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Forstyrrelser i den somatiske
kjonnsutviklingen (1):
Nomenklatur og klassifikasjon
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Innledning

Hvert ar fgdes det rundt mellom 5 og 10 barn i
Norge med sa store misdannelser av genitalia at
det er usikkerhet rundt barnets kjonn ved fodsel.
Hvert slikt barn og deres familie har behov for et
sammensatt tilbud som bl.a. innebeerer spesialis-
ert diagnostikk, behandling og langtidsoppfelging
(1-4). Jergen Knudzon og Dagfinn Aarskog publis-
erte i 1992 og 1993 to artikler om forstyrrelser i
kjonnsdifferensieringen i Pediatrisk Endokrinologi
(5,6). Siden da har det veert en betydelig utvikling,
spesielt pa den diagnostiske siden, som gjer det
naturlig & omtale disse problemstillingene pa nytt.
| tillegg har The Lawson Wilkins Pediatric
Endocrine Society (LWPES) og The European
Society for Paediatric Endocrinology (ESPE) i ar
publisert felles konsensusdokumenter som pre-
senterer oppdaterte retningslinjer for utredning og
behandling av barn med genitale misdannelser
(7,8).

Kjonnsbegrepet er multifasettert, og det er
viktig & skille mellom somatisk kjgnnsutvikling og
psykoseksuell utvikling. Somatisk kjgnnsutvikling
inkluderer den genetisk styrte kjsnnsdeterminerin-
gen, differensieringen av gonadene og utviklingen
av den indre og ytre fenotype (1,7). P4 den andre
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siden blir vanligvis psykoseksuell utvikling kon-
septualisert i tre hovedkomponenter: 1)
Kjgnnsidentitet ("Gender identity"); 2) Kjennsrolle
("Gender role"); og 3) Seksuell orientering
("Sexual orientation") (7,9).

Kjgnnsidentitet refererer seg til en persons
selvoppfattelse som mann eller kvinne (9). Sa skall
man huske at noen individer ikke eksklusivt iden-
tifiserer seg med det ene eller andre alternativet.
Kignnsrolle refererer seg til kjonnstypisk atferd og
beskriver de psykologiske dimorfe karakteristika
som vi finner i populasjonen (for eksempel prefer-
anse for spesielle typer leker eller aggressiv
atferd). Endelig refererer seksuell orientering til
retning(er) av erotisk interesse (heteroseksuell,
biseksuell, homoseksuell), og inkluderer da bade
atferd, fantasier og tiltrekning. Psykoseksuell
utvikling vil, som den somatiske kjgnnsutviklin-
gen, veere pavirket av gener, androgener og hjer-
nens struktur, men i tillegg spiller omgivelsene
med sosiale og familieere faktorer en viktig rolle (7-
9).

| det folgende blir oppdatert nomenklatur og
klassifikasjon av tilstander med forstyrrelser i den
somatiske kjonnsdifferensieringen presentert. |
kommende nummer av Pediatrisk Endokrinologi
vil prinsipper for utredning, behandling og oppfel-
ging bli omtalt. Vi vil ogsa i denne serien presen-
tere artikler om psykoseksuell utvikling.



Forslag til ny nomenklatur

De siste 10-15 arene har den genetiske arsaken til
en rekke tilstander som inkluderer genitale mis-
dannelser blitt karakterisert, og dermed har
molekylaergenetikken gjort en mer logisk og pato-
fysiologisk basert nomenklatur mulig. | tillegg har
bade fagfolk og pasientgrupper i flere sammen-
henger tatt til orde for at gjeldende nomenklatur
ber revideres (7,8,10). Det er ikke vanskelig &
forsta at betegnelser som "intersex", "et tredje
kjonn", "pseudohermafroditt" og "hermafroditt"
kan skape bade forvirring og uro blant pasienter
og pérerende, og at slike begreper kan veere med
péa & holde fordommer ved like.

| det pediatrisk endokrinologiske miljget har
man over noe tid tatt til orde for at nomenklaturen
ber endres, og med konsensusdokumentet fra
LWPES og ESPE er dette blitt en realitet (7,8). De
gamle diagnosetermene blir forlatt og foreslas
erstattes av fellestermen "forstyrrelser i
kjonnsutviklingen" ("disorders of sex development
(SDS)") (7,8). Denne defineres som alle medfedte
tilstander der utviklingen av kromosomalt,

Tabell 1

gonadalt eller anatomisk kjonn er atypisk.
Endringene er vist i tabell 1.

Forslaget til ny nomenklatur gir mulighet for
okt presisjon. Den synes samtidig a legge til rette
for en fleksibilitet som tillater at ny medisinsk
kunnskap kan inkorporeres. | tillegg ser den ut til
4 veere robust nok til & holde fast pa den
overordnede inndelingen av tilstandene som fort-
satt gjelder. | bruk blir det viktig at den oppfattes
som logisk for fagfolk, men like viktig at den kan
forstas av pasienter og deres pargrende.

Klassifikasjon og bruk av ny
nomenklatur

Det er nyttig 8 ta utgangspunkt i kromosommen-
steret nar tilstander med forstyrrelser i den soma-
tiske kjgnnsutviklingen skal klassifiseres (Tabell 2),
samtidig som det ikke er karyotypen som avgjer
om et barn med forstyrrelse i kjgnnsutviklingen er
jente eller gutt (7,8). Med karyotypen som
utgangspunkt kan tilstandene klassifiseres i tre

Revidert nomenklatur av forstyrrelser i den somatiske kjgnnsutviklingen'

Tidligere nomenklatur

Nytt forslag

INTERSEX

FORSTYRRELSER I
KJONNSUTVIKLINGEN (FKU)

Mannlig pseudohermafrodittisme
Undervirilisering av en XY gutt/mann
Undermaskulinisering av en XY gutt/mann
Kvinnelig pseudohermafrodittisme
Overvirilisering av en 46 XX jente/kvinne
Maskulinisering av en 46 XX jente/kvinne
Ekte hermafroditt

XX gutt/mann eller XX kjgnnsreversering

XY kjgnnsreversering

46,XY FKU

46,XX FKU

Ovotestikulaer FKU
46,XX testikuler FKU

46,XY komplett gonadedysgenesi

1: Modifisert fra referansene 7 og 8.
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hovedgrupper: 1) Kjgnnskromosom FKU (inklud-
erer bl.a. Turner syndrom, Klinefelter syndrom og
45,X0/46,XY); 2) 46,XY FKU (inkluderer bl.a. ulike
former for testikkeldysgenesi og feil i androgen-
syntese og virkning); og 3) 46,XX FKU (inkluderer
bl.a. ulike former for ovariedysgenesi og tilstander
med androgenoverskudd) (Tabell 2).

Det er likevel, som vi skal komme tilbake til i
senere artikler, fornuftig & ikke ungdvendig ref-
erere til karyotypen nar diagnosen er klar og bar-
net skal falges opp. Da ber heller diagnoser som
er beskrivende for patofysiologien (for eksempel
androgeninsensitivitet) benyttes.

Tabell 2

Oppsummering

For 4 falge opp den gkte kunnskap om arsaker til
forstyrrelser i den somatiske kjennsutviklingen, og
for & komme bort fra gamle diagnosebegreper
som av bade fagfolk, pasienter og parerende blir
sett pd som uklare og potensielt negativt ladede,
er en ny nomenklatur for disse tilstandene fores-
latt. Fellesbetegnelsen "forstyrrelser i kjonns-
utviklingen" ("disorders of sex development
(SDS)") foreslas innfaert for alle medfadte tilstander
der utviklingen av kromosomalt, gonadalt eller
anatomisk kjgnn er atypisk.

Klassifikasjon av tilstander med forstyrrelser i kjgnnsutviklingen (FKU) ved hjelp av ny nomenklatur'

Kjennskromosom FKU

46,XY FKU

46,XX FKU

45,X0 (Turner syndrom og varianter)

47,XXY (Klinefelter syndrom og
varianter)

45,X0/46,XY (Blandet gonadedysge-
nesi, ovotestikulaer FKU)
46,XX/46,XY (chimeric,
ovotestikulaer FKU)

Testikkeldysgenesier

1. Komplett gonadedysgenesi
2. Partiell gonadedysgenesi
3. Gonaderegresjon

4. Ovotestikuler FKU

Feil i androgensyntese eller
resistens

1. Androgen syntese defekter (f.eks.
17-hydroksysteroid dehydrogenase
defekt, 5aRD2>-mangel, StAR® mut.)
2. Androgen resistens (partiell /
komplett)

3. LH-reseptordefekt

Andre tilstander

1. Alvorlige hypospadier
2. Ulike syndromer

3. Andre

Ovariedysgenesier

1. Ovotestikuler FKU

2. Testikuleer FKU (f.eks. SRY+ eller
dupl. SOX9)

3. Gonadedysgenesi

Overskudd av avdrogener

1. Fetal drsak (f.eks. 21-hydroksy-
lasesvikt, 11-hydroksylasesvikt)

2. Fetoplacental (f.eks. aromatase-
mangel, POR* -defekt)

3. Maternell (f.eks. luteom, medika-
menter)

Andre tilstander

1. Kloakkextrofi

2. Vaginal atresi

3. MURCS® og andre syndromer

1: Modifisert fra referanse 7; % So-reduktase; *: Steroidogenic acute regulatory protein; *: p450-oxidoreductase;
5 Anti-Mllerian hormone;®: Miillerian, renal, cervicothoracic, somite.
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