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Broszura dla lekarzy o roznych specjalnosciach

na temat zaburzen roznicowania plci

Wielu lekarzy czuje si¢ niepewnie wobec pacjentéw, ktorzy maja zaburzenia rozwoju
pici (ZRP, ang. disorders of sex development - DSD). Poniewaz wicle z tych zaburzen wystepuje
rzadko, trudno jest znalez¢ wlasciwe informacje na ich temat.

Ponizej zostaly zgromadzone informacje pomocne w odpowiedzi na niektore
zasadnicze pytania dotyczace ZRP, ktoére moga mie¢ lekarze nie specjalizujacy si¢ w tych
zaburzeniach.

Na niektorych stronach internetowych znajduja si¢ opisy prawidtowego i
nieprawidlowego rozwoju plciowego, inne przedstawiaja specyficzne rodzaje ZRP. Kilka
czgsciej wystepujacych zagadnien zwigzanych z opieka nad osobami z ZRP zostato
przedstawionych w tej broszurze. Informacje sg w szesciu jezykach: angielskim, francuskim,
holenderskim, niemieckim, polskim i szwedzkim.

Co to jest ZRP?

Wigkszo$¢ osob przyjmuje, ze dziewczeta maja zenskie narzady piciowe, zZenskie
poziomy hormonow 1 zenskie chromosomy (XX), podczas gdy chlopcy maja cechy typowo
meskie (z chromosomami XY). Jednak nie zawsze jest to takie oczywiste. W wielu sytuacjach
niektore czesci ciata sg rozwinigte w kierunku typowo meskim, a inne w kierunku typowo
zenskim. Te sytuacje sa znacznie czgstsze niz sobie wyobrazamy i w wielu przypadkach nie
sa poddawane diagnostyce 1 leczeniu. Sg one znane jako rdznice lub zaburzenia w rozwoju
ptci — ZRP.

Rozne formy ZRP sg gromadzone w grupach podobnych zaburzen. Najczgstsze sa
klasyfikowane nastepujaco:

1. Stany z nieprawidlowym uktadem chromosoméw np. Zespot Turnera (45,X),
zespot Klinefeltera (47, XXY), mieszana dysgenezja gonad (45,X/46,XY) i
46,XX/46,XY .

2. Stany z prawidlowym meskim kariotypem 46,XY np. dysgenezja jader
(niedorozwdj jader), zaburzenia biosyntezy i dzialania testosteronu.

3. Stany z prawidlowym zenskim kariotypem 46,XX np. dysgenezja jajnikow
(niedorozwoj jajnikéw), wrodzony przerost nadnerczy (WPN) (ang. congenital
adrenal hyperplasia — CAH) oraz niedorozwoj macicy i pochwy.

Osoby z ZRP nie sg wszystkie takie same. Wazne jest, aby zdawaé sobie sprawe z
ogromnych réznic mi¢gdzy nimi. Nie wszystko co wiadomo o ZRP ma zastosowanie u kazdej



z tych oséb. W zwigzku z tym kazdy taki pacjent wymaga innego rodzaju opieki medycznej,
ktory zalezy od rodzaju ZRP.

Strony internetowe z informacjami na temat prawidlowego i1 nieprawidlowego
rozwoju ptciowego W jezyku polskim:

www.zdronet.pl/main/d/895/a/8752/choroba.html

Koniecznos$¢ opieki wielospecjalistycznej

W zaleznosci od wieku, w ktorym osoby z ZRP lub rodzice dziecka z ZRP dowiedzieli
si¢ o tych zaburzeniach, moga spotka¢ si¢ z réznorodnymi problemami medycznymi i
psychologicznymi, o ktérych nigdy wczesniej nie styszeli. Nawet lekarz rodzinny moze nie
zna¢ odpowiedzi na wiele pytan, ktore ich nurtuja.

Wigkszo$¢ dzieci z ZRP stanie si¢ szczgsliwymi 1 zdrowymi dorostymi osobami.
Moga oni jednak wymaga¢ wsparcia ze strony pracownikéw ochrony zdrowia innych niz
lekarze. Taka pomoc jest oferowana przez wiele specjalistycznych zespotow zajmujacych sie
ZRP, ale niestety nie wszystkie. Catosciowa opiecka w ZRP to nie tylko pomoc medyczna, ale
takze wsparcie emocjonalne i psychologiczne dla catych rodzin.

Wielospecjalistyczny zespét medyczny, zajmujacy sie¢ ZRP, moze pomoOc W
zrozumieniu diagnozy i udzieli¢ porad co do réznych dziatah medycznych, ktére moga by¢
konieczne. Zespdt powinien sktada¢ si¢ z endokrynologa (dziecigcego), urologa
(dziecigcego), psychologa (dziecigcego), a w pozniejszym zyciu, takze ginekologa i chirurga
plastycznego. Specjalisci z innych dziedzin medycznych takze mogg by¢ wlaczeni do zespotu
np. genetyk. SpecjaliSci ci wspdlnie opracowuja rdézne aspekty ZRP, aby pomoc w
zrozumieniu, ktory sposob dziatania, jesli w ogole, jest odpowiedni dla danej osoby z ZRP.
To pozwoli na wyrazenie w pelni §wiadomej zgody na przeprowadzenie okreslonej terapii.

Wielospecjalistyczny zespot musi wspotpracowac z lekarzem rodzinnym, aby upewnic
sie, czy informacje sa odpowiednio przekazywane. Jesli pacjenci nie skontaktowali si¢ jeszcze
z zadnym wielospecjalistycznym zespolem, lekarz rodzinny moze pomdc w znalezieniu
osrodka, ktory zapewnia taka opieke.

Dla psychologéw wazne jest, aby wiedzie¢ jak poradzi¢ sobie z wieloma wyzwaniami,
ktore niesie ZRP. Rodzice czgsto maja problem z pytaniami, takimi jak: ,,Jak moje dziecko
bedzie traktowane w szkole? Na kim mozemy polega¢? Czy nasze dziecko bedzie miato
satysfakcje¢ ze wspolzycia seksualnego? Czy nasze dziecko bedzie miato rodzing?”
Wielospecjalistyczny zespdt powinien pomodc rodzinie w znalezieniu odpowiedzi na te
pytania. Klinicy$ci powinni o$miela¢ rodzicéw i starsze osoby z ZRP, aby prosili o pomoc
(np. porade) takze poza miejscem, gdzie s leczeni. W niektorych przypadkach, z powodu
duzych odlegtosci do specjalistycznego o$rodka, moze by¢ przydatna opieka psychologiczna
blizej miejsca zamieszkania.

Specjalistyczne os$rodki w Polsce: wysokospecjalistyczne osrodki endokrynologii
dziecigcej, a dla 0s0b po 18 roku zycia - o$rodki endokrynologiczne dla dorostych.

Przekazywanie informacji

Rodziny dzieci z ZRP 1 osoby z ZRP beda mialy wiele pytan. Niektore bedg si¢
odnosi¢ do informacji, ktére otrzymuja od pracownikéw opieki medycznej lub z innych
zrodel. Lekarze mogg nie zdawac sobie sprawy z tego, ze przekazywane rodzicom i cztonkom


http://www.zdronet.pl/main/d/895/a/8752/choroba.html

rodziny informacje mogg nie by¢ wilasciwie odebrane i dlatego powinni sprawdzaé, czy
wszystko jest zrozumiane. Opieka nad dzieckiem z ZRP i zrozumienie jego zaburzen jest
trudne i czasem nawet doktadne wyjasnienia nie sg jasne.

Innym waznym zagadnieniem jest przekazywanie informacji na temat zaburzenia
przez rodzicéw i lekarzy dziecku z ZRP. Rodzice i lekarze mogg si¢ zastanawiaé, kiedy to
zrobi¢, jakie informacje przekazaé, kto to powinien zrobi¢ i jakich stow uzywac. Rodzice
moga si¢ czu¢ bardzo niepewnie w tym wzgledzie i prosi¢ o porad¢ i pomoc zespot
medyczny, ktory zajmuje si¢ leczeniem dziecka. Informacje na ten temat sg juz coraz bardziej
dostepne, jak np. ,,List napisany przez matke do dziecka z ZRP” dostepny w jezyku polskim
na stronie internetowej dsd-LIFE www.dsd-life.eu.

Co dziecko powinno wiedzie¢, zalezy w duzym stopniu od jego zaburzenia i od tego,
w jakim wieku postawiono diagnoze. Kiedy dzieci sa mate, moze by¢ potrzebne
wytlumaczenie dziecku, dlaczego chodzi do lekarza, dlaczego musi dostawac lekarstwa, i
dlaczego wyglada inaczej niz inne dzieci. Nieco pdzniej, kiedy dzieci wkraczaja w okres
dojrzewania, moga potrzebowaé informacji, dlaczego musza otrzymywac¢ hormony. Z czasem
roézne aspekty ich stanu moga by¢ wyjasniane np. brak lub obnizona ptodno$¢. Kiedy osiagaja
dorosto$¢, zespdt medyczny powinien im udzieli¢ pelnych informacji na temat ich zaburzen.
Jako dorosli nigdy nie powinni by¢ zaskoczeni nie poznanymi dotad aspektami ZRP.

Osoby z ZRP i ich rodzice (kiedy dziecko jest male) moga si¢ zastanawiac, co inne
osoby powinny wiedzie¢ o ZRP. Jednakze nie ma jednoznacznej odpowiedzi na to pytanie.
Lekarze powinni pomoc w znalezieniu rdwnowagi pomiedzy otwarta informacja na temat
zaburzenia (czy pewnych jego aspektdéw) a utrzymaniem tych informacji jako prywatnych.

Chlopcy czy dziewczynki?

Niektére dziewczynki lub niektérzy chtopcy moga nie zachowywac sie typowo dla
swojej plci. Przykladowo dziewczynki lubig chlopigce zabawki i gry, wolg bawié si¢ z
chlopcami, a nie lubig bawic si¢ z dziewczynkami. Nie oznacza to, ze sg one nieszczesliwe
z powodu bycia dziewczynkami.

Tylko nieliczne dzieci majg watpliwosci co do swojej pici, ale niektére przez dtuzszy
lub krotszy czas moga takie watpliwosci odczuwaé wraz z wiekiem. Moze tak si¢ zdarzy¢
nawet wtedy, kiedy nie ma widocznych oznak ZRP i kiedy nikt nigdy nie miat watpliwosci co
do tego czy sa chlopcami, czy dziewczynkami. Takie watpliwosci, chociaz zrozumiale, moga
by¢ dla nich trudne do zniesienia. Mogg prowadzi¢ do zamartwiania si¢ przez rodzicow lub
starsze dzieci sytuacjami, ktore w ogdle ich nie dotycza.

Wazniejsze jest, jak pacjenci z ZRP samych siebie odbierajg, jako chtopcow, czy jako
dziewczynki. Wazne jest rowniez to, jak inne osoby postrzegaja i czy szanujg to, kim dzieci
sie czuja. Zadne cechy budowy ciata nie moga przestaniaé poczucia bycia kobieta lub
mezezyzng. Dziewczynka z typowym meskim genotypem XY, ktora zawsze czuta si¢
dziewczynka, jest dziewczynka. Bedzie dla niej krzywdzace zmuszanie do zmiany pfci.

Jesli osoby z ZRP sa wychowywane jako dziewczynki, to zwykle odbieraja siebie jako
dziewczynki, a gdy sg wychowywane jako chlopcy, to zwykle odbierajg siebie jako chtopcOw.
Jednak nieliczne dzieci moga potrzebowa¢ pomocy w zrozumieniu swoich uczu¢ na temat
ptei. Niektore z nich mogg rozwing¢ identyfikacje ptciowa, ktora nie jest typowo meska, ani
zenska. Nieliczne dzieci, ktore czujg si¢ przez dhuzszy okres czasu nieszczesliwe z powodu
bycia chtopcem lub dziewczynkg, powinny mie¢ mozliwo$¢ kontaktu ze specjalistami z tej
dziedziny. Kliniki specjalizujace si¢ w tym zakresie w Polsce, to wysokospecjalistyczne



os$rodki endokrynologii dzieci¢cej np. w Instytucie Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie
www.czd.pl

Opieka medyczna moze by¢ inna nad kazdym dzieckiem w zalezno$ci od rodzaju
ZRP. Ponizej metody leczenia, ktére moga by¢ stosowane.

Opieka medyczna nad pacjentami z ZRP

Lekarz, do ktorego trafia dziecko z ZRP, powinien je skierowa¢ do specjalistycznego
osrodka 1 poinformowa¢ rodzing o procedurach, z ktorymi moga si¢ spotkaé. Precyzyjna
diagnostyka dziecka moze wptynag¢ na decyzje co do tego, jaki sposdb postgpowania i
leczenia powinien by¢ zastosowany oraz czy w ogoéle je stosowa¢. Kazdy rodzic lub opiekun
powinien by¢ poinformowany o ramach czasowych, kiedy medyczne procedury moga by¢
zaproponowane lub zastosowane.

- U niektorych pacjentow (z WPN) moga wystepowaé zaburzenia zagrazajace zyciu,
nazywane ,,zespotem utraty soli”, podczas gdy, inne dzieci z ZRP nie maja powaznego
zagrozenia. Opieka nad dzie¢mi z tymi mniej znanymi zaburzeniami moze by¢ klopotliwa
dla lekarzy.

- Czasem wyglad zewnetrznych lub wewnetrznych narzadoéw piciowych moze si¢ r6zni¢ od
innych ludzi (Broszura pt. ,,Kiedy Twoje dziecko rodzi si¢ z narzadami, ktore wygladaja
inaczej”, przygotowana przez rodziny dzieci z ZRP, w jasny i wyczerpujacy sposob
przedstawia zagadnienia ZRP i jest dostgpna na stronie internetowej dsd-LIFE m.in. w
jezyku polskim www.dsd-life.eu). U dzieci z ZRP po urodzeniu tylko po doktadnej
diagnostyce mozna podja¢ decyzje, czy zarejestrowac je w ptci meskiej, czy zenskie;.

- Usunigcie gonad moze by¢ konieczne, jesli trzeba zahamowa¢ produkcje hormondéw lub
jesli jest zwigkszone ryzyko przemiany nowotworowej gonad.

- Ludzie z ZRP mogg potrzebowac terapii hormonalnej. W niektérych przypadkach moze
by¢ konieczne leczenie (np. hydrokortizonem) od urodzenia. W innych przypadkach
terapia hormonalna rozpocznie si¢ w okresie dojrzewania. Jesli jajniki lub jadra nie
rozwinety si¢ dostatecznie, nie produkujg wystarczajacej ilosci hormonow lub zostaly
usunigte, wtedy konieczne jest leczenie hormonalne, aby rozpocza¢ dojrzewanie ptciowe i
utrzymywac¢ organizm w dobrej kondycji zdrowotnej, rOwniez w pdzniejszym okresie.

- Po okresie dziecinstwa niektore osoby moga pragna¢ przeprowadzenia operacji
plastycznej narzaddéw piciowych, jednakze wigkszos¢ bedzie zadowolona z wygladu
swojego ciala.

- Mtodzi dorosli, ktorzy chcg mie¢ satysfakcje ze wspdlzycia ptciowego mogag potrzebowad
leczenia, ktére to umozliwi. Niechirurgiczna metoda ,,zréob to sam” polegajaca na
rozszerzaniu pochwy daje lepsze efekty niz operacja i powinna by¢ wyprobowana jako
pierwsza (z pomoca ginekologa i psychologa).

- Weczesne monitorowanie gestosci kosci moze by¢ zalecane, poniewaz niektére osoby z
ZRP maja wysokie ryzyko osteoporozy.

Pacjenci z ZRP czesto wymagaja kompleksowych decyzji zwigzanych z opieka
medyczng 1 innymi waznymi aspektami zycia. Rodziny potrzebuja pokierowania i wsparcia w
podejmowaniu decyzji. Przyktadowo, w sytuacjach, gdy decyzja o nadaniu pici dziecka nie
jest oczywista, rodzice moga zastanawia¢ si¢, co powinni powiedzie¢ osobom z otoczenia
przed zarejestrowaniem dziecka i dlaczego dziecko nie ma jeszcze imienia. Kiedy dziecko jest
starsze powinno uczestniczy¢ w podejmowaniu decyzji, moze jednak potrzebowaé wiecej lub
innego rodzaju wsparcia niz jego rodzice.


http://www.czd.pl/

Problemy etyczne

Decyzje o podjeciu operacji narzadow plciowych, szczegélnie u malych dzieci,
powinny by¢ podejmowane bardzo rozwaznie, poniewaz moga prowadzi¢ do szeregu
problemdw, jak np. zaburzenia czucia, czy blizn, ktore ograniczaja mozliwosci pdzniejszego
leczenia. Ponadto wazne jest, aby dzieci mogly uczestniczy¢ w podejmowaniu decyzji co do
wlasnego ciata, a w zwigzku z tym powinno si¢ poczeka¢ do momentu, kiedy beda w stanie to
zrobi¢.

Dlatego, nieodwracalne procedury medyczne, takie jak operacje i leczenie hormonalne
powinny by¢ odroczone do okresu, kiedy dziecko jest na tyle dojrzate, aby mozna mu
pozwoli¢ na wyrazenie zgody na kazdg medyczng interwencje. Pozwolenie dziecku na
zrozumienie i wyrazenie zgody na postepowanie medyczne, daje mu mozliwos¢ kontroli nad
swoim zyciem, pozwala na wzmocnienie go w pokonywaniu trudnosci zyciowych i rozwoju
zdrowej samooceny.

Uswiadom sobie, ze...

Pracownicy opieki medycznej, ktorzy nie majg doswiadczenia w zakresie ZRP nie
powinni zajmowac si¢ tymi pacjentami, jesli nie wspotpracuja $cisle ze specjalistycznymi
o$rodkami.

Jesli to mozliwe, lepszym rozwigzaniem jest czekanie az pacjent jest wystarczajaco
dorosty, aby wyrazi¢ pelng zgode, zanim zostang zaplanowane nieodwracalne interwencje
medyczne. Takie interwencje nie powinny by¢ podejmowane bez przekazania wyjasnienia
odpowiednio dostosowanego do wieku dziecka.

Kiedy dochodzi do leczenia, hormonalnego lub chirurgicznego, powinno si¢ zapewnic¢
wystarczajgco duzo czasu na zrozumienie tego postepowania i zaplanowanie jego nastgpnych
etapow. Tylko nieliczne interwencje wymagaja natychmiastowego dziatania u dzieci. Rodzice
moga potrzebowac wsparcia lekarzy rodzinnych lub innych pracownikow opieki medyczne;,
kiedy musza podejmowac¢ trudne decyzje, gdy dziecko jest zbyt miode, aby zrobi¢ to
samodzielnie.

Lekarze powinni zdawac¢ sobie sprawg z tego, ze dorosli z ZRP, rodzice dzieci z ZRP i
dzieci z ZRP moga potrzebowa¢ wsparcia osob spoza rodziny, ktére znajg diagnoze.

Informacje na temat szczegotowych aspektow poszczegolnych rodzajow ZRP sg w
jezyku polskim na stronach internetowych:

- Wrodzony przerost nadnerczy
https://www.facebook.com/WrodzonyPrzerostNadnerczy

- Niewrazliwo$¢ na androgeny
http://www.aissg.org/AlSinPolish.htm

- Zespol Turnera
www.turner.org.pl

- Zespél Klinefeltera
http://47xxy.strefa.pl
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