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STUDIENS MAL

Vi vill forbattra behandling och vard for patienter med
olika orsaker till hormonell obalans i konskortlarna eller
binjurarna.

Flera sinsemellan mycket olika tillstand ingar under det
medicinska samlingsnamnet disorders of sex development,
DSD. Det ror sig om tillstand med avvikelse i hormoner,
gonader eller kromosomer som paverkar
konsutvecklingen, vilket inkluderar bl.a. féljande
diagnoser; Turners syndrom, Klinefelters syndrom,
gonaddysgenesi, androgenokanslighetssyndrom  (AIS),
androgensyntesdefekter (t.ex. 5-alfa-reduktas-2 och 17-
beta-HSD), kongenital adrenal hyperplasi (CAH) och
hypospadi. Det ar inte alla berérda personer som kdnner
sig bekvdma med denna terminologi. | den har studien
kommer detta att beaktas och eventuella alternativa
forslag pa namn efterfragas.

Mycket lite dr kdnt om de langsiktiga resultaten av be-
handlingen vad géller halsa, livskvalitet och psykiskt
vélbefinnande. Darfor vill vi utvdardera den medicinska
situationen och olika aspekter av véalbefinnande och
livskvalitet for patienterna, i syfte att ta fram europeiska
riktlinjer for behandling och vard.

Det andra syftet med projektet ar att undersoka hur nojda
berérda personer dr med sin behandling och vilken syn de
har pa hur samhallet, och medicinska professionen i
synnerhet, reagerar pd deras tillstdnd. Det tredje syftet
med studien &r att informera och utbilda vardpersonal,
daghem, skolor och allmédnheten i Europa om vilka behov
personer med dessa ovanliga tillstand har och vilken
behandling de behover. Prioriteringar och behov, i
medicinska och psykologiska fragor, skiljer sig betydligt
mellan de olika patientgrupperna vilket studien kommer
att ta hansyn till.

UPPFOLJINING AV
BEHANDLING OCH
BEMOTANDE

De flesta personer som har hormonell obalans i binjurar
eller gonader behover tidig och livslang behandling med
hydrokortison, eller behandling med testosteron eller
Ostrogen med start vid puberteten.

En del personer har genomgatt operationer av
konsorganen i barndomen eller vuxen alder. Férutom
medicinsk vard kan en del personer ha fatt psykologisk
radgivning och stodsamtal. Trots att behandling och
vard kan paverka olika aspekter av valbefinnande pa
olika satt, har de langsiktiga effekterna av dessa
insatser inte studerats i detalj.

VAD STUDIEN INNEBAR

Vi vill undersoka effekterna av de olika behandlingarna
pa hélsa och allmént vélbefinnande. Om du bestammer
dig for att delta behover vi information om din
sjukdomshistoria och medicinering. Vi vill ocksd
utvdrdera din nuvarande halsa med blodprov och en
kroppsundersékning, som kommer att utféras av
specialiserade endokrinologer, urologer och
gynekologer. Dessutom kommer vi att be dig att fylla i
frdgeformular om olika aspekter av ditt valbefinnande.

DIN ASIKT

En viktig forutsattning fér att kunna forbattra varden ar
att veta mer om dina personliga erfarenheter och
uppfattning i etiska fragor relaterade till behandling och
vard. Du kommer att kunna beskriva detta i
frageformularen.

STUDIEN

Vi vill utvdrdera ditt halsotillstand genom medicinska
undersdkningar,  blodprov, bentathetsundersékning,
ultraljud och métning av kroppssammansattning. Vi skulle
ocksa vilja fa information om dina erfarenheter och din
nuvarande situation genom frageformular.

Ditt deltagande i en eller flera delar av studien ar frivilligt
och ditt beslut att delta eller inte paverkar inte din
framtida behandling. All personlig information i studien ar
strikt konfidentiell och personuppgifter kommer inte att
overforas till nagon. Studiedata lagras avidentifierad i en
elektronisk databas (behandlas wunder ett studie
nummer).

STOD

Om du har nagra fragor som galler din hélsa kan
medlemmarna i studiegruppen hjalpa till att svara eller
hanvisa till andra. Du kommer att kunna traffa en
psykolog for icke-medicinska problem.

DELTAGANDE

Om du vill delta i studien kan du kontakta ditt lokala
studiecentrum for att fa mer information.

Resekostnader ersatts.



