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VE barnkirurgi, SUS

Genitala missbildningar hos flickor

Bakgrund

Genitala missbildningar hos flickor técker flera diagnoser. Ibland vill man som del i utredning
av andra diagnoser eller syndrom dven underséka flickans genitalia. | de flesta fall dér det
finns fragestéllningar kring genitalia traffar patienten oss i DSD-genitalia-gruppen
(DSD=disease of sex disorder) och undersoks av oss tillsammans. | gruppen ingar
barnendokrinolog, barnkirurg, gynekolog, plastikkirurg, barnskéterska samt psykolog och
sexolog. | vissa fall vardas och utreds patienten, utéver teamet, via Centrum for Séllsynta
Diagnoser.

Diagnoser
Avvikelser pa genitalia kan finnas vid en rad olika diagnoser. Har namns nagra av dem.

CAH (Kongenital Adrenal Hyperplasi)

Flickan har brist pa hormonet kortison och darfor blir det ett 6verskott av manliga
konshormoner istallet. Detta kan ge en virilisering av genitalia. Det finns ett specifikt
vardprogram for diagnosen. Diagnosen stalls oftast vid fodelsen pga oklart kon eller vid PKU-
provtagningen.

Undersokningen av yttre genitalia gors pa mottagningen samt i narkos med vaginocystoskopi.
Inre genitalia undersoks med ultraljud. Yttre genitalia karaktariseras av att vagina inte syns,
och kanske ar mycket kort langre in pa djupet. Klitoris kan vara stor. Ibland, efter flera samtal
och undersokningar, valjer man operation for att gora genitalia mer feminint, samt operera
fram vagina. Inre genitalia &r oftas helt normala.

Oavsett om feminiserande kirurgi utforts eller ej, kan flickan behdva vaginal behandling for
att kunna ha penetrerande samlag. Detta eftersom vagina ofta ar for trang eller liten for det.
Undersokning vaket eller i narkos gors i patientens tidiga tonar, for att patienten skall veta hur
det ser ut. Men behandling blir oftast inte aktuell férran flera ar senare. Behandling som kan
bli aktuell &r dilatation av vagina eller en vaginal plastik av yttre vagina.



§

KANE

CAIS (Kongenital adrenalt okanslighetssyndrom)

CAIS innebdr att flickan har kromosomuppséttning XY men pga avsaknad av receptorer for
manliga konshormon utvecklas yttre genitalia till feminint utseende. Om diagnosen stélls
under barndomen &r det oftast om flickan har bilaterala ljumskbrack eftersom det da
rutinmassigt skall tas provtagningen av kromosomer. Yttre genitalia undersoks i narkos. Yttre
genitalia kan se normala ut men det finns ofta en delvis, ibland komplett, avsaknad av vagina.
Inre genitalia undersoks med ulytraljudoch/eller MR. Vid CAIS saknas uterus och gonaderna
fungerar inte som &ggstockar. Gonaderna behdvs opereras bort pga risk for
malignitetsutveckling. Detta gors oftast inte forran flickan har gatt igenom puberteten. Nar
patienten blir tonaring kanske hon vill att vagina skall bli storre. Da erbjuds i forsta hand
kontakt med sexolog, gynekolog och - om flickan sjalv vill - vaginal dilatationsbehandling. I
sallsynta fall kan patienten valja operation, men detta sker da i vuxen alder.

Vaginal aplasi

Vaginal aplasi kan vara antingen solitar dvs som enda missbildning eller som del i Kuster
Hauser Mayer Rokitansky (KHMR) syndrom. Diagnosen vaginal aplasi stélls ofta hos barnen
med KHMR under barndomen. Solitar vaginal aplasi stalls oftast i senare tonar da
menstruationer uteblir men kan i undantagsfall upptackas tidigare. Undersokning av yttre
genitalia gors, beroende pa flickans alder, vaket eller i narkos. Inre genitalia underséks med
ultraljud och/eller MR. Vid solitér vaginal aplasi saknas uterus emedan &ggstockarna ar
normala. Vid KHMR kan uterus finnas och man behdver ta stéllning till om man skall
inhibera menstruationer sa att inte blod kommer ut i bukhalan, eftersom utlopp inte finns pga
vaginal aplasi.

Behandlingen bestar forst och framst av psykologiskt omhandertagande. Om patienten sjalv
vill kan aktiv behandling for att utvidga vagina goras. Detta sker genom ett vaginalt
dilatationsprogram under omhéndertagande av dilatationsteamet: sexolog, gynekologen och
skaterskor pa KK. Om detta inte fungerar kan kirurgi med vaginalplastik 6vervagas. For detta
finns olika metoder. Bade plastik med laparoskopiskt/robotassisterat stod eller lambaplastik
kan goras beroende pa de anatomiska forutsattningarna. Operationerna gors oftast pa KK
eftersom patienten vid detta tillfalle natt vuxen alder.

Vaginal aplasi kan ocksa inga som en del i anorektal missbildning (ARM). Dessa patienter
far diagnosen i samband med utredning av ARM, och under ARM-rekonstruktionen.
Utredning gors med vaginocystoskopisamt med ultraljud och MR av lilla backenet.
Avvikelser pa inre genitalia- pa uterus - kan forligga i form av avsaknad av uterus, eller tva
uterus, eller avvikande uterus. Aggstockarna ar ofta normala.

Vid en vaginal aplasi gors ofta en rekonstruktion av vagina under rekonstruktionen av ARM.
Detta eftersom ytterligare operationer iomradet narpatienten &r aldre kan vara mycket svara
pga kombinationen arrbildning och missbildning av backenbotten. VVaginala rekonstruktionen
gors ofta av tarm. Ofta krymper &rret kring vaginalmynningen under uppvaxten.
Dilatationshehandling nér patienten blir tonaring/vuxen kan darfor behdvas om patienten
onskar ha penetrerande samlag. Undersokning av genitalia och backenbotten gors
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rutinmassigt i tondren. Vuxna patienter med ARM &verremitteras till backenbottenteamet i
vid SUS dar gynekolog ingar. Samtidigt fortsétter patienten att ha kontakten med DSD-
genitalia-teamet kring vagina, om sa behdvs och 6nskas.
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