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Hastanemizdeki Dis Genital Anomalisi Olan

Yenidoganlarin Degerlendirilmesi
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OZET:

Hastanemizdeki dis genital anomalisi olan yenidoganlarin de§erlendirilmesi
Amag: Hastanemizdeki yenidoganlar arasinda dis genital anomali sikliginin belirlenmesi

Gereg ve Yontem: Ocak 2010 - Aralik 2010 tarihleri arasinda Sisli Hamidiye Etfal Hastanesi'nde dogan
3437 yenidogan olgu dis genital anomali agisindan incelendi. Kliteromegali, inguinal/labial alanda
kitle, hipospadias, mikropenis, ambigus genitalya ve inmemis testis varligi kaydedildi.

Bulqgular: Bu calismada 20 (6/1000) yenidodan olguda dis genital anomali tespit edildi. Olgularin
tiim{ yasaminin ilk 3 giiniinde muayene edildi. Tespit edilen morfolojik anormallikler: inmemis testis
(kriptorsidizm) (12/20), izole hipospadias (5/20), kliteromegali (1/20), epispadias (1/20) ve ambigus
genitale (1/20) idi. Kriptorsidizm sikhigimiz %0.34, hipospadias sikligimiz ise %0.23 olarak saptandi.
Olgularin 4'li prematiire idi. ki olguda kongenital adrenal hiperplazi saptandi.

Sonug: Dis genital anomaliler en sik rastlanilan kongenital anomaliler grubunda yer alir. Genital ano-
malilerin uygun olarak erken tani ve tedavisi, tibbi, psikolojik ve sosyal sorunlari en aza indirmek igin
blylk 6nem tasimaktadir. Calismamizda, yenidogan doneminde dikkatli bir genital morfolojik incele-
me sonucu fark edilen minér anomalilerin, cinsel gelisim bozuklugunun bir klinik bulgusu olabilecegini
vurgulamak istedik.

Anahtar kelimeler: Yenidogan, genital, anomaliler

ABSTRACT:

Evaluation of the neonates with anomalies of the external genitalia in our
hospital

Objective: To determine the prevalance of external genital abnormalities among neonates in our
hospital.

Material and Method: A total 3437 neonates delivered at Sisli Hamidiye Etfal Hospital between
January 2010- December 2010 were examined at birth for external genital abnormalities. The
presence of cliteromegali, inguinal / labial mass, hypospadias, micropenis, and undescended testicles
and ambigus genitalia were examined.

Results: The study identified 20 (6/1000) neonates with external genital abnormalities. All of them
were examined within 3 days of life. Morphological abnormalities comprised: undescended testes
(cryptorchidsm)(12/20), isolate hypospadias (5/20), cliteromegali (1/20), epispadias (1/20) and
ambiguous genitale (1/20). The incidence of hypospadias and cryptorchidism were found 0.34%,
0.23%, respectively. Prematurity occured in 4/20 cases. Congenital adrenal hyperplasia were
detected in two cases.

Conclusions: External genital anomalies are among the most common congenital anomalies. Proper
early diagnosis and management of genital abnormalities are of great importance to minimize medical,
psychological and social complications. Our result reinforce the importance of a careful examination
of genital morphology in neonatal period towards the recognition of minor defects that can be clinical
features of a disorder of sex devolpoment.
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Hastanemizdeki dis genital anomalisi olan yenidoganlarin degerlendirilmesi

GiRiS

Cinsel gelisim bozukluklari, gonadlar ile i¢ ve/
veya dis genital yapinin uygunsuz oldugu durumlar-
dir. Cinsel gelisim bozukluklarinin ancak bir kismi
anormal dis genital yapi ile daha nadir olarak da
belirgin kuskulu genital yapi ile belirti verir. Bircogu
dogumda belirti vermez ve bu nedenle tani koymak
her zaman kolay degildir (1).

Dis genital anomalilerinden olan kuskulu genital
yapi, yenidogan bebegin acil sorunlari arasinda yer
almakta ve acil tedavi gerektirebilmektedir. Boyle bir
yenidoganda dogum odasinda cinsiyeti belirlemede
hizli davranilmamali, yanlis bir cinsiyet belirtilmesi
durumunda hasta ve ailesinde ilerde dizeltilmesi
olanaksiz sorunlara neden olacagi bilinmelidir. Cin-
sel belirsizlik gosteren bir bebekte dogru ve erken
tani yasam, psikolojik gelisim ve genetik danisma
acisindan hayati 6neme sahiptir (2).

Normal cinsel gelisim embriyoda belirsiz genital
yapidan erkek veya disi, i¢ ve dis genital yapinin geli-
simine giden karmasik bir strectir ve belirli bir sira
dizeni icinde olmaktadir. Anormal dig genital yapi,
kiclk penis, hipospadias, tek veya iki tarafli inmemis
testisi olan erkek gortiinimiinden klitoriste biyime
ve kasikta kitle saptanan disi gorinimli yapiya kadar
degisebilir (1).

Genel olarak yenidoganlarda dis genital anomali
sikhgi 9-10/1000 olarak bildirilmektedir (3-7). izole
bozukluk sikhigr incelendiginde ise inmemis testis
sikhig1 %0.6-6.9, hipospadias sikhgi ise %0.3-1.5 ola-
rak bildirilmistir (3,5,8-15). Ulkemizde ise bu konuda
yapilan calismalar nadirdir (16-18).

Bu calismada hastanemizde dogan bebeklerdeki
dis genital yapi anomali sikliginin saptanmasi ve kus-
kulu genital yapisi olan olgularda yapilmasi gereken-
lerin dGnemini vurgulamak amaclanmustir.

GEREC VE YONTEM

Hastanemizde 1 Ocak 2010-31 Aralik 2010 ara-
sinda dogmus olan tim bebekler ayrintili olarak mua-
yene edilerek dis genital yapi acisindan degerlendi-
rildi. Dis genital yapi anomalileri; kliteromegali,
inguinal/labial alanda kitle, hipospadias, mikropenis,
ambigus genitalya ve inmemis testis varligi olarak

incelendi. Bu olgularin gebelik haftasi, dogum agirhi-
g1, annelerinin gebelikte kullandigi ilaclar, ailede
benzer vaka varligi ve bebegin hipertansiyon/tuz
kaybi bulgulari sorgulandi.

Tum olgularin diger sistem fizik muayeneleri
yapildi ve sistemik kan basinglari 6lctldi. Serum
elektrolit seviyeleri belirlendi ve pelvik ultrasonogra-
fileri yapildi. Gerekli olgularda 17-hidroksi progeste-
ron 6lciimi ve kromozom analizi yapild.

BULGULAR

Hastanemizde 2010 yili icinde 3437 dogum ger-
ceklesmis olup bunlarin arasinda 20 olguda (6/1000)
minor ve major diizeyde dis genital gelisim anomali-
si saptandi. En sik olarak %60 (n:12) oranla tek taraf-
l1 (10/20) ve cift tarafli (2/10) inmemis testis (kriptor-
sidizm) olgusu tespit edildi. Diger geri kalan olgular
ise izole hipospadias (%25, n:5), kliteromegali (%5,
n:1), epispadias (%5, n:1) ve ambigus genitalya (%5,
n:1) olarak siralanmaktadir. Kriptorsidizm sikhigi
%0.34, hipospadias sikhigi ise %0.23 saptandi. Krip-
torsidi saptanan olgularin 3’tinde hipospadias birlik-
teligi mevcuttu.

Hastalarin 16’si (%80) term olarak dogmustu.
Annelerin prenatal oykilerinde ila¢ kullanim yada
virilizasyon 6ykiisii yoktu. inmemis testisi olanlarin
yarisinda (n:6) ailesinde benzer 6yki vardi ve tim
olgularin 6’sinda (%30) akraba evliligi mevcuttu.
Tum olgularin serum elektrolit seviyeleri normal
idi.

Tum olgular ¢cocuk endokrinoloji birimi ile kon-
stilte edildi ve takibe alindi. 17-hidroksi progesteron
diizeyleri yiksek olan olgularimizin 2’sinde (1 klite-
romegali olgusu, 1 ambigus genitalya) 21- hidroksi-
laz enzimi eksikligine bagli kongenital adrenal
hiperplazi tespit edildi. Tuz kaybi ve hipertansiyon
saptanmadi. Kliteromegali ve ambigus genitalya
olgularinin kromozom analizi 46,XX olarak saptandi.

Hipospadias olgularinin tim, epispadias olgusu
(2 kez) ve inmemis testis olgularinin 6’si [iki tarafh
olanlarin timu (n:2) ve tek tarafli olanlarin ise 1 yasi-
na kadar testisleri inmemis olanlar (n:4)] opere edildi.
inmemis testis olgularindan 6’sinin klinik izleminde
testisleri skrotuma indi. Cerrahi bir komplikasyon
gozlenmedi.
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TARTISMA

Cinsel kimlik gelisimi karmasik biyolojik ve psiko-
lojik bir stirectir ve dogum 6ncesi ve sonrasi unsurla-
rindan etkilenir. Dis genital anomalisi olan vakalarda
erken tani yasam, psikolojik gelisim ve genetik danis-
ma acisindan 6nemlidir (2).

Genel olarak yenidoganlarda kuskulu genital yapi
stkhigr 9-10/1000 olarak bildirilmektedir (3-7). Zaka-
ria ve ark’nin(3) calismasinda 2916 yenidogan olgu-
da 29 genital anomali, Mazen ve ark’nin (4) ¢alisma-
sinda ise 20 000 yenidogan olguda 187 genital ano-
mali saptanmistir. Calismamizda ise hastanemizde
dogan bebeklerdeki kuskulu genital yapi sikhigi
6/1000 olarak belirlenmistir. Calismamiz literatur
verileri ile uyumlu idi.

inmemis testis erkek cocuklarda rastlanilan en sik
gorulen genitotriner anomalidir. Calismamizda
inmemis testis sikligimiz %0.34 olarak saptandi.
Zakaria ve ark’nin (8) calismasinda inmemis testis
stkhigr %2.9, Gaspari ve ark’nin (5) calismasinda
%1.25, tilkemizden inan ve arkadaslarinin (16) calis-
masinda ise %0.73 olarak bildirilmistir. Stkhgimizin
literatiirden daha diistik olmasi daha az sayida olgu,
daha kisa calisma stresi, ya da irksal farkhliklar ile
iligkili olabilir.

Hipospadias sikligimiz ise %0.23 saptandi. Litera-
turde genel olarak hipospadias sikligi %0.2-1.5
(3,5,15) olarak bildirilmektedir. Ulkemizden bir
calisma olan Akin ve arkadaslarinin yaptiklari calis-
mada hipospadias sikligi %1.94 olarak belirlenmistir
(17). Calismamizda belirlenen hipospadias sikligi
dusiik olmakla birlikte literatiirde belirlenen sinirlar
icerisinde yer aliyordu.

Cinsiyetin belirlenmesi ilkel gonadin gelisimiyle
baslar. ilkel gonad yaklasik 5-6 haftaya kadar belir-
sizdir, yani genetik yapiya gore testis veya over
yoninde gelisebilir. Normal 46,XX genetik yapida
yaklasik gebeligin 7. haftasindan sonra overler gelis-
meye baslar ve 12. haftada belirginlesir. Daha sonra
Muller kanallarindan fallop ttipleri, uterus ve st vaji-
na olusur. Normal 46,XY genetik yapida yaklasik 7.
haftada Y kromozomu tizerinde bulunan bir gen “tes-
tis differantion faktor (TDF) veya SRY geni (Y kromo-
zomu Uzerindeki cinsiyet belirleyici alan-sex deter-
mining region on the Y chromosome) testis gelisimini

saglar. Sertoli hiicrelerinden salgilanan antimillerien
hormon (AMH) etkisiyle Miiller kanallari atrofiye olur
ve kaybolur. Leydig hiicrelerinden salgilanmaya bas-
layan testosteron etkisiyle 9-14. haftalar arasinda
Wolff kanallarindan epididim, vas deferens ve semi-
na vesikalis gelisir. Diger yandan testosteron sistemik
etkiyle bir 6n hormon olarak etki ederek dis genital
yapinin maskilinizasyonunu saglar. Yaklasik 9. haf-
tada 5 alfa-rediktaz enzimi aracihigiyla periferik
dokularda testosterondan olusan dihidrotestosteron
etkisiyle prostat gelisir, dis genital yapi erkek tipinde
farkhlasir ve 13. haftada skrotumun gelisimi tamam-
lanir. Boylece i¢ ve dig genital yapinin gelisimiyle
cinsel gelisim tamamlanir. Nihayet dogum 6ncesi
hormonal etki yani sira, dogum sonrasi cesitli faktor-
ler ve ergenlikte salgilanan hormonal etkilerle psiko-
sosyal seks ve cinsel kimlik belirlenir (19,20).
Kuskulu genital yapi, yenidoganin acil bir sorunu-
dur. Boyle bir yenidoganin 6ykiisiinde, akraba evlili-
gi, ailede yenidogan bebek olimleri ve kuskulu dig
genital yapi yanisira inmemis testis, hipospadias,
kicuk penis gibi genital anomalilerin varhigi, gebelik-
te annenin ilag alimi ile agin killanma gibi sikayetle-
rinin olup olmadigi degerlendirilmeli ve bebek cinsel
gelisim kusuru olasiligi acisindan arastirilmalidir.
Fizik muayenede cinsel organin boyu (gergin durum-
da olcilmelidir), idrarini nereden yaptigi, labiyoskro-
tal yapisikligin derecesi ve testislerin ele gelip gelme-
digi degerlendirilmelidir. Skrotum veya kasikta ele
gelen bir gonad, testisin mevcut oldugunu akla getir-
melidir. Kusma, ishal ve kilo alamama gibi belirtiler
ve diger anomalilerin varhgi dikkatle arastiriimalidir.
21-hidroksilaz enzim eksikligine bagli konjenital
adrenal hiperplazi kuskulu dis genital yapinin en sik
nedeni oldugundan zamaninda dogan ve erkek dis
genital yapiya sahip bir bebekte testisler iki tarafli ele
gelmiyorsa 21-hidroksilaz enzim eksikligi oncelikle
akla gelmelidir. Bu durumda serum 17-hidroksipro-
gesteron diizeyi artisi taniyi destekler. Ancak plasen-
tadan kaynaklanan steroidlerle karisabileceginden
24-48 saatte degerlendirme uygundur. Serum sod-
yum degerinin dusikligl, serum potasyum diizeyin-
de artis ve plazma renin aktivitesi artisi tuz kaybini
gosterir. Cinsel gelisim kusuru gosteren bir bebekte
oncelikle pelvis ve batin ultrasonuyla gonadlar (tes-
tis, over) ve Miller yapilar (uterus) varligi aranmali-
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dir (21-23).

iki olgumuzda 21-hidroksilaz enzim eksikligi sap-
tanmis olup tedavileri (metil prednisolon 15 mg/m?/
guin) dizenlenmistir. Ambigus genitalya olgumuzun
cerrahi tedavi stireci cocuk cerrahisi birimi ile plan-
lanmistir. Tedavi siirecinde ve cocuk endokrinoloji
poliklinigi ile ortak takibinde herhangi bir problem
saptanmamistir.

Stpheli dis genital yapi gosteren bir bebekte cin-
siyeti hakkinda karar vermek her zaman kolay olma-
maktadir. Basta cocuk endokrinoloji uzmani olmak
tzere, genetik uzmani, cocuk cerrahi, bu konuda
deneyimli psikolog ve psikiyatristten olusan bir ekip
tarafindan cocugun kromozomu, ic ve dis genital
yapisi, yapilacak cerrahi girisimin sonuclari, ilerde
olasi cinsel yasami ve Greme islevi degerlendirilerek
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