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DSD

Till foraldrar nar barnets kon ar oklart vid fodelsen

Forsta besoket




Inledning

1 Sverige £6ds cirka 20 barn drligen med oklar kénstillhorighet ddr det behdvs en utredning innan man kan
avgbra om det dr en flicka eller pojke. DSD ir ett vilkint tillstind som vi i teamet 4r vana vid att utreda
och behandla. Denna folder ir tinkt som ett st6d till dig som férdlder. Du kan dessutom alltid vinda dig
till DSD-teamet om du har frigor.

Normal fosterutveckling

Vid befruktningen har det blivande fostret ett kromosomalt kén med 46 kromosomer varav 2 X-
kromosomer for flickor (46,XX) och en X och en Y-kromosom f6r pojkar (46,XY). Utvecklingen dr
identisk de foérsta sex fosterveckorna, da fostret utvecklar tva omogna kénskortlar och tvé olika
gangsystem. Direfter utvecklas kénskoértlarna till dggstockar hos flickor och till testiklar hos pojkar. Detta
styr 1 sin tur den fortsatta utvecklingen till flicka eller pojke. Gangsystemen blir inre kdnsorganen.

Avvikande konsutveckling

Nir kénsutvecklingen avviker frin det vanliga kallas det internationellt f6r “DSD” som stir £6r ”’disorders
of sex development”. DSD kan uppkomma pd miénga olika sitt och pé olika nivaer under utvecklingen pa
grund av avvikande kénskromosomer eller kénskortlar eller att den senare utvecklingen inte sker pa
vanligt sdtt. Det innebir antingen att en flicka dr “viriliserad” (oftast en éverproduktion av manligt
kérnshormon) eller att en pojke blir “undermaskuliniserad” (oftast otillrdcklig mangd manligt
kénshormon).

Avvikande kénsutveckling kan till exempel bero pa utebliven produktion eller effekt av testosteron hos ett
barn med XY kromosomer. Detta kan innebira att fostret far kvinnliga yttre kdnsorgan trots att
testiklarna dr normala. Vid nedsatt produktion eller effekt av testosteron kan fostret utvecklas till en pojke
med hypospadi. Detta kan ocksa ske vid flera andra drftliga tillstand.

Den vanligaste anledningen till att en flicka dr viriliserad (t.ex. stor klitoris, sammanvuxna blygdlippar) dr
6kad produktion av manligt kénshormon under fosterutvecklingen. Det beror oftast pa en medfédd
férindring i binjurarnas hormonproduktion. Detta kallas ?CAH”, medfédd binjurefdrstoring (congenital
adrenal hyperplasia).
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[Vecka 6: konskortlar och gangarna J

konskortlar

"manliga gangen” — "kvinnliga gdngen”

\ urinblasa
Strax efter vecka 10: kvinnliga hormoner, Vecka 10: testes formats, “kvinnliga
“manliga gangen” har tillbakabildats gangen” har tillbakabildats

Vecka 20: Livmodern utvecklas fran en Strax fore fodseln:
kvinnliga gdngen testes gar ner till pungen

Den forsta tiden

Precis som alla nyblivna forildrar kommer ni att ha mest fokus pa nirhet till barnet, sémn och mat den
forsta tiden. Méanga kommer att fraga er om barnet ér en flicka eller pojke, och det kan hinda att det tar
tid att ta reda pa det. Alla forildrar reagerar olika och de flesta har aldrig hort talas om att oklar
konstillhérighet kan uppstd. Det dr individuellt hur mycket information man vill dela med sig av till
omgivningen, men det kan vara virdefullt att ha ndgon eller nigra nirstiende som man berittar precis hur
det dr tor. Till 6vriga i omgivningen kan det vara limpligt att avvakta med information tills ni vet mer.

For barnet sjilv dr det viktigt att fa ta del av sin historia och sa smaningom fér kunskap om tillstindet. Det
sker bist och enklast om man under hela uppvixten informerar barnet. Det kan vara bra att dokumentera
viktiga hindelser, till exempel genom att ta bilder vid sjukhusbesdk, sa barnet uppfattar det som en
naturlig del av sin historia.

Ni kommer att kallas till regelbundna besok till DSD-teamet £6r fortsatt behandling och psykologiskt stéd
under barnets hela uppvixt. Det finns fler foldrar som st6d till er familj vid olika situationer i livet som
infor dagisstart, skolstart och pubertet.



Kontaktuppgifter till
DSD-teamet vid Astrid Lindgrens barnsjukhus,
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm

Endokrinologmottagningen: 08-517 77578
Kontaktsjukskéterska Inger Bjernekull

Anna Nordenstrém, barnendokrinolog
Tel 073 6994114

Mail: anna.nordenstrom(@ki.se

Agneta Nordenskjold, barnkirurg
Tel 08 517 77705, 070 4841 228
Mail: agneta.nordenskjold@ki.se

Louise Frisén, barnpsykiatriker
Tel 0708 104411
Mail: louise.frisen(@ki.se

Anna Strandkvist, barnpsykolog
Tel 08 58584770
Mail: anna.bengtsson-strandqvist@karolinska.se

DSD-team finns dven pé foljande orter 1 Sverige

Goteborg

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Kontaktperson Gundela Holmdahl
Barnkirurgiska kliniken

Uppsala

Akademiska barnsjukhuset
Kontaktperson Maria Halldin
Barnmedicinkliniken

Lund

Universitetssjukhuset
Kontaktperson Johan Svensson
Barnmedicinkliniken
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