BORSOS ANTAL

nemek kialakuldsanak zavarai

az emberben

A nem kialakuldsdnak zavarait genetikai rendellenességek okozzdk, és a

magzat méhen beliili fejlédése sordn koévetkeznek be. Ez természetesen
nem jelenti azt, hogy minden rendellenesség felismerhet§ a sziiletéskor,
vannak olyan szindromék, enyhébb eltérések, melyeket gyakran csak pu-
bertédskorban diagnosztizalnak. Az interszexualitdshoz, vagyis a kevert ne-
miiséghez sokféle elképzelés kapcesolddott az emberiség torténelme sordn.
Az ilyen péciensek dltaldban ma is ki vannak téve a hdtrdnyos megkiilon-
boztetésnek. Ez is az oka annak, hogy a nemi differencidlédds zavaraibdl
konnyen kialakulhatnak lelki betegségek, ezért a kiilonbozd szakorvosok
mellett a pszicholégusoknak is fontos szerep jut a terdpidban. A miitéti kor-
rekei6 felel8sségteljes dontések sordt igényli: a nem meghatdrozésit, a be-
avatkozds idejének és tipusdnak a kivdlasztdsit. A korrekciés miitétek az
életmindség jelentds javuldsit eredményezhetik, hozzdsegitik a pdcienst a
méltébb emberi 1éthez.
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1 dbra. Interszexualitasban szenve-
dé ujsziilétt nemi szerve

2. 4bra. Ultrahangfelvétel a méhen
beldili leany magzat nemi szervi
rendellenességérdl. Tul nagy
clitoris

3. &bra. Ultrahangfelvétel a méhen
beldili fit magzat nemi szervi
rendellenességérdl. Tul kicsi

himvesszd
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Bevezetés

A teherbe esés, a méhen beliili fejlédés és a nemi differencidlédds olyan hal-
latlanul bonyolult folyamat, hogy akar azt a kérdést is feltehetjiik: hogyan
lehetséges az, hogy még nem pusztult ki az emberiség? Gondoljuk el, mi
minden kell ahhoz, hogy harmonikusan érvényesiiljon a folyamat minden
mozzanata. Termékenyit6képes onddsejtek, zavartalan erektilis funkcid,
egyiittlét az optimélis napokon, a peteérés idején vagy kozelében. Ep néi
nemi szervek, peteéréssel jaré ciklusok és mindazon gdtlé momentumok
hidnya (példdul immunolégiai problémak, endometriézis, idiilt gyulladis,
funkciondlis vagy anatémiai rendellenesség), amelyek megakaddlyozhatjik
a fogamzast. Az igazi rejtély azonban az ébrény, az embrié fejlédése, ame-
lyet megzavarhatnak drékletes és kiilsg tényezdk, kornyezeti drtalmak, fer-
t6z8 betegségek.

Mindezek alapjan érthetd, hogy nem kis aggodalom is kiséri a terhessé-
get, vajon rendben lesz-e minden a sziilésnél. Amikor magunkhoz éleljitk
yjsziilote kislanyunkat vagy kisfiunkat, és récsoddlkozunk gyényor( arcuk-
ra, taldlkozik a tekintetiink, fel se tudjuk fogni, mekkora szerencsénk van,
hogy a kisbaba egészséges.

A hibds gének mintegy négyezer 6rokletes betegségben nyilvdnulhatnak
meg. Minden huszadik djsziilottnek van valamilyen érékletes elvaltozésa.
Minden 6tszdzadik egyén nemi kromoszémaképe eltér a normélis XX vagy
XY-tdl. Eltérések esetén rendszerint a kiils nemi szerv képe is szokatlan.
Megtekintve a kiilsé nemi szervet néha nehéz eldonteni, hogy a fallosz-
szer(i képz8dmény egy nagy csiklénak vagy egy kis himvesszének felel-e
meg.

Es mégis, az esetek dont tobbségében egészséges utéd sziiletik. Ezt az
egész folyamatot tilzds nélkiil nevezhetjiik csoddnak.

Jol ravilagit erre a ,,csoddra” Frangois Jacob Nobel-dijas orvosgenetikus,
amikor fgy ir: , Kiilondsen megbocsdthatatlannak tfinik az a gondolat, hogy
valamiféle kozmikus barkdcsolds eredményének kell tekinteniink azt, ami
véltozatlanul a leginkdbb zavarba ¢jt8 problémdnk és legizgalmasabb me-
sénk: egy emberi [ény kialakuldsat, azt a folyamatot, melynek révén egy on-
désejt és egy petesejt dsszeolvad, meginditva a petesejt osztdddsét, amelybdl
el8szor két sejt lesz, aztdn négy, aztén egy kis golyd, aztin egy kis zsak. Es
ebben a novekvé testben egy kis sejtcsoport valahol individualizalédik, és
addig sokasodik, amig idegsejtek millidrdjaibdl 4116 tomeget nem alkot. Es
ezekkel a sejtekkel valik lehetségessé a tanulds, a beszéd, az irds, az olvasds, a
szdmolds. Ezeknek révén képes az ember zongordzni, 4tmenni az utcdn
anélkiil, hogy eliitné egy autd, vagy elmenni Seattle-be, el8addst tartani.
Mindezek a képességek benne foglaltatnak sejtjeink kicsiny tdmegében: az
egész nyelvtan, az egész mondattan, az egész geometria, az egész zene. Es
még sincs halviny fogalmunk sem arrél, hogyan miikodik. Szdmomra ez a
legelképesztdbb torténet, amelyet ezen a bolygdn el lehet mondani, sokkal
elképeszt8bb, mint barmiféle regény vagy science fiction.”

Am ez a csoda nem mindig valésul meg zavartalanul.



Az olimpidk torténete b8velkedik meglepd példakkal. Stella Walsh, az
1932-es olimpia arany- és eziistérmes lengyel ndéi atlétdja tragikus koriil-
mények kozott halt meg, gyilkossdg dldozata lett. Haldla utdn fedezték csak
fel, hogy a sportolé — aki az életét n8ként élte — férfi nemi szervvel rendel-
kezik, a belsd nemi szervei a férfi és néi jellegeknek egyardnt megfeleltek.
Amikor késdbb bevezették az olimpiai jdtékokon a kromoszémavizsgélatort,
gy6zteseket diszkvalifikdltak azon a cimen, hogy az illet§ nem né, hanem
férfi. A diszkvalifikdl {téletek kozote azonban voltak tilkapdsok is: péld4ul
az egyik diszkvalifikdlt n8i bajnok késbb egészséges gyermeket sziilt. Nyil-
vinvaléan mozaicizmusrél volt sz6.

Az interszexualitas (kevert nemiiség) nemcsak a test, hanem el8bb-
utdbb a lélek betegsége is lehet, hatalmas lelki teher és bélyeg visel8jének.
Arrdl nem is beszélve, hogy milyen atrocitdsoknak vannak kitéve néha a be-
tegek. Az egyik valédi kétnem (hermafrodita) betegiinkrél példdul tudo-
mist szereztek munkatdrsai, és lefogték a munkahelyén, hogy megnézhes-
sék a nemi szervét. El lehet képzelni, milyen szérny(i traumét okozott ez.
Az elmult szézadok cirkuszaiban, piaci mutatvianyos bédéiban szivesen mu-
togattak ezeket a szerencsétlen, jobb sorsra érdemes egyéneket.

A hermaphroditosz szé gordg eredetd, a gorog mitoldgia kétnemd istenét
jeloli, aki a monda szerint visszautasitotta Szalamakisz nimfa szerelmét. Az
istenek meghallgattdk a nimfa imdjét és egyesitették kettejiik testét. Platén
szerint valaha hdrom nem létezett: himek, néstények és himndsok (herma-
froditdk). Oket Zeusz hasitotta ketté, és arra {télte Sket, hogy orokké keres-
sék pérjukat.

A festészetben, a szobrészatban és a miivészetek egyéb teriiletein is taldl-
hatunk szdmos példit az interszexualitdsra.

Figyelemre mélt6 és érdekes alkotds Jusepe de Ribera 16. szdzadi spanyol
festd miive. Valés személy alapjén festette a miivész a képet, de az nem valé-
szinfi, hogy szoptatott is az illet§, mivel a valédi hermafroditik fertilitdsa
kétséges. Bizonydra a nagyobb hatds kedvéért keriilt a csecsemd a képre.
A gorog és rémai alkotisok snmagukért beszélnek. Erdekes alkotis Leo-
nardo Kereszteld Szent Jinos cimi képe. A korai reneszinsz cimt konyvben
ezt olvashatjuk réla: ,Rejtélyes és zavarba ¢jt6 alkotds ez — akdrcsak a Léda —
a maga szembeszokd kétnemiségével, a fénynek ezzel a kiszdmitott hatdro-
zatlansdgdval... ezzel a mozdulattal és ezzel a mosollyal, amit valéban hét
pecsét rejt el a kivancsi szem eldl...”

Ugy gondolom, hogy a témdval foglalkoz 6sszedllitdsomnak nem lehet
feladata a rendellenességek részletes és mindenre kiterjedd elemzése, hiszen
ez messze meghaladnd a rendelkezésre 4ll6 terjedelmet. Ezért inkdbb arra
torekszem, hogy ismertessem annak a felderitémunkdnak a menetét,
amelynek segitségével pontos diagnézishoz juthatunk. Majd ezt kovet8en
onkényesen kiemelek néhdny tipusos elvaltozast, azokat elemzem részlete-
sebben.

Az ébrényi (embriondlis) és magzati fejlédés azon sziik teriiletével fog-
lalkozom, amelynek sordn a kiils§ és belsd nemi szerv kialakul, és amely-
nek végeredményeként elSttiink 4ll a férfi és a né, vagy — szerencsére csak
ritka esetekben — a nemi hovatartozds besoroldsa szempontjabdl nehéz
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4. ébra. Szoptato szakallas né —
Maddalena Ventura arcképe.
Jusepe de Ribera festménye,
16. szdzad

Endometriézis:

a méh iiregén kiviil elhelyezke-
dé méhnyalkahdrtya, mely ké-
veti a normalis ciklusos vélto-
zdsokat.

5.4bra. Hermafrodita az Elbanal.
André Durand festménye, 1992
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6. dbra. Kereszteld Szent Janos.
Leonardo da Vinci festménye,
1513-1516

Mozaicizmus:
a szervezetet kiilonb6z8 kro-
moszémakészlet(i sejtvonal

épiti fel.

Biszexualitas:
hetero- és homoszexudlis visel-
kedés keveredése.

Homoszexualitas:
azonos nemiiek egymds irdnti
szexudlis vonzéddsa.

Transzszexualitas:

a nemi identitds zavara, az
egyén a bioldgiai nemével el-
lentétes nemtinek érzi magit.

Transzvesztitizmus:
az ellentétes nemiiek szokdsa
szerinti 6ltozkodés.

Interszexualitas:

nincs egység a kromoszomalis
nem, a belsé nemi szervek és a
nemi hovatartozds dnmeghata-
rozdsa kozott.
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feladatot jelentd egyén. Ismertetem a nemi differencidlédds élettandt és
a hibés ttra térés lehetSségeit, az interszexualitds kiilonboz8 formadit, a
valédi és dlkétnemséget (pszeudohermafroditizmust), illetve a helyredllité
miitétek filozéfidjat. Bepillantdst engedek a mihelytitkainkba is. A Deb-
receni N&i Klinikdn ugyanis a nemi szervi rendellenességek korrekcids
kézpontja is miikodik, mint a gyermekndgydgydszat és a helyredllité se-
bészet teriiletén akkreditdlt eurépai tovdbbképzd intézmény. A négyd-
gydszati mitéttan legizgalmasabb fejezetének tarthatjuk ezt a teriiletet,
mivel itt mar csak nagyon éltaldnos szabdlyokat lehet megallapitani, min-
den eset mds és mds, nagy a varidcids lehetdség. Van olyan rendellenesség
is, amelyik megolddsdra nincs kidolgozott és egységesen elfogadott méd-
szer. Ezért is lehet érdekes sajdt tapasztalatainkrdl és egyedinek szamité
megolddsainkrdl is beszdmolni.

A nemi differencial6dis élettana

Az egyén nemisége 6tféle lehet:

1. genetikai nem (amit a kromoszéma hatdroz meg);

2. gonadalis nem (amit az ivarmirigyek jellege hatiroz meg);

3. fenotipusos nem (amit a kiilsé megjelenés hatdroz meg);

4. pszichoszomatikus nem (vagyis a nemi identitds);

5. jogi értelemben vett nem (ahogyan a tdrsadalom tekinti az egyént,

ahogyan az anyakonyvezés torténik stb.).

El8szor tekintsiik 4t, hogyan alakul ki a genetikai nem. Az ondésejtek eld-
alakjdnak osztéddsa ,,szdmesokkentd”, azaz az eredetileg 46 kromoszémd-
bol 23-23 keriil az utédsejtbe. Az osztddds sordn egy-egy spermiumba vagy
X, vagy Y kromoszéma keriil. Amikor a spermium behatol a petesejtbe, 22
testi (autoszomdlis) és 1 nemi (gonoszomadlis) kromoszémdt visz magival.
Ugyanennyivel védrja a petesejt, mivel a szdmesokkentd osztédds ott is lezaj-
lik. Az egyesiilés sordn minden kromoszéma megtaldlja a pdrjdt, igy a parok
szdma 23 marad.

Az utéd neme attdl fiigg, hogy mit hoz a spermium. Ha X kromoszé-
mit, akkor ledny, ha Y-t, fid lesz az utéd. Az els§ hét-nyolc hétben ltszdlag
még nincs eltérés a fejlédésben, ezért ezt a szakaszt indifferens stadiumnak is
nevezik. Ekkor mér készenlétben 4ll az embridban az dgynevezett primor-
dialis cs6rendszer, amely két részbdl tev8dik 6ssze: a Wolff-cs6bdl és a
Miiller-cs6bdl. Az elébbi a him irdnyu fejlédés és a vizeletelvélaszt6 rend-
szer kiindul6 anyaga, az utébbi a ndi irdny fejlédésé. A tovébbi réhatdsok
kovetkezményeként indul el a fejlédés him vagy ndi irdnyba. A nem kiala-
kuldsa szempontjébdl dontd szerepet az Y kromoszéma jdtssza.

Az Y kromoszéma rovid karjén taldlhaté a nemet meghatdrozé (szex-
determindld) régié. Az ezen gén 4ltal kédolt here (fesztisz) determindlé fak-
tor (TDF) az indifferens gonddtelepbdl hereszévetet képez. Ha nincs TDF
(Y), a gonddtelepbdl petefészekszovet alakul ki. Az embriondlis here 4ltal
termelt him nemi hormon (tesztoszteron) him irdnyt differencialéddst



eredményez. Ez a funkciondlis aktivitds a méhen beliili magzat hetedik he-
tét8l varhat6. A férfi irdnyt fejlédésben jelentds szerepe van még a Miiller-
gitlé anyagnak, a Miiller-cs6 visszafejlédését el8idéz8 glikoproteinnek,
amelyet a gonddtelep epitheloid sejtjeibdl fejlddott dgynevezett Sertoli-
sejtek termelik.

Az Y kromoszéma jév6beni hossza tavii szerepét egyesek erésen megkér-
dgjelezik. J. A. M. Graves az ESHRE 2004. évi berlini kongresszusdn kiemelt
referdtumot tartott err8l a kérdésrél. Szerinte az Y kromoszéma mdris ,selej-
tesnek” mondhatd, csak 45 gént tartalmaz. Ugy véli, hogy az Y kromoszéma
mintegy hdromszdzmillié évvel ezel6tt 1438 génnel rendelkezett, és ebbdl
1393-at mdr elveszitett. Néhdny millié év milva az Y kromoszéma véglege-
sen elttinik (nem kell tehdt az Y-ért a mi nemzedékiinknek aggédnia).

Steve Jones A gének nyelve cim(i konyvében ezt irja: ,Még nem tudjuk,
miért léteznek a himek — s ha mdr nélkiilozhetetlenek, miért kell bel8liik
olyan sok? Hiszen egy vagy kett8 elegendd lenne, hogy megtermékenyitse
az Osszes ndstényt, s mégis néhdny kivételtdl eltekintve a két nem ardnya
makacsul egyenl8 az egész viligon.” A néstény halrajt egyetlen him 8rzi.
A him eltdvolitdsa z(irzavart okoz egy ideig, mignem az egyik ndstény meg-
véltoztatja a nemét és dtveszi a him szerepét.

A szexudlis differencidléddsnak hdrom tipusdt ismerjiik:

1. a gonadalis differencidlédds (petefészek vagy here kialakuldsa) az ivar-

sejtek (gamétik) produkeidjéc biztositja;

2. a genitdlis differencidlédds a megtermékenyiilést (fertilizdcidt) bizto-

sitja;

3. a magatartdsbeli differencidlédds pedig a szexudlis indittatdst, készte-

tést biztositja.

Az ivarmirigyek differencidléddsdnak genetikai héttere egyre jobban is-
mert. Ha hibds a gén, az legtobbszor terméketlenséget okoz, illetve a leg-
kiilonb6z8bb fejlédési rendellenességeket hozza létre, amelyek a vesére, a
hdgyutakra, valamint a nemi szervekre lokalizdlédhatnak. Az Y kromo-
széma rovid karjdn helyezkedik el a differencidléddst el8segitd legismer-
tebb gén, amelynek hatdsdra a gondd here irdnyédba alakul. Ennek a génnek
a defektusa gondddiszgenezis-szindromdt eredményez. Ebben az esetben a
kiilsé nemi szerv néi irdnyba fog fejlédni.

A genitalis régi6 kifejlédése hormonok hatdsin alapul. Az X kromo-
szémahoz kapcsolédé androgén-receptor funkcidja és a tesztoszteron (him
nemi hormon) hatdsdra a Wolff-cs6bdl az ondévezeték, a mellékhere és az
ondé6hdlyag irdnydba torténik a fejlédés.

A tesztoszteronbdl az 5-a-reduktdz enzim hatdsdra kialakul a dihidro-
tesztoszteron, mely husszor er8sebb a tesztoszteronndl, és ez a himvesszg
és a herezacské kialakuldsat teszi lehet6vé. Zavar esetében komplett vagy
inkomplett gondddiszgenezis alakul ki, ami kiilonb6z8 mértéki rendelle-
nességet jelent.

A 8. dbrardl leolvashatd, hogy bizonyos gének hidnya (WNT-4, HOXA
10,11,13, SF-1, WT 1, SRY, SOX 9) vagy tulprodukciéja (DAX 1) egyardnt
vezethet rendellenes embridfejlédéshez. J6I meghatdrozhatd, hogy milyen
hibdhoz milyen rendellenesség kotédik.
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Primordialis cs8rendszer:
kezdetleges csérendszer.

Wolff-cs8:

a primordidlis cs6rendszer ré-
sze, ebbdl fejlédnek a férfi bel-
s6 nemi szervek és a vizeletel-
valaszté rendszer.

Miiller-cs6:

a primordidlis cs6rendszer ré-
sze, ebbdl fejlédik ki a peteve-
zeték, a méh és a hiively felsd
kétharmada.

Epitheloid sejtek:

felhdmszer( sejtek.

Sertoli-sejtek:

az embriondlis nemi telep
epitheloidszerti sejtjeibdl ki-
alakult sejtek, ezek termelik
a Miiller-cs§ visszafejlédését
indukdlé anyagot.

o
o

Qo

[=}

kéregkdteg

Miiller-cs6

canalis
uterovaginalis

Miiller-domb

7. abra. Wolff-csd és Miiller-csé
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8. dbra. A nemi differencialédas
hibalehetdségei

9. dbra. A méh és a hiively
kialakulasa

néi reproduktiv szervek
WNT-4, (Mdller-cs6bél) erborok
HOXA-9 petefésze
Miiller SF-1
dgeneag \ gonad és mellékvese
S agenézia
f DAX-1 (kevert
) gonad
{ mellékvese, diszgenezis)
mezoderma vese, f
\ | gonadok 4 SRY, SOX-9
== tiszta gonad
¥ WT-1 diszgenezis
vese és
gonad agenézia
here
férfi reproduktiv szervek
(Wolff-cs6bol)

A szexudlis magatartds irdnyultsiga fontos része a differencidléddsnak.
A nemi identitds két, két és fél év koriil jelenik meg, és hdroméves korra
mér meghatdrozévd is vélik. Ez természetesen nem azonos a szexualitds-
sal. Ha hidnyzik az 5-a-reduktdz enzim vagy a 17-o-hidroxiszteroid-de-
hidrogendz, az djsziilott lednynak ldtszik, ugyanakkor késébb virilizaciés
jelek észlelhetSk (férfias szérzet, hangmélyiilés, csiklémegnagyobbodds).
Legtobbjiik férfias magatartési jeleket mutat, 6nmagukat férfiként defi-
nidljak.

A férfias magatartds, szexualitds, erekcié er8sen tesztoszteronfiiggd, mig
az dsztrogén és a néi szexualitds direke osszefliggésérdl nem lehet ilyen hatd-
rozott éllitdsokat megfogalmazni. Fontos tudni azt is, hogy a szexhormo-
nok nemcsak a szexudlis differencidléddsban, a szexualitdisban, hanem a

huagyhélyag

symphysis

oris
Mdller-domb

canalis
uterovaginalis

uterus

fornix

urethra

vagina

Muller-domb clitoris




testi fejlédésben is jelentds szerepet jétszanak. A tesztoszteron befolydsolja
a testmagassdgot, a testtdmeget, a jellegzetes sz8rzetnovekedést (példdul
szakall), az izomerdt, a csonttomeget, a lipid-metabolizmust és bizonyos
értelemben az agresszi6ra valé hajlamot. Az 6sztrogén (6sztradiol) el8segiti
a serdiil8kori novekedést, majd annak befejezddését, a csontstir(iséget, a
mésodlagos nemi jellegek kialakuldsdt (emlék, zsirpdrna, alkat stb.). Mind-
ezek dontd szerepet jdtszanak az egyén életmindségében.

Napjainkban a megtermékenyiilést kovet6en mdr hetek mulva nagy
biztonsdggal meg tudjuk hatdrozni a sziiletendd gyermek nemét. Néhdny
évtizeddel ezeldtt ez még aligha volt elképzelhetd. Az uralkodécsalddok
életében drdmai fordulatot hozhatott a fid utéd hidnya. De egy hdrom-
négy gyerekes, ldnyos csaldd is sorscsapdsként élhette meg, ha tjabb ledny
sziiletett. Erthetd tehdt: régi vigya az emberiségnek, hogy el6re meghata-
rozhassa, eldonthesse a sziiletend8 gyermek nemét. Valamelyik nem prefe-
raldsdval kapcsolatban a tdrsadalom részér8l rengeteg kétely, aggodalom
meriilhet fel, és csak kicsinyke elény. Gondoljunk csak arra, ahogyan a ki-
naiak el8nyben részesitik a fiigyermekeket, amidta tiltjdk, hogy egynél
tobb gyermek sziilessen egy csalddban. Errél Csaba Gyérgy igy ir a Termé-
szet Vildgdban: ,Kindban a mult évszdzad utolsé két évtizedében eltlint
szdzmillié n8. Nem kereste 8ket sem a csaldd, sem a renddrség. Kizdrélag
annak a sok millié férfinak lesz hidnyérzete, akik hdzasodni akarnak, de
egyediil maradnak.”

A kinai sziiletésszabdlyozdsi torvények azonnal és drdmaian megvaltoz-
tattdk az anyakonyvezésben a fitk és a lednyok ardnyat (58 szdzalék a 42
szdzalékkal szemben). Vajon mi torténhetett a ldnyokkal?

Sokkal viddmabb és drtatlanabb térténetek szélnak eleink erélkodései-
r8l, nevezetesen arrdl, hogy fit utédjuk sziilessen. Olyan instrukcidkkal
taldlkozunk, mint hogy viseljen a férfi csizmdt aktus kdzben, fdjjon a szél,
legyen széraz id§, legyen férfiruha az 4j asszonyon, és fekiidjon a jobb
oldaldn.

Miutdn a fejl8dé magzat nemének korai meghatdrozdsa lehetdvé vilt,
sok helyen kezdték alkalmazni az Ggynevezett szexszelektiv abortuszt.
Nyilvdnval6, hogy nem elfogadhaté ez az eljdrds, kivéve azt az esetet, ami-
kor egy stlyos rendellenesség nemhez két8dve 6roklédik. A nem korai
meghatdrozdsinak és a szelektiv abortusznak a technikdja adott, de nem
szabad vele visszaélni. Téviitra vezetne benniinket, ha minden kivénsdgot
teljesitenénk. Jol érzékelteti ezt Liu és Rose osszedllitdsa a vildg kiilonbsz8
népeinek az utédok nemével kapcsolatos vdgyairdl. Az ardnyok 6nmagu-
kért beszélnek.

Fiut akar (szazalék) Leanyt akar (szazalék)
Osszes sziillopar atlaga 83 17
Eurépai parok 45 55
Indiai parok 98,92 1,08
Kinai parok 88,9 11,1
(Liu és Rose (1995). In: Csaba Gyorgy: A szexudlis szelekcié problémai.
Természet Vilaga. 2003. febr. 78-79.)

Lipid-metabolizmus:
zsiranyagcsere.
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A nemi differencidlédds hibds dtjai

Az abnormilis gondddifferencidlédds oka a nemi kromoszémdk struktura-
lis anomalidja, génszint( hibdja. Ezekben az esetekben vagy tgynevezett
ovotesztisz (here- és petefészekszovetet egyardnt tartalmazé belsd nemi
szerv) alakul ki csokkent tesztoszteron-szekréciéval, vagy hormonterme-
lésre alkalmatlan csikgondd. Ha a lednymagzatot androgén hatds éri, en-
nek a kiils§ nemi szerven ldthaté jelei lesznek. Fiimagzatban az elégtelen
androgén hatds a nemi szervek elégtelen androgeniziciéjdhoz vezethet.
(Ezekben az esetekben lényegesen kisebb a himvessz8, kicsik a herék vagy
nincsenek a herezacskéban.)
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10. abra. Prader sémaja
az androgenisatio mértékének
meghatarozasara

Kariotipus:
egy adott egyénre jellemz8 kro-
moszémakészlet.
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Nem minden esetben nyilvdnvald sziiletéskor a nemi differencialédds
zavara. A Turner- vagy a Klinefelter-szindréma esetében példdul lehet-
nek olyan enyhék a kiilsg jelek, hogy kezdetben egészségesnek gondol-
jak a csecsemdket. Ugyanakkor a pubertds sordn a Turner-szindrém4-
ban nem fejlédnek ki a mésodlagos nemi jellegek (eml8, szérzet, zsirpér-
ndk), a kés6bbiekben terhesség csak kivételesen ritkdn fordulhat el8,
a Klinefelter-szindrémdaban pedig a megtermékenyit8képesség hidnya a
jellemz8.

A kiils8 nemi szervi eltérések hdrom nagy csoportja hatdrolhaté el:
) adéntden fitra jellemzd,
) az dtmeneti
) és a dontben lednyokra jellemz8 nemi szervek.

Ha a kromoszomdlis, gonadalis, genitalis, pszichoszomatikus és az anya-
konyvi nemek koziil legaldbb egy nem illeszkedik harmonikusan a t6bbi-
hez, interszexualitdsrél beszéliink.

Kivénatos lenne, hogy legkésébb a megsziiletéskor ismerjiik fel a rend-
ellenességet, és minél el8bb elvégezziik az alapos és kiegészitd vizsgalato-
kat, pontositsuk a diagnézist. Sajnos, ez sokszor nem torténik meg. Nem-



egyszer csak a pubertds végén terelddik a gyand arra, hogy nemi szervi
rendellenességrél, interszexualitdsrdl lehet sz6. Néha az els§ gyands jel
lednyokban, hogy nem jelentkezik a vérzés akdr tizenhét-tizennyolc éves
korig. Ha a masodlagos nemi jellegek jol fejlédnek, és a finomabb jelekre
nem figyel oda a szakember, akkor sokszor megalapozatlanul tiirelemre és
vérakozdsra inti a sziil8ket. Tipikus példa erre az a tizenhét éves bete-
giink, akit lednyként neveltek, de a vérzés nem jelentkezett, bar a masod-
lagos nemi jellegek kifejlédtek, kivéve a sz8rzetet. Kezel8orvosa nem létta
szitkségesnek a szakorvosi vizsgdlatot. Fel kellett volna tlinni, hogy a
légyéki hajlatban mindkét oldalon heréket lehet tapintani. Az ilyen ,l4-
nyok” 46 XY kromoszémaképpel rendelkeznek, nincs méhiik és pete-
fészkiik.

A here legtobbszor a hasiiregben helyezkedik el, és barmikor beko-
vetkezhet benne az elfajulds rosszindulatd daganat irdnydba. El kell te-
hdt a heréket tdvolitani. Hogy mikor, az vitatott. Régen az volt az elv,
hogy harmincéves kor utdn, djabban egyesek szerint azonnal, amint fel-
fedezik a rendellenességet. Mi magunk — és sokan mdsok is — a pubertds
végét tartjuk optimdlisnak, mivel ennek a gonddnak is szerepe van a
misodlagos nemi jellegek kialakuldsiban. Ugyanakkor rosszindulatd
daganatos dtalakuldst inkdbb a késébbi életkorban figyeltek meg. Ter-
mészetesen a miitétet kovetden el kell kezdeni a hormonp6tlé kezelést.
Ha ez elmarad, kordbban kezd8dik a csontritkulds, az érelmeszesedés és
az oregedés.

Rendellenesség gyandja esetén a gondos anamnézist kovet8en az ala-
pos, mindenre kiterjedd megtekintés és fizikalis vizsgdlat nélkiilozhetet-
len része a diagnézisnak. A ldgyékhajlat és a nagyajkak tapinthaté ,sz6-
vetszaporulata” legtobbszor here jelenlétére utal. Segitséget jelentenek a
hormonmeghatirozésok is. (Bizonyos rendellenességek felderitésére mar
sziiletéskor végziink hormonmeghatarozést.)

A vizsgilatok fontos lépése a genetikai vizsgélat, a kariotipus meghaté-
rozisa. Nem feltétleniil ez donti el, hogy fidként vagy lednyként neveljitk
fel az illet8t, de irdnyt mutat a tovabbi vizsgilatokra nézve. Megtehetjiik
azt, hogy néhdny napot késleltetjiik az anyakdnyveztetést, hogy legyen id8
a vizsgilatok elvégzésére.

A képalkoté eljdrdsok koziil a kismedencei ultrahangvizsgélat egyre fon-
tosabb szerepet jétszik. Ha nincs méh, nincs petefészek, ez fontos és irdny-
mutatd jel a diagndzis felallitdséhoz.

A kivizsgélds végeredményeként a rendellenességeket négy fécsoportba
oszthatjuk:

1. ovotesztikuldris interszexualitds (valddi hermafroditizmus, petefészek-

és hereszovet egyardnt jelen van);

2. tesztikuldris interszexualitds (csak hereszovet detektdlhatd);

3. ovaridlis interszexualitds (csak petefészekszovet detektdlhatd);

4. gondddiszgenezisek (indifferens gondd taldlhato).

A sziikséges és fontos dontések meghozataldhoz az adott esetet be kell sorol-
nunk valamelyik kategéridba.
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12. &bra. Testicularis feminisatio.
Jol lathato a herék jelenléte
a combhajlatban
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Adrenogenitalis szindroma:
a kortizol-bioszintézis zavara a
benne szerepet jitsz6 enzimek
hidnya vagy defektusa kovet-
keztében.

Adrenogenitalis szindroma
sévesztéses forméja:

az androgenitdlis szindréma
azon formdja, melyben az
aldoszterontermelés is kdroso-
dik, igy a vizelettel az élettani-
ndl t6bb natrium, kdlium és viz
tavozik.

Mellékvese-hiperplazia:
mellékveseszovet-tilszaporo-

dis.

Kortizol:

a mellékvesekéreg egyik hor-
monja. Tobbek kozote gyulla-
d4sgdtlé, immunszuppressziv,
antiallergids hatdsa van. Fokoz-
za a séelvalasztist, gétolja a ve-
sékben a viz visszaszivéddsat.
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Szempontok az interszexualitdsban
szenveddk ellatasahoz

A rendellenesség felismerése és azonositdsa utdn hdrom alapvetd kérdéssel
kell foglalkozni:

1. alehetd leghamarabb el kell dénteni, mi legyen a felnevelési nem;

2. tisztdzni kell, nincs-e veszélyben egyéb okbdl az jsziilott élete (pél-

d4ul az adrenogenitalis szindréma sévesztéses forméja);

3. tovibbi teendét jelent a gydgyszeres, illetve a miitéti kezelés elkezdése,

az id6pontok pontos meghatdrozésa.

A nemi szervi korrekciés miitét médjanak és idGpontjdnak a meghatdro-
zésa rendkiviil felel8sségteljes dontés. Jol példdzza ezt Reiner és Gerhart
tizenhat egyén kértorténetét tartalmazd osszedllitdsa. Az utdnvizsgilat
idépontjdban mér feln8ttkorban 1év8, genetikailag férfiak utévizsgalatde
végezték el, akik silyosan kdrosodott kiils§ nemi szervi rendellenességgel
— klodkaval — sziilettek. Kettd kivételével ndi irdnyba operéltdk meg Sket.
A tizennégybdl nyolc a feln8ttkorban végzett vizsgélat sordn férfinak tar-
totta magdt. Az a bizonyos kett, akiket eredendden férfiként neveltek,
megmaradtak férfinak. Oten n8ként éltek, hdrman nem tudtdk magukat
meghatdrozni. Mind a tizenhatan jol meghatdrozhatéan az tgynevezett
férfias attittidoket kovették, ilyen volt az érdeklddési koriik.

A fentiek alapjan vitathat6 az a régi tankonyvi allitds, javaslat, amely sze-
rint nehezen eldénthetd esetekben a korai rekonstrukeiés miitétet mindig
ndi irdnyba kell elvégezni. C. ]J. Dewhurst hires angol gyermekn8gydgydsz
szerint ,,...jol haszndlhaté hiively bdrmikor kialakithaté, de jél miikodd
himvessz§ aligha”. Ez a mondés évtizedekig meghatdrozta a szakemberek
dontését. A fenti esetek Gvatossdgra intenek benniinket. Déntést csak ala-
pos megfontolds utdn hozhatunk.

Velesziiletett mellékvese-hiperplazia esetén a gydgyszeres kezelést
(kortizol) azonnal meg kell kezdeni. Tesztoszteron (him nemi hormon) és
osztrogén (ndi nemi hormon) hidnya esetén a pubertds kezdeti id8pontjdtdl
kell elkezdeni a terdpidt. Tipikusan j6 példa az eredményes hormonpétlésra
az tgynevezett csikgondd (Zurner)-szindréma. Osztrogén nélkiil nem fejls-
dik az emld, a szdrzet, kordn kezd8dik a csontritkulds és nincs menzesz.
A tiz-tizenegy éves korban elkezdett 6sztrogénpétlds dramai hatdst eredmé-
nyez: azonnal névekszik az eml§, a sz8rzet és még a testmagassdg is elényo-
sen véltozik. (A turneres betegnek olyan az 6sztrogén, mint a cukorbeteg-
nek az inzulin.)

Nem konny feladat a sziil6kkel elfogadtatni az interszexualitds tényét.
A legaprébb részletekig meg kell osztani veliik a rendelkezésiinkre 4ll6 in-
formiacidkat. Segiteni kell abban is, hogy mikor és hogyan tdjékoztassak
gyermekiiket a megbetegedés természetérsl. Gyakori kérdés ilyenkor: le-
het-e majd a gyermeknek utédja vagy normélis parkapcsolata?

Arra a sziil6i kérdésre, hogy majdan a ldnyuk lehet-e terhes, sziilhet-e,
legtobbszor igen-nem, lehet, nem lehet vélasszal szolgdlhatunk. Soha ne



mondjunk azonban végleges nemet, nem tudhatjuk tiz-hdsz év tévlatdban
el6re, hogy milyen eredményeket fog elérni az orvostudomdany ezen a téren.
(A legutébbi idében mar olvashattunk sikeres méhatiiltetésrdl, de az 4tiil-
tetett méhben megfogant terhességrl még nem hallottunk.) Az is fontos
kotelességiink, hogy segfitsiik megtaldlni azt az intézményt és szakembert,
ahol és aki a legmagasabb szint( elldtést tudja nydjtani ezekben a legtobb-
szor nagyon komplikalt esetekben.

A hiivelyképzés ma mar megoldottnak tekinthetd, igy ha néi irdnyban
operédlunk, gyakorlatilag mindig sikeres a beavatkozds, sokkal nehezebb és
nem is mindig megoldhaté a m(ikéd8képes himvesszg kialakitésa.

A mitéti megolddssal kapcsolatban éltalinossigban megfogalmazha-
tunk néhdny alapszabdlyt.

1. Nem minden nemi szervi eltérést kell azonnal megoperélni.

2. A nemet fid vagy ledny irdnyéba vivé miitétet team déntse el, hiszen
igen felelsségteljes dontésrdl van sz6, legtobbszor vissza nem fordit-
haté kévetkezményekkel.

3. Kériiltekint8en kell megvilaszolnunk azt a kérdést, hogy mikor tér-
ténjen a miitét, és hol végezzék el.

) Feltling kiils8 elvéltozds esetén kétéves kor, azaz a kozosségbe kerii-
lés elbte célszerli a miitétet elvégezni a dontésiinknek megfeleld
irdnyba. Késébb ugyanis silyos lelki trauma forrdsa lehet mind az
elvéltozas felismerése, mind a mtéti beavatkozds.

) A hiivelypétldst akkor célszer(i elvégezni, amikor a pubertds befe-
jez8dott, amikor a paciensnek mdr van partnere, és barmikor sor
keriilhetne szexudlis egyiittlétre. (Esetleg mdr volt sikertelen pré-
balkoz4s.)

) A mitét kizdrdlag arra akkreditalt intézetben torténhet. Gyakran
gyermeksebész, gyermekurolégus bevondsira is sziikség van.

4. Alapos vizsgélattal kell eldonteni, hogy mit kell eltdvolitani, mit kell
és mit lehet pérolni. (Van olyan vélemény is, hogy nem kell eltdvoli-
tani a nagy csiklét, de még csak megkisebbiteni sem, el kell fogadtatni
a helyzetet, mert a szexudlis gyonyor kirt szenvedne radikalis mitét
esetén.)

(Csak zdrdjelben jegyzem meg, hogy nem szerencsés dolog az, ha egy
adott rendellenesség megolddsdra tucatnyi eljdrdst ajdnlanak. Valdszind-
leg ilyenkor az egyik eljirds sem az igazi, mert ha barmelyik kiemel-
ked8en j6 lenne, mindenki azt a megolddst valasztana. Ilyen példdul
a hiivelyhidny megolddsira kidolgozott eljardsok halmaza. Szerencsére
kezd a vildgon elterjedni egy olyan szellemes és viszonylag konnyen ki-
vitelezhet eljards, amely nem haszndl idegen anyagot, és kival6 a vég-
eredménye. Az eljardst Vecchietti olasz szdrmazdst amerikai n8gydgydsz
dolgozta ki.)

A korrekciés miitét utdn nem kell feltétleniil minden részletet kozolni
a paciensnek a bardtjdval. Ugyanakkor a tartésnak bizonyuld, hdzassdgot
igérd kapcsolat esetén nem titkolhaté el példdul az a tény, hogy az illet6nek
nem lehet vagy csak kivételesen ritka esetben lehet gyermeke.

13. dbra. Néhany hetes
Osztrogénkezelés hatasa az emlé
névekedésére
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14. dbra. Véromleny a lezart
hiivelyben

Laparoszképia
(hasiiregtiikrozés):

optikai eszkdz, mely rendsze-
rint a koldokgy(irtin 4c keriil
bevezetésre a hasiiregbe, és m-
téti beavatkozdsok elvégzését is

lehetévé teszi hasmegnyitds

nélkiil.
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Korrekciés mitéti megoldasok
nemi szervi rendellenességek esetén

Ha a néi irdnyt korrekcié mellett déntiink, a mitétet leggyakrabban két
tilésben célszer(i elvégezni. Kétéves kor elStt olyan kiilsd nemi szervi megje-
lenést kell kialakitani, hogy a kozosségbe — bolcsédébe, 6vodéba — keriils
gyermeket ne érhesse trauma a kérnyezet részérél.

A hiivelyképzés vagy egyéb belsd nemi szervi rendellenesség megolddsa
részben a pubertds végére, részben a felndttkor elérésének idejére id8zit-
hetd. Ha a menstrudciés vdladéknak nincs tévozdsi lehet8sége a kiilvildg-
gal valé 6sszekdttetés hidnya miatt — példdul hidnyzik a méhnyak vagy a
hiively, de menstrudciéra képes a méhtest —, akkor rendszerint sulyos tii-
netek, hasi gorcsok jelentkeznek rendszerint periodikusan, és fdjdalmas
képletet lehet kitapintani a hasban. A hasi fijdalom és gores oka nemesak
az, hogy az egyre névekv8 mennyiségli menzeszviladék feszit, hanem az
a tilnyomds miatt a kiirtokon 4t bekeriil a hasiiregbe, ott hashartyaizgal-
mat okoz, s6t a méhnydlkahdrtya meg is tapadhat a hashdrtydn és valadék-
termelésbe kezdhet, ami steril gyulladdst, sdlyos 6sszendvést és dgyne-
vezett endometridzist okoz. Siirg8s tehdt a megoldds. Egyszer(i esetben
— példéul csak a szlizhdrtydrdl hidnyzik a nyilds — bemetszést végziink.
A néha tobb liter bestirtisodott véladék gyorsan leiiriil, és a beteg panasz-
mentessé valik.

Ha részlegesen vagy teljesen hidnyzik a hiively, igy nagyon bonyolult és
nehéz miitéti megoldds var az orvosra és a betegre is. A vildgon sok helyiitt
ilyenkor eltavolitjak a hatalmasra kitdgult méhet. Es ezzel oda is van a ter-
hesség, a gyermeksziilés lehet6sége. Mi négy ilyen beteget operdltunk sike-
resen olyan mdédszerrel, amelyet magunk dolgoztunk ki, mivel nem volt
el6zménye. Mind a négy esetben a méhnyak és a hiively felsé harmada
hidnyzott.

A miitét ényege a hasi dton t6rténd méhszdj-kialakitds, a lezdrt hiively-
szakasz kiirtdsa és az als6 ép hiivelyszakasz felvarrdsa a kialakitott porcié-
hoz. A legels§ miitétiink sikertelen volt. Hidba hagytunk dréncsévet a mes-
terségesen kialakitott méhnyakban, eltdvolitds utdn a csatorna bezarédott.
M¢éhen beliili fogamzasgatlé eszkdz tartds behelyezése volt a megoldds. Az
eredetileg két szdlat tartalmazé jelz6fonalat fel nem szivéd6 varréfonallal
nyolc szdlra szaporitottuk azért, hogy ezek megakaddlyozzék a mestersége-
sen kialakitott méhszdj osszetapaddsit. A huroktest a méh iiregébe, a fona-
lak a nyakcsatorndba keriiltek. Az elgondolds m(ikodéképesnek bizonyult,
rendszeresen van a betegeinknek menstrudciéja. Ha eljon az ideje, kivesz-
sziik a hurkot, és varjuk a gyermekalddst. Reméljiik, hogy sikeres lesz ez a
torekvésiink is.

Kiilon ismertetést érdemel egy furcsa koérkép, az tgynevezett Ma-
yer—Rokitansky—Kiister—Hauser-szindroméval egyiitt jaré hiivelyhidny
megolddsa. Ebben a rendellenességben a betegek méhe és hiivelye is hi-
dnyzik, épek viszont a kiilsé nemi szervek, egészségesek a petefészkek.
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petevezeték

petefészek

méh

%ﬂ_’ﬂu

hively

csOkevényes
méhszarv

hiivelyaplasia

hiivelybemenet

Nincs tehdt siirgetd ok a miitétre, csakis a pubertds végén javasolhaté a
hiivelyképzés.

A hidnyz6 hiively pétldsra tucatnyi mtétet ismeriink. Ezek koziil sz4-
momra a legkevésbé elfogadhaté a béldtiiltetéssel torténd hiivelypéilds, ami
heroikus és igen hosszadalmas miitétet jelent, nagy szov8dményi ratdval és
jelentds vérveszteséggel. Mi a Vecchietti dltal kidolgozott m{itéti megoldds
dltalunk médositott, laparoszképos véltozatat végezziik.

A miitét lényege az, hogy laparoszképpal a hélyag és a végbél kozote
kiprepardljuk a hiively helyét. Alulrdl, a hiivelybemenet fel6l specidlis t(i-
vel huzéfonalat vezetiink fel. A fonalat tovdbbvezetve a hashirtya alatt,
a hasfalon 4t egy kiils§ késziilékre fixaljuk. A hiively fel8li végen megfe-
lel8 méretli haromrészes miianyag henger taldlhaté. Ez végzi el a tdgitdst
(tdgit6 muldzs). Eszkoziink segitségével hat-nyolc napon keresztiil napi
1-1,5 centimétert hizunk a fondlon. A szévetek alkalmazkodSképessége
csoddlatra mélt6. A kis hiivelyfalmaradviny nyolc nap alatt hagyja magit
olyan mértékben kitdgitani és felhizni, hogy hdzaséletre alkalmas hiively
keletkezik. Maga a miitét, amely a tdgité eszkoz felhelyezését szolgdlja, fél
6rdig sem tart.

Az ilyen beavatkozis esetében fontos, hogy a paciensnek legyen part-
nere, és rendszeres hazaséletet éljen a mitét utdn. Igy id6vel még két-
hdrom centiméterrel hosszabb lesz a hiively, és még alkalmasabb az
egyiittlétre.

Ezeknek a korrekcids miitéteknek az adja meg az igazi jelent8séget,
hogy az egyén a miitét utdn a tdrsadalom teljes éreékii tagjénak érezheti
magdt. Sulyos lelki valsdg forrdsdt tudjuk kikiiszobélni a jél sikeriilt mii-
téti megolddssal. Taldn folosleges is hangsilyoznom, mennyire fontos,
hogy ezeknek a betegeknek a kivizsgéldsa, kezelése és a miitéti korrekcié

14. &bra. MRKH szindroma, méh és
hivelyhiany

15. bra. Hiivelyképz6 eszkéz
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felkésziilt intézetekben torténjen, ahol az évenként elldtott betegek szd-
ma meghalad egy bizonyos minimum esetszdmot, és ahol ezeknek a ritka
miitéteknek a végzésében jératos gyermekndgydgydsz mellett gyermek-
sebész, gyermekurolégus és természetesen pszicholdgus is rendelkezésre
4ll. Az eredményes gyodgykezelés csak szoros egyiittmiikddéssel képzel-
het§ el.

Az igazi megoldds a megel8zés lenne. Steve Jones A gének nyelve cim(
konyvében a kivetkezdt irja: ,Az drokletes betegségek génterdpidval tor-
ténd gydgyitdsa mdr a kiiszobon 4ll, kozvetleniil a megvalésitds elStt — és
azota is ott vérakozik.” Ez a mondat arra utal, hogy nagyon sok megol-
dand¢ feladat var még rdnk. Ugyanez a helyzet az 6rokletes betegségek
felderitésére irdnyulé genetikai sziirGvizsgalatokkal is. Majdnem min-
denki hordoz egy vagy t6bb recessziven 6rokl6dd betegséggént. J6t te-
sziink-e azzal, ha ezt tudatositjuk a hdzassigra késziil§ pdrokkal? Tényleg
helyes lenne, ha a pdrvélasztiskor ezt vennénk figyelembe? Fn nem hi-
szem. Ezekre a kérdésekre azonban médr nem az orvosnak, hanem a bio-
etikusoknak kell vdlaszt adni.
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