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SEKSUEL GELISIM

* Genital sistemin gelisimi, bircok genin sorumlu oldugu son derece
kompleks bir strectir.

* Normal seksiel gelisim; genotipin, gonadlarin, internal ve eksternal
genital yapilarin birbiri ile uyumlu oldugu gelisimdir.

* Bu uyum bozuldugu zaman cinsiyet farklilasma sorunundan
bahsedilir.

* Genital yapinin anormal olmasi 4000-4500 dogumda bir géraldr.
Ancak bu durum tim seksuel gelisim bozukluklarini icermez.




Cinsel farklilasma slireci 4 ana bolume ayrilabilir.

" D
1. Gestasyonun ilk 5. haftasi (Seksiiel Determination)
\ /
2. Fetal hipotalamik-hipofizer-gonadal aksin gelistigi .
6. haftadan doguma kadar olan donem )
c D
3. Dogumdan 6 aya kadar olan donem (mini puberte)
\ /
& D
4. Pubertal donem

< 4




Genetik seks=» Gonadal seks=2»Fenotipik seks

Genetik seks (kromozomal seks): Fertilizasyon N s '
sirasinda kromozomal ve genetik yapinin .3} N\ U |}
belirlenmesi D i

Gonadal seks: Genetik yapiya bagli gonadin testis ya
da over yoninde farklilasmasi

Fenotipik seks: Bu farklilasmaya bagli olarak ic ve dis
genital yapilarin cinse 6zgu 6zelliklerin kazanilmasi




=» Gonadal seks=»Fenotipik seks

Genetik seks (kromozomal seks): Fertilizasyon sirasinda ‘

kromozomal ve genetik yapinin belirlenmesi X v
* Genetik seksi belirleyen Y kromozomudur. 22 |
* 46, XX - Disi p 217 PAR1
® 46, XY = Erkek 1 - Bedl
"3’};5;8'? 11 =-=TSPY

e Bir adet Y kromozomunun bulunmasi testislerin gelisimi icin yeterlidir. Bir 12
veya daha fazla X kromozomu bulunmasi bu durumu etkilemez (enotip eriekr girtakm

fertilite sorunlari olmakla birlikte).

11.21 |_ DAZ
Heterochrgmati

region

PAR2

* 47,XXY; 48, XXXY 22

e X kromozomunun kaybi gonad gelisimini bozar (Ornek: Turner  *

26

sendromu, 45, XO). =

28

* 45,YO yasam olasi degil.




Genetik seks =» =>» Fenotipik seks

Hindgut

“ . . ” Lo . Foregut
* “Primordial germ” hiicreleri 3.hafta ! o\ Alantois

civarlarinda “allantosis” yakinlarindaki

“Yolc Sac” duvarindaki endoderm |
Primordial

gem

hicrelerinin farkhlasmasi ile olusur. cells

Yolk sac




Genetik seks=>» =» Fenotipik seks

* Dorduncu haftada ameboid hareketlerle “hindgut”
un dorsal mezenteri boyunca migrasyon yaparak
primitif gonadlara 5. hafta baslarinda varmaya
baslar.

* 6. haftada ise gonadlara yerlesirler.

e Primitif gonadlar gestesyonun 5. haftaya kadar
bipotansiyel 6zellige sahip olup morfolojik olarak
birbirinden ayrilamaz (testis/over)



Sunucu Notları
Sunum Notları
Bu varış işlemi gerçekleşmez ise gonadlar oluşmaz. Primordial germ hücreleri gonadaları over veya testis yönünde farklılaşmaya indükleyici etkisi vardır. 




Genetik seks 29

=» Fenotipik seks

Genetik yapiya bagli gonadin
testis ya da over yonunde
farklilasmasi

SRY geni, SOX-9, SF-1 ve WT-1
bipotansiyel gonadin testise
differansiyasyonunu saglar.

e X kromozomlarinin kisa ve uzun
kollarinda normal over gelisim icin
gerekli genler bulunur.

* X kromozomu icermeyen bir fetus
canlihgini strdiremez (45,Y0).

Foxi2

Gdfg
Connexin37
BMP15
FRAXA

SF1

Urogenital
ridge

s

gonad

Bipotential |

/ \

| 46XY

\

Testis I SF1

/N

Gata4/Fog2
Fgfa/Fgfr2
Pod1
Pdagfr™
Vanin-1
Tescalcin
Testatin
DAX1
S0X3

hCG (in utero)

/ LH (perinatal)
+

I Sertoli cells Leydig cells I
1 INSL3
lAMPHM.’SRﬂ lTestc:sterone I GREAT
SOX9, SF1 DHT |
A4
Mullerian Male sex Testicular
| regression differentiation descent | 10



Sunucu Notları
Sunum Notları
Erkek fenotipinin gelişimi kompleks bir olaydır. Y kromozomu gerektirir.
 Bipotansiyel gonadın testise differansiyasyonu için Y kromozomunun kısa kolu kritik önem taşır. 
SRY geni testis gelişiminde esas gendir.

Eğer genotipi 46,XY ise primordial hücreler SRY (sex-determining region on the Y) geni taşırlar. Bu genin “testis-determining factor”ü kodlar. 
”Primitive sex cord” prolifere olmaya devam eder ve medullaya testisi oluşturmak üzer penetre olur



SRY geni, SOX-9, SF-1 ve WT-1 gibi transkripsiyon faktörleri ile bilinmeyen bir mekanizmayla bipotansiyel gonadın testise differansiyasyonunu sağlar. 



Genetik seks =&

=» Fenotipik seks

e Primitif gonadda korteksten OVer, mediiller tabakadan ise testis

farkhlasir.
Degenerating excretory tubules MALES (XY)
of the mesonephros
| Degenerating SRY
_ medullary cords l
\ Rete testis =
Cortical cords SOXQ
Testis cords : A8 O of the ovary {
AN SF1 ther genes
J#—Tunica e
4/ albuginea "
A Mesonephros
Mesonephric

A duct

FEMALES (XX)

WNT4

~_/\

DAX1  Other genes

\ T}FII 105)
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Genetik seks = Gonadal seks =

* Fenotipik seks: Bu farklilasmaya bagl olarak i¢ ve dis genital yapilarin
cinse 6zgu oOzelliklerin kazanilmasi

e Mullerian sistemi inhibe eden bir faktor (MIF) fetal testisdeki “sertoli
hiicreleri” tarafindan 6 ve 7. haftalarda uretilmeye baslar.

* Takriben 8 inci haftada, fetal testisdeki ‘leydig hiicreleri”” testosteron
Uretmeye baslar. Erkek differansiyasyonunun bu kritik periodunda,
testosteron sekresyonu, plasental koryonik gonadotropinle (hCG) stimtile
edilir.

12




Genetik seks =» Gonadal seks =»

* Testis varliginda salgilanan:

* Testosteron, wolffian yapilarin ( conad
Vesika seminalis, Vas deferens, Mesonephros—;
Epididim) gelisimini saglar. iy

Mullerian duct

Undifferentiated stage

Saimiliis| Female

vesicle

Vas
deferens Ovary

Uterus

* Mullerian inhibitor faktor, disi
ureme organlarinin (fallop
tupleri, uterus ve vajinanin ust
1/3’llk kismi) gelismesini onler
ve gonadotropin salinimini
reglle eder.

Fallopian
tube

#—Prostate

Vagina

13




Genetik seks = Gonadal seks =»

Gonad

Wolffian Duct
Millerian Duct

Mesonephros

Epididymis

Urogenital

Sinus Vas Deferens

{FFar Ry Testis

(7
v \\.' \ Seminal

\ Vesicle
1
'd’\ Prostate
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Eksternal genitalyanin gelismesi icin testosteronun

aktif metaboliti olan 1 (DHT)
gereklidir.

DHT, genital kivrimlarin fizyonunu indukleyerek penis
ve skrotumun gelismesini saglar.

Testosteron ve dihidrotestosteronun, bu degisiklikleri
olusturabilmesi icin fonksiyonel androjen
reseptorlerine gereksinim vardir.

Androjen reseptor geni X kromozomu Uzerinde (Xq11-
12) bulunur.

Genftaltuborcle \\ \.‘ /

. Genital groove
Urethrolabial fold ) |) /
L Labioscrotal fold

Male and female identical

Sexual appearance of fetus at third to fourth month of pregnancy

Anus

Genital
tubercle
(penis)
Urethral fold

Urethral groove

Genital
tubercle
(clitoris)

Inner labial fold
Vulval groove

Quter labial
swelling

Scrotal swelling

Male Female

Sexual appearance of fetus at time of birth

Penis

Urethral raphe
(joining line of
urethral fold)
Scrotal raphe
(joining line of
scrotal swelling)
Scrotum

Male nus Female

Clitoris

Urethral
opening
Labia minora
Labia majora
Vaginal opening
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Testosteron ------->Dihidrotestosteron
	↑
           5-alfa-redüktaz enzimi  (özellikle lokal düzeyde)


Genetik seks = Gonadal seks =

e Genital Cikinti ———> Klitoris & Glans penis | s
b g -
20 5 o . b Urethral ,’-——-’;"T%‘J J \ ;i,zi;ﬁ,cgmml
* Uretrolabial kivrim ———, L. minora & Penil gvde (\\
* Labioskrotal sislik ——— L. majora & Skrotum £ /\

Penil dokunun gelisimi 11. haftada, tGretranin olusumu
sureci ise 14. haftada tamamlanur. s ——T

Shaft of ———

penis \ k
Scrotum il :
"‘\‘\Hcrincum

\ Anus




Cienital

tubercle
Urogenital : ey
fold | N Development productiy

: structures doe uire hormones.
Urogenital :

groove

—— = — — —

Male develop

Labioscrocal
swelling

Anus

Development of reproducrive
structures requires restosterone from
developing restes.







Onceki isimlendirme Yeni isimlendirme

Erkek psodohermafrodit 46, XY, CFS*

Virilize olmamis XY erkek 46, XY, CFS

46, XY interseks 46, XY, CFS

Disi psodohermafrodit 46, XX, CFS

Virilize-maskulinze XX disi 46, XX, CFS

46, XX interseks 46, XX, CFS

Gercek hermafrodit Ovotestikuler CFS

Gonadal interseks Ovotestikiiler CFS

XX, erkek veya XX seks reversal 46, XX tesitller CFS

XY seks reversal 46, XY komplet gonadal disgenezi

*Cinsel farklilasma sorunu (CFS) [Disorders of sexual differentiation(DSD)]

I nsus slaleﬂegun management of intersex



Atipik genitalia
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* Penis boyu 2.5-4.5 cm (<2,5 cm)
arasinda,

* Uretral meatus ideal yerinde
(glansin ortasinda),

e Testisleri skrotumda,
* Karyotip 46,XY

e Klitoris 0.2-0.85 cm (>9 mm)
* Normal disi genitaliasi
* Karyotip 46,XX

22




Doktor hey,
=4 [ Kizmierkek mi
[/ 7\ | cabuk sdyleyin
/ G- feyse
yazcam
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Herzaman bu kada aceleci olmaya gerek yok…. 


ATIPIK GENITAL YAPI

* %14 KAH
* %10 Androjen duyarsizlig
* %8 Miks gonadal disgenezi

* %7 Klitoral/labial anomali
* %6 Hipogonadotropik hipogonadizm
* %6 46, XY seksuel gelisim anomalili hipospadias

24



ANDROJEN DUYARSIZLIGI (INSENSIVITESI)



Sunucu Notları
Sunum Notları
Androjen reseptörü: 
Sitoplazmada bulunur. Testosteron ve Dihidrotestosteron ile bağlanarak nükleusa transloke olur. Androjen reseptör geni Xq11-12 de bulunur.


Androjen reseptor geni Xg11-12 de bulunur

Androjen reseptoru: Sitoplazmada bulunur.
Testosteron ve Dihidrotestosteron ile baglanarak nukleusa transloke olur.



Sunucu Notları
Sunum Notları
Androjen reseptörü: 
Sitoplazmada bulunur. Testosteron ve Dihidrotestosteron ile bağlanarak nükleusa transloke olur. Androjen reseptör geni Xq11-12 de bulunur.


KOMPLET ANDROJEN DUYARSIZLIGI

(INSENSIVITESI)

« Siklik: 1/20.000-64.000 erkek dogum (46, XY )
« Androjen reseptor geni Xq11-12 de bulunur dolaysi ile X’e bagh gecis vardir.

* Dis genital yapi tamamen kiz gorunumdedir.

» Kisa ve kor sonlanan bir vajen vardir.

» Sertoli hiicre fonksiyonu normal oldugundan miillerian yapilar gériilmez.
. Testosteron etkisiz oldugundan wolffian yapilar da bulunmaz.

. gfumal herni saptanabilir. (Kiz cocugunda bilateral inguinal herni dikkat ¢ekici olmalidir
%1-2 KAD).

« Inguinal bélgede testisler saptanabilir.
» Kiz gocuklar primer amenore sikayeti ile basvururlar. Meme gelisimi vardir!

Pubertede aksiller ve pubik tuylenme yoklugu dikkate ¢ceker

27




KOMPLET ANDROJEN DUYARSIZLIGI

(INSENSIVITESI)
* Karyotip 46,XY
* LH ve testosteron yuksek

* Testosteron,
dihidrotestosteron orani
normaldir.

* FSH normal veya hafif yuksek
saptanir. (AMH normal
duzeyde oldugundan)

* |c genitallerde wolffian ve
mullerian yapi saptanmaz.

28









KOMPLET ANDROJEN DUYARSIZLIGI TEDAVI

 Komplet androjen duyarsizligi sendromunda cinsiyet
tayini acisindan ikilem mevcut degildir. Disi cinsiyet
tercih edilir.

e Gonadektominin zamanlamasi tartismalidir? (Puberte
sonrasi?)

e Ostrojen replesmani
 Vajinal dilatason

* Yapilan ¢alismalar komplet olanlarin cinsiyet
memnuniyetsizliginin olmadigi yontndedir.

En rastlan timaor carcinoma in situ ve gonadoblastomdur. (%15-30)

31


Sunucu Notları
Sunum Notları
gonadal tumors.
In general, CIS or gonadoblastoma are the most
common germ cell tumors. The prevalence reported for
gonadoblastoma ranges from 15% to 30%, depending on
age of the patient, gonadal histology, and diagnostic criteria
used for CIS/gonadoblastoma. Gonadoblastomas
are mixed germ cell sex cord-stromal tumors that arise in
dysgenetic gonads, are composed of immature germ cells
and sex cord-stromal cells of indeterminate differentiation,
and precede the development of the more invasive
neoplasms such as dysgerminoma, seminoma, and nonseminoma.


PARSIYEL ANDROJEN DUYARSIZLIGI

(INSENSIVITESI)

* 46, XY karyotipi olan bireylerdir.

* Yetersiz virilizasyon vardir.
* Baskin erkek veya baskin disi formunda olabilir.

* Baskin Erkek: Mikropenis,hipospadia, bifid skrotum, kriptorsizm tespit
edilebilir.

* Baskin disi: llimli kliteromegali, labial fuzyon seklinde olabilir.

* Wolf kanal artiklari saptanabilir.
 Mullerian yapilar yoktur.

* Laboratuvarda parsiyel duyarsizligin derecesi ile orantilidir degisiklikler
izlenir

32


Sunucu Notları
Sunum Notları
Ayırıcı tanıda 5 alfa redüktaz II enzim eksikliği düşünülmelidir. 


PARSIYEL ANDROJEN DUYARSIZLIGI TEDAVI

* Dis genital yapi disi baskin
ise tedavi komplet androjen
duyarsizligi gibidir.

* Erkek baskin yapi ise, cok
disiplinli yaklasim ile
yvaklasim zorunludur.

33


Sunucu Notları
Sunum Notları
gonadal tumors.
In general, CIS or gonadoblastoma are the most
common germ cell tumors. The prevalence reported for
gonadoblastoma ranges from 15% to 30%, depending on
age of the patient, gonadal histology, and diagnostic criteria
used for CIS/gonadoblastoma. Gonadoblastomas
are mixed germ cell sex cord-stromal tumors that arise in
dysgenetic gonads, are composed of immature germ cells
and sex cord-stromal cells of indeterminate differentiation,
and precede the development of the more invasive
neoplasms such as dysgerminoma, seminoma, and nonseminoma.


Kongenital adrenal hiperplaziler
(Adrenogenital Sendrom)




Adrenal (Surrenal) Bez

|. Adrenal korteks (Mesoderm orjinli)
1. Zona glomerulosa %15
- Mineralokortikoid (Aldesteron)

2. Zona fasikiilata %75
- Glukokortikoidler (Kortisol)

3. Zona retikilaris %10
- Adrenal androjenler

Fig. 16.2

! T 2"
The three |
adremnal cortex: A, glomerulosa;

Il. Adreanl medulla (n6roektoderm orjinli) , = *===fc=iar=, < r=seier=
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Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES
17a-0H 17,20lyase  pehydroepiandrosterona
Pregnenolone =" 17.Hydroxypregnenolone =—% (DHEA)
3B-HSD 3p-HSD 3p-HSD
l 17a-0OH 1 17,20-lyase l
Progesterone == 17-Hydroxyprogesterone = A? -Androstenedione
1 21-0H 1 21-0H 17p --HSD
11-Deoxy-
o d 11-Deoxycortisol (S) Teatosidhons

corticosterone (DOC)

SISV

Corticosterone Cortisol (F)

Dihydrotestosterone Estradiol
1 18-OH
18-0OH Corticosterone
18-oxidase

Aldosterone

36



Kan

basincinda
azalma

4

Karaciger

Y
Anjiotensinojen
(453 amino asit)

-

Y
Anjiotensin |

iE & (L] (L] L1 2] r - ‘. E
$ Anjiotensin donlustlricl enzim &
- ]

Anjiotensin ||

|
@

Hipotalamus

Kardiyovaskiler sistem

.

Vazokonfraksiyon

Susama

Su ve tuz tutulumu

Adrenal korteks

SEKIL: RENIN ANJIOTENSIN ALDOSTERON SISTEMi

Hiponatremi
Hiperpotasemi
Asidoza egilim

Hipotansiyon
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Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS  GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES : .
* Cok sayida sistem uzerine
rolinden dolayi :
17a-OH 17,20-lyase  pehydroepiandrostefone

Prgneadicne == 17-Hydronyprgnencions = ' Yasam icin ensansiyeldir.

3p-HSD 3p-HSD LAis

l 17a-0OH 1 o 17,20-lyase
Progesterone == 17-Hydroxyprogesterone =% Androstenedione

1 21-O0H 1 21-0H 17p ~HSD Feedback olusmayacagi icin
S 4 Deoxvcontiso (8 ACTH artisi ve bunun sonucu
corticosterone (DOC) | oo yeorisol S) Testosterone olusur.

1 11 -OH / \ _
CorSeosierens Dihydrotestosterone Estradiol - -

1 18-OH
18-0H Corticosterone

1 18-oxidase

Aldosterone




Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS  GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES . o
* Virilizasyon gorulur.
17a-0OH 17,20lyase  peghydroepiandrosteron
Pregnenolone =% 17.Hydroxypregnenolone =% (DHEA)
3p-HSD 3B-HSD IB-HSD
l 17a-OH 1 =h 17,20-lyase
Progesterone = 1T-Hydroxyprogesterone =% t
1 21-OH 1 21-OH T —HSD
beton. S8 pogy  TrosaEmeriel ) Testosterone
1 115 -OH 1 114 -OH / \
Corficosierans Coneg N Dihydrotestosterone Estradiol
1 18-OH
18-0OH Corticosterone
1 18-oxidase

Aldosterone
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Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES
17a-0H 17,20-lyase  pehydroepiandrosterona
Pregnenolone =% 17.Hydroxypregnenolone =% (DHEA)
|38-HsD | 3p-HsD | 38-nsp
* 17a-0H * 17,20-lyase +
Progesterone =% 17-Hydroxyprogesterone =——% A* -Androstenedione
I I
| 21-0n | 210H 176 —HSD
\ Y
11-Deoxy-
b “’mm (DOC) 11-Deoxycortisol (S) Testostiione
l 116 -OH l 114 -OH |
Y A A
Corticosterone Cortisol (F) Dihydrotestosterone Estradiol
1 18-OH

18-OH Corticosterone

| AL

Aldosterone

KA

21 hidroksilaz (CYP21A2) eksikligi

11 beta hidroksilaz (CYP11B1)
eksikligi

3 beta hidroksisteroid
dehidrogenaz eksikligi

17 alfa hidroksilaz (CYP17) eksikligi

Konjenital lipoid adrenal hiperplazi
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Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS  GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES
17a-OH 17.20-yase  pehydroepiandrosterone
Pregnenolone =" 17.Hydroxypregnenolone =——* (DHEA)
1-HSD 3p-HSD 3p-HSD
l 17a-0H 1 17,20-lyase l
Progesterone == 17-Hydroxyprogesterone ==  A‘.Androstenedione
| ]
| 2101 | 2104 17p -HSD
| Y
11-Deoxy-
: nrrtimgnrﬁm 00C) 11-Deoxycortisol ($) Tasosteros
l 115 -OH 1 TP / \
Corticosterone Cortisol (F) Dihydrotestosterone Estradiol
l 18-0H
18-OH Corticosterone
l 18-oxidase

Aldosterone

21-HIDROKSILAZ ENZIM

(]

EKSIKLIGI

KAH olgularin %90’ini olusturur.

Insidans ulkelere gore degismekle birlikte
1/4200 canl dogumduir.

Yupik eskimolarinda ise 1/280 gibi yliksek
oranda gorulmektedir.
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Cholestaro 21-HIDROKSILAZ ENZIM

{neummmmm GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES EKS'KL' Gl
17a-0H 17,20-yase  pehydroepiandrosterona
Pregnenolone =" 17.Hydroxypregnenolone =—* (DHEA)
1""’“” 110 l’"’"’" 11204yase IM" DEH 1. Tuz kaybettiren (Klasik) tip
Progesterone = 17-Hydroxyprogesterone ==  A‘-Androstenedione

(Hic enzim aktivitesi yok)

[ ‘m j’mm ) lm-nsn

11-Deoxy- pogy  1Hoeonvcortisol za;\ -

l i l 113-OH / \ 2. Basit virilizan tip

(Dlsik enzim aktivitesi var)

Corfioosterens Conna ) Dhydrotestosterone  Estradiol
I 18-0H

18.0H Cortcostorone &, ) 3. Ge¢ baslangich (Non-klasik)
11 | tip

&mm / (%20-60 enzim aktivitesi var)




Cholstorol (D& 1 Ty kaybettiren (Klasik) tip

MINERALOCORTICOIDS ~ GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES
\ (Hic enzim aktivitesi yok)
17a-0H 17,204yase  pghydroepiandrosterona
Pregnenolone == 17.Hydroxypregnenolone == (DHEA)
3p-HSD 3 3p-HSD
l 17a-0H 1 o 17,20-lyase
Progesterone == 17-Hydroxyprogesterone == ( A-Androstenedione I
] 17h -HSD



Sunucu Notları
Sunum Notları
Klitoriste büyüme, 
Labioskrotal kıvrımda füzyon oluşumu mevcuttur. 



2. Basit virilizan tip

(Dlsik enzim aktivitesi var)

* Tum olgularin %30’unu olusturur.

» Aldesteron eksikligi olmadan kortizol eksikligi ve androjen fazlaligina
ait bulgular goralur.
* Hiperpigmentasyon
* Kizlarda virilizasyon, erkeklerde maktro genitalia goruldr.

 Kizlarda i¢ genital yapilar disi cinsiyeti ile uyumludur.

Gec tani almalari ve tedavisiz kalmalari nedeniyle periferik erken puberte ve kemik

yasinin ilerlemesi sonucu eriskin donemde boy kisaligi kacinilmazdir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Gebelikte virilizasyon 7. haftadan itibaren başlamaktadır. 


3. Gec baslangich (Non-klasik) tip

(%20-60 enzim aktivitesi var)

e Kuskulu genital yapi gézikmez.
* Cocukluk caginda, prematur pubars ve ileri kemik yasi dikkati ceker.

* Ergenlik ve eriskinlikte hirsutizm, adet dlizensizligi, infertilite ve akne
gibi klinik bulgular gorulebilir.
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Cholesterol

{EMW‘I‘IWN GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES LABORATUVA BULGULARI
170-0H 17,204yase  pehydroepiandrosterone
Pregnenolone == 17-Hydroxypregnenolone == (DHEA)

IW 170-0H law 17,20 4yase

3p-HSD
Progesterone =% 17-Hydroxyprogesterone = I

[ ‘M ’ 21:0H ] 175 -HSD

— 11-Deoxycortisol m\ T -

/ \

D hydrotestosterone  Estradiol

Tereddutte kalinan vakalar icin ACTH testi yararli

/ olabilir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Prematürelerde yüksek düzeyler saptanabilir. 
(normal yenidoğanlarda 100 ng/dl’nin altındadır).



Tedavi

e Akut adreanl kriz tedavisi
— Sivi, elektrolit imbalansinin dizeltilmesi
— Hidrokortizon (10-15 mg/m?) veya esdegeri
— Fludrokortizon 0.1-0.2 mg/glin
—1-2 gr/glin tuz ilavesi

* |Jdame tedavisinde amac normal biyume,
gelisme, sekstel fonksiyon ve fertiliteyi
saglamaktir.

Akut stres durumlarinda kortikosteroid dozu 2-3 kat artiriimalidir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Hidrokortizon 10-15 mg/m2/gün veya eşdeğeri



Kizlarda cerrahi tedavi

* Kliteroplasti: Stt cocuklugu déneminde yapilmasi onerilir.

* Vajinoplasti: Puberte sonrasi donemde yapilmasi onerilir.

1 yas ile adolesan doneminde mecbur kalmadikca operasyon dnerilmez.




L=

O

ETA [l

DROKSILAZ

O O

EKSIKLIG]




11-BETA HIDROKSILAZ EKSIKLIGH

Cholesterol
MINERALOCORTICOIDS ~ GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES R
17a-0H 17,20dyase  pehydroepiandrosterona
Pregnenolone =" 17.Hydroxypregnenolone =——* (DHEA)
D Jp-HSD
lM 17a-0H 1 o 17,20-lyase
Progesterona =" 17.Hydroxyprogesterona = I
l 21-0H j 21-0H
11-Deoxy- KAH vakalarin %5-8’ini olusturur.
m,::m el Tosese | SN
Insidansi 1/100.000 dir (bazi toplumlarda daha sik).
ﬂﬁﬁﬂ 11ﬁ-ﬂ'l
Hastalarin cogunlugu (2/3'0) ilk birkag yil icinde

Hipertansiyon (Hipernatremi, hipopotasemi)
1B-¢JH Corticosterone Sol ventrikll hipertrofisi
- Retinopati

/ Genital bulgular 21 hidroksilaz gibidir.
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Sunucu Notları
Sunum Notları
Klitoriste büyüme, 
Labioskrotal kıvrımda füzyon oluşumu mevcuttur. 



Q

PRENATAL TAN] VE TEDAY]

e DNA analizi ile tani konulabilir.

* Anneye uygun doz ve uygun zamanda
steroid baslanarak kiz cocuklarindaki
virilizasyon engellenebilir.

> Deksametazon (20 mikrogramm/kg/gtn)

> Uygun zaman: Gebeligin 4. haftasinelan
ftlozren.
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SON SOZ

ﬁ FSH, LH, E2, Testosteron/Dihidrotestosteron
¥ 2N Adrenal androjenler ve diger hormonlar / Elektrolitler
'8 Gonadlarin degerlendirilmesi (FM ve/veya goriintileme)

) Ig genital sistemin goriinttilenmesi




TESEKKURLER
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