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Streszczenie
Okreslenie zaburzenia rozwoju ptci (ZRP) jako termin medyczny pojawilo sie stosunkowo niedawno. Wystq-
pienie zaburzen w réznicowaniu plciowym, skutkujgce nieprawidiowosciami w budowie zewnetrznych i/lub
wewnetrznych narzqddw plciowych, dotgd okreslano terminami obojnactwo, interseksualizm, czy hermafro-
dytyzm, ktére pacjenci i ich rodziny uznawali za stygmatyzujqce 1 wywolujqce cierpienie psychiczne. Stqd
zrodzit sie pomyst wprowadzenia bardziej neutralnej terminologii. W 2006 roku opublikowano konsensus
zawierajgcy propozycje wprowadzenia nowej klasyfikacji oraz postepowania w przypadkach ZRR Konsensus
wypracowali eksperci zamerykariskiego towarzystwa Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society (LWPES)
oraz europejskiego European Society for Pediatric Endocrinology (ESPE). Zaproponowana przez nich defi-
nicja obejmuje wszelkie wrodzone zaburzenia, w ktérych nieprawidlowy jest rozwdj ptci chromosomalney,
gonadalnej, genitalnej, fenotypowej i psychicznej. Réwnoczesnie z nowym nazewnictwem, w ramach
konsensusu zaproponowano najbardziej optymalne zalecenia diagnostyczne oraz terapeutyczne. Nadal
trwajq jednak prace nad niebudzgcym wqtpliwosci algorytmem postepowania u dzieci i dorostych z ZRP
Stowa kluczowe: réznicowanie plci, pte¢ chromosomalna, pte¢ gonadalna, ple¢ genitalna, pte¢ fenotypowa, pte¢
psychiczna, zaburzenia rozwoju plci, ZRP z kariotypem 46,XY, ZRP z kariotypem 46,XX
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Abstract
Disorders of sex development (DSD) as a medical term appeared relatively recently. Disorders of sex dif-
ferentiation resulting in abnormalities in external and]/or internal genitals were called hermaphroditism or
intersexuality, and were regarded by patients and their families as stigmatizing and causing mental suffering.
Thus was born the idea of a more neutral terminology. In 2006, a consensus with proposals to introduce
a new classification and treatment for DSD was published. The consensus was established by experts from
the American Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society (LWPES) and the European Society for Pediatric
Endocrinology (ESPE). The new definition includes all inherited disorders in which there is abnormal de-
velopment of the chromosomal, gonadal, genital, phenotypic and psychic sex. Attempts to develop more
optimal diagnostic and therapeutic recommendations are being made simultaneously with the new definition.
However, work is still underway to develop an unambiguous algorithm in children and adults with DSD.
Key words: sex differentiation, chromosomal sex, gonadal sex, genital sex, phenotypic sex, psychic sex, disorders
of sex development, 46,XY DSD, 46,XX DSD
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Wstep

Zaburzenia rozwoju plci (ZRE ang. disorders of sex
development [DSD]) sq rzadkie. W Europie, w latach
2006—2010 czestos¢ ich wystepowania wynosita 0,57/10
tys. noworodkéw/rok [1]. Polegajg one na powstaniu
niezgodnosci miedzy plciq genetyczng, gonadalng,
genitalng, fenotypowq (somatyczng) i psychiczng. Roz-
pozngje sie je w przypadku: 1) obecnosci obojnaczych
gonad (jajnikowo-jgdrowe ZRP), 2) maskulinizacji plci
zenskiej (ZRP u osob bez chromosomu Y w kariotypie),
na przyklad przy wrodzonym przeroscie nadnerczy,
niedoborze aromatazy lozyskowej, guzie jajnika lub
nadnerczy produkujgcym androgeny u matki w okresie
cigzy, 3) niedostatecznej maskulinizaciji plci meskiej
(ZRP u 0sdb z chromosomem Y w kariotypie), miedzy
innymi przy dysgenezji jgder, defekcie w biosyntezie
androgenow, niewrazliwosci na androgeny [2].

Poniewaz zaréwno nasilenie zaburzenia, jak i jego
forma, mogqg by¢ rézne, nie zawsze jest mozliwe
jego rozpoznanie zaraz po urodzeniu. Najczestszym
objawem jest istnienie posrednich, miedzy meskimi
a zenskimi, form budowy narzgdéw plciowych zaréwno
zewnetrznych, jak i wewnetrznych. Nie jest to jednak
regulg, poniewaz nieprawidlowosci mogqg dotyczyc
tylko wewnetrznych lub tylko zewnetrznych narzgddw
plciowych. Przyjmuje sie, ze wystepowanie ZRP mogqg
sugerowac: 1) niezgodno$é kariotypu ocenianego
prenatalnie z fenotypem po urodzeniu, 2) obcigzajgey
wywiad rodzinny i cigzowy oraz 3) nieprawidlowa
budowa narzgdow plciowych. Poniewaz okreslenia
plci dziecka standardowo dokonuje sie na podstawie
wyglgdu zewnetrznych narzgdow pliciowych, jezeli
nie pozostawiajg one wqtpliwosci, zwykle nie zleca
sie badania kariotypu. Dziecko jest rejestrowane
(pte¢ metrykalna, urzedowa) i wychowywane zgodnie
z przeswiadczeniem, ze jego ple¢ odpowiada wyglg-
dowi zewnetrznych narzgdéw plciowych. W wiekszosci
przypadkow ZRP sq jednak rozpoznawane juz w okre-
sie noworodkowym. Objawy u noworodka wskazujgce
na koniecznoéé przeprowadzenia niestandardowych
badan to: 1) obojnacze (trudne do jednoznacznego zde-
finiowania) narzqdy plciowe; 2) glebokie spodziectwo,
mate pracie (mikropenis), dwudzielna moszna, niezstqg-
pione jgdra; 3) pozornie meskie zewnetrzne narzgdy
plciowe bez wyczuwalnych jgder; 4) zenskie zewnetrz-
ne narzqgdy plciowe z przepuklinami pachwinowymi;
5) izolowane powiekszenie techtaczki i/lub zros$niecie
warg sromowych; 6) nieprawidlowe narzgdy plciowe
polgczone z zespolem wad wrodzonych. W badaniu
zewnetrznych narzgddw plciowych powinno sie ocenié:
1) wielkos¢ zawigzka praciaftechtaczki (tzw. wyrostka
fallicznego) oraz obecnos¢ nici $ciegnistych przygi-
najgcych wyrostek, 2) miejsce ujscia cewki moczowej,

3) obecnoé¢ ujscia pochwy (pojedyncze lub wspdlne
ujscie pochwy i cewki moczowej na kroczu), 4) rozwdj
fatdéw wargowo-mosznowych i stopien ich zro$niecia,
5) mozliwosé lokalizacji gonad za pomocq palpacii.

Jezeli ZRP nie zostaly rozpoznane w okresie no-
worodkowym, najczesciej do rozpoznania dochodzi
dopiero w okresie dojrzewania. Na wystepowanie za-
burzen mogq wéwcezas wskazywad: 1) opdznione bgdz
niepetne dojrzewanie plciowe, 2) wirylizacja dziewczyn-
ki, 3) pierwotny brak miesigczki, 4) rozwdj gruczotéw
sutkowych u chtopca, 5) cykliczny krwiomocz u chlopca
[3]. Pojawienie sie takich objawow jest zwykle szokiem
zaréwno dla dziecka, jak i dla niczego nie$wiadomej
rodziny. Postepowanie diagnostyczne i terapeutyczne
wymaga wspodlpracy specjalistéw z wielu dziedzin:
genetyki, endokrynologii, radiologii, ginekologii, andro-
logii, urologii, seksuologii, patomorfologii i psychologii.
Pacjenci powinni wiec by¢ bezwzglednie kierowani do
wysokospecijalistycznych osrodkéw.

Kariotyp powinien by¢ zbadany u kazdego dziec-
ka z ZRP ale nie oznacza to, ze wynik tego badania
przesqdza jednoznacznie o wyborze plci. Wykonuje
sie ponadto badania obrazowe (ultrasonogratfia, ure-
trografia wstepujogca oraz cystouretroskopia polgczona
z genitografig i rezonans magnetyczny) gonad oraz
wewnetrznych narzgdow plciowych w celu oceny ich
potozenia i budowy. Badania hormonalne stezenia
gonadotropin, biatkowego hormonu antymiullerowski
(AMH, anty-mtillerian hormone) i testosteronu ocenia-
jg czynno$¢ jagder. W dalszej dokladnej diagnostyce
wykorzystuje sie testy stymulacyjne z ludzkg gonadotro-
ping kosmowkowq (hCG) i hormonem kortykotropowym
(ACTH, adrenocorticotropic hormone) w celu wykrycia
blokéw enzymatycznych steroidogenezy w jgdrach
i nadnerczach oraz rezerwy w zakresie wytwarzania
testosteronu. Ocena stezenia 17-hydroksyprogestero-
nu (17-OHP) i androstendionu w surowicy oraz profilu
steroidowego w moczu metodqg chromatografii ga-
zowej/spektrometrii mas (GC/MS) jest przydatna do
rozpoznania wrodzonego przerostu nadnerczy. Wynik
badania histopatologicznego bioptatéw z gonad lub
calych gonad po ich usunieciu wskazuje na rodzaj
zaburzenia gonadogenezy oraz na zagrozenie nowo-
tworowe. Dla potwierdzenia rozpoznania stosowane sq
genetyczne badania molekularne. Sekwencjonowanie
catego gonomu by¢ moze pozwoli wkrotce na wykrycie
rzadszych przyczyn ZRR

Réznicowanie piciowe cztowieka

Réznicowanie plciowe zalezy od mechanizmdw ge-
netycznych, ale takze embrionalnych, hormonalnych,
metabolicznych i receptorowych [4]. Na ostateczne
uksztattowanie plci majg jednak wplyw takze czynniki
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spoteczne i kulturowe. Réznicowanie plciowe jest
procesem przebiegajgcym kaskadowo, co oznacza,
ze powodzenie kazdego kolejnego etapu zalezy od
pomyslnego zakonczenia wezesniejszego etapu. Aby
mogtla powstad ple¢ meska, musi zaistnie¢ wiecej
czynnikéw niz w przypadku réznicowania w kierunku
zenskim. W uproszczeniu mozna powiedzied, ze plec¢
zenska ksztaltuje sie w sposéb bardziej pasywny, po-
przez zaniechanie niektérych dziatan, jokie majg miej-
sce w procesie determinacii plci meskiej. Roznicowanie
w kierunku meskim jest bardziej aktywne, dynamiczne,
wymaga spelnienia wiekszej liczby warunkéw, dlatego
rodzi tez wiecej mozliwos$ci powstania zaburzen [5].
Prawidtowy rozwoj plciowy oznacza zgodnosc¢ miedzy
plcig genetyczng, gonadalng, genitalng, somatyczng
(fenotypowq) oraz psychiczng.

Wyrdznia sie kilka gtéwnych etapdw réznicowania
plciowego: 1) genetyczna determinacija plci, 2) rozni-
cowanie gonad, 3) rozwdj wewnetrznych i zewnetrz-
nych narzgdéw plciowych, 4) réznicowanie plciowe
osrodkdéw mozgowych, 5) dojrzewanie plciowe. Pled
genetyczna jest determinowana w czasie zaptodnienia
poprzez polgczenie sie komérki jojowej zawierajgcej
chromosom plciowy X z plemnikiem niosgcym chro-
mosom pliciowy X lub Y. Pod pojeciem genetycznej
determinacii pici poza powstaniem zygoty o ukladzie
chromosoméw plciowych XX (zenskim) lub XY (me-
skim), rozumie sie obecnos¢ prawidtowego materiatu
genetycznego odpowiedzialnego za réznicowanie
pierwotnej, niezréznicowanej gonady w kierunku
jagdra lub jajnika. Niezréznicowana poczgtkowo plo-
dowa gonada jest bipotencjalna, czyli ma mozliwosc
przeksztalcenia sie zaréwno w kierunku meskim, jak
izenskim. Do okoto 6. tygodnia zycia plodowego rozwdj
gonady pierwotnej jest jednakowy u obu plci, dopiero
po tym czasie roznicuje sie ona w jgdro lub w jajnik.
Przeksztalcenie pierwotnej gonady w jgdro zalezy
miedzy innymi od obecnosci i aktywnosci genu SRY
na ramieniu krotkim chromosomu Y (sex determining
region Y). Przeksztalcona w jgdro gonada pierwotna
rozpoczyna czynnos¢ hormonalng. Od 7. tygodnia
zycia ptodu zlokalizowane w jgdrach komorki Leydiga
rozpoczynajqg biosynteze testosteronu. Produkcja testo-
steronu ptodowego w okresie miedzy 8. a 20. tygodniem
cigzy determinuje réznicowanie meskich wewnetrznych
narzqgddw plciowych (najgdrza, nasieniowody, peche-
rzyki nasienne) z przewodow srodnerczowych Wolfa,
oraz zewnetrznych narzgdéw plciowych (moszna,
pracie, meska cewka moczowa) z zatoki moczowo
-plciowej. Wytworzenie meskich zewnetrznych narzg-
déw plciowych wymaga miejscowego przeksztatcenia
testosteronu do dihydrotestosteronu (DHT). Kolejny
etap skomplikowanej drogi do wytworzenia plci meskiej
to wspdltdziatanie z receptorami androgenowymi. Ich

brak lub niewla$ciwa czynnos¢, nawet przy prawidio-
wej biosyntezie testosteronu i DHT, prowadzi do nie-
prawidtowej maskulinizacji ptodu meskiego. Poniewaz
w pierwszych tygodniach rozwoju zarodka wystepujg
zawigzki przyszlych narzgdow plciowych zardéwno
meskich, jak i zenskich, musi zostaé¢ spetniony jeszcze
jeden warunek. Od okolo 8 tygodnia komorki Sertole-
go jgdra syntezujgq AMH. Hormon ten powoduje zanik
przewodow Millera (przewody przy$réodnerczowe), za-
wigzkéw zenskich wewnetrznych narzgdow piciowych.

W przypadku plodéw genetycznie zenskich go-
nada pierwotna przeksztalca sie w jajnik. Dla morfo-
genezy jajnika zasadnicze znaczenie ma gen DAX-]
w chromosomie X. Dalsze réznicowanie w kierunku
zenskim, czyli wytworzenie zenskich wewnetrznych
i zewnetrznych narzgdéw plciowych zachodzi bez
udziatu czynno$ci hormonalnej jajnikéw i jest niejako
odpowiedzig na brak AMH i androgenow. Brak AMH
powoduje, ze przewody Mullera przeksztalcajg sie
w zenskie wewnetrzne narzgdy plciowe (jajowody, ma-
cice, gérng czes$c¢ pochwy). Brak testosteronu powoduje
zanik przewoddw Wolfa. Z kolei brak DHT umozliwia
powstanie zewnetrznych zenskich narzgdéw plciowych
(techtaczka, wargi sromowe mniejsze i wieksze, dolna
czes¢ pochwy, zenska cewka moczowa).

Na pleé psychiczng sktadajg sie: identyfika-
cja plciowa, rola plciowa oraz psychoorientacja
plciowa. Wytwarzanie sie plci psychicznej jest
zwigzane z predyspozycjg genetyczng, wplywem
hormondéw plciowych w okresie plodowym i wkrétce
po urodzeniu, kiedy réznicuje sie podwzgorze i ukiad
limbiczny, oraz z dzialaniem czynnikéw spotecznych
i kulturowych do okresu dojrzatosci plciowej. Jeszcze
w latach 70. XX wieku, w sytuacji przyjscia na swiat
dziecka z nieprawidtowymi narzgdami plciowymi,
rekomendowano podejmowanie decyzji o plci wkrétce
po urodzeniu i jak najszybsze korekcje chirurgiczne
narzgdéw plciowych. Podstawq takiego postepowania
byla teoria seksualnej neutralnosci zaproponowana
przez psychologéw Moneya i Schwarza [6]. Wedlug
niej poczgtkowo niezdeterminowane seksualnie dzieci
rozwijajg sie w kierunku danej plci pod wplywem do-
$wiadczen zyciowych i oddziatywania otoczenia. Inny
psycholog, M. Diamond, a nastepnie kolejni badacze,
wskazali na mozliwo$¢ biologicznego, utrwalonego,
wczesnorozwojowego charakteru plci psychicznej [7].
Obecnie wielu badaczy uwaza, ze pte¢ psychiczna ma
podloze neurobiologiczne i ze wiekszos¢ dymorticz-
nych plciowo cech mdézgu ma charakter trwaly i nie
udgje sie ich odwrdcié za pomocq terapii hormonalne;j
czy psychologicznej [8].

Réznicowanie plciowe mézgu odbywa sie w cza-
sie cigzy oraz w okresie noworodkowym, a zalezy od
obecnoéci testosteronu u plodéw meskich oraz jego
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Tabela 1. Klasyfikacja i nomenklatura stosowane w zaburzeniach rozwoju ptci przed i po 2006 roku

Stara klasyfikacja

Nowa klasyfikacja

Nazwa angielska

Interseksualizm, obojnactwo,

hermafrodytyzm (ZRP)

Zaburzenia rozwoju pici

Disorders of sex development (DSD)

Obojnactwo rzekome meskie

Zaburzenie rozwoju plci
z kariotypem 46,XY
(46,XY ZRP)

46,XY disorders of sex development
(46,XY DSD)

Obojnactwo rzekome zenskie

Zaburzenie rozwoju ptci
z kariotypem 46,XX
(46,XX ZRP)

46,XX disorders of sex development
(46,XX DSD)

Obojnactwo prawdziwe

Jajnikowo—jadrowe ZRP

Ovotesticular DSD

Mezczyzna XX
lub odwrdcenie ptci 46,XX

Jadrowe ZRP z kariotypem 46,XX
(46,XX jadrowe ZRP)

46,XX testicular DSD

XY odwrdcenie pici

Catkowita dysgenezja gonad

46,XY complete gonadal dysgenesis

z kariotypem 46,XY

braku u ptodéw zenskich. U noworodkéw plci meskiej
stwierdza sie wysokie stezenie testosteronu we krwi
miedzy 1. a 4. miesigcem zycia. Prawdopodobnie
w tym okresie rozwijajq sie struktury w médzgu odpo-
wiedzialne za meskq identyfikacje ptciowq. Wykazano
réznice w wielkoéci niektérych jgder podwzgorza, i to
zarowno miedzy kobietq i mezczyzng, jok i miedzy
mezczyznami homo- i heteroseksualnymi [9]. Poczucie
przynaleznosci plciowej ujawnia sie zwykle miedzy dru-
gim a trzecim rokiem zycia. U genetycznych chiopcdw,
ktorzy rodzqg sie z obojnaczymi narzgdami ptciowymi
z powodu defektu w wytwarzaniu lub oddziatywaniu
testosteronu, a takze u genetycznych dziewczynek
z obojnaczymi narzgdami piciowymi z powodu nadmia-
ru testosteronu, moze wystqpi¢ niezgodno$¢ miedzy
plcig genetyczng a plcig psychiczng.

Nowa nomenklatura i postepowanie
w przypadkach zaburzen rozwoju plci

Proces réznicowania plciowego jest wieloetapowy,
dlatego wystgpienie nieprawidiowosci na kazdym
z kolejnych etapdw skutkuje réznymi formami zabu-
rzen i réznym ich nasileniem. Zaburzenia rozwoju plci
klasytikuje pod wzgledem postaci klinicznej najnowsza
nomenklatura, ktorg przyjeto w 2006 roku. Konsensus
w tej sprawie zostal opracowany przez 50 ekspertéw
z amerykanskiego towarzystwa Lawson Wilkins Pedia-
tric Endocrine Society (LWPES) oraz European Society
for Pediatric Endocrinology (ESPE). Przyjety w Chicago
dokument proponuje nowg nomenklature, klasyfikacje
oraz postepowanie w przypadkach ZRP Terminologia
stosowana przed przyjeciem konsensusu (tab. 1) wzbu-
dzata wiele watpliwosci przede wszystkim z powodu
jej pejoratywnego w potocznym rozumieniu brzmienia.
Okreslenie pacjenta terminem ,,obojnak”, ., hermafro-
dyta” czy ,interseksualista” bylo zrédlem cierpienia
psychicznego dla pacjenta i jego rodziny. Twércy kon-

sensusu uznali, ze najwlasciwsze bedzie stosowanie
terminologii neutralnej, opisowej, uwzgledniajgcej
etiologie genetyczng [10]. Poniewaz uzywane wczesniej
terminy: obojnactwo, hermafrodytyzm i interseksualizm
ograniczaly sie jedynie do rozpoznania nieprawidlowo
zréznicowanych narzgdéw plciowych, postanowiono
rozszerzy¢ definicje. Obecnie terminem ZRP okresla
sie wrodzone zaburzenia, w ktérych nieprawidlowy
jest rozwdj nie tylko plci fenotypowej i genitalnej, ale
tez plci genetycznej, chromosomalnej. Przedlozone
w konsensusie zmiany sq prébg klasyfikacji zaburzen
rozwoju plci na podstawie rodzaju kariotypu. Autorzy
konsensusu wprowadzili trzy podstawowe grupy:
1) ZRP zwigzane z zaburzeniami chromosomalnymi,
2) ZRP zwigzane z kariotypem meskim (46,XY) oraz
3) ZRP zwigzane z kariotypem zeniskim (46,XX) (tab. 2).
Nalezy zwréci¢ uwage, ze w miejsce wcigz jeszcze
spotykanego w wielu publikacjach terminu obojnactwo
prawdziwe, nowa nomenklatura proponuje uzywanie
terminu jajnikowo-jgdrowe ZRP a zamiast obojnactwo
rzekome meskie terminu ZRP z kariotypem 46,XY oraz
zamiast obojnactwo rzekome zenskie terminu ZRP
z kariotypem 46,XX.

Watpliwoéci dotyczg nie tylko terminologii stosowa-
nej przy ZRE dle tez sposobu postepowania terapeu-
tycznego. Wiele kontrowersji budzi optymalny czas,
w ktorym powinno sie rozpoczynac terapie. Zgodnie
z nowymi wytycznymi zalecane jest odroczenie decyzji
okreslajgcej pte¢ noworodka do czasu oceny przez
specjalistow z roznych dziedzin. Odroczenie decyzji,
choé¢ moze budzié¢ zrozumialy sprzeciw rodzicéw,
zmniejsza ryzyko blednej diagnozy i pozwala na bar-
dziej skuteczne dziatania terapeutyczne. Pacjent i jego
rodzina powinni otrzyma¢ wsparcie psychologiczne
na kazdym etapie postepowania diagnostycznego
i terapeutycznego. Wazny jest tez kontakt z grupami
wsparcia, ktére funkcjonujg juz w wielu krajach [11].
W postepowaniu z rodzing pacjenta wazny jest szcze-
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Tabela 2. Przyktadowa klasyfikacja zaburzen rozwoju ptci wg konsensusu LWPES/ESPE.

Chromosomalne zaburzenia
rozwoju pfci
(Chromosomalne ZRP)

Zaburzenia rozwoju pfci
z kariotypem 46,XY
(46,XY ZRP)

Zaburzenia rozwoju pici
z kariotypem 46,XX
(46,XX ZRP)

45,X

(zespdt Turnera i warianty)

47 XXY

(zespdt Klinefeltera i warianty)

Zaburzenia rozwoju jader
czysta dysgenezja gonad (zespot Swyera)
czesciowa dysgenezja gonad
zespoty zaniku jader
jajnikowo-jagdrowe ZRP

Zaburzenia rozwoju jajnikow
jajnikowo-jadrowe ZRP
jadrowe ZRP
(np. SRY+, dup SOX9)
dysgenezja gonad

45,X/46,XY

(mieszana dysgenezja gonad
i jajnikowo-jgdrowe ZRP)
46,XX/46,XY
(jajnikowo-jadrowe ZRP)

Zaburzenia w biosyntezie lub dziataniu
androgenéw
defekty biosyntezy androgendéw (mutacje
genodw dla 17BHSD, 5a reduktazy, StAR)
zaburzenia czynnosci androgenow (ze-
spoty niewrazliwosci na androgeny)
defekty receptora LH (aplazja lub hipopla-

Nadmiar androgenéw
ptodowy (np. wrodzony przerost
nadnerczy)
tozyskowo-ptodowy
(np. niedobdr aromatazy)
pochodzenia matczynego (luteoma,
jatrogenny)

zja komérek Leydiga)
zaburzenia biosyntezy AMH lub mutacje
genu dla receptora AMH (zespot
przetrwatych przewodéw Miillera)

Inne
spodziectwo
wynicowanie kloaki
inne wady zfozone

Inne
wady embrionalne (wynicowanie kloaki,
atrezja pochwy, macicy, inne wady
ztozone)

gdlnie pierwszy kontakt i przekazywane informacije
na temat zaburzen u dziecka [12]. Rodzice powinni
zrozumied¢, ze wada narzgdéw piciowych nie jest
niczym wstydliwym, ze nalezy jq traktowaé jok wady
rozwojowe innych narzgdéw. Zasadg powinno byé,
ze rodzina pacjenta uczestniczy w planowaniu po-
stepowania terapeutycznego na wszystkich etapach
rozwoju pacjenta. Rodzice powinni mie¢ pelne prawo
do zachowania tajemnicy na temat rodzaju zaburzenia.
To wazne, poniewaz ktopot z okresleniem pici jest dla
pacjenta i jego najblizszych stygmatyzujgcy.
Kolejnym problemem jest decyzja o podjeciu czesto
nieodwracalnych interwenciji chirurgicznych. Korek-
cja narzgddéw plciowych na wezesnym etapie zycia
zmniejsza ryzyko wystgpienia problemdéw psycholo-
gicznych, rodzi jednak ryzyko pomyltki co do pdzniej-
szego poczucia przynaleznosci plciowej [13—16]. Do
czasu ujawnienia sie identyfikaciji plciowej pomiedzy
drugim a trzecim rokiem zycia nie ma mozliwosci
diagnostyki plci psychicznej. Decyzja o wyborze plci,
a co za tym idzie takze o kierunku operacii chirur-
gicznych narzgddéw plciowych, na wezesnym etapie
zycia podejmowana jest wiec wylgcznie na podstawie
przestanek medycznych. Zespot specjalistéw (zwykle
chirurg, endokrynolog i genetyk) w porozumieniu z ro-
dzicami dziecka, okresla na podstawie wynikow badan
genetycznych, oceny hormonalnej czynnosci gonad
i budowy anatomicznej zewnetrznych i wewnetrznych
narzqddw plciowych, jaka pled jest najbardziej praw-
dopodobna. Obserwujgc praktyke w postepowaniu
w przypadkach ZRP w ostatnich 30 latach, mozna

bylo zauwazy¢ tendencje, by u dziecka urodzonego
z obojnaczymi narzgdami plciowymi wybieraé raczej
pled zenskq ze wzgledu na lepsze warunki anatomicz-
ne przeprowadzenia korekciji chirurgicznej narzgddw
plciowych w kierunku zenskim [16, 17]. Wyniki badan
prowadzonych przez Szarras-Czapnik i wsp. [17]
sugerujq, ze nawet jesli efekt chirurgiczny i leczenie
hormonalne daly dobre efekty, u oséb z nadang zetiskg
plcig metrykalng wystepowaly problemy z identytikacjg
plciowqg. W badaniach tych oceniano 19 pacjentow
wwieku 17—26 lat z meskq plcig genetyczng i zaburze-
niami rozwoju plciowego z powodu dysgenezji gonad.
Wszyscy z nadang po urodzeniu meskq plcig metrykal-
ng wykazywali meskq identyfikacje plciowq. Sposrod
pacjentow z nadang plcig zenskqg okoto 22% wykazy-
wato brak identytikacii zeniskiej. Niektére z pacjentek,
mimo zadowalajgeych wizualnych efektéw terapii, poza
tym, ze nie identyfikowaly sie z nadang plcig, mialy
tez wiecej problemdéw w funkcjonowaniu spotecznym
niz pacjenci z ZRP funkcjonujgcy jako mezczyzni.
W doroslym zyciu czesciej zgtaszaly problemy w zyciu
seksualnym. U badanej grupy pacjentéw problemy
z akceptacijq plci dotyczyly trudnosci w zakwalifikowa-
niu sie zaréwno do grupy kobiet, jak 1 grupy mezczyzn.
Obserwowano sklonno$¢ do umieszczania siebie
.pomiedzy plciami”, rozumiang jako pragnienie bycia
kims, kto nie jest ani mezczyzng, ani kobietq [16, 17].
Najwiecej niezgodnosci pomiedzy plcig nadang
w okresie niemowlecym a plcig psychiczng obserwo-
wano w przypadkach czes$ciowej niewrazliwosci na
androgeny oraz czesciowej lub mieszanej dysgenezji
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jader, gdzie mozliwa jest czynno$é hormonalna jgder
w okresie ptodowym. Dzialanie androgenéw w tych
przypadkach moze by¢ bowiem niewystarczajgce do
maskulinizacji narzgddéw plciowych, ale wystarczajgce
dla maskulinizacji mézgu.

Wezesne interwencje chirurgiczne u dzieci z ZRP
sq coraz czesciej krytykowane przez stowarzyszenia
pacjentéw oraz przez bioetykédw, ktorzy oceniajq taki
tryb postepowania jako niezgodny z prawami pa-
cjenta. W niektérych krajach, szezegdlnie tam, gdzie
bardzo aktywne sq grupy wsparcia i stowarzyszenia
pacijentow z ZRE uksztaltowala sie w ostatnich latach
tendencja do odwlekania decyzji o podjeciu dziatan
medycznych w kierunku okreslonej plci u dziecka,
ktore urodzito sie z obojnaczymi narzgdami plciowymi.
Sg nawet zwolennicy tego, by czekaé¢ az do momentu
samodzielnej decyzji pacjenta, czyli do okresu doro-
slosci. Takie rozwigzanie budzi jednak wiele wqtpli-
wosci zwigzanych z funkcjonowaniem dziecka z ZRP
w $rodowisku réwiesniczym. Jest zasadne, by w miare
mozliwosci ograniczac¢ psychologiczne skutki braku
decyzji o wyborze plci. Na swiecie znane sg pojedyn-
cze przypadki dzieci wychowywanych bez okreslenia
plci. Z doswiadczenia w pracy z dzie¢mi z ZRP oraz
z ich rodzinami wynika, ze rodzice zwykle dgzg do jak
najszybszego zarejestrowania dziecka oraz mozliwie
szybkiego uformowania narzgdéw plciowych tak, by
nie pozostawialy one wqtpliwosci, z jokg plcig mamy
do czynienia. Kwestia ewentualnego ujawnienia sie
w przysziosci identyfikacji plciowej odmiennej od tej,
jakg wybrano w dziecinstwie, wydaje sie dla rodzicéw
drugorzedna. Fedele i wsp. [18] wskazujqg jednak, ze
bardzo wczesénie podejmowana plastyka chirurgiczna
narzqgddw plciowych wigze sie z wyzszym poziomem
stresu u rodzicéw dziecka z ZRP niz w przypadku od-
roczenia tych dziatan. Rodzice obawiajq sie, ze mogli
podjgé bledng decyzje, a jej skutki bedqg nieodwracal-
ne. Z kolei wstrzymywanie sie z decyzjg o korekciji na-
rzaddw plciowych u rodzicédw dziecka z ZRP powoduje
niepokdj, ze inni, obserwujgc dziecko, bedqg kwestio-
nowa¢ jego pte¢. Kolejna obawa dotyczy przyszltych
zachowan seksualnych. Niejednokrotnie zdarza sie, ze
rodzice dzieci z ZRP majg watpliwosci, czy nietypowa
budowa narzgddw plciowych nie bedzie powodowata
nietypowych zachowan seksualnych.

Nie wszystkich interwenciji chirurgicznych mozna
jednak unikng¢. Z uwagi na wysokie ryzyko nowotwo-
rzenia, w niektérych przypadkach zaleca sie usuniecie
nieprawidlowych gonad, tym samym pozbawia sie jed-
nak pacjenta szansy na produkcje wlasnych hormondw
plciowych oraz komérek rozrodezych [19, 20]. Obecnie
autorzy artykutu uczestniczg w europejskim projekcie
badawczym o akronimie DSD-Life, ktéry zmierza do
wypracowania modelu postepowania w przypadkach

ZRP Prace nad szczegdtowymi zaleceniami obejmujg
nie tylko postepowanie medyczne, ale w duzej mierze
zwracajg uwage na aspekty psychologiczne i jakos¢
zycia dzieci i dorostych pacjentéw z ZRP

Podsumowanie

Réznicowanie plciowe to wiele skomplikowanych
inie do konca poznanych proceséow biologicznych, kto-
re ostatecznie prowadzqg do wytworzenia jednoznacz-
nie meskich lub zenskich narzgdéw piciowych. Na-
stepstwem zaburzenia tych proceséw jest niezgodnosé
pomiedzy plcig genetyczng, gonadalng, genitalng,
somatyczng i psychiczng. Osoby z takimi zaburzeniami
iichrodziny sg narazone na wiele cierpien zwigzanych
z procedurami diagnostycznymi i terapeutycznymi,
ale takze stygmatyzaciq i wykluczeniem spotecznym.
Konsensus z 2006 roku na temat nomenklatury i poste-
powania w ZRP jest propozycjqg wprowadzenia bardziej
neutralnego nazewnictwa tych zaburzen i ma na celu
ochrone pacjenta przed dodatkowo obcigzajgcymi
czynnikami psychologicznymi. Nadal trwajg jednak
prace nad opracowaniem niebudzgcego wagtpliwosci
algorytmu postepowania u dzieci i dorostych z ZRP
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