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CINSIYET GELiSiM BOZUKLUKLARI

Esselamu aleykum ve rahmetullahi ve barakatuh,

Bir dnceki bolimde bir insanin cinsiyetinin nasil meydana geldigini aciklamis ve kromozom kavramindan bahsetmistik.
Bu bolimde anne karnindaki bebekte meydana gelebilecek hasarlardan ve bunun cinsiyete etkisinden bahsedecegiz.

insan, saglam bir dengeyle diizenlenmis harikulade kompleks bir gelisim gdsterir. Bu gelisimin her bir basamaginda pek
cok bozukluk gelisebilir. Bu bozukluklarin her biriicin kitaplar yazilmis, genis bir literatlr derlenmistir.

Biz burada, escinsellige dair akillarda yer etmis sorulardan birini aydinlatmak icin yalnizca kisa bir bakis acisi sunacagiz.

Escinsel mi dogdular?

Dollenmis yapi zigot, insani olusturan ilk hiicredir. Zigot yUksek farklilasma yetenegine sahiptir, hizla bolintr ve 2
haftanin sonunda annenin rahmine tamamen gdmulir. Bu gdmilmus yapinin adi artik “embriyo”dur.

Gebelikte, 38 hafta boyunca embriyoda planli ve peyderpey bir gelisim gdzleriz. Organlarin, sistemlerin ve dis
gorinusin gelisimi hassas bir kontrol sireciyle diizenlenmistir.

Anne; virUsler, radyasyon ve bazi ilaglar gibi ¢evresel etkilere maruz kaldiginda yahut bazi genetik faktorler sonucu
embriyoda bozukluklar gérilebilir. Bazi yaygin anomalilerin %50-60"inin nedeni ise bilinmemektedir.?

Anomaliler kictk ya da blyUk olabilir. Kulak kepcesinin gelisimindeki bozukluk kiicik defekt sayilirken; kalp, dolasim
sistemi yahut sinir sitemiyle ilgili bozukluklar blylk defektlerdendirler. Blylk gelisim defektleri olan embriyoyu
cogunlukla vicut ilk 6 haftada atar ve gebelik dustkle sonuglanir. Odaklandigimiz nokta cinsiyet gelisimi oldugu icin biz
yalnizca cinsiyeti etkileyen bozukluklara deginecegiz.

Bundan 6nce anne karnindaki gelisim sirecine bir gbz atalim.

Saglikli bir zigot tek bir hiicreyken cinsiyeti genetik olarak bellidir; XX kromozomlu kiz veya XY kromozomlu erkek.
Bununla birlikte erkek ve disi genital organlarin gelisimi anne karninda 7. Haftada baslar. ilk 7 hafta boyunca her iki
cinsiyetin de genital sistemi birbirine benzer. Bu nokta 6nemlidir, deginecegimiz bozukluklari anlamamiza yardimci
olacaktir.

Genital sistemin cinsiyete gore farklilasmasi hormonlarin kontroliindedir, bu hormonlar X ve Y kromozomlariyla
iliskilidirler. Hormonlar, kendilerine ait reseptérlere baglanarak islevlerini yerine getirirler. Eger embriyo erkekse Y
kromozomu “Testesteron” hormonu salgilatir. Boylece gelisim erkek yontne ilerler. Eger Y kromozomu yoksa disi
genital sistemi gelisir. Erkek yonine gelisim igcin muhakkak Y kromozomu ve testesteron gerekir. Bununla birlikte disi
yapisinin gelisimiicin iki X kromozomu gerekir. Cinsiyet belirlenmesinde X kromozomu Gzerindeki pek cok gen ve
bolgenin 6zel rolleri vardir.?

Cinsiyet gelisiminin 2 temel unsuru sunlardir:
1- Genetik yap!

2- Hormonal Faktorler

IMoore and Persaud, Klinik Yonleriyle insan Embriyolojisi.
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Normal slreci bir 6nceki bolimde agiklamistik. Bu normalden sapmanin nasil bozukluklarina sebep olacagini gorelim.
1- Genetik Yapi hasarlanmasi ile cinsiyet kromozomlarinin bozukluklarini kastederiz.

Bir anormal embriyoda cinsiyet kromozomlari 1 (X), 3 (XXX, XXY, XYY), 4(XXXX) adet ve daha fazla olabilir. Bu bebeklerin
hepsi canli dogmasa da, doganlar soyle gelisim gdsterirler;

X, Bireyin tek bir X kromozomunun bulunmasina Turner Sendromu (45,X) denir. Y kromozomu bulunmadigi igin disi
yonunde gelisim gosterirler. Tipik viicut gorintlsU ve cinsel olgunlasma yokluguyla karakterizedir. Ancak viicut
tarafindan Uretilemeyen hormonlar tedavi ile yerine konabilir. Tedavi alan hastalarin cinsel fonksiyonlari normal
olabilir. Turner sendromlu bebeklerin %99’u kendiliginden distkle sonuglanir.*

XXX, kromozomlu bireylerin cinsiyeti disidir. Gortiintsi normaldir, genellikle dogurgandir, %15-25’i orta dereceli zeka
geriligine sahiptir.

XXY, kromozomlu bireylerin cinsiyeti Y kromozomuna sahip olduklariigin erkektir. Bu durum Klinefelter Sendromu
olarak adlandirilir. Bu erkeklerin %40’inda anormal meme dokusu gelisimi gorulir ve klguk testislere sahiptirler.
Klinefelter sendromlu ¢ocuklarin 6grenme ve algilama sorunlari oldugu gosterilmistir.® Fazladan X kromozomuna sahip
olmalarindan 6tlrl Testesteron hormonlarinin salgilanmasi azalmistir. Genel olarak bu hastalar kisir kabul edilse de,
son yillarda uygulanan bazi yardimci Greme yontemleriyle cocuk sahibi olmalari mimkindir. Tedavide Testesteron
takviyesi kullaniimaktadir. Klinefelter sendromunun teshisi cinsel yonelimi etkilemez.

XYY, kromozomlu bireylerin cinsiyeti yine Y kromozomuna sahip olduklari icin erkektir. Gérinusleri normaldir,
genellikle uzun boyludurlar ve agresif davranislara sahiptirler.

Turner Sendromunun gorilme siklig 1/2000 canl dogumda, diger Gic anomalinin gorilme sikhigi ise 1/1000'dir.*

2- Hormonal Faktérler ic ve dis genital sistemin sekillenmesinde ana faktordir. Hormonlarin kendi reseptorlerine

baglanarak aktive oldugunu séylemistik. Bu mekanizma 2 hasarla karsilasabilir; ya hormon salgilanmasi bozulur ya da
hormonun islev gdrmesini saglayacak reseptorler bozulur.

Bu grupta Hermafroditizm ve Androjen Duyarsizlik Sendromundan bahsetmek uygun olacaktir.

Gergek hermafroditizm, yani ara cinsiyetli bireylerde kromozomdan bagimsiz olarak hem disi genital sistemi, hem de
erkek genital sisteminin bulunmasidir. Bu dokular cogunlukla fonksiyonel degildirler. Gercek hermafroditizmin nedeni
tam olarak anlasilamamistir. Cok nadir gorilir. Dogumda teshis konulursa aileyle birlikte cocugun yetistirilecegi
cinsiyete karar verilir ve ona yonelik coklu cerrahi tedaviler ve hormonal tedaviler uygulanir. Bu anlamda ¢ocugu
yetistirecek ailenin bilincli olmasi cocugun psikolojik ve fiziksel anlamda saglikli yetismesi icin cok dnemlidir. Ailenin bu
konudaki rold sanildigindan ¢ok daha blyuktir. Saglikli cocuklar dahi yetisme stirecinin psikolojik etkilerinden otiri
cinsel yénelim bozuklugu yasayabilirler. insaallah bu konuya 4. béliimde deginecegiz.

Ps6dohermafroditizm, yani yalanci hermafroditizm, bebegin cinsiyetinin disaridan bakilarak ayird edilememesi, genital
sisteminin hem kiz, hem de erkek genital sistemine benzemesidir. 2’ye ayrilir;

Disi psédohermafroditizmli bireyler XX kromozomlarina sahiptirler. Buradaki bozukluk hormonlarin asiri salgilanmasi
sebebiyle meydana gelir. ic genitaller normaldir ancak asir hormona maruz kalan dis genitaller erkek yéniinde bir
miktar gelisirler. Gebelik sirasinda anneye hormonal ajanlar verilmesi benzer bozukluklara sebep olmaktadir.

3 Tartaglia N, Ayari N, Howell S, D’Epagnier C, Zeitler P. 48,XXYY, 48,XXXY and 49,XXXXY syndromes: not just variants of
Klinefelter syndrome. 2011
4Moore and Persaud, Klinik Yoénleriyle insan Embriyolojisi.



Erkek psddohermafroditizmli bireyler XY kromozomlarina sahiptir. Buradaki bozukluk, erkek genital sisteminin
gelisimini saglayan testesteron hormonunun azligindan kaynaklanir. i¢ ve dis genitallerin durumu degisiklik
gostermektedir.

Androjen Duyarsizlik Sendromu ise hormonlarin baglandigi reseptorlerdeki bozukluk sonucu gelisir. 1/20000 canli
dogumda gorulen bu bireyler normal gériinimli disilerdir. Ancak XY kromozomlarina ve i¢ genital sistemlerinde
testislere sahiptirler. Bu sebeple Uretilen testesteron islevsiz kalmis ve disi ydnde gelisim meydana gelmistir. Rahimleri
genellikle yoktur ancak kor bir vajinalari vardir. Hastalar normal gériinimde oldugundan tani zordur. Genellikle adet
gérememe sikayetiyle doktora basvurmalari sonucu tani konur. Bu hastalarin testislerinin, kanser gelisim riski tasidig|
icin ¢cikarilmasi dnerilir.®> Genetik olarak erkek olan bu kisiler dogustan kadin goriinimlerinden dolayi bir kadin olarak
blylyup yetisirler. Cinsiyet kimlikleri ve cinsiyet yoniyle yetismeleri kadin oldugundan, erkeklik fikrinin belirmemesine
yardim etmek ¢cok énemlidir. Hastalara uygun bir dille gebe kalmasinin mimkin olmadigi anlatilir. ©

Dogumsal anomaliler; anne karninda meydana gelen bozukluklardir. Yukarida aciklamaya calistigimiz tim bu
hastaliklar dogumsal anomalilerdendir. Tanilari ge¢ ddnemde konabilir fakat yetiskin donemde sonradan gelismezler.

Tedavisi dogumun akabinde erken dénemde, gec tanili ise tani konuldugunda yapilir. Tedavide cerrahi proseddr,
ailenin bilinglendirilmesi, medikal ve psikolojik destek gibi yontemler kullanilabilir.

islam’da cinsiyet durumu karisik olan, kadin mi, erkek mi oldugu belli olmayan kisilere hiinsa denir.” Yukarida
saydigimiz gruplardaki bazi hastalar bu sinifa dahildir. islam hukukunda hiinsanin cinsiyetini belirlemede birtakim
kriterlere basvurulur. Muteber fikih kaynaklarinda bu kimselerin fikhi mevcuttur.

insanin fitratina, ruhuna ve aklina kiymet veren islam hukukunda hiinsalarin konumu saglikli kadin ve erkeklerden cok
farkl degildir. Hak ve sorumluluklari, temiz islam fikhinda mevcuttur.?

Bu hastaliklar, cinsel yonelim tercihinden ziyade fiziksel hastaliklar olarak nitelendirilebilir. Ve bu durum, tedavisinin
akabinde bilingle yetistirilen, ergin ve saglikli bir bireyin cinsiyet karmasasi ve cinsel ydnelim sapmalari yasamasina delil
degildir. Onurlu ve iffetli yasamak isteyen icin yol kolaylastiriimistir.
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Biz ona yolu gosterdik; (artik o,) ya stikredici olur ya da nankor.

{Insan Suresi 73. Ayet}

Ya bahsedilen “escinsellik geni” nedir? Yeni bir kesif midir, kim nasil kesfetmistir? Bir sonraki béliimde bundan
bahsedecegiz.
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