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Det dr en omstortande upplevelse for familjen nér ett barn fods
med oklart kon. Det fororsakar mycket fragor och oro hos fa-
miljen. I Sverige drabbas ca 5-10 barn per ar, men man upp-
skattar att ca 1/5 000 barn har nagon form av genital anomali
vid fédelsen (forutom hypospadi, som forekommer hos en avca
300 nyfodda pojkar). Méalet dr naturligtvis att sd snart som
mojligt faststélla barnets kon, dvs vilken konstillhoérighet bar-
net ska vixa upp med.

Nir ett barn fods med oklart kon ér det alltid en komplicerad
situation, som kraver professionellt omhindertagande och
adekvat utredning. En utredning av det hir slaget kriver ett
nira samarbete mellan erfarna personer med kompetens fran
flera yrkesomraden, sé att sdvil medicinsk och kirurgisk som
psykologisk kompetens finns tillginglig. Behovet av ett snabbt
beslut maste dock alltid balanseras mot att en noggrann och
korrekt utredning utférs innan beslut kan fattas. Med den kun-
skap vi har i dag kan vi fortfarande inte stélla en etiologiskt sé-
ker diagnos i mer dn ungefar tre fjairdedelar av fallen. Histo-
riskt har kirurgiska och anatomiska hiansyn varit vigledande
for vilket kon barnet uppfostrats i, men med 6kad kunskap om
hormoners betydelse for hjairnans utveckling och fér konsrela-
terat beteende senare i livet har hiansyn till dessa senare fakto-
rer fatt allt storre betydelse.

De europeiska och nordamerikanska foreningarna for pedi-
atrisk endokrinologi (European Society for Paediatric Endo-
crinology och Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society)
toginitiativ till en konsensuskonferens med forskare och klini-
ker fran alla virldsdelar for att enas om ett handlingsprogram
for diagnostik och behandling avbarn och ungdomar med med-
fodda stérningar i kGnsutvecklingen. Totalt 50 personer, inklu-
derande barnendokrinologer, urologer, kirurger, psykologer
och forskare med erfarenhet inom omradet, inbjéds till Chica-
go i november 2005. Fran Sverige deltog en av oss, Anna Nor-
denstrém, barnendokrinolog. Konsensusdokumentet har pub-
licerats i sin helhet [1-3]. Med detta dokument som utgangs-
punkt har ett nationellt vardprogram utarbetats i Sverige for
kvalificerad vard av patienter med avvikande kénsutveckling
(se Barnldkarforeningens webbplats <http://www.blf.net/>).

Flicka/pojke/vet inte - fallbeskrivning
Foljande fall belyser den forvirring som ofta intrader nér ett
barn f6ds med oklart kon.

Ettbarn féddes en 16rdag eftermiddag vid ett centrallasarett.
Forlossningspersonalen gratulerade férdldrarna till deras ny-
fodda flicka, som fick namnet Lisa. Vid fyra timmars alder kon-
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staterade jourhavande barnlékare dock att konsorganen visade
en bild av grav hypospadi alternativt forstoring av klitoris och
blygdlappar. I samtal med férialdrarna uppgav han att det »an-
tagligen var en flicka« men att man avvaktade svar pa vissa prov
(kromosomundersdkning). P4 médndagen kom svaret pa kro-
mosomundersokningen: 46,XY! Fordldrarna meddelades att
man nu visste att det var en pojke! Barnet kallades nu Kalle.
Senare samma dag undersoktes barnet av en erfaren likare,
som var tveksam angaende konstillh6righeten. Provtagning fér
17-OH-progesteron ordinerades (felaktig misstanke om kon-
genital binjurebarkshyperplasi). Efter att svaret pa detta prov
visat sig vara normalt kontaktades nirmaste DSD-team. Da
hade forialdrarna vacklat mellan uppfattningarna att de fatt en
flicka/pojke/vet inte under fem dagar. Utredningen vid DSD-
teamet visade senare att det rorde sig om en pojke med partiell
androgenokinslighet. Han vixer nu upp som psykologiskt
otvetydig pojke, med endokrinologisk, kirurgisk och psykolo-
gisk uppfoljning - det senare inte minst fér foraldrarnas skull.

Ny nomenklatur och definitioner

Ett av de viktigaste resultaten av konsensuskonferensen 2005
var att en ny terminologi for tillstand med avvikande kénsut-
veckling togs fram. Utvecklingen inom molekylirgenetiken
har medfort ett behov att fornya nomenklaturen, och patien-
terna sjilva har dessutom genom olika patientorganisationer
uttryckt att de upplever en del av tidigare bendmningar som
stotande. Termer som intersex, hermafroditism, pseudoher-
mafroditism och uttryck som ger ett intryck av preferens for ett
kon (gender) har varit sirskilt kontroversiella. Diagnosnam-
nen kan dessutom vara oklara och vilseledande for bade klini-
ker och patienter.

Konferensen foreslog att termen »disorders of sex develop-
ment« (DSD) ska anvindas for medfédda avvikelser dar ut-
vecklingen av kromosomalt, gonadalt eller anatomiskt kon ar
atypisk. Pa svenska kan detta nidrmast dverséittas med »till-
stand med avvikande konsutveckling«. Det ar rimligt att vi i

- _______________________________________________|
ESAMMANFATTAT

Tillstand med oklart kin bor
utredas vid hdgspecialiserade
centra.

Gissa inte konet!

Avvikande kdonsutveckling
(DSD, disorders of sex devel-
opment) innefattar manga oli-
ka och ovanliga diagnoser. |
internationellt accepterade
riktlinjer foreslas centralise-
rad utredning, behandling och
uppfoljning av kirurgiska och
medicinska atgarder samt
psykologiskt omhdnderta-
gande av ett multidisciplinart
DSD-team.

| Sverige finns fyra multidisci-
plindra DSD-team med speci-

ell erfarenhet av barn med
oklar konstillhorighet. Dessa
team ska kontaktas omga-
ende for omhdndertagande av
barn och tondaringar med DSD-
tillstand.

Omhéndertagandet av barn
med DSD-tillstand stéller sto-
ra krav pa kommunikation
mellan den sjukvardspersonal
(barnmorskor, obstetriker och
barnldkare) som férst kommer
i kontakt med patienten och
DSD-teamet vid de hégspecia-
liserade centra som har barn-
endokrinologisk, kirurgisk,
psykologisk, genetisk och
gynekologisk expertis.
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Sverige anvinder samma forkortning, DSD. Den nya nomen-
klaturen utgar fran en genetisk uppdelning, med kromosom-
uppséttningen som grund. Syndrom med kénd orsak ges be-
skrivande namn som t ex androgenokénslighet (androgen in-
sensitivity syndrome, AIS). Hansyn har tagits till att de olika
patientgrupperna ska kunna definieras med avseende pa
underliggande molekyldrgenetiska defekter och svarighets-
grad och att nomenklaturen ska vara anvindbar for bade fors-
kare och kliniker och samtidigt vara lattforstielig. En detalje-
rad klassifikation av olika former av DSD [1-3] finns i Tabell I
och II.

Psykosexuell utveckling

Psykologiska/psykiatriska aspekter har fatt allt stérre bety-

delse under senare ar bade vid val av konstillhérighet och

under uppfoljning hela livet. Psykosexuell utveckling kan delas
initre komponenter.

» Konsidentitet, som betecknar en persons upplevelse av sig
sjalvsom man eller kvinna.

e Konsroll, eller konstypiskt beteende, beskriver de egenska-
per och beteenden som uppfattas som typiska for pojkar och
flickor, méan och kvinnor, t ex lekbeteende och val av leksa-
ker eller fysisk aggressivitet.

« Sexuell ldggning, med vilket avses beteende, fantasier och
attraktion i hetero- eller homosexuell riktning. Den psyko-
sexuella utvecklingen paverkas av manga faktorer, bade bio-
logiska (t ex hormoner och kénskromosomspecifika gener)
och psykosociala (t ex uppfostran), men mycket ar ofull-
standigt ként.

Med konsidentitet, kdnsrelaterat beteende och sexuell ligg-
ning avses saledes olika egenskaper som inte med nédviandig-
het foljer varandra.

DSD-team

Foroptimalt omhéindertagande avbarn med oklart kon rekom-
menderas ett multidisciplinirt team bestaende av barnendo-
krinolog, barnurolog/barnkirurg, psykolog/psykiater, gyneko-
log, genetiker, neonatolog och om majligt kurator och sjuksko-
terska. I Sverige har vi fyra team knutna till pediatriska centrai
Stockholm, Uppsala, Géteborg och Malmoé-Lund. Samman-
sdttningen kan variera beroende bade pa patienten och hans

]
TABELL I. Nomenklatur.

Tidigare nomenklatur
Intersex
Manlig pseudohermafroditism,

Foreslagen nomenklatur
Disorders of sex development, DSD

undermaskuliniserad pojke 46,XY DSD
Kvinnlig pseudohermafroditism,
viriliserad XX-flicka 46,XX DSD

Akta hermafrodit
XX-man eller XX-sex reversal
XY-sex reversal

Ovotestikuldar DSD
46,XX testikular DSD
46,XY komplett gonaddysgenesi

eller hennes behov och pa lokala resurser. Teamen ansvarar
ocksa for utbildning av annan sjukvardspersonal om hur det
forsta omhindertagandet av barn med DSD och deras familjer
ska ga till.

Utredning - gissa inte!

Det ar viktigt for barnets framtida psykologiska utveckling att
fordldrarna far omedelbart och kompetent stod av DSD-tea-
met i de fall man ar oséker pa ett barns kon. Barnet ska inte ges
ett kon innan denna bedémning kan goras. Osdkerhet om ett
barns kon dr mycket oroande och stressande bade for forald-
rarna och for sjukvardspersonal. Gissa inte! Det dr nodvindigt
att snabbt gora en adekvat utredning som kan ligga till grund
for beslut om konstillhorighet.

Faktorer som paverkar beslut om konstillhérighet ar: den
specifika diagnosen (om den ir kidnd), genitalias utseende, kir-
urgiska mojligheter, behov av livslang hormonbehandling, fer-
tilitetspotential, familjens uppfattning och kulturella hinsyn.

Utredning och uppf6ljning rekommenderas ske vid ett av
Sveriges fyra DSD-centra. DSD-teamet ska déarfor kontaktas
samma dag man far vetskap om barnet, &ven under helger. I
neonatalperioden ska patienten ses inom 36 (-48) timmar av
specialist med sirskild kunskap om DSD och av hela teamet sa
snart det ar praktiskt mojligt.

Det finns dven andra tillstdnd senare under barn- och ung-
domsaren som kan kriva en bedémning av DSD-teamet, bade
hos nyfédda (Fakta 1) och hos dem som kommit sent till dia-
gnos (Fakta 2). Aldre barn och ungdomar med sen diagnos bor

TABELL Il. Foreslagen klassificering av DSD.
46,XY DSD
A) Awikande testikelutveckling

Konskromosom DSD

A) 46,X
Turners syndrom
testikelregression, ovotestikuldar DSD

B) 47.XXY
Klinefelters syndrom Androgensyntesdefekter: t ex
3BHSD-defekt, SLO
Androgeneffektdefekter:
androgeninsensitivitet, CAIS, PAIS
LH-receptordefekter

AMH-defekter

0 Annat

Syndromassocierade missbildningar,
kloakanomalier, Aarskogs syndrom,
persisterande miillerska gangar,
vanishing testis, isolerad hypospadi

0 45X/46,XY
Mixed gonadal dysgenesis

D) 46,XX/46,XY
Chimerism, ovotestikuldr DSD
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Komplett eller partiell gonaddysgenesi,

B) Awvikande androgensyntes eller -effekt

46,XX DSD

A) Awikande ovarialutveckling
Gonaddysgenesi, ovotestikuldr DSD,
testikular DSD (t ex SRY+)

B) Androgen 6verproduktion

Fetalt: t ex 3BHSD, CYP21-defekt, oxidoreduktasdefekt (POR)
Fetoplacentalt: aromatasdefekt, oxidoreduktasdefekt (POR)
Maternellt

0 Annat

Syndromassocierade missbildningar,
kloakanomalier, miillersk agenesi/hypoplasi,
vaginal atresi, labial fusion

LAKARTIDNINGEN NR 9 2008 VOLYM 105



KLINIK OCH VETENSKAP

|
B FAKTA 1

DSD-teamet ska alltid kontak- e Misstanke om klitorishyper-
tas vid foljande tillstand hos trofi
nyfédda/smabarn e Bakre labial fusion
e Uppenbart oklart kon e Sinus urogenitale (gemen-
¢ Bilateralt icke-palpabla tes- sam &ppning for uretra och
tiklar trots manliga genita- vagina)
lia e Inguinalt brack med pal-
¢ Hypospadi med andra teck- pabel gonad hos flicka
en pa bristande virilisering o Hereditet for olika former av

sasom bifid skrotum (peri- DSD

neal hypospadi) e Nar genitalia inte dverens-
e Hypospadi och retentio tes- stammer med prenatal ka-

tis ryotyp

_________________________________________________________|
B FAKTA 2

DSD-teamet ska ocksa kon-

taktas vid sen diagnos av fol-

jande

e Tidigare missat genitalt
DSD-tillstand

e Primar amenorré hos flicka
med Y-kromosom

e Inguinalbrack med pal-
pabel gonad hos flicka

e Virilisering hos flicka (klito-
rishypertrofi och/eller labial
fusion)

e Hematuri hos pojke med
icke-palpabla testiklar

ses pa mottagningsbesok inom tva veckor efter det att proble-
met uppméirksammats. Kontakt med DSD-teamet planeras
direfter beroende pa den aktuella diagnosen.

Primdr utredning

I den priméra utredningen ingar anamnes med utforlig here-
ditet och uppgifter om moderns hélsotillstand under gravidite-
ten (inklusive mediciner och naturlikemedel) samt status med
speciell uppmirksamhet pa associerade missbildningar och
bedémning av genitalia. Referensmaterial for konsorganens
storlek och vissa andra matt finns sammanstéllda i Tabell III.
Dessutom ingar karyotyp och snabbdiagnostik av konskromo-
somer (FISH eller QF-PCR, dven om det finns en prenatal ka-
ryotyp), ultraljud av buk och lilla bickenet, bestimning av 17-
OH-progesteron, testosteron, gonadotropiner, anti-Miiller-
hormon, serumelektrolyter och steroidhormoneriurin. En del
av resultaten av steroidhormonanalyserna i blod samt snabb-
diagnostik avkdnskromosomer bor vara klarainom 48 timmar.
De utgor grund for DSD -teamets planering av den fortsatta ut-
redningen och behandlingen.

Majoriteten av barn med karyotypen 46,XX och oklart kon
har kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH, tidigare be-
namnt adrenogenitalt syndrom), medan endast hilften av
46,XY-barn med oklart kén far en slutlig molekylir diagnos.
Det stora antalet diagnoser gor att det inte finns enkla diagnos-
tiska algoritmer som kan rekommenderas for alla situationer,
utan varje barn maste utredas och behandlas individuellt, vil-
ket understryker behovet av att utredningen centraliseras till
speciellt erfarna team.

Beslut om konstillhdrighet

Det ar ofullstdndigt kdnt vad det &r som paverkar att en person
far/har en viss konsidentitet, vilket innebér att det ar svart att
forutse konsidentiteten hos en individ med utgangspunkt fran
karyotyp, prenatal androgenexponering, grad av genital virili-
sering eller i vilket kon personen uppfostrats. Det innebér att
det ivissa fall kommer att uppsta tvivel om huruvida det initia-
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TABELL Ill. Normalvérden for genitalia hos nyfodda =vecka 37.

Penis strackt langd, Penis bredd,
medeltal i cm (2 SD) medeltal i cm (2 SD)

3,5(0,8) 1,1 (0,2) USA [4]

2,90,8) Japan [5]

3,1 (0,6) 1,07 (0,18) Kina [6]

3,6 (0,8) 1,14 (0,07) Indien [6]

3,4 (0,6) 1,13 (0,16) Nordamerika [6]

Klitoris langd [7], Klitoris bredd,
medeltal i mm (2 SD) medeltal i mm (2 SD)
4 (2,48) 3,32 (1,56)

Anogenital kvot® [8], medeltal i mm

AC, Anus—Kklitoris 29,6 (6,3)
AF, Anus—bakre vaginal-

randen (fourchette) 10,9 (3,5)
FC, fourchette—klitoris 19,4 (4,3)

Kvot: AF/FC
1Indikation pa tidig prenatal virilisering.

0,37 (0,07), avvikande om >0,5

lavalet avkon var optimalt for individen. Det &r viktigt att kin-
na till att atypiskt konsrollsbeteende dr vanligare hos barn med
DSD én i befolkningen i 6vrigt, men detta ska inte tolkas som
att barnet har »fel« konstillh6righet.

Prenatal androgenexponering ar klart associerad med vissa
aspekter av konsrelaterat beteende. Det finns ett dos-respons-
samband, snarare dn en troskeleffekt, mellan prenatal andro-
genexponering och lekbeteende hos flickor med kongenital bi-
njurebarkshyperplasi (CAH). Flickor som har svarare mutatio-
neri2l-hydroxylasgenen, dvs mer androgenexponering prena-
talt och mer uttalad virilisering av yttre genitalia, leker mer
med pojkleksaker. Det dr viktigt att podngtera att konsidentitet
inte pa samma sétt ar relaterad till prenatal androgenexpone-
ring, och det ar inte ett tecken pa felaktig konstillh6righet om
en person med DSD dr homosexuell (relativt ett givet kon) eller
uppvisar konsatypiska intressen eller beteenden. Kunskapen
om vad som paverkar detta ar ofullstindig. Hormoner spelar
definitivt en roll, men det ar inte ként vilken roll exempelvis
gener pa Y-kromosomen har.

Det har debatterats om huruvida ett barn med oklart kén bor
eller kan uppfostras i ett s k tredje kon, i véintan pa att barnet
sjalv kan fatta ett beslut. Konsensusmotet i Chicago tog tydligt
stillning mot en sddan 16sning. Kunskapen om hur det har gatt
for personer med avvikande konsutveckling dr begrinsad. San-
nolikheten for att en individ ska bli tillfreds i sin konsidentitet
varierar mellan olika diagnoser. Sa gott som alla 46,XX-CAH-
patienter liksom de med 46,XY-CAIS (complete androgen in-
sensitivity syndrome) som véxer upp som flickor/kvinnor
identifierar sig som kvinnor. Mer dn hélften av patienterna
med 5a-reduktasbrist som vuxit upp som flickor och sedan vi-
riliserats i puberteten (och alla som vuxit upp som pojkar) le-
ver som min i vuxen alder. En fjdrdedel av patienter med PAIS
(partial androgen insensitivity syndrome) ar inte tillfreds med
sin konstillhdrighet oavsett om de uppfostras som flickor eller
som pojkar.

Imotsats till vad manga experter ansag for 2-3 decennier se-
dan talar det mesta for att alla patienter med isolerad mikrope-
nis (dvs mycket liten penis men utan hypospadi) ska uppfost-
ras som pojkar. Det finns rapporter om att de ar tillfreds bade
som pojkar och som flickor (som neonatalt opererats till kvinn-
liga yttre konsorgan), men de bor uppfostras som pojkar med
hénsyn till att kirurgi och hormonsubstitution da inte blir néd-
vandig och att det da finns mojlighet till fertilitet. XY-individer
med kloakextrofi och med avsaknad av penis som uppfostrats
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som flickor uppvisar varierande koénsidentitet, men mer an
hélften forefaller leva som kvinnor.

Vid beslut om konstillhorighet for patienter med ovotestis
ska fertilitetsmaojligheter beaktas baserat pa gonaddifferentie-
ring och yttre genitalias utseende. Vid blandad gonaddysgene-
si (mixed gonadal dysgenesis) ska hinsyn tas till prenatal an-
drogenexponering, testikelfunktion vid och efter pubertet, fal-
losutseende och gonadernas lokalisation.

Maskuliniserande/feminiserande kirurgi

Det ar barnurologen/barnkirurgen i DSD-teamet som ansva-
rar for att beskriva och planera kirurgiska ingrepp och konse-
kvenser av dem fran nyféddhetsperioden till vuxenlivet. Efter
diskussion med foraldrarna gors en plan for den kirurgiska
handldggningen. Det &r viktigt att endast kirurger med kun-
skap om pediatrisk behandling och med specifik traning i, och
erfarenhet av, kirurgi fér barn med oklart kén tar hand om des-
sa patienter. Maskuliniserande kirurgi gors vid 6-18 manaders
alder i form av dels uppresning av penis, dels urinrdrsplastik. I
vissa fall kan man beho6va atgirda retentio testis och/eller utfo-
ra skrotalplastik. Vid alla ingrepp ska vivnadssparande teknik
anvindas, sirskilt om man inte har en entydig molekylar dia-
gnos. Det finns ingen evidens for att profylaktisk exstirpation
av asymtomatiska men diskordanta strukturer, sdsom utricu-
lus eller millerska gangstrukturer, dr nédvéndig, utan de bor
sparas. Kirurgisk uppf6ljning med varierande intervall beh6vs
upp i puberteten vad giller bade kosmetiskt och funktionellt
resultat.

Feminiserande kirurgi (klitoris- och vaginalplastik) bor vid
uttalad virilisering utforas vid 2-6 ménaders élder. Eftersom
orgasmfunktion och erektil sensibilitet kan stéras av klitoris-
kirurgi ska den kirurgiska tekniken anpassas sa att nervfunk-
tion sparas. Funktion &r viktigare &n strikt kosmetiskt ut-
seende. Vid ringa eller méttlig klitorishypertrofi behéver klito-
risreduktion inte utféras, och da kan eventuell vaginalplastik
senareliggas till puberteten. Det ir viktigt att vara medveten
om att klitorishypertrofi ser mer uttalad ut hos ett nyfott barn
4n vid 2-3 manaders alder (sirskilt efter insatt behandling vid
CAH). Det ar en allmént spridd uppfattning att det &r viktigt
med kirurgi under forsta levnadsaret av kosmetiska skél for att
minska fordldrarnas stress och oro och forbéttra forélder—
barnrelationen. Det saknas dock vetenskapligt stod for detta.

Om allt ar tillfredsstillande vid efterkontrollen gors nésta
anatomiska kontroll strax fére puberteten, tillsammans med
en erfaren gynekolog. D4 planeras eventuell klitoris- och vagi-
nalplastik eller dilatationsbehandling av icke-opererade pati-
enter och kompletterande operationer/dilatationer av patien-
ter som opererats som spiadbarn. Dessa utfors forst vid 13-17
ars alder, nar flickan sjilv r motiverad. Inga ytterligare rutin-
massiga kontroller av yttre genitalia behovs och ska inte heller
utforas, eftersom de kan uppfattas som integritetskrinkande.
Av samma orsak ska upprepade undersékningar av genitalia
undvikas.

Franvaro av vagina kréver (med fa undantag) vaginalrekon-
struktion i adolescensen, vid en tidpunkt da patienten &r psy-
kologiskt motiverad och kan vara delaktig i processen. De tek-
niker som anvinds, sjilvdilatation, hudsubstitution och tarm-
vaginalrekonstruktion, har alla sina férdelar och nackdelar.

Stéillningstagande till eventuell gonadexstirpation gors av
DSD-teamet pa grundval av diagnos och malignitetsrisk och i
samrad med foraldrar/patient.

Konshormonsubstitution

Hypogonadism &r vanlig hos patienter med DSD. Tidpunkten
for start av hormonell substitutionsbehandling for att induce-
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ra och underhalla pubertetsutvecklingen kan variera. Sadan
behandling ar viktig ocksa for psykosexuell utveckling och
mognad.

Psykologiskt omhédndertagande

Det ar viktigt att psykologiskt stod ges av personal med specifik
kompetens om DSD och att detta sedan utgor en integrerad del
avuppfoljningen. Nir ett barn f6ds med oklart kon ar det ange-
laget att den i teamet med psykologisk/psykiatrisk kompetens
traffar fordldrarna tidigt i forloppet for att dels bedéma beho-
vet av utvidgat krisst6d, dels etablera en kontakt pa ett tidigt
stadium.

Den forsta kontakten med foraldrarna till ett barn med
oklart kon ar viktig, eftersom det forsta intrycket ofta lamnar
livslanga spar. Ordentligt med tid maste avsittas for diskussion
och fragor fran fordldrarna. Oppen kommunikation med pati-
enter och familjer ar viktig. Formerna och tidpunkten f6r in-
formation om medicinska fakta, sisom karyotyp, gonader och
framtida mojlighet for fertilitet, maste individualiseras. Det &r
Oonskvirt att informationsprocessen planeras tillsammans
med forédldrarna redan fran tidpunkten f6r diagnos. Studier vid
andra kroniska sjukdomstillstind och vid adoption har visat
att tidig information ger battre psykosocial anpassning.

Psykosocial anpassning och livskvalitet
God livskvalitet innefattar bl a att kdnna attraktion, bli kér, ha
formaga att utveckla intima relationer, ha fullgod sexuell funk-
tion och ha méjlighet att gifta sig och fa barn oavsett biologiska
markorer for kon. Det psykologiska stodet ska inrikta sig pa de
olika problem man erfarenhetsméssigt vet brukar uppkomma
hos dessa patienter. Det &r t ex inte ovanligt att de uttrycker
sexuell aversion, vilket kan misstolkas som nedsatt libido. En
del patienter undviker néra férhallanden av ridsla for att bli
ratade, vilket dr viktigt att bearbeta. Man kan ocksa behova ge
rad i processen att bygga ett forhallande med en partner.

Fokus maste vara pa personliga relationer och inte bara pa
sexuell funktion. Tonarspatienter méste ges mojlighet att tala
konfidentiellt utan férdldrarnas nirvaro. Remiss till sexolog
kan ocksa behdvas. Stédorganisationer kan ge patienten maj-
lighet att tala om sina funderingar pa ett bra sétt.

I Sverige finns sedan manga ar en intresseforening for CAH
(<http://www.cah.se>) dessutom haller en stodforening for alla
former av DSD pa att byggas upp (<http://www.inis-org.se»).

Slutsats

Allmént sett ar var kunskap om resultaten av nuvarande be-
handling vid oklart kén otillricklig. Aven om diagnostiken och
behandlingen forbéttrats de senaste aren behévs ytterligare
uppféljningsstudier manga ar framover for att 6ka kunskapen
om DSD, vilket ar ytterligare en anledning till att behandlingen

1
EFAKTA 3

De fyra DSD-centra i Sverige

och kontaktpersoner

e Karolinska Universitetssjuk-
huset Solna: Anna Norden-
strom, barnendokrinolog, Gundela Holmdabhl, barn-
Agneta Nordenskjold, barn- kirurg
kirurg e Universitetssjukhuset MAS,

e Akademiska barnsjukhu- Malmao: Johan Svensson,
set, Uppsala: Maria Halldin, barnendokrinolog, Christi-
barnendokrinolog, Géran na Clementson-Kockum,
Lackgren, barnkirurg barnkirurg

e Ostra sjukhuset och Sahl-
grenska Universitetssjukhu-
set, Goteborg: Annika
Reims, barnendokrinolog,
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av dessa patienter bor centraliseras. Férhoppningsvis kommer
toleransen i samhéllet for personer med avvikande kénsut-
veckling att 6ka, pA samma sitt som har skett for homosexua-
litet. Konstillhorighet dr och kommer under 6verskadlig tid att
forbli en central fraga for dem som drabbas. Det ér darfor vik-
tigt att de redan som nyfédda kommer under kompetent vard.
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