Disorders of sex development, DSD, ”Intersex”
Handlingsprogram for barnlakare och andra relevanta specialister

Nyfoddhetsperioden

Gissa inte vilket kon barnet har!
Beréatta for foraldrarna att det ar osdkert och att vi skall ta reda pa det sa snart vi kan.

Kontakta barnendokrinolog som kallar samman DSD teamet. Detta kan goras via telefonnummer
nedan eller via barnendokrinjouren pa respektive sjukhus.

Det ar viktigt for barnets att féraldrarna far omedelbart och kompetent stdd i de fall man ar osaker
pa barnets kon. Darfor skall DSD teamet alltid kontaktas.

DSD teamet skall kontaktas samma dag man far vetskap om barnet, telefonkontakt dagtid, dven
helger (se lista sid 2).

| neonatalperioden ska patienten ses inom 36 (-48) timmar av specialist med sarskild kunskap om
DSD och av teamet sa snart praktiskt mojligt. Det bedéms som sarskilt viktigt att endokrinolog och
kirurg kan traffa familjen tillsammans.

DSD teamet ska alltid kontaktas vid foljande tillstand hos nyfédda/smabarn

* uppenbart oklart kon

*  bilateral icke palpabla testiklar hos fullganget barn

hypospadi med andra tecken pa bristande maskulinisering sasom bifid scrotum (perineal
hypospadi)

hypospadi och retentio testis

misstanke om klitorishypertrofi

bakre labial fusion, sinus urogenitale

inguinalt brack hos flicka, med palpabel gonad

nar det finns DSD i familjen/slakten

nar genitalia inte 6verensstammer med prenatal karyotyp

*

L I R R

Aldre barn

Aldre barn och ungdomar med sen diagnos bor ses pa mottagningsbesék inom 2 veckor. Kontakt
med DSD teamet planeras i enlighet med aktuell individuell diagnos.

Vid tveksamheter angaende utredning och handlaggning kontakta DSD teamet for diskussion.

DSD teamet ska kontaktas vid sen diagnos, t.ex.:

tidigare missad genitalt intersextillstand

primar amenorré hos flicka med Y kromosom

inguinalbrack hos flicka med palpabel gonad

virilisering hos flicka (klitorishypertrofi och/eller labiafusion)

hematuri hos pojke med retentio testis

uttalad gynekomasti hos pojke i tondren med anamnes pa tidigare hypospadi

* K% KX ¥ X ¥
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Uppfoljning
Patienten skall alltid foljas regelbundet pa specialistmottagning av lakare med sarskild kunskap om
DSD tillstand.

DSD teamet bestdr av:
Barnendokrinolog som ocksa ar sammankallande
Sjukskoterska
Barnkirurg/barnurolog
Barnpsykiater
Kurator/ Psykolog
Gynekolog
Genetiker
DSD teamet samarbetar ocksa i natverk med androlog och sexolog

Har nedan listas de team som finns i Sverige. Ett par namn for respektive team finns angivet for att
underlatta kontakt. | 6vrigt finns lokala PM med mer utforlig kontaktinformation.

DSD team
Stockholm Malmé/Lund
Endokrinolog Anna Nordenstrom Endokrinolog Cecilia Andersson Sayre
Barnkirurg Gundela Holmdahl Barnkirurg Pernilla Stenstrom
Uppsala Goteborg
Endokrinolog Ricard Nergardh Endokrinolog Annika Reims
Barnkirurg Gillian Barker Barnkirurg Gundela Holmdahl
UTREDNING

Forsta utredning

OBS gor endast markering i FV2:an for genitalia med hanvisning till journal. Utredningen skall
journalféras och man ska vara medveten om att FV2 féljer barnet genom hela skolhélsovarden. Bara
det som ar nédvandigt skall skrivas dar.

Anamnes

Hereditet
Slakt trad. Etnicitet, konsanguinitet, infertilitet (ssk infertila mostrar), hypospadi eller annan
kénsmissbildning i slakten, virilisering hos kvinnliga slaktingar?

Socialt
Yrken, exposition for miljogifter? Losningsmedel? Ex. pesticider, andra bekdmpningsmedel.
Aven extrem kosthallning bor efterfragas.

Graviditet
Ssk P-piller, mediciner, naturmedel. Ev virilisering av modern under graviditeten.
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Status

Genitalia
Penis/klitoris 1angd, bredd. Méat dorsalsidan med strackt ldge fran os pubis till toppen av glans.
Mat bredden utan kompression.
Lokalisation av uretramynningen + ev. vaginal 6ppning. Notera ev. strale.
Labioscrotalveck: fusion? Bakre slutning? Mat avstandet fran anus till bakre delen av
vaginaloppningen och fran bakre delen av vaginal6ppningen till basen av phallus/klitoris.
Delad scrotum? Hyperpigmentering?
Gonader, palpabla? Storlek? Konsistens?

Tillvéixthd@mning? Ovriga missbildningar / dysmorfa drag? Andra avvikelser? Hypotoni?

Njurfunktion? Blodtryck, Urinsticka.

Hos dildre barn och tondringar:
Okad/minskad kroppsbeharing?
Tecken pa virilisering som mork rost, brost atrofi, muskulos kroppskonstitution hos flicka?
Gynekomasti?

Inom 24-(48) timmar skall féljande utredning/prover tas pa nyfédda med DSD

Ring lab och forvarna
*  glukos
*  elektrolyter (Na, K)
*  kreatinin
*  genetik: akut analys av kénskromosomer (QF-PCR eller FISH, EDTA-blod >1 ml) samt
kromosomanalys (heparinblod, >1ml)

Kénskromosomsvar fas inom nagon dag Ange DSD-utredning av nyfédd, med fullstandig anamnes.

Endokrinologi:

*  17-OHP bade plasmaprov och akut pa PKU-remiss (ring lab)
testosteron viktigt att prov tas sa snart majligt (OBS vanlig metod, e]j kénslig i férsta hand)
kortisol
AMH
ultraljud inre genitalia (gonader, uterus, ovarier med angivande av matt), scrotum,
inguinalkanaler, urinvagar, binjurar, gors snarast

LR I

Utredningen ar beroende pa statusfynd och provsvar och gors av DSD teamet

*  DHEAS,

*  Androstendion

*  kortisol

*  LH/FSH, Inhibin B

*  extraror plasma sparas for ev. framtida komplettering

Kommentar:

Det ar viktigt att tidpunkt fér provtagning anges noggrant.

Testosteron kan behdva féljas med upprepade prover forsta veckan for att kunna se en
stegring.

(Om mojligt bade vanlig och kanslig metod)

Behandling av binjurebarkssvikt
Kongenital binjurebarkhyperplasi hos flickor liksom hos pojkar behandlas medicinskt och foljs pa
barnendokrinologmottagningen, se PM fér CAH.
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Medicinsk behandling av pojkar

Behandling av mikropenis kan 6vervagas av diagnostiska och/eller terapeutiska skél. Det bedéms av
DSD teamet, utredningen maste vara klar.

Kirurgisk behandling av pojkar

Maskuliniserande kirurgi gors vanligen vid 6-18 man alder med uppresning av penis samt
uretraplastik. | vissa fall operation av retentio testis, bifid scrotum, eller extirpation av Miillerska
gangrester. Vavnadssparande kirurgi skall géras. Vagina (mdllerian rests) skall sparas om majligt.

Kirurgisk behandling av flickor

Bedéms av DSD teamet. Klitoris samt vaginalplastik under barnaaren, innan personen sjalv kan ge
informerat samtycke, har ifragasatts alltmer. Det har ocksa blivit alltmer vanligt att man invantar
effekten av den medicinska behandlingen innan annan behandling diskuteras. Obs; klitorishypertrofi
ser mer uttalad ut hos nyfott (prematurt) barn dn vid 2-3 manaders alder (sarskilt efter insatt
behandling vid CAH). Barnurolog/barnkirurg fran DSD-teamet deltar i dessa bedémningar och
diskussioner. Det ar viktigt med kirurg med god erfarenhet av genital kirurgi. Vid ringa eller mattlig
klitorishypertrofi behover klitorisresektion inte utféras och eventuell vaginalplastik kan da
senareldggas till puberteten.

Psykosocial bedomning:

Det ar viktigt att tidigt gbra en beddmning av féraldrarnas psykosociala situation och framfor allt
deras formaga att hantera situationen. Behovet av ytterligare krisstod ska bedémas och i sa fall
erbjudas av den med psykiatrisk kompetens i DSD-teamet. Ett sarskilt observandum for ev.
ytterligare stéd ar om det for nagon av féraldrarna foreligger egen psykiatrisk anamnes.

Information till narstaende:

Rekommendera foraldrarna att sdaga precis hur det ar till de allra narmaste. Till 6vrig slakt, vanner
och bekanta kan de saga till exempel ”vi har fatt ett barn, det ar lite komplicerat och vi hér av oss
senare”.

Konstillhorighet

Beslut om konstillhorighet fattas av DSD-teamet i samrad med foréldrarna. Det ar viktigare att
beslutet ar valgrundat dn att det fattas snabbt. Utredningen maste dock drivas sa aktivt som mojligt.
Det finns inga absoluta regler for hur beslut skall fattas. Diagnos, genitalias utseende, ev. associerade
missbildningar beaktas. Forutom framtida konsidentitet tar man dven hansyn till sexuell funktion,
potentiell fertilitet, tumorrisk, kulturella hansyn och allman livskvalitet. Dessutom stravar man efter
att minimera kirurgi och behov av livslang hormonbehandling.
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Forfattare:

DSD teamen i Sverige genom

Anna Nordenstrém

Professor, Overldkare

Barnendokrinologi och medfédda metabola sjukdomar
Astrid Lindgrens Barnsjukhus

Karolinska Universitetssjukhuset

17176 Stockholm
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