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Broschyr for halso- och sjukvarden:

Om DSD tillstand

Manga som &r kliniskt verksamma i varden kanner sig osakra nar de moter en patient med
diagnosticerad eller misstankt avvikelse i utvecklingen av kdnsorganen, disorder of sex
development (DSD). Eftersom en del av dessa tillstand ar mycket ovanliga kan det vara svart
att hitta information.

Vi har darfér samlat information som kan vara till hjalp och som kan gora det lattare att hitta
svaren pa en del av de fragor som ar vanligt forekommande vid DSD. En del hemsidor
beskriver typisk och atypisk konsutveckling, andra beskriver specifika DSD tillstand. Ett antal
fragor som ofta stalls i varden av personer med DSD tillstdnd beskrivs ocksa i denna
broschyr.

Informationen finns Gversatt till sex sprak: engelska, hollandska, franska, tyska, polska och
svenska.

Vad ar DSD?

De flesta manniskor funderar inte s& mycket pa hur pojkar och flickor ser ut, utan antar att
alla flickor har kdnsorgan som ser ut som flickors brukar gora och att de har hormonnivaer
och kromosomer (46,XX) som flickor oftast har, medan pojkar ser ut som och har hormoner
och kromosomer som pojkar brukar (46,XY), men sa ar det inte alltid. Det finns ett antal olika
situationer da vissa delar av utvecklingen ar mer eller mindre typisk for pojkar och andra mer
eller mindre typisk for flickor. Det ar vanligare an man kan tro, och i manga fall behovs inga
medicinska ingrepp eller behandlingar. Dessa tillstand kallas avvikelser i konsutvecklingen
(disorders of sex development, DSD).

DSD anvands som ett samlingsnamn for situationer nar kromosomer, konskortlar (dvs
testiklar eller aggstockar), hormoner eller konsorganen avviker fran det vanliga. De olika
tillstdnden har delats in i storre grupper med liknande symtom och kategoriserats pa foljande
satt:

1. Tillstdnd med ovanlig konskromosomuppsattning, sdsom Turners syndrom, Klinefelters
syndrom eller blandad gonaddysgenesi (t.ex. 45,X/46,XY)



2. Tillstdnd med 46,XY kromosomer inklusive testikeldysgenesi (underutveckling av
testiklarna) och avvikande testosteronproduktion eller -effekt.

3. Tillstdnd med 46,XX kromosomer inklusive ovarialdysgenesi (underutveckling av
aggstockarna), kongenital binjurebarkhyperplasi (CAH) och avsaknad av livmoder eller
vagina.

Individer som har DSD ar sinsemellan olika och variationen ar stor mellan olika subgrupper
av DSD. Alla individer med en viss typ av DSD har inte heller alltid alla symtom som ar
typiska for just den diagnosen. Behandlingen maste darfor individualiseras.

Hemsidorna listade nedan ger en 6versikt och information om olika tillstand som innefattas i
DSD.

Svenska
www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

http://www.aissg.org/AlSinSwedish.htm

http://www.klinefelter.se

www.dsdgenetics.org

www.dsdfamilies.org/index.php

www.aboutkidshealth.ca/en/howthebodyworks/sexdevelopmentanoverview/pages/def
ault.aspx
www.nhs.uk/Conditions/Disorders-Sex-Development/Pages/Introduction.aspx

http://www.yourhormones.info

Multidisciplinédra team har en viktig roll

Beroende pa nar, vid vilken alder, en familj far reda pa ett barns tillstand stalls man infor olika
fragor. Det kan vara saker som man aldrig har hort talas om forut, bade medicinska och
psykologiska. Det kan handa att inte heller familjelakare/huslékare kan svara pa alla fragor.

De flesta personer med DSD utvecklas till valmaende personer. Men de kan anda behdva
stdd fran lakare och annan hélso- och sjukvardspersonal. Sadant stod kan erbjudas inom
vissa, men inte alla, DSD team. Multidisciplinar eller helhetsvard betyder att, forutom
medicinsk behandling, kan teamet erbjuda familjerna kanslomassigt och psykologiskt stéd.

Ett multidisciplinart team (MDT) for DSD kan hjalpa till att forklara diagnosen och guida bade
sjukvardpersonal och patienter genom eventuella ingrepp och behandlingar som kan
behdvas. Teamet bér ha en barnendokrinolog, en barnurolog/kirurg och en
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barnpsykolog/psykiater. Andra specialister som kan vara inblandade &r till exempel genetiker
och gynekologer. Dessa experter vager samman de olika aspekterna av diagnosen for att
forsta vilken behandling, om nagon, som kan vara den ratta for just det barnet, eller den
patienten, och for att foraldrar ska kunna ge informerat samtycke till eventuella behandlingar.
Om det ar langt till det sjukhus dar ett DSD team kan teamet samarbeta med en lakare pa ett
sjukhus eller mottagning som ligger narmre fér att underlatta och ge information.

Det ar viktigt att veta hur individen uppfattar de manga pafrestningar som utredning och

diagnos kan utgéra. Foraldrar undrar ofta "Hur kommer mitt barn att behandlas i skolan?
Vem kan jag lita pa och f& stod av? Kommer mitt barn att kunna njuta av sin sexualitet?

Kommer mitt barn att ha en familj?”

Ett multidisciplinart DSD team kan hjalpa familien med svar pa dessa och liknande fragor.
Sjukvardpersonal kan uppmuntra och stodja foraldrar, tonaringar och vuxna individer att be
om hjalp (t.ex. stodsamtal) vid andra vardenheter, om sadan hjalp inte finns inom teamet
eller pa det sjukhus déar personen behandlas. Ibland, pa grund av langa avstand till
specialiserade kliniker/sjukhus, kan psykologiskt stdd narmare hemmet vara att féredra.

DSD-team i Sverige

Karolinska Universitetssjukhuset, Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Stockholm
Akademiska Barnsjukhuset, Uppsala

Drottning Silvias Barnsjukhus och Ostra sjukhuset, Géteborg

Universitetssjukhuset, Malmd/Lund

Att hantera information

Familier med ett barn eller tonaringar och vuxna med DSD star infér manga fragor. En del &r
relaterade till den information de far fran sjukvardspersonal och andra informationskallor. Det
ar inte alltid man inser att foraldrar eller familjiemedlemmar inte forstar all information som
ges. Lakare och annan sjukvardspersonal som kommer i kontakt med familjen behover vara
uppmarksam pa detta och kontrollera om den information som givits ocksa har natt fram. Att
ta hand om barn med DSD och férsta deras tillstdnd ar komplext, och det ar inte alltid latt att
forsta aven bra forklaringar.

Andra viktiga fragor handlar om informationen om tillstdndet som foralder eller kliniker ger
barnet. Foraldrar och lakare och annan sjukvardspersonal kan ha fragor om nér ett barn ska
informeras, vilken sorts information som ska ges, vem ska gdra det och vilka ord som ska
anvandas. Foraldrar kan kanna sig osakra pa saddana saker och kan vilja veta var och hur de
kan fa vagledning och stéd, antingen via det specialiserade teamet eller pa annat séatt. Det
finns alltmer information pa internet, till exempel en broschyr skriven av en mammai till ett
barn med DSD.

www.dsdfamilies.org/docs/telling........

Vad barnet bor fa veta beror till stor del pa vilket tillstdnd barnet har och vid vilken alder
diagnosen stélldes. Nar barn ar mycket sma kan de behova en forklaring till varfor de ska
traffa en lakare, varfor de behdver anvanda medicin och varfér de kanske ser annorlunda ut



an andra barn. Lite senare, nar de narmar sig puberteten, kan de behéva information om
varfor de behover behandlas med hormoner. Med tiden blir olika aspekter av deras tillstand
forklarade, inklusive information om nedsatt fertilitet eller infertilitet. Nar de narmar sig
vuxenlivet bor de ha fatt fullstandig information om sitt DSD tillstdnd. Som vuxna ska de
aldrig behova konfronteras med aspekter av sitt tillstand som de inte kanner till.

Personer med DSD och deras foraldrar (nar barnet ar litet) kan ocksa ha fragor och
funderingar om vilka andra som boér kanna till deras tillstand. Det finns inget ratt svar pa
sadana fragor. Vardpersonal kan hjalpa till att finna en balans mellan 6ppenhet (om vissa
aspekter) och att halla viss information privat.

Pojkar och flickor?

En del pojkar och flickor beter sig eller leker inte som typiska pojkar eller flickor. Exempelvis
kan en flicka tycka om leksaker och aktiviteter som vanligtvis ar forknippade med pojkar eller
foredrar att leka med pojkar. Det behdver inte betyda att hon inte trivs med sin
konstillhdrighet som flicka.

Det ar mycket fa barn med DSD som funderar 6ver sin konstillnérighet, men nagra kan
kénna sig osakra under langre eller kortare tid nar de vaxer upp. Detta kan handa dven om
det inte finns nagra synliga tecken pa DSD och utan att ndgon har ifrdgasatt om de &r pojkar
eller flickor. Sadana tankar, aven om de ar forstaeliga, ar inte alltid latt att forhalla sig till. Det
kan leda till att bade foraldrar och aldre syskon oroar sig for nagot som kanske inte
nodvandigtvis oroar barnet sjalv.

Det som verkligen spelar roll &r hur man upplever sig sjalv, det kan vara som pojke eller
flicka eller pa annat satt; se lank nedan. Det &r viktigt att bli respekterad for den man &r. Inga
kroppsliga kédnnetecken kan férandra den egna kénslan av att vara pojke/man eller
flicka/kvinna. En flicka med XY kromosomer som alltid har upplevt sig sjalv som flicka, &r en
flicka. Att forsoka tvinga nagon in i en identitet ar omojligt och darfor skadligt.

De DSD patienter som vaxer upp som flickor kanner sig oftast som flickor och de som véxer
upp som pojkar kanner sig oftast som pojkar. Men nagra fa barn kan behova hjalp att reda ut
sina kanslor om att vara flicka eller pojke. En del av dem kan sa smaningom utveckla en
identitet som varken ar manlig eller kvinnlig. De fa barn som inte trivs med sin tilldelade
konstillnorighet kan behdva kontakt med specialister pa detta omrade. Har nedan finns en
lista pa speciella kliniker.

Kliniskt omhandertagande vid DSD

Nar vardpersonal méter ett barn med DSD ska de remittera barnet till ett specialistcenter
med DSD team och informera familjen om vad som kommer att ske och vilka undersokningar
som kan komma att géras. Den exakta diagnosen som barnet har kan paverka beslutet om
vilka undersokningar som kommer utféras och vilka behandlingar som kommer att géras,
eller om behandling behtvs 6ver huvud taget. Varje foralder eller vardnadshavare ska
informeras om tidsperspektivet for nér dessa medicinska utredningar och behandlingar kan
erbjudas eller genomforas.



-En del patienter, med CAH, kan ha saltférlorande CAH. Obehandlat kan det vara ett
livshotande tillstand. De flesta personer med DSD har dock inte ett medicinskt akut tillstand.
Men varden for dessa relativt ovanliga tillstdnd kan vara svaréverskadlig aven for
vardpersonal.

-Ibland ser man att yttre eller inre kénsorganen ar annorlunda efter fodelsen och da kan
beslut om vilket kon barnet ska véxa upp i tas forst efter noggrann utredning av DSD-teamet

-Borttagande av testiklar kan bli nédvandigt nagon gang under livet om hormonproduktionen
fran testiklarna maste stoppas eller om det finns en risk for tumoérutveckling i testiklarna.

-Personer med DSD kan behdva hormonbehandling. | visa fall maste man starta tidigt efter
fodelsen med behandling (kortison). | andra fall behévs hormonbehandling i samband med
pubertet. Om gonaderna (aggstockar eller testiklar) inte finns fran bérjan, har opererats bort
eller om de inte producerar tillrackligt med hormoner, kan hormoner bade behdévas for
pubertetsstart och genom vuxenlivet.

-Efter barndomen, kan en del personer 6vervaga plastikkirurgiska ingrepp pa konsorgan eller
brést men erfarenheten ar att de flesta ar ndéjda med sina kroppar.

-Unga vuxna kvinnor som vill kunna ha samlag kan behéva behandlingar for att underlatta
det. Om slidan ar trang eller kort ar det oftast ett bra alternativ om kvinnan sjalv vidgar slidan
med icke-kirurgisk metod. Detta gérs med instruktion och stéd av gynekolog och psykolog.
Om detta inte fungerar kan en operation goras.

-Det kan vara viktigt att kontrollera bentatheten, eftersom man vid flera DSD-tillstand har en
oOkad risk for benskorhet.

Vid DSD behover man ofta fatta komplicerade beslut, vilka val man stélls infér beror pa den
kliniska diagnosen och andra omstandigheter i livet. Familjer behéver information och
vagledning for att ta sddana beslut. Till exempel vet inte alltid nyblivna foraldrar vad de ska
saga till omgivningen nar barnets kon inte &nnu &r fardigutrett. Nar barnen ar tillréckligt stora
ska de involveras i alla beslut &ven om deras behov av stdd kan vara annorlunda jamfort
med vad foraldrarna behodvde.

Etiska fragor

Kirurgiska ingrepp pa konsorganen, sarskilt hos unga barn maste 6vervagas mycket noga
eftersom det kan leda till problem sdsom nedsatt kansel i konsorganen eller utveckling av



arrvavnad som kan orsaka problem och paverka eventuell senare kirurgisk behandling i
vuxen alder. Dessutom &r det viktigt att barn far ta egna beslut om sina kroppar, sarskilt nar
det handlar om irreversibla ingrepp, och det ar darfér en fordel att vanta tills de sjélva kan
bestamma. Vid irreversibla kirurgiska eller medicinska ingrepp sasom att ta bort gonader
eller svallkroppar eller ge hormonell behandling ar det sarskilt viktigt att individen sjalv ar
med i beslutet. En del ingrepp sdsom rekonstruktion av urinréret hos pojkar ar inte
irreversibla kirurgiskt och ar heller inte lika kontroversiella.

Irreversibla medicinska behandlingar sdsom operation eller hormonbehandling bor darfor
senarelaggas tills barnet kan vara med i beslutet. Genom att tillata barn att forsta och delta i
sin kliniska behandling kan de fa en kénsla av kontroll 6ver sina liv vilket gor det lattare att
hantera utmaningar senare i livet och att utveckla en halsosam sjalvkansla.

Man maste inse att....

Halso och sjukvardspersonal som inte har nadgon erfarenhet av DSD inte heller bor vara
ansvariga for denna vard utom i nara samarbete med ett DSD-team.

Om mojligt ar det battre att vanta tills personen ar gammal nog att fatta egna beslut innan
nagon irreversibel behandling planeras. Sadan behandling bor inte goras utan att
aldersanpassad information och forklaring ges till barnet.

Vare sig behandlingen &r kirurgisk eller medicinsk ska det vara tillracklig framforhallning sa
att familjen/ patienten kan forsta hela innebdrden av behandlingen och de foljande stegen.
Det ar bara ett fatal ingrepp som &r livsviktiga i ung alder. Familjen kan @ven behova stod
fran allmanlakare eller annan vardpersonal i samband med att komplicerade och svéara
beslut ska tas.

Kliniker och sjukvardspersonal bor vara medvetna om att vuxna med DSD liksom familjer
med barn med DSD kan behdva personer utanfor den narmaste familjen som stod.



