Androgen-
okanslighets-
syndromet

Androgenokénslighetssyndromet innebar
fullsténdig eller partiell ok&nslighet fér manliga
kénshormoner hos personer med 46,XY-
kromosomuppsattning. Den minskade kansligheten
for manliga kénshormoner kan leda till oklar
kénstillhérighet vid fodseln.

Forekomsten brukar anges till mellan 1 och 5 per 100 000
fodda barn. Partiell androgenokinslighet dr vanligare dn
fullstdndig androgenokénslighet.

Symtom

Okénslighet for manliga konshormoner leder till att personer
med 46,XY-kromosomuppséttning far yttre kvinnlig
kroppsutveckling eller bristande manlig utveckling av de
yttre konsorganen.

Fullstdndig okénslighet leder till kvinnlig utveckling av de
yttre kdnsorganen. Misstanke om diagnosen uppkommer ofta
forst i tondren nér flickan inte far menstruation. Inre
kdnsorgan saknas, men testiklar finns i buken eller
ljumskarna.

Partiell okénslighet for manliga kdnshormoner kan ge
mycket varierande symtom och osédkerhet kring barnets kon
kan uppsta. De yttre kdnsorganen har mer eller mindre
bristande manlig eller kvinnlig utveckling. Vid den
lindrigaste formen ses en tydligt manlig utveckling. Pojkarna
kan dock fa nadgot mindre penis och pung, minskad
skaggvixt och utveckla brost i puberteten. De har vanligen
nedsatt fertilitet.

Det finns en 6kad risk for cancer i testiklarna vid
framforallt partiell androgenokénslighet.

Orsak

Androgenokiénslighet orsakas av en fordndring i en gen.
Forandringen gor att de manliga kdnshormonerna inte far
full effekt, vilket &r nddvéndigt for att kdnsorganen ska
utvecklas i manlig riktning under fosterutvecklingen.

Behandling

Barn som fods med partiell androgenokénslighet utreds sa
tidigt som mojligt for att man ska kunna ta stéllning till vad
som ska goras under nyféddhetsperioden. Beslutet om
behandlingens inriktning kraver noggrant dvervigande.
Foraldrarna far information och stéd, sérskilt vid beslut om
barnets konstillhdrighet och eventuell kirurgisk behandling.
Behandlingen avgors fran fall till fall.

Vid beslut om kvinnlig konstillhérighet tas ibland
testiklarna bort. Ingreppet gors bland annat for att undvika
att det senare uppstar testikeltumorer. Erséttningsbehandling
med Ostrogener paborjas vid 11-12 ars élder. Operation av
testiklarna kan bli aktuellt &ven nir diagnosen stélls senare.
Det ar viktigt att flickan sjilv ar fullt informerad och deltar i
beslut om testiklarna.

Vid beslut om manlig konstillhorighet kan operation av 1agt
mynnande urinrdr (hypospadi) bli aktuellt under de forsta
levnadséren. I vissa fall ges tilldiggsbehandling med manligt
konshormon. Ett vivnadsprov fran testiklarna bor
undersdkas i puberteten.

Det &r viktigt med psykologiskt stod. Behovet kan 6ka i
samband med puberteten. Vuxna behdver fortsatt ldkar-
kontakt, men aven tillgang till fortsatt psykologiskt stod.

Resurser
I Sverige finns sérskilda team som utreder och behandlar
tillstand med avvikande konsutveckling vid fyra av
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstand, under Samhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet Sillsynta diagnoser
* RFSL

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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