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Lernziele 

• Geschlechtsentwicklung beim Mensch 

• Klinik, Klassifizierung & 
initiales Management von DSD 

• Eltern & Support 
• Interdisziplinäres Team 



Chromosomales Geschlecht (Karyotyp) (Befruchtung) 

 XX Weibchen 
 XY Männchen 

 
Gonadales Geschlecht (3. embryonale Woche) 

Eierstöcke 
Hoden 

  
Somatisches Geschlecht (Phänotyp) (7. embryonale Woche - Pubertät)  



Geschlechtsdetermination:  
Die entwicklungsspezifische Entscheidung, welche den 

undifferenzierten Embryo zu  einem geschlechtsdimorphen 
Individuum lenkt.   

In Säugetieren = Gonaden-Determination 

Geschlechtsdifferenzierung:  
Sobald die Geschlechtdetermination-Entscheidung getroffen 
wurde, produzieren die Gonaden Faktoren, welche die 
Entwicklung des phänotypischen Geschlechtes bestimmen. 

Geschlechtsentwicklung: Schritte 



Übersicht  der normalen Geschechtsentwicklung 

Chromosome 

Hoden 

XY XX 

Embryonale bipontentielle Gonade 

Mind. 6 Gene 

Ovar 

mind. 4 Gene  SRY + mind. 9 Gene 

Hormone 

Männliche innere Geschlechtsorgane 
(z.B. Prostata, ducti deferentes, Epidydimis) 

+ 
Männliche äussere Geschlechtsorgane 

(z.B. Penis, Skrotum) 

+ 

Keine Hormone 
mind. 3 Gene 

Weibliche innere Geschlechtsorgane 
(Uterus, Tubae, Vagina) 

+ 

- 
Weibliche innere Stukture 

Weibliche äussere Geschlechtsorgane 
(z.B. Vulva ) 

Pubertät → Hormone → Sekundäre Geschechtsmerkmale   

Testosterone AMH 

•Ab 7. SSW bis Geburt: 
•Ab Pubertät: 

 Hormonell aktiv 

Bis zur Pubertät 
 Hormonell inaktiv 

Determination 

Differenzierung 





Störungen/Varianten der 
Geschlechtsentwicklung  

[engl: Disorders/Differences of Sex 
Development] (DSD)  

Angeborener Zustand, unter dem die 
Entwicklung von chromosomalen, 

Gonaden oder anatomischem Geschlecht 
untypisch ist. 1 

1. Hughes IA, on behalf of the  LWPES /ESPE Consensus Group. Arch Dis Child. 2006 91(7):554-63.  



Arch Dis Child 2006 



Frequenz: 
DSD betrifft insgesamt etwa 1:5000 Neugeborenen,  
obwohl einige dieser Störungen treten sehr viel seltener auf 
(1:100.000). 
 
Ursache (Etiologie): 
 
Ihre Ursache liegt in einer Störung der somatosexuellen 
Determinierung und Differenzierung.  



1.   Ovotestis (true hermaphrodite) 
 
2.   46, XX DSD 
   - placental Aromatase-Deficiency 

  - intrauterine „exogen“ Androgens 
  - Glucocorticoid-Receptor-Defect 
  - CAH (11β- , 21-Hydroxylase deficiencies) 

 
 
3.   46, XY DSD 
   - Leydig cell hypoplasia 

  - LH- or hCG-Receptor-Defect 
  - StAR-Defect 
  - Side chain Cleavage-Defect 
  - 3β-Hydroxysteroid-Dehydrogenase-Defect Typ 2 
  - CYP17 (17α-Hydroxylase/17,20-Lyase)-Defect 
  - 7-Dehydrocholesterol-Dehydrogenase-Defect  
  
   

Ursachen von DSD 



      
 

     
      

      
    
        

 
 

     
       

      
    
      
      
     
   7 Dehydrocholesterol Dehydrogenase Defect  
 (Smith-Lemli-Opitz-Syndrome) 
  - 17β-Hydroxysteroid-Dehydrogenase-Defect Type 3 
  - Complete Androgen Insensitivity 
  - Partial Androgen Insensitivity 
  - 5α-Reductase-Defect 
  - XY Gonadal dysgenesis 
  - X0/XY-Mosaicism 
  - Structural abnormalities of the Y-Chromosome 
  - SRY-Defect 
  - WT1-Mutation (Denys-Drash-Syndrom, Frasier-Syndrom) 
  - WT1-Deletion (WAGR-Syndrom) 
  - SOX9-Mutation (Camptomelic Dysplasia) 
  - SF1-Mutation 
  - DAX1-Duplication 
  - WNT4-Duplication 
  - 9p--Syndrome 
  - 10q—Syndrome 
  - ATRX-Syndrome 
  - Vanishing Testes-Syndrome 
  - ........ 

 

   



Wegen der Seltenheit der DSD, der Heterogenität 
der klinischen Symptome und der grossen 
Unterschiedlichkeit der chirurgischen und 
medizinischen Behandlungen gibt es noch  

 
keine evidenzbasierten allgemeine 

Leitlinien  
 

und die Behandlung ist noch weitgehend an den 
Erfahrungen und Einstellungen der Experten 

orientiert.  



Klinik,  
Diagnose &  
Management 





1) Pränatal 

Wann wird die Diagnose  
von DSD gestellt? 

2) Bei der Geburt 
3) In der Pubertät 
4) Bei Erwachsenen 
5) Alle obigen Punkte 



Wieso sollte eine Diagnose 
gestellt werden? 

• Adrenales Risiko 
• Assoziierte Symptome 
• Geschlechtszuweisung 
  - Wahrscheinliche geschlechtliche Identität 
  - Urologische Funktion 
  - Sexuelle Funktion 
  - Fruchtbarkeitsoptionen 
  - Endokrine Funktion 
  - Tumorrisiko 
Familienberatung 
 



Wieso sollte eine Diagnose 
gestellt werden? 

• Adrenales Risiko 
• Assoziierte Funktionen 
• Geschlechtszuweisung 
  - wahrscheinliche geschlechtliche Identität 
  - Urologische Funktion 
  - Sexuelle Funktionh 
  - Fruchtbarkeitsoptionen 
  - Endokrine Funktion 
  - Tumorrisiko 
• Familienberatung 

Resolution 



Eine aktualisierte Nomenklatur 

Vorherige Vorgeschlagene 

Disorders of sex  
development (DSD) Intersex 

Pseudohermaphroditismus masculinus 
Untervirilisierter XY male 

Untermaskulinisierter XY male 
46,XY DSD 

46,XX DSD 
Pseudohermaphroditismus femininus 

Uebervirilisierte XX female 
Uebermaskulinisierte XX female 

Ovotestikulär DSD Echter Hermaphrodit 



Sex Chromosomen 
DSD 

46,XY DSD 46,XX DSD 

a) 45,X Turner & 
Variante 

a) Störungen der 
testikulären 
Entwicklung 

a) Störungen der 
ovariellen Entwicklung 
 

b) 47,XXY & Variante b) Störungen der 
Synthese und 
Wirkung der 
Androgene 

b) Androgenüberschuss 

c) 45,X/46,XY 
gemischte gonadale 
Dysgenesie 

c) Andere, z.B. 
schwere Hypospadie, 
kloakale Exstrophie, 
PMDS 

c) Andere, z.B. kloakale 
Exstrophie, vaginale 
Atresie 

d) 46,XX/46,XY 
chimär 
(ovotestikuläres DSD) 

Eine Klassifizierung 



Das Neugeborene mit  
Intersex 







Die erste Stunden/Tage  
• Bonding (Bindung) 
• Adrenal (Nebennieren) 
• Sex-assignment 
     (Geschlechtszuordnung)  
• Imaging 
• Cytogenetics (Zytogenetik) 



Eltern  
• Kultur 
• Kontakt 

• Engagement 
• Konsistenz (Einheitlichkeit) 
• Krise –welche Krise? 

Bonding 



• ↓ Glukose 
• ↓ Natrium 
• ↑ Kalium 

Nebennieren 
Insuffizienz 



Geschlechtszuordnung bei Neugeborenen 
 
 
Einflussfaktoren 
 
 

•Sex-assignment 

• Diagnose 
• Genital Anatomie 

• chirurgische Optionen 
• Bedürfnis für lebenslanges Ersatz-Therapie 

• Potential für die Fruchtbarkeit 
• Ansicht der Familie 
• kulturelle Praktiken 

 



Imaging 
 

Aufgepasst !! 



FISH 

SRY 

XCEN 

•Cytogenetics 



1) Kinder-Endokrinologe 

Wer soll involviert werden?? 

2) Kinder-Urologe 
3) Psychiater / Psychologe 
4) Genetiker 
5) Interdisziplinäres Team 
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Lokaler Kinderarzt 

+/- Chirurg/Urologe 
+/- MPA/Pfleger 

Endokrinologe 

Urologe 
(Chirurg) 

Psychologe/ 
Psychiater 

Biochemiker Cytogenetiker 
Klin. Genetiker 

Molekulargenetiker 

Gynäkologin 

Ethiker Spezialisierte Pflege 

Imaging &  
Urodynamik 

Pathologe & 
Histopathologe 

Hausarzt 
Sozialarbeiter 

Bevölkerunsgruppe & 
Religionsvertreter 

Reproduktions- 
mediziner 
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Lokaler Kinderarzt 

+/- Chirurg/Urologe 
+/- MPA/Pfleger 

Endokrinologe 

Urologe 
(Chirurg) 

Psychologer/ 
Psychiatrer 

Biochemiker Cytogenetiker 
Klin. Genetiker 

Molekulargenetiker 

Gynäkologin 

Ethiker Spezialisierte Pflege 

Imaging &  
Urodynamics 

Pathologe & 
Histopathologe 

Hausarzt 
Sozialarbeiter 

Bevölkerunsgruppe & 
Religionsvertreter 

Reproduktions- 
mediziner 

Familie 
Kind 



 Information & Unterstützung 

www.dsdfamilies.org 



www.netzwerk-is.de 



 Aus- und Weiterbildung 

www.espe-elearning.org 
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