenia determinacji ptci u ludzi sa nierzadkie
i wystepuja u 1 noworodka na 20 000 urodzen, nato-
miast zaburzenia réznicowania ptci, ktére objawiaja
sie wadami narzadéw ptciowych sa czestsze i dotycza
0,77 na 100 000 urodzen [13]. W Polsce dane z nie-
ktérych osrodkéw wskazujg na wystepowanie takich
wad z czestoscig 24 na 10 000 urodzen. Zaburzenia
te najczesciej wystepuja u osobnikéw o genotypie XY.
Odwrécenia ptci meskiej w zefska wystepuja w 1 na
3000 urodzen na rok, natomiast zenskiej w meska tylko
w 1 przypadku na 20 000 na rok [14].

Zaproponowano, aby w przypadkach zaburzen roz-
woju ptci postugiwaé sie okresleniem, ktére jest bar-
dziej wtasciwe i precyzyjne: ,nietypowo uksztattowane
narzady ptciowe” zamiast terminem ,,obojnacze narza-
dy ptciowe” [15].

Opieka nad noworodkiem z nietypowo
vksztattowanymi narzqdami ptciowymi

Autorzy uwazaja, ze diagnostyka i leczenie dziecka
z DSD bedzie najlepiej realizowana w osrodkach referen-
cyjnych, poniewaz placéwki tego typu dysponuja spe-
cjalistami, majacymi doswiadczenie w rozpoznawaniu,
terapii oraz dtugoterminowej opiece nad pacjentami
z DSD. Istotne znaczenie ma zintegrowane podejscie ca-
tego zespotu do problemu, poniewaz rodzice i inni krewni
dziecka musza otrzymywac od wszystkich specjalistow
jednolite informacje. W sposéb wyczerpujacy i przystep-
ny nalezy wyttumaczy¢ rodzicom podstawy biologiczne
determinacji ptci oraz wymieni¢ potencjalne przyczyny
wystgpienia DSD u ich dziecka. Rodzice powinni by¢
rowniez informowani o badaniach zaplanowanych u no-
worodka oraz o sposobie interpretacji i znaczeniu ich
wynikéw. Konieczne jest tez wsparcie psychologiczne
rodzicow w umiejetnym przekazaniu informacji dalszej
rodzinie. Nalezy tez przedyskutowac z rodzicami nowo-
rodka kwestie optymalnego terminu, wskazah i dostep-
nosci ewentualnej interwencji chirurgicznej.

Zesp6t wielospecjalistyczny powinien by¢ kiero-
wany przez endokrynologa dzieciecego we wsp6tpra-
cy z genetykiem, radiologiem, urologiem dzieciecym,
neonatologiem, pediatra, psychologiem i ginekologiem
dzieciecym. Ponizej przedstawiono istotne zasady obo-
wigzujace na oddziale, gdzie zesp6t lekarsko-pielegniar-
ski zajmuje sie opieka nad noworodkiem z DSD [16]:

* rodzice dziecka powinni mie¢ mozliwos¢ kontaktu ze
wszystkimi specjalistami;

* z krewnymi dziecka komunikuje sie jeden specjalista;

e postepowanie w stosunku do rodzicéw powinno by¢
nacechowane delikatnoscia;

 pozostaty personel medyczny zaangazowany w opie-
ke nad noworodkiem powinien byé pouczony przez
specjalistow odnosnie do postepowania pielegnacyj-
nego i administracyjnego (niewykorzystywanie rézo-
wych lub btekitnych ubran dla dziecka, uzywanie od-
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powiednich plakietek identyfikacyjnych na tézeczko
— ,dziecko” zamiast ,,syn” lub ,,corka”);

e we wstepnych rozmowach z rodzicami noworodka
nalezy powstrzymac sie od wszelkich spekulacji do-
tyczacych ptci.

Diagnostyka zaburzen rozwoju ptci
— badania podstawowe

Chociaz nastapit duzy postep w zakresie zrozumie-
nia genetyki determinacji ptci (zidentyfikowano ponad
30 genéw zaangazowanych w etiopatogeneze DSD),
u wiekszosci dzieci nie okresla sie molekularnego tta
zaburzenia. Wprawdzie istnieje szereg algorytmow,
ktére moga by¢ przydatne przy ustalaniu rozpoznania,
jednakze sg one niedoskonate, poniewaz ro6znorodnosé
objawow i wynikéw badan, a takze dtuzszy czas oczeki-
wania na nie, utrudniaja wykorzystanie jednolitej stra-
tegii diagnostycznej.

Zazwyczaj pierwszym krokiem w diagnostyce DSD
jest zebranie doktadnego wywiadu oraz przeprowadze-
nie badania fizykalnego.

W wywiadzie nalezy uwzglednic:

* przyjmowanie przez ciezarng hormonéw, wystepowa-
nie cech maskulinizacji przed cigza lub w trakcie jej
trwania (w obu sytuacjach skutkiem moze by¢ ma-
skulinizacja ptodu o kariotypie XX),

pokrewiefistwo miedzy rodzicami dziecka (zwieksza
ryzyko wystapienia zespotéw autosomalnych rece-
sywnych),

rodzinne wystepowanie atypii narzadéw ptciowych
lub wczesnej umieralnosci noworodkéw [nierozpo-
znana utrata soli w przebiegu wrodzonego przerostu
nadnerczy (congenital adrenal hyperplasia — CAH),
szczeg6lnie u noworodkdw ptci meskiej].

Badanie fizykalne powinno obejmowac:
ogladanie noworodka i poszukiwanie cech dysmorfii
(przyczyna DSD moga by¢ zespoty wad wrodzonych
obejmujace znieksztatcenia twarzoczaszki, defekty
ortopedyczne oraz wady serca); obecnos¢ mikropeni-
sa wywotana hipogonadyzmem hipogonadotropowym
wskazuje na mozliwos¢é wystapienia dysfunkgji przysad-
ki w zakresie niedoboru kortyzolu i hormonéw tarczycy;
badanie zewnetrznych narzagdéw ptciowych, ktére po-
winno uwzglednia¢ doktadne pomiary struktur anato-
micznych i ich odniesienie do wartosci referencyjnych;
stopien maskulinizacji zewnetrznych narzadéw ptcio-
wych u dziewczynek mozna oceni¢, wykorzystujac
skale Pradera [17].

Doktor Charmian Quigley i dr Frank French zapropo-
nowali skale feminizacji system gradacji cech fenotypu
(wygladu zewnetrznego) oséb z zespotem braku wraz-
liwosci na androgeny AIS na wz6r klasyfikacji Pradera
stosowanej u 0séb z wrodzonym przerostem nadnerczy
(WPN). Skala rozcigga sie od AlS stopnia | do AlS stopnia
VII. Im wyzszy stopief, tym wieksza odpornos¢ na an-
drogeny, stabsza maskulinizacja i silniejsza feminizacja.
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Najwyzsze stopnie tej skali (VI i VII) zajmuje zespdt
catkowitej niewrazliwosci komérek na androgeny
(complete androgen insensitivity syndrome — CAIS).
Narzady ptciowe s3 wtedy catkowicie sfeminizowane
i przypisywana pte¢ jest zawsze zefiska. W przypadku
zespotu PAIS (partial androgen insensitivity syndrome),
gdy komorki sa czeSciowo niewrazliwe na androgeny,
zewnetrzne narzady ptciowe moga przybraé wyglad
catkowicie zenski (V stopien), obojnaczy (II-IV stopien)
lub catkowicie meski (I stopien); istniejg podejrzenia,
ze lekka niewrazliwo$¢ na androgeny moze przyczy-
nia¢ sie do nieptodnosci u zdrowych skadinad mez-
czyzn. Zazwyczaj dzieci z zespotem PAIS wychowuje sie
jako chtopcéw, ale czesto zmieniajg one potem pteé na
zenska.

Badanie zewnetrznych narzadéw ptciowych powin-
no obejmowac:

* obecnos¢ gonad,

« stopief hiperpigmentacji zewnetrznych narzagdéw ptcio-
wych,

* pofatdowanie fatdéw wargowo-mosznowych,

e dtugos¢, szerokos¢ oraz symetrie ciat jamistych,
 wystepowanie zagiecia pracia ku dotowi (wskazujace,
ze narzad ten jest dtuzszy, niz to wynika z pomiaru),

* obecnos¢ i stopien spodziectwa,
* stopien zrostu i rotacji fatdow wargowo-mosznowych.

Dobrze wyksztatcone pracie i znacznego stopnia
pofatdowanie fatdéw wargowo-mosznowych sugeruja
srdbdmaciczne narazenie na znaczne stezenia testoste-
ronu oraz dihydrotestosteronu (DHT).

Asymetryczna maskulinizacja wskazuje, ze testo-
steron jest wydzielany tylko przez jedna z gonad. Po
przeciwlegtej stronie bedzie wéwczas wystepowato nie-
prawidtowo rozwiniete jadro lub jajnik (w przypadku
prawdziwe]j obojnaczej postaci DSD).

Hiperpigmentacja skory jest nastepstwem wyste-
pujacej w przebiegu CAH nadmiernej syntezy hormonu
adrenokortykotropowego (adrenocorticotropic hormone
— ACTH). Zmiany zabarwienia skory sg najlepiej widocz-
ne w okolicy zewnetrznych narzadéw ptciowych, na
otoczkach sutkéw, a w niektérych przypadkach takze
na ptatkach matzowiny usznej [18].

Diagnostyka zaburzen rozwoju pfci
- badania dodatkowe

Informacje z wywiadu oraz wyniki badania fizykalne-
go ukierunkowuja dalsze badania laboratoryjne oraz ob-
razowe. Ponizej wymieniono testy, ktére nalezy wykona¢
w pierwszej kolejnosci. Zazwyczaj ich wyniki sa szybko
dostepne, co stanowi podstawe wstepnego rozpoznania
w wielu przypadkach, umozliwiajac na tym etapie pod-
jecie decyzji w odniesieniu do ptci noworodka.

Wstepna diagnostyka DSD powinna obejmowac:

* badanie kariotypu (test chromosoméw X i Y, a takze
klasyczna analize kariotypu),
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* 0znaczenie stezen 17-hydroksyprogesteronu (17-OHP),
testosteronu oraz gonadotropin we krwi,

* oznaczenie stezenia hormonu anty-Miillerowskiego
(AMH) we krwi,

* oznaczenie stezenia elektrolitow we krwi (Na*, K°)

e ultrasonografie miednicy mniejszej i jamy brzusznej,

* badanie ogélne moczu,

« badanie ultrasonograficzne nerek.

Ponizej zestawiono badania uzupetniajace w dia-
gnostyce DSD:

* genitogram, badanie kontrastowe uktadu rozrodczego
(lepiej obrazuje narzady wewnetrzne),

* test stymulacji ludzkiej gonadotropiny kosméwkowej
(human chorionic gonadotropin — hCG),

* test stymulacji ACTH,

« testy genetyczne w kierunku rozpoznania mutacji,

* rezonans magnetyczny (magnetic resonance imaging
— MRI).

U starszych dzieci i dorostych:

* badanie poczucia wtasnej ptci (pte¢ psychiczna),

« weryfikacja ptci nadanej po urodzeniu (pte¢ socjalna,
czyli metrykalna).

Wstepna ocena kariotypu nie stanowi jednak roz-
strzygajacego dowodu ptci dziecka, poniewaz potwier-
dza tylko obecnosé materiatu pochodzacego z chromo-
somu X lub, ale nie jest w stanie wykluczyé mozaicyzmu.
W tym celu nalezy zbada¢ kariotyp z wiekszej liczby ko-
morek lub poddac analizie wycinki skéry lub gonad.

Badania hormonalne nalezy wykonywaé w warun-
kach laboratoryjnych z wykorzystaniem wystandaryzo-
wanych testéw i zakresu norm witasciwego dla wieku
kalendarzowego noworodka. W przypadku niektérych
parametrow konieczne sg wielokrotne oznaczenia i ana-
liza dynamiki uzyskanych wynikéw.

Jakos¢ badania ultrasonograficznego jamy brzusznej
i miednicy zalezy od umiejetnosci wykonujacej je osoby.
Doswiadczony radiolog dzieciecy jest w stanie jedno-
znacznie potwierdzi¢ obecnos¢ macicy, pochwy, odbytni-
cy, cewki moczowej, zatoki moczowo-ptciowej oraz gonad,
jesli te ostatnie sg zlokalizowane w kanale pachwinowym
lub w obrebie struktur wargowo-mosznowych.

W badaniu ultrasonograficznym gonady moga da-
wact obraz specyficzny dla jader lub jajnikéw, pomimo to
jednoznaczne ich odréznienie i/lub wykazanie obecnosci
obojnaczych gruczotéw ptciowych nie jest tatwe. Jesli go-
nady znajduja sie w obrebie jamy brzusznej, czesto zda-
rza sie, ze nie sg widoczne w obrazie ultrasonograficz-
nym, zatem niekoniecznie musi to oznacza¢ brak gonad.

Czasem konieczne moze by¢ obrazowanie przy uzy-
ciu MRI, wykonanie badania laparoskopowego lub testu
stymulacji hormonalnej (test z hCG). Podstawowe ba-
danie nerek powinno obejmowa¢ ocene ultrasonogra-
ficzng oraz analize moczu, poniewaz DSD spowodowa-
ne mutacja w obrebie genu WTI moze wchodzi¢ w sktad
zespotéw obejmujacych réwniez wady nerek [19].

Oznaczanie stezenia elektrolitow w surowicy zwykle
nie ma znaczenia w pierwszych dniach po urodzeniu, gdyz

zaburzenia elektrolitowe towarzyszace krytycznej utracie
soli zwigzanej z CAH zwykle ujawniaja sie w pdzniejszym
okresie. Zaburzenia produkcji kortyzolu i aldosteronu
moga powodowac powazna utrate sodu oraz obnizenie ci-
Snienia tetniczego, co grozi w przypadku nieleczenia zgo-
nem we wczesnym dziecifstwie, gtéwnie po pierwszym
tygodniu Zycia noworodka. Nadprodukcja androgenéw
nadnerczowych prowadzi do réznego stopnia wiryliza-
cji narzadéw ptciowych zewnetrznych. Fenotyp kliniczny
w duzej mierze zalezy od stopnia niedoboru enzymu.

W postaci najbardziej nasilonej, kiedy dochodzi do
niedoboru kortyzolu i aldosteronu, pozostaje jedynie po-
nizej 1% aktywnosci enzymu. Ta klasyczna posta¢ CAH
z utrata soli klinicznie objawia sie najwyrazniej i wczes-
nie, prowadzac do zagrozenia zycia noworodka.

Niedobdr kortyzolu i aldosteronu prowadzi do stopnio-
wej i poczatkowo bez manifestacji klinicznej utraty sodu,
gromadzenia potasu, rozwoju kwasicy i hipoglikemii, na-
stepnie pojawiaja sie objawy kliniczne w postaci utraty
badz braku przyrostu masy ciata, niecheci do ssania, po-
stepujacego odwodnienia, wymiotow i apatii. Objawy te
nasilaja sie na przetomie 2. i 3. tygodnia zycia dziecka.
Brak natychmiastowego leczenia prowadzi do przedner-
kowej niewydolnosci nerek, zaburzeh rytmu serca i zgo-
nu. U noworodkéw ptci zenskiej rozpoznanie jest zwykle
znacznie utatwione przez wirylizacje zewnetrznych na-
rzadéw ptciowych. Gdy synteza aldosteronu przebiega
prawidtowo, a blok enzymatyczny dotyczy wytacznie
kortyzolu, choroba przedstawia sie jako prosta wirylizacja
o réznym nasileniu. U ptci zenskiej moze powodowac tyl-
ko przerost techtaczki, moze jednak uniemozliwiaé okre-
Slenie ptci po urodzeniu ze wzgledu na znaczne zmiany
zewnetrznych narzadéw ptciowych [20, 21].

Uzyskane w ten sposéb dane s3 przydatne bezpo-
Srednio po porodzie, kiedy moga utatwi¢ okreslenie ptci
noworodka na podstawie jego cech anatomicznych.
W przysztosci wynik badania kontrastowego moze réw-
niez ukierunkowa¢ ewentualng interwencje chirurgicz-
na. Chot niektére laboratoria kliniczne oferuja wykona-
nie niektérych badan genetycznych, to jednak wiekszos¢
tego typu badah jest dostepna jedynie w placéwkach
naukowych. W niektérych przypadkach, na réznych eta-
pach procesu diagnostycznego wykonuje sie test sty-
mulacji hCG (przeprowadzany wg réznych protokotow).
Celem tego badania jest potwierdzenie obecnosci funk-
cjonalnych komérek Leydiga, ktére sa w stanie wytwa-
rzat testosteron, a ponadto test ten moze by¢ przydat-
ny w diagnostyce wadliwej biosyntezy testosteronu lub
DHT. Czasem wykonuje sie rowniez test stymulacji ACTH,
poniewaz badanie to ma na celu ocene profilu hormo-
néw steroidowych nadnerczy w sytuacji, gdy analiza
spoczynkowych stezeh tych hormonéw nie wystarcza do
ustalenia jednoznacznego rozpoznania (przy nieznacz-
nego stopnia defektach steroidogenezy).

Zestawienie wynikow wstepnego badania fizykal-
nego, oznaczen parametrow hormonalnych oraz wyni-
kéw badan genetycznych i obrazowych czesto wystar-
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Tab. I. Proponowane zmiany nomenklatury w przypadku rozpoznania nieprawidtowo uksztattowanych narzadéw ptciowych [10]

Dotychczasowa terminologia

Proponowana terminologia

interseksualizm, obojnactwo, hermafrodytyzm

zaburzenie rozwoju pici (ZRP) (disorders of sex development — DSD)

obojnactwo rzekome meskie, niedostateczna wirylizacja
i maskulinizacja noworodka ptci meskiej o kariotypie 46,XY

zaburzenie rozwoju pici z kariotypem 46,XY (46,XY ZRP); (disorders
of sex development 46,XY) (46,XY DSD)

obojnactwo rzekome zenskie, nadmierna wirylizacja
i maskulinizacja noworodka ptci zeriskiej o kariotypie 46,XX

zaburzenie rozwoju pici z kariotypem 46,XX (46,XX ZRP); (disorders
of sex development, 46,XX) (46,XX DSD)

obojnactwo prawdziwe

jajnikowo-jadrowe ZRP (ovotesticular DSD)

mezczyzna 46,XX lub odwrécenie ptci 46,XX

DSD)

jadrowe ZRP z kariotypem 46,XX; (46,XX jadrowe ZRP) (46,XX testicular

odwroécenie ptci 46,XY

catkowita dysgenezja gonad z kariotypem 46,XY; (46,XY complete

gonadal dysgenesis)

cza do okreslenia ptci noworodka w okresie do kilku dni
(w wiekszosci przypadkéw).

Zaburzenia rozwoju ptci to stosunkowo nowe okre-
Slenie, w tabeli | zestawiono terminologie stosowanga
dotychczas w odniesieniu do schorzen z tej grupy oraz
terminy zaproponowane we wspélnym stanowisku eks-
pertéw [10].

Mimo istotnego postepu w zakresie zrozumienia tta
genetycznego zaburzen rozwoju ptci, u znacznego od-
setka pacjentéw z nietypowo uksztattowanymi narza-
dami ptciowymi nie udaje sie postawi¢ definitywnego
rozpoznania molekularnego DSD. W takich przypad-
kach konieczna moze by¢ dalsza ocena gonad, potaczo-
na z badaniem ich wycinkéw [11, 12].
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