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Protokolli mjekésor pér vlerésimin e fémijéve me zhvillim gjenital atipik u shkrua nga njé grup
ekspertésh té pérzgjedhur nga Shérbimi Ligjor Falas Tirané (TLAS) me mbéshtetjen inkurajuese,
vizionare dhe financiare t& Ambasadés sé Vendeve té Uléta né Tirané.

Me kété rast mé lejoni té falenderoj né ményré té veganté Dr. Laurant Kollcakun (Endokrinolog
pediatér) dhe Prof. Dr. Dritan Alushanin (Kirurg pediatér) pér hartimin e kétij protokolli, kontributin
pér rishikimin dhe konsultimin t& Prof. Dr. Edi Tushe (Neonatolog), t& ekpertéve nga Ministiria e
Shéndetésisé e Mbrojties Sociale dhe Qendra Kombétare e Sigurisé, Cilésisé dhe Akreditimit, si
dhe avokatét e TLAS pér punén e thelluar hulumtuese né mbéshtetje té botimit.

TLAS shpreh mirénjohje dhe vierésim té posagém pér bashképunimin, mirékuptimin dhe mbéshtetjen
e dhéné nga Ministria e Shéndetésisé dhe Mbrojtjes Sociale e cila ka gené e pranishme né ¢do hap
té zbatimit t& projektit jo vetém pér hartimin e protokollit por edhe pér ndérgjegjésimin dhe ngritjen
e kapaciteteve té personelit shéndetésor qé ka dhe do té€ keté njé rol t& réndésishém né ofrimin e
shérbimeve ndaj kategorisé sé pérsonave té lindur interseks’.

Ky protokoll nuk do mund t&€ konceptohej i ploté pa ndihmén e familjeve té fémijéve interseks, té
cilat kané géné té gatshme té bashké&punojné me mjekét, personelin pérkatés shéndetésor, me
psikologét, dhe avokatét e TLAS, pér té marré dhe dhéné informacion t&€ domosdoshém né funksion
té zgjidhjes sé problemeve ligjore, sociale dhe shéndetésore.

Shpresojmé dhe besojmé gé& protokolli do té shérbejé si nj¢ udhézues praktik né punén e sejcilit

aktor dhe do té forcojé mbrojtjen e té drejtave té personave interseks.

Raimonda BOZO
Drejtore Ekzekutive e TLAS

1 Termi i pérdorur né kété protokoll “Crregullim i zhvillimit t& seksit” (Disorder of Sex Development DSD) éshté njé term mjekésor
ombrellé i cili u prezantua dhe dakordésua né 2006 dhe zevendésoi terminologjiné e vjetér mjekésore. Termi DSD nuk pérputhet
me standardet e té drejtave té njeriut mirépo éshté pérdorur né kété dokument duke gené se i referohet koncepteve mjekésore
ekzistuese. TLAS né punén e tij advokuese né mbrojtje té t€ drejtave té njeriut ka miratuar pérdorimin e termit interseks, né harmoni
me dokumentat strategjike ligjore té€ institucioneve Europiane dhe grupeve vetéadvokuese.
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1. HYRJE

Foshnjat e lindura me organet gjenitale qé nuk
shfagen né ményré tipike mashkull ose femér, ose
gé kané njé pamje mospérputhshmérie me seksin
kromozomal (fig. 1), pércaktohen si c¢rregullim i
zhvillimit t& seksit (DSD).

Ky term nuk pranohet né ményré universale
nga pacientét dhe ndonjéheré pérdoret pér tiu
referuar njé game té gjeré patologjish, duke
pérfshiré edhe aneuploidin e kromozomit seksual.
Né kété protokoll ne do ta pérdorim termin DSD
pér té pérshkruar vetém ata pacienté me pamje
gjenitale atipike (ambigue) ose gé nuk pérputhen
me seksin kromozomik.

DSD me anomali gjenitale t&€ dukshme (kétu
périjashtohen rastet e pakomplikuara té
kriptorkidizmit dhe hipospadisé€) ndodhin aférsisht
1 né 1000 deri né 4500 lindje té gjalla (2-4).

DSD pérfshijné nj¢ gamé té gjeré patologjish
me karakteristika patofiziologjike, klinike dhe
histologjike/primare shumé té ndryshme, qé
zakonisht shfagen né periudhén neonatale ose né
adoleshencé (5).

DSD mbartin paragqitje klinike dhe ndjeshmérie
tejet sfiduese pér familjet dhe profesionistét,
sepse kérkojné pércaktimin e duhur té gjinisé sé
rritjes, ruajtjen e funksionit seksual dhe fertilitetin
né té ardhmen, né moshén e rritur.

Té porsalindurit e prekur zakonisht paragiten me
organe gjenitale atipike, ndérsa adoleshentét
paraqiten me zhvillim seksual atipik gjaté moshés
pubertare. Lindja e njé foshnje me organe gjenitale
atipike paraqget njé grup unik dhe situata klinike
shpesh té véshtira pér t'u menaxhuar, vecanérisht
né ato raste kur seksi i rritjes éshté i pasigurté. Kjo
pér shkak se zhvillimi psiko-seksual ndikohet nga
faktoré té shumté, pérfshiré gjenet qé ndikojné né
zhvillimin seksual, diferencat gjinore né strukturén
e trurit, ekspozimin prenatal ndaj androgjenit,
faktorét shogéroré dhe kulturoré dhe dinamikén e
familjes.

Qasja fillestare dhe menaxhimi i vazhdueshém
éshté shumé e réndésishme dhe kérkon hartimin
e njé plani logjik dhe praktik pér ekzaminimet
dhe vilerésimet, si edhe vendosjen e dialogut dhe
ndértimin e raporteve me fémijén e prekur dhe

prindérit. Né té kaluarén, vendimet pér seksin e
fémijéve (pé&rcaktimi gjinor) zakonisht bazoheshin
né aftésiné pérriprodhim dhe funksionin tradicional
seksual dhe shpesh shogéroheshin me ndérhyrje
kirurgjikale gjenitale té pakthyeshme. Aktualisht ka
né dispozicion té dhéna té rezultateve afatgjata té
cilat ndihmojné né marrjen e vendimeve té duhura
né menaxhimin e hershém dhe né parashikimin
e identitetit gjinor t& shumé fémijéve me DSD (9-
13).

Sidoqofté, ka polemika dhe diskutime té
vazhdueshme pér disa aspekte t& menaxhimit,
vecanérisht pér disa lloje t&¢ DSD-ve pér té cilat
identiteti gjinor mbetet i paparashikueshém.
Késhtu, paqartésité né lidhje me rezultatin né
moshén adulte, seksin e rrities, dhe kohén e
operacionit duhet ti nénshtrohen diskutimeve
dhe té informohen pacientét (nése éshté e
pérshtatshme pér moshén) dhe prindérit pér
vendimin e marré. Cdo fémijé dhe familje ka
karakteristika unike dhe té gjitha vendimet do té
merren bazuar sipas rastit.

Trajtimi ideal i fémijéve me DSD kérkon njé ekip
mjekésor multidisiplinor (MDT) té mbéshtetur
institucionalisht, t& miré organizuar, té miré-
trajnuar, té specializuar me njohuri dhe pérvojén
e duhur pér patologjité qé shfagin DSD, pérvojé
né ekzaminimin dhe menaxhimin e tyre dhe
pérvojé né diskutimet komplekse dhe sensitive.
Gjithashtu, &shté thelbésore gé krahas menaxhimit
té presionit t&€ pashmangshém pér vlerésimin dhe
ekzaminimin urgjent né prezantimin fillestar, éshté
e réndésishme té hartohet njé plan afat-mesém
dhe afat-gjaté dhe kjo kérkon njé marrédhénie té
vazhdueshme midis fémijés, adoleshentit, familjes
dhe specialistit t& MDT.

Duhet nj& komunikim i hapur dhe i vazhdueshém
me pacientét dhe prindérit, sepse DSD-té jané
té pranishme gjaté gjithé jetés dhe ecuria mé e
miré e mundshme pérmiréson QoL. Fusha e DSD
éshté né zhvillim té vazhdueshém. Evolucioni i
diagnozés dhe kujdesit vazhdon, ndérsa éshté
akoma e pamundur té parashikohet me siguri
zhvillimi i gjinisé sé individit. Vendimet né lidhje
me ndérhyrjet kirurgjikale gjaté foshnjérisé, qé
ndryshojné anatominé gjenitale t& jashtme ose
heqin qelizat germinale, vazhdojné t& mbartin
rrezik.
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Protokolli ka né qgendér pacientin dhe éshté i
pérgendruar né cilésiné mé té miré t& mundshme
té jetés (QoL) Qéllimi i kétij protokolli éshté:

* Tju ofroj¢ profesionistéve té kujdesit
shéndetésor ndihmé né diagnozén, trajtimin,
edukimin, mbéshtetjen dhe kujdesin e personave
(fémijé, adoleshent, adulté) té€ lindur me DSD dhe
familjeve té tyre;

* T’ju ofrojé individéve dhe institucioneve njé
model gé synon té minimizojé shkallén e démtimit
té pacientéve dhe familjeve té tyre;

* Té pérmirésojé cilésiné e jetés; miréqgenien fizike,
psikologjike dhe seksuale afat-gjaté té pacientit;

» Té mbéshtesé ndryshimet né situatat klinike pasi
njohurité dhe piképamjet ndryshojné;

» Té pérmirésojé eksperiencén e pacientit;
» Té pérmirésojé ecuriné klinike;

* Té pérmirésojé té drejtén pér t& marré shérbimet
e specializuara;

* Té identifikojé kérkesat optimale pér shérbim.

Protokolli do té trajtojé c¢éshtje lidhur me
vlerésimin klinik, biokimik dhe gjenetik, rrezikun e
zhvillimit t& tumorit t& qelizave germinale, ¢éshtje
psikosociale dhe té mirégenies psiko-seksuale
dhe rolin e grupeve mbéshtetése té fémijéve dhe
adoleshentéve, por edhe té individéve adulté me
organe gjenitale té paqarta.

Target grupi i kétij protokolli jané kryesisht
profesionisté té kujdesit shéndetésor gé ofrojné
kujdes pér pacientét me DSD, por mund té
pérdoret edhe nga studentét e mjekésisé,
arsimtaré, prindér té fémijéve me DSD dhe adulté
me DSD.

Ky protokoll éshté dokumenti i paré i kéti
lloji i hartuar pér menaxhimin e fémijéve dhe
adoleshentéve gé dyshohen apo diagnostikohen
me DSD. Protokolli u hartua me shumé kujdes
nga njé ekip multidisiplinar mjeké&sh klinicisté dhe
jo klinicisté, me eksperiencé né individét me DSD.
Shpresojmé qgé Kky protokoll do t& pérmirésojé
menaxhimin me gendér pacientin, do t& ndihmojé
profesionistét e shéndetit dhe do té nxisé krijimin
e udhézuesve té tjeré (16).

2. PERKUFIZIMI

Crregullim i zhvillimit t& seksit (DSD) konsiderohet
paragitja né lindje e foshnjave me organe gjenitale
té jashtme qé nuk paraqiten tipike mashkull ose
femér ose qé kané mospérputhshméri me seksin
kromozomal”(1).

Crregullim i zhvillimit seksit (DSD) sipas
Deklaratés sé Konsensusit 2006, pércaktohet si
patologji kongjenitale brenda té cilés zhvillimi i
seksit kromozomal, gonadal dhe anatomik éshté
atipik (1).

3. TERMINOLOGJIA

Termi “grregullim i zhvillimit t& seksit” (DSD) u
sugjerua né konferencén konsensuale té vitit 2006
i cili zévéndésoi termat diagnostikues diskriminues
si “pseudohermafrodit” dhe “hermafrodit” (1).

Perceptimet dhe qgasja pér diagnostikimin dhe
kujdesin e individéve me DSD ndryshojné
vazhdimisht. Té dhénat aktuale jané té pakta
pér tu dhéné zgjidhje shqetésimeve kryesore,
pérfshiré pércaktimin e seksit mashkull ose femér,
parashikimin e zhvillimit té identitetit gjinor, céshtjet
kirurgjikale né lidhje me kohén dhe pélgimin pér
kryerjen e ndérhyrjes kirurgjikale dhe masat mé té
mira t& mundshme pér ruajtjen e fertilitetit.

Aspektet pozitive pér té patur njé term pércaktues
pérfshijné sigurimin e saktésisé shkencore
brenda njé konteksti biologjik dhe mijekésor,
crregullimet gjenetike té€ miréfillta, lehtésojné
gasjen né kujdesin dhe sigurimin shéndetésor.
Klasifikimi ndihmon né gjenerimin e modeleve
gjithépérfshirése dhe té integruara té€ kujdesit,
akumulimin e njohurive, financimin e kérkimit dhe
mbi té gjitha shmang konfuzionin per rrezikun e
mbivendosjes me gjéndje té tilla si transgjinia,
disforia gjinore dhe homoseksualiteti. Derisa té
arrihet njé konsensus pér kété céshtje, ne do té
pérdorim termin DSD vetém pér ata pacienté né
té cilét shfagen ndryshime fizike té& diferencimit
seksual.
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4. EPIDEMIOLOGJIA

Terminologjia ka g¢uar né konfuzion né lidhje
me incidencén e patologjive t& konsideruara té
pérfshira si DSD (4). Nuk ka vlerésime té garta
té incidencés sé subjekteve gé shfaqin organe
gjenitale té paqarta né lindje dhe vetém njé pjesé
e tyre paragesin njé sfidé madhore né lidhje me
pércaktimin mashkull ose femér. Sidoqofté, éshté
vlerésuar té jeté aférsisht 1 né 4.500-5.500 lindje
té gjalla (5). DSD me anomali gjenitale t& dukshme
ndodhin né aférsisht 1 né 1000 deri né 4500 lindje
té gjalla (2-4).

Nuk ka té dhéna té disponueshme pérté pércaktuar
frekuencén e sakté t& DSD-ve specifike, ndérsa
té gjitha ato raste qé& konstatohen kérkojné
vlerésim té gjeré multidisiplinar pér té arritur njé
rekomandim pér caktimin gjinor.

Incidenca midis subjekteve pér té patur nj¢ DSD
éshté vlerésuar té jeté:

1. DSD 46, XY 1 né 20.000 lindje;

2. DSD ovotestikulare 1 né 100.000 lindje té gjalla
(6).

3. Frekuenca e dysgenezisé gonadale testikulare
ose mikste 1 né 10.000 lindje té gjalla (7).

4. DSD 46, XX - Incidenca mbarébotérore e
DSD 46, XX, e cila pérbéhet kryesisht nga CAH
- kryesisht mungesa e 21-hidroksilazés, é&shté
vlerésuar té jeté 1 né 14,000-15,000 lindje té gjalla
(8), por ajo ndryshon sipas rajoneve pér shkak té
dallimeve etnike né shpeshtésiné e mutacionit té
gjeneve.

CAH dhe disgjenezia gonadale mikse pérbéjné
rreth gjysmén e té gjithé pacientéve me DSD qé
paragesin pagartési gjenitale (9).

Kur merren né konsideraté té gjitha anomalité
gjenitale kongjenitale, pérfshiré kriptorkidizmin
dhe hipospadiné, shpeshtésia éshté e larté,
1 né 200 — 300 lindje té gjalla (10). Ndérmijet
pacientéve me hipospadi dhe kriptorkidi, aktualisht
diagnostikimi i patologjive DSD specifike éshté
pérgjithésisht i kufizuar tek ata me hipospadi
proksimale me kriptorkidizém. Gjithashtu, né
vlerésimet e pérgjithshme té incidencés pérfshihet

edhe sindroma Klinefelter (t& vlerésuar né 1 né
500 - 1000 lindje t& gjalla) dhe sindroma Turner 1
né 2.500 lindje té gjalla. Kéto vlerésime té njohura
shpresojné té ofrojné njé perspektivé té dobishme.

Rreziku i zhvillimit té tumorit

Pacientét me DSD kané rrezik t& shtuar pér té
zhvilluar kancer té gelizave germinale, tumore
malinje t& gelizave germinale (GCC) né krahasim
me popullsiné e pérgjithshme. Megjithése,
démtimet pararendése formohen gjaté zhvillimit
té hershém embrional ose menjéheré pas lindjes,
pérparimi drejt rritjes invazive ndodh vetém gjaté
pubertetit ose pas tij. Shpesh kjo pérméndet edhe
si arsye pér té vonuar ndérhyrjen kirurgjikale.

Tashmé njihet miré qé prevalenca e rrezikut mé
té larté (30-50%) haset gjaté zhvillimit gonadal té
démtuar, si¢c éshté zhvillimi jo i ploté i testikujve,
i kombinuar me njé bllok té ploté té pjekurisé sé
gelizave germinale embrionale né pacientét me
46, XY disgenezi gonadale dhe né disa pacientét
me 45, X/ 46, XY DSD.

Shkalla e testikulacionit reflektohet né njé faré
mase né fenotipin e pacientit me njé rezultat té
ulét té maskulizimit t& jashtém qé tregon njé
gonadé té diferencuar dobét. Kombinuar me
njohuri mbi gjendjen themelore, rreziku i GCC
mund té parashikohet. Né té kundért, individét
me crregullime té biosintezés sé testosteronit dhe
crregullime té veprimit t& androgjenit tregojné njé
rrezik shumé mé té ulét (<1-15%) pér zhvillimin e
CIS gjaté fémijérisé dhe njé prirje t& kufizuar drejt
pérparimit invaziv t& démtimeve, ndoshta e lidhur
né ményré té kundért me shkallén e ekspozimit/
veprimit té testosteronit.

Vlera klinike e qasjeve diagnostike interesante,
si¢ éshté njé diagnozé molekulare (sekuencat e
gjeneratés sé ardhshme) dhe metodat e depistimit
joinvasiv bazuar né SNP té rrezikut té identifikuar
dhe shénuesit e serumit té ri (mikroRNA), duhet
té vlerésohen nga ekipe té afta multidisiplinare té
DSD-sé.



5. ZHVILLIMI NORMAL | SEKSIT

Pér té& kuptuar DSD duhet te njihemi me hapat e
zhvillimitté organeve gjenitale té& jashtme. Njé qasje
logjike ndaj foshnjés me ¢rregullim té zhvillimit té
seksit (DSD) kérkon njohjen e zhvillimit seksual
normal té njeriut. Zhvillimi seksual tek njeriu éshté
rezultat i njé bashké&veprimi kompleks té gjeneve
té individit dhe mijedisit. DSD sipas pércaktimit
ndodh kur zhvillimi i seksit t& njé individi merr njé
rrugé té ndryshme nga ajo e mashkullit tipik ose
femrés tipike.

Né zhvillimin e hershém té& fetusit, si fetuset
XX dhe XY kané& bazé rudimentare strukturore

Tabela 1A. Gjenet e njohura gé pérfshihen né DSD

Gjeni Proteina Lokusi Inheritance = Gonadi

DSD 46,XY

riprodhuese t& ngjashme; kjo periudhé quhet
faza indiferente e zhvillimit seksual. Kjo gjendje
ambiseksuale vazhdon deri né formimin e gonadit
bipotencial né javén e shtaté, kur fetuset gé mbajné
njé kromozom Y fillojné té zhvillojné testet, duke u
béré késhtu i dallueshém seksualisht nga fetuset
pa njé kromozom Y. Zhvillimi normal i ovareve
kérkon edhe rrugé aktive gjenetike. Pas késaj,
diferencimi dhe funksioni gonadal pércaktojné
fenotipin gjenital. Gjene t&€ shumté kontribuojné
né diferencimin seksual normal; mutacionet né
kéto gjene mund té ¢ojné né zhvillimin e DSD té
ndryshme (tabela 1A-B).

Faktorét shogérues/variantet e
fenotipeve

Gjenitalet e
jashtme

Struktura
Mulleriane

Crregullimet e zhvillimit gonadal (testikulare): crregullimet e thjeshta tégeneve

Teste
ET1 TF 11p13 AD Dysgenetike
Teste
NR5A1 Receptor 9933 AD/ARR Dysgenetike
(SF1) nuklear TF
Teste
SRY TF Yp11.3 Y disgenetike
ose ovotesti
17q24- Teste
SOX9 TF 25 AD disgenetike
ose ovotesti
DHH Molekula 12913.1 Testet
sinjalizuese AR disgenetike
ose ovotesti
Helicase Teste
ATRX rimodelimkro ~ Xq13.3 X dysgenetike
matine
ARX TF Xp22.13 | X Teste

dysgenetike

Tumori Eilms, anormalitete renale,
tumore gonadalé (EAGR, Sindroma
Denys-Drash dhe Frasier)

Mé shumé fenotipe té pérfshiré
insuficiencé primare adrenale; fenotipe
té lehta jané izoluar pjesérisht, disgenezi
gonadale

Femérose
+/— | ambigue

Femér ose
+/— | ambigue
Femér ose
+/— | ambigue

Femér ose
+/— | ambigue

Displazia camptomelike (fenotip i lehté
né kété piké milder mutacionesh)

Femér Fenotip i réndé ose 1 pacient i pérfshiré
+ me neuropati minifashikular;pacienté té
tjeré izoluar me dysgenezi gonadale

Femér, a-Thalassemia, vonesé mendore
- ambigue ose

mashkull
- Ambigue lissencefali e lidhur me X, epilepsi,

temperaturé e pa stabilizuar
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1p35

16923

del16923

2p21 AR
11g12- AR
13

8p11.2 AR
15923- AR
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1p131 AR
10924.3 AR
79112 AR
9922 AR
2p23 AR
19p13.3- AR
13.2

12913 AR
Xq11-12 X

dupXp21

dup1p35

Teste
dysgenetike
Teste
dysgenetike
ose ovari
Teste
dysgenetike
Teste
dysgenetike

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

Testis

+/—

+/—

Femér ose
ambigue
Femér ose
ambigue

Ambigue

Ambigue

Femér,
ambigue ose
mikropeni

Variable

Femér

Femér ose
ambigue

Ambigue

Femér,
ambigue ose
micropenis

Mashkull ose
ambigue

Femér ose
ambigue
Ambigue ose
mikropenis
Mashkull
normal

Mashkull
normal

Femeér,
ambigu,
mikropenis
ose mashkull
normal

Vonesé mendore

Vonesé mendore

46,XX kané genitalia normale femérore
dhe perioda té vonuara

Hipoplazi e gelizave Leydig

Sindroma Smith-Lemli-Opitz: fytyré e
madhe, i dyti-i treti i shputés me
sindaktili, pamjaftueshméri pér 1éng
seminal, vonesé né zhvillim, anomali
kardiake dhe viscerale

Hiperplazia kongenitale lipoide adrenale
(insuficienca primare adrenale),
insuficiencé pubertale

CAH (insuficienca adrenale primare),
insuficiencé pubertale

CAH, insuficiencé adrenale primare,
androgenizim i pjesshém shkaktuar nga
dehydroepiandrosterone sulfate

CAH, hipertension shkaktuar nga
kortikosterone dhe 11-
deoxycorticosterone (me pérjashtim té
deficiencés sé izoluar t&¢ 17,20-lyase)
Deficiencé e pérzier e tipareve té 21-
hydroxylase, 17 a-hydroxylase/17,20-
lyase, dhe aromatazés; disa heré e
shoqgéruar me kraniosinostos Antley
Bixler

Androgenizim parcial né pubertet, raporti
androstenedione/testosterone
Androgenizim i pjesshém né pubertet,
raporti testosterone/dihydrotestosterone
Sindroma e duktusit persistent Mullerian;
genitalia mashkullore té jashtme,
kriptorkizém bilateral

Spektri fenotipik nga CAIS (gjenitale
femérore té jashtme) dhe PAIS
(ambigue) né mashkull normal
genitalia/infertilitet



Tabela 1B. Genet e njohura gé pérfshihen né crregullimet e zhvillimit t& seksit (DSD)

Geni

46,XX DSD

Crregullimet e zhvillimt gonadal (ovariane)

SRY

SOX9

Mbiprodhimi né androgen

HB2 HSD

CYP21A2

CYP11B1

POR
(P450
oxidoreduk
tazé)

CYP19

Receptori

glukokortik
oid

Proteina

TF

TF

Enzime

Enzime

Enzime

CYP enzime
dhurueseele
ktron

Enzime

Receptor TF
nuklear

Vendi

Yp11.3

17q24

1p13

6p21-23

8g21-22

7q11.2

15q21

5931

Trashégimia

Translokacioni

dup17q924

AR

AR

AR

AR

AR

Gonad

Testis ose
ovotesti

E pa
pércaktuar

Ovari

Ovari

Ovari

Ovari

Ovari

Ovare

Struktura

Mulleriane

Genitalia
Eksterne

Mashkullose
ambigue
Mashkull ose
ambigue

Clitoromegali

Ambigue

Ambigue

Ambigue

Ambigue

Ambigue

Tiparet/ shoqéruese/ variantet
fenotipe

CAH, insuficiencé adrenale
primare, androgenizim i
pjeeshém nga
dehydroepiandrosterone sulfate
CAH, spektri fenotipik nga e
humbja e réndé e kripés e
shogéruar me insuficiencé
adrenale me format e thjeshta
virilizuese me funksion adrenal té
kompesuar , 17-
hydroxyprogesterone

CAH, hipertension shkaktuar nga
11-deoksikortisol dhe 11-
deoxycorticosterone

Deficiencé karakteristike e pérzier
e 21-hydroxylase, deficiencé e 17
a-hydroxylase/17,20-lyase, dhe
deficiencé e aromatase;
shogéruar me Antley Bixler
craniosynostosis

Androgenizim maternal gjaté
shtatzanisé, mungesé e zhvillimit
té gjirit né pubertet, pérjashtuar né
disa raste

Adrenokortikotroping, 17-
hydroxyprogesterone dhe
kortisoli; pamundési e suprimimit
té dexametasone(pacient
heterozigot me mutation né
CYP21)

Reproduced with permission from Pediatrics, vol. 118, Pages e448-550, Copyright 2006 by the AAP
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Gonadet - Faza fillestare, seksualisht indiferente
e formimit t& gonadés fillon né javén e pesté té
shtatézanisé€ me zhvillimin e kreshtave gonadale
té ciftuara. Procesi b&het seksualisht dimorfik né
javén e gjashté, pas implantimit t& gelizave germ
dhe formimit t& gonadit bipotencial né javén e
shtaté.

Zhvillimi tipik i mashkullit fillon me pérbérjen
kromozomike 46, XY. Deri né javén e 6-té
pas konceptimit, embrioni zhvillon dy gonada
bipotenciale. Geni SRY (regjoni pércaktues i
seksit i vendosur né kromozomin Y) népérmjet
prodhimit té faktorit t& transkriptimit SRY i cili,
sé bashku me gjenet gé nuk jané té vendosura
né kromozomin Y, aktivizojné rrugét qé iniciojné
diferencimin e gonadit bipotencial (gonad qé
mund té diferencohet né test ose ovar) né testikul.
Megjithése embrioni fillimisht formon edhe kanalet
e Wolffit (mashkull) dhe Mulleriane (femra), testet
prodhojné substancé frenuese Mulleriane (MIS),
duke béré qé tubat Mullerian té regresojné.
Qelizat Leydig té testit prodhojné testosteron, i
cili konvertohet né dihidrotestosteron nga enzima
periferike 5-alfa-reduktaza tipi 2. Deri né javén e
7 té shtatzanisé organet gjenitale té€ jashtme jané
té padiferencuara. Dihidrotestosteroni aktivizon
receptorin e androgjenit. Aktivizimi i receptorit
shkakton virilizimin e organit gjenital té jashtém
tipik mashkullor (figura 1):

Diferencimi fenotipik i gjenitaleve té jashtme tek embrionet e
meshkujve dhe femrave

Undifferentiated

PO |

Genital fold
Genital swelling

\ Female

Glans

Urethral fold
Urethral gr

* Urethral orifice

pm,.,“\‘ . '_é Glans penis

Shaft of
penis
Scrotal
raphe

Scrotum

Anus

Clitoris

Labia
majora
Urethral

orifice
Vaginal
opening
Labia
minora

1. Tuberkula gjenitale rritet pér t’'u zhvilluar né
glans penis

2. Gunga gjenitale bashkohet apo shkrihet pér
t'u zhvilluar né skrotum

3. Pllaka gjenitale bashkohet pér té formuar
boshtin e penisit

4. Fuzioni i pllakés gjenitale sjell edhe
migrimin e meatusit uretral né njé pozicion
tipik mashkullor né majén e glans penisit

Proto-fallusi béhet penis, labioscrotumi
paloset né mes pér té formuar skrotum,

dhe uretra migron distalisht.

Rreth javés sé 12-t&, sekretimi lokal i testosteronit
bén t& mundur gé prej kanaleve té Wolffitipsilaterale
té formohen kanalet spermatike, té& zhvillohet
epidimusi, vazat deferens, vezikula seminale dhe
kanali ejakulator (derdhjes) (figura 2).

Undifferentiated

Mesonephros Millerian duct

Gonad Wolffian duct

Urogenital sinus

' N

Male Female

Epididymis
Owvary
Testis

Fallopian
tube

Vas deferens

Bladder

‘ .— Seminal vesicle

Ejaculatory duct

Prostate

Tek femrat, duktuset Mulleriane zhvillohen né tubat
e fallopit, uterusin dhe vaginén e sipérme dhe
duktuset Volfiane géndrojné né forma rudimentare.
Tek meshkuijt, duktuset Volfiane zhvillohen né
epididimides, vaza deferente, vezika seminale
dhe duktuse ejakulatore, dhe duktusi Mullerian
regredon.

Prodhimi i insulinés-like (INSL3) dhe testosteronit
nga gelizat Leyding ndihmojné zbritjen e gonadeve
ne scrotum. Qelizat Sertoli t& testit prodhojné
hormonin anti-Mullerian (AMH, i njohur gjithashtu
si substanca frenuese Mulleriane, MIS, dhe faktori
regresionit Mullerian), i cili con né regresion



PROTOKOLL MJEKESOR PER VLERESIMIN E FEMIJEVE ME ZHVILLIM GJENITAL ATIPIK | 11

ipsilateral t& kanaleve Mulleriane. Né pubertet,
prodhimi i testiktronit té testikulit kontribuon né
diferencimin e métejshém seksual. Diferencimi
seksual né tru mendohet se éshté rezultat i
diferencimit hormonal dhe faktoréve social.

Zhvillimi tipik i femrés fillon me njé pérbérje
kromozomike 46, XX. Nése nuk jané té pranishém
gjenet SRY dhe TDF, gonadet bipotenciale té cilat
nuk prodhojné sasi té& konsiderueshme testosteroni,
INSL3, ose AMH/MIS gjaté zhvillimit té fetusit
zhvillohen né vezore. Gjithashtu ndodh atrofia e
kanaleve té Wolffit. Né mungesé té aktivizimit t&
receptorit androgjen (figura 1):

* Tuberkula gjenitale zhvillohet né klitoris me
njé kanal vestibular té hapur

¢ Gunga gjenitale nuk shkrihet dhe zhvillohen
né labia majora

* Palat gjenitale nuk bashkohen dhe zhvillohen
né labia minora

e Uretra ndahet nga vagina, duke c¢uar né
orificiume té dallueshme pér té dy strukturat

Mungesa e veprimit t&€ testosteronit dhe
dihidrotestosteronit rezulton né regresion té
kanaleve Wolffian dhe né mungesé té€ INSL3 dhe
testosteronit, gonadet mbesin né bark. Mungesa e
AMH/MIS ¢on né mbaijtijen e kanaleve Miillerian,
nga ku marrin origjinén zhvillimi i uterusit, tubat
e Fallopit dhe dy té tretat e sipérme té vaginés.
Pér shkak se vezoret nuk prodhojné androgjene,
protofalusi béhet Kklitoris, palosjet labioscrotale
béhen labia, dhe uretra mban njé pozicion tipik té
femrés. Né pubertet, vezoret prodhojné estrogjen i
cili kontribon né diferencimin e métejshém té seksit.
Diferencimi i seksit né tru duket se éshté rezultat i
diferencimit hormonal dhe té faktoréve social.

6. ETIOLOGJIA DHE
FIZIOPATOLOGJIA

DSD-té¢ pérfshijné anomali té€ kromozomeve
seksuale, t& gonadeve, té duktusve riprodhuese
dhe organeve gjenitale. Shkaget e DSD-ve
pérfshijné anomali kromozomale dhe gjenetike,
ekspozimi in utero ndaj hormoneve seksuale té
marra ose prodhuar nga néna, dhe variacion i
rastésishém i zhvillimit. Meqgénése zhvillimi seksual
pérfshin shumé pika té diferencimit, mundésia
pér DSD ekziston né shumé faza t& zhvillimit
njerézor. Njohja e etiologjisé s&€ DSD ndihmon né
pérgatitien e pacientéve dhe prindérve pér até qé
do té vijé, ndihmon né pércaktimin e gjinisé, nxjerr
né pah problemet e mundshme si kriza surenale
ose gonadoblastoma dhe mund t& ndihmojé pér
té pércaktuar mundésiné e prekjes sé njé fémije
té mépasém. Sidogofté, nuk éshté gjithmoné e
mundur té pércaktohet shkaku i sakté.

Shkaget mé té& zakonshme té DSD jané:

 Hiperplazia surenale kongenitale (CAH) e cila
shkaktohet nga deficiti 1 21-hidroksilazés né
individét XX;

* DSD kromozom seksual (mozaicizmi X/XY);

* Sindroma e sensivitetit ndaj androgjeneve né
individét XY.

1-DSD XX (Individét me kariotip XX)

DSD né individét me kromozom seksual XX
shkaktohet nga veprimi i shprehur i androgjenit,
i cili mund té jeté pér shkak té: mbiprodhimit té
androgjeneve nga korteksi surenal; mbiprodhimit
té testosteronit nga gonadet; njé burimi ekotopik
té androgjenéve; ose njé burimi ekzogjen té
androgjenéve.

Mbiprodhimi i androgjeneve nga korteksi surenal.
Disatipe té hiperplazisé surenale kongenitale (CAH)
mund té shkaktojné mbiprodhim t&€ androgjenéve,
té cilat mund té shkaktojné virilizim te foshnjat XX.
Shkaku mé i zakonshém i DSD né individét XX
&shté hiperplazia surenale kongenitale (CAH) pér
shkak té deficitit t& 21-hidroksilazés. Shkage té
rralla pérméndim hiperplazia surenale kongenitale
pér shkak té deficitit t&¢ 11-beta hidroksilazés,
3-beta-hidroksisteroid dehidrogjenazés (3-beta-
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HSD), P450 oksidoreduktaza (POR) dhe DSD
testikular/ovotestikular pér shkak té translokacionit
SRY ose mutacionit NR5A1.

Matja né serum e 17-hidroksiprogesteronit (17-
OHP) identifikon shumicén e foshnjave XX me
CAH virilizues sepse ky metabolit rritet ndjeshém
né CAH nga deficit i 21-hidroksilazés dhe mé
pak né disa tipe té tjera t&¢ CAH (deficit i 3-beta
hidroksisteroid  dehidrogjenazés [3-beta-HSD]
dhe deficit i 11-beta hidroksilazés). Pé&rgendrimet
e 17-hidroksipregnenolonit, 11-deoksikortizolit,
kortizolit dhe dehidroepiandrosteronit (DHEA)
shérbejné pér té béré diferencimin midis kétyre
tipeve té& ndryshme té& CAH.

CAH klasik pér shkak té deficitit t&€ 21-hidroksilazés.
Deficiti i 21-hidroksilazés éshté deficiti enzimatik
mé i shpeshté qé shkakton organe gjenitale
atipike dhe pérbén aférsisht 95% té rasteve té
CAH sepse gjeni gé kodon 21-hidroksilazén
(CYP21A2) éshté i prirur ndaj mutacionit. Deficit
i 21-hidroksilazés mund té diagnostikohet bazuar
né 17-OHP serike té rritur, njé nga substratet
pér enzimén. N& rastet kur vlerat jané né kufi,
pér t& vendosur diagnozén éshté i nevojshém
testi i stimulimit me adrenokortikotropiné (ACTH)
ose testet gjenetike. Defektet né 21-hidroksilazé
rezultojné né ulje té prodhimit t€ aldosteronit dhe
kortizolit dhe mbiprodhim té androgjenéve DHEA
dhe androstenedion. Foshnjat e prekura me deficit
té 21-hidroksilazés shpesh kané humbje té kripés,
gjé qé shkakton hiponatremi me hiperkalemi
dhe hipotension, dhe kané& risk t& rritur pér
komplikacione jeté-kércénuese nga kriza surenale.
Individét XX té& prekur priren t& kené& organe
gjenitale té jashtme femérore me virilizim relativisht
té lehté (klitoromegali). Ato kané pririe qé né
moshén neonatale ose né foshnjériné e hershme
té shfagin manifestime klinike té deficitit t& kortizolit
dhe aldosteronit, pérfshi té vjella, hipovolemi,
hiponatremi dhe hiperkalemi. V€mendje, foshnjat e
prekura XY shpesh shfagin nénvirilizim pér shkak
té bllokimit t& sintezés sé testosteronit, si¢ vérehet
mé poshté.

Mbiprodhimi gonadal i androgjeneve

DSD XX testikulare ose ovotestikulare — DSD,
XX testikular éshté njé term pér patologjité né té
cilat gonadet zhvillohen pérgjaté rrugés testikulare
sesa ovariane. Si rezultat gonadet mund té jené
ose njé test normal ose disgjenetik. Fenotipi gé do
té zhvillohet do té varet nga shkalla e prodhimit t&
hormonit té testosteronit dhe antimulerianit (AMH
i njohur edhe si substancé frenuese miulleriane,
MIS, dhe faktori regresiv miullerian). Shumica
e shkageve té DSD XX testikulare mund té
shkaktojné edhe DSD XX ovotestikulare, né té
cilat jané té pranishme indet tubulare testikulare
dhe folikulat ovariane. Diagnoza béhet né bazé
té histologjisé, megjithése diagnoza ndonjéheré
mund té sugjerohet bazuar né vlerésim imazherik
dhe/ose hormonal. DSD XX testikulare ose
ovotestikulare sugjerohet me matjen e testosteronit
(bazal ose pas stimulimit me gonadotropiné
korionike humane [hCG]) dhe/ose AMH/MIS né
njé individ XX. Megénése pér spermatogjenezén
éshté i nevojshém njé kromozom normal Y, DSD
XX testikulare shogérohet me infertilitet. Nése ka
ind ovarian normal, fertiliteti mund té€ jeté i mundur
né disa raste t&€ DSD-sé XX ovotestikulare (16-19).

Defekte totale né funksionin testikular - Né
kéto patologji, ka defekte né funksionin e gelizave
Leydig, me sekretim té ulur té testosteronit dhe
difekte né funksionin e gelizave Sertoli, pérrriedhojé
né sekretim t& ulur t& hormonit anti-mullerian dhe
inhibinés B. Pérgendrimet né serum t&€ AMH/MIS
ose té inhibinés B né varési té shkallés sé defektit
mund té ndryshojné nga mungesé, né ndérmjetése
dhe né normale.

Megénése sekretimii AMH/MIS nga testet shkakton
regresion t& duktusit Mullerian, ulja e sekretimit té
AMH/MIS mund té rezultojé né zhvillimin e ploté
ose té pjesshém té strukturave té duktusit Mullerian
(23,24). Pérgendrimi i ulét i AMH/MIS dhe/ose
prania e strukturave Mulleriane né njé individ XY
sugjeron njé nga crregullimet e méposhtme, secila
prej té cilave karakterizohet nga aktiviteti testikular
i ulur.

Disgjenezia gonadale XY - Dizgjenezia gonadale
mund té jeté e ploté ose e pjesshme. Dizgjenezia
gonadale XY e ploté (d.m.th., mungesa e ploté e
zhvillimit té testikulit, i quajtur gjithashtu sindromi
Swyer) shfaget me organe gjenitale t& jashtme
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femérore, struktura Mulleriane té€ paprekura dhe
gonade si shirita [25]. Dizgjenezia gonadale e
pjesshme mund té rezultojé me funksion testikular
né njé gamé té gjeré dhe nga ana tjetér mund té
prodhojé njé gamé té gjeré fenotipesh té ngjashme,
nga infertiliteti i izoluar, te hipospadia, tek organet
gjenitale atipike té lehta, e deri te nénvirilizimi i ploté
me klitoromegali. Strukturat milleriane mund té jené
normale, hipoplazike ose mungojné. Ndryshe nga
individét XX, disgjenezia gonadale nuk ndérhyn né
zhvillimin e organeve gjenitale dhe pér kété arsye
nuk shfaget né ményré tipike me organe gjenitale
atipike, por mund té prezantohen me pamundési
pér t& hyré né pubertet, amenorre primare ose
sekondare. Dizgjenezia gonadale dhe prania e njé
kromozomi Y krijon risk pér gonadoblastoma. Risku
ndryshon né varési té gjendjes dhe shkallés sé
disgjenezisé (sa mé e vogél shkalla e disgjenezisé
aq mé i vogél rreziku).

DSD i kromosomit pércaktues té seksit.

Ky néntip i DSD pércaktohet nga prania e njé
kromozomi seksual pérveg ciftit XX ose XY. Né
kété néntip pérfshihen patologjité me mozaikizé€m
ose kimerizém qé prekin kromozomin Y, gé mund
(ose jo) té rezultojé né organe gjenitale atipike.

Figura 1: Asimetria genitale

Mozaikizmi/kimerizmi kromozomik Y mund té
rezultojé né nj¢ gamé té gjeré té fenotipeve
riprodhuese. Cdo gonad mund té zhvillohet si:

* njé test normal ose disgjenetik;

* njé vezore normale ose disgjenetike;

* njé gonad disgjenetik aq sa nuk mund té njihet
lehtésisht nése éshté test ose vezore;

* njé ovotestis (shumé e rrallé).

Gjithashtu, t&¢ dy gonadet mund té zhvillohen
ndryshe. “Digjeneza gonadalé mikse” i referohet
zhvillimit asimetrik t& gonadeve me njé gonad qé
éshté disgjenetik. Pér arsye té panjohura, gonadja
e djatht¢ ka mé shumé té ngjaré té zhvillohet
test dhe gonada e majté ka mé shumé té ngjaré
té jeté njé gonad disgjenetik ose vezore. Ndérsa
termi “disgjenezi gonadale mikse” pérshkruan
teknikisht njé fenotip gonadal, shumé& pérdorin
termin né ményré sinonime me kariotipin 45, X/46,
XY. Identiteti i secilés gonad nga ana tjetér ndikon
né zhvillimin e strukturave riprodhuese ipilaterale
té brendshme dhe té jashtme. Njé fenotip tipik me
disgjenezi gonadale mikse dhe kariotip 45, X / 46,
XY mund té keté nga njéra ané njé testikul dhe
struktura Wolffiane té zhvilluar jo miré (zakonisht
djathtas) dhe né anén tjetér gonade si shirit
(disgjenike) dhe struktura mulleriane (shpesh té
zhvilluara jo plotésisht), duke shkatuar asimetri té
anatomisé gjenitale.
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Individét me dysgenezi gonadale mikse kané
shkallé t& ndryshueshme té atipisé gjenitale. Prania
e ndonjé asimetrie gjenitale té jashtme duhet té
nxis€ dyshimin pér kété crregullim. Sidoqofté, si
shkalla e mozaicizmit ashtu edhe fenotipi mund
té jené mjaft t& ndryshueshme, me fenotipin duke
filluar nga tiparet tipike mashkullore deri tek tiparet
somatike té sindromés Turner.

Pacientét me ndonjé nga format e mésipérme té
mozaikizmit /kimerizmit kromozomik Y dhe njé
gonade dysgenetike kané njé risk té rritur pér
gonadoblastoma, té ngjashme me pacientét me
dysgenezi gonadale té ploté XY (sindromi Swyer).
Rreziku éshté i ndérmjetém nése gonadet jané né
skrotum, dhe i larté nése ato jané né abdomen.
Menaxhimi i kétij risku, konsiston né gonadektomi.
Kariotipi bazé€ mund té shkaktojé karakteristika té
tiera. Pér shembull, individét me kariotip 45, X/46,
XY mund té€ kené tipare té sindromés Turner, dhe
individé me kariotip 46, XX/47, XXY mund té kené
tipare té sindromés Klinefelter. Fertiliteti mashkullor
kérkon ind testikular dhe njé kromozom Y normal,
dhe fertiliteti feméror né& pérgjithési kérkon ind
ovarian dhe dy kromozome X.

8. VLERESIMI

Vlerésimi klinik i njé fémije me zhvillim gjenital atipik
ose té paqarté fillon me njé histori dhe ekzaminim
fizik t& hollésishém. Shumé individé me DSD
njihen qé né periudhén e porsalindur, kur zhvillimi i
paqarté i organit gjenital vihet re né ekzaminimin e
paré fizik té€ foshnjés. Né disa raste, mospérputhja
midis kariotipit prenatal, raportit t& ekos prenatale
dhe paraqitjes gjenitale té té porsalindurve kérkon
vlerésim. Shfagjet e mévonshme mund té ndodhin
tek fémijét, adoleshentét dhe té rriturit. Shembu;j
té shenjave klinike t& shogéruara me paragitjen e
mévonshme pérfshijné klitoromegaliné progresive,
masé(at) inguinale/labiale né njé vajzé fenotipike,
zhvillim t& vonuar ose jo i ploté i pubertetit,
virilizimin progresiv pubertal né njé vajzé fenotipike
dhe hematuri ciklike né njé djalé fenotipik.

Parimet udhézuese - Klinicistét g&¢ menaxhojné
kujdesin dhe vlerésimin né kontaktin e paré té njé
foshnje qé dyshohet me DSD duhet:

e t& pércaktojné diagnozén e sakté kur éshté e
mundur;

e t& shmangin caktimin e parakohshém té gjinisé
/seksit, emértimin e fémijés dhe plotésimin e
certifikatés sé lindjes;

e té& parandalojné krizén e humbjes sé kripés
gé mund té ndodhé né disa tipe té caktuara té
hiperplazisé kongjenitale té€ surenales (CAH);

e t& pérshpejtojné ekzaminimin diagnostik té ploté
pér t& udhéhequr pércaktimin e gjinisé (dhe né
vecanti sa mé shpejt pércaktimin e kromozomit
seksual) duke ja shpjeguar réndésiné e kétij
veprimi familjes dhe duke pranuar shqetésimin qé
mund té jeté i pranishém;

e t& vendosin DSD-né né njé kontekst té
pérshtatshém  (d.m.th.,shéndeti i foshnjés).
Nése foshnja éshté e shéndetshme, kjo duhet
té theksohet gjaté diskutimit me familjen. Nése
foshnja ka probleme shéndetésore, duhet t& marré
pérparési mé té madhe vilerésimi dhe trajtimi i
kétyre problemeve dhe jo DSD e dyshuar.

e té konsultohet me ekip té specializuar dhe/ose té
transferohet né njé strukturé té nivelit mé té larté
nése éshté e pérshtatshme dhe e mundur (shérbim
terciar, universitar).

Indikacionet pér vlerésimin e DSD - Mundésia e
njé DSD duhet té konsiderohet né ¢do foshnjé me
pamije gjenitale dukshém atipike, dhe gjithashtu né
ata qé kané paraqitje mé pak té dukshme, si¢ jané:
* Fenotipi mashkull me ndonjé nga karakteristikat
e méposhtme:

-Gonade té papalpueshme, bilaterale

Ky pacient me kriptorkizém bilateral ka njé kariotip
46 XX dhe c¢rregullime ovotestikulare té zhvillimit
seksual.

-hipospadi e réndé (meatus ektopik skrotal ose
perineal, lakim penil i réndé&, shkrirje e lafshés me
skrotumin dhe glans me madhési té vogél (<14 mm
para moshés njé vjec [51]).
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Figura 3: Shkallét e hipospadisé

Pérbérésit e rasteve qé demostrojné shkallén e
ashpérsiné té hipospadive.

(A), vrima penile distale (B, C), vrima penile né mes
(D), skrotale (E), dhe perineale (F). A deri né D
tregon hipospadi standarde, dhe E deri né F tregon
hypospadi té réndé.

- Shkallé hipospadije e shogéruar nga kriptorkidizém
té njéanshém dhe té dyanshém (gonade té
papalpueshme) dhe/ose mikropenis (gjatésia e
penisit i térhequr mé pak se 2.5 cm né njé foshnjé
né term).

Figura 4A-B: Asimetria genitale

Asimetria genitale dukshmé&m sugjeron njé
disgenezi té€ pérzier gonadale. Ekzaminimi i
genitaleve tek njé pacient me 45, X/46, XY
mozaikizém:

e Fallusi shumé mé i madh se njé klitoris tipik por
mé i shkurtér se penisi;

e Hipospadi skrotale (me njé zgjatie té thjeshté
té orifiumit pér uretrén dhe vaginén), dhe sinusi
urogenital (té lidhur me bashkimin jo té ploté té
pllakés genitale dhe déshtim i ndarjes sé uretrés
nga vagina);

e Palosja e pjesshme labioskoratale, me rrudhé
minimale dhe pigmentim;

e Gonade né palosjen labioskotale djathas por jo
né té majté.
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Disgenezi e pérzier gonadale

Courtesy of Laurence Baskin, MD.

* Fenotipi feméror me:

-Klitoromegali - Gjerésia e klitorit > 6 mm ose
gjatésia klitorale > 9 mm (fig. 5A-B).

Courtesy of Cristopher P Houk, MD and Lynne L Levitsky, MD
Graphic 64870 Version 2.0

Klitomegali né fémijén me 46,XX me hiperplazi
kongenitale adrenale e lidhur me deficiencén e
21-hydroksilazés.

Fuzion labial posterior- Raporti anogjenital
>0.5 (figura 3);

Matjet e raportit anogenital

!/ g Anus to base
of clitoris/phallus

Anogenital ratio = %

Raporti anogenital, i cili nuk varet nga mosha e
barrés dhe madhésia e trupit, jep njé indeks té
veprimit androgen gjaté zhvillimit fetal. Njé raport
>0.5 tregon fuzion té& labiales posteriore, t& lidhur
me veprimin e androgenit.

Hapje e vetme (sinus urogjenital komunikues) né
vend té njé hapjeje t& vecanté pér uretrén dhe
vaginén (fig. 6).
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Fuzioni labial posterior

Fizioni labial posterior né njé pacient me 46,XX
me crregullim ovotestikular té zhvillimit seksual
(paraprakisht i njohur si njé¢ hermafroditizém i
vérteté) qé gjithashtu shogérohet me klitoromegali
dhe gonade té prekshme né palosjen labioskrotale.

-Gonade té palpueshme né palosjet labioskrotale
ose regjonin inguinal (fig. 7).

Hipospadia perineoskrotale me gonade té
prekshme

Courtesy Cristopher P Houk and Lynne L Levitsky, MD

Pacienti ka njé kariotip 46,XY, mikropenis, teste té
prekshme, hipospodi perineoskrotale dhe skrotum
bifid.

a) Anamneza

Anamneza e njé fémije me DSD duhet té pérfshijé
informacionin e méposhtém:

Anamnezén gjaté shtatzanisé dhe periudhés
prenatale. Pér t& gjithé pacientét, vecanérisht
foshnjat, duhet t€ merret njé histori e ploté
prenatale ku do té kérkohet:

* Ekspozim prenatal ndaj androgjeneve: (p.sh.,
danazol, testosteron, progestina sintetike) ose
agjentéve apo medikamenteve té mundshme
ndérprerés endokriné si fenitoina, fenobarbital,
finasterid, ekspozim ndaj ndonjé teratogjenit té
njohur.

* Virilizim maternal gjaté shtatzanisé - i cili mund
té sugjerojé deficit t&é aromatazés placentare ose
tumor maternal androgjen-sekretues).

Anamneza familjare. Né& historiné familjare
kérkohet pér:

* Histori familjare nga néna pér femra gé jané pa
fémijé dhe/ose kané amenorrhea (e cila mund té
tregojé pér pandjeshméri ndaj androgjenit).

» Histori lidhje gjaku ose popullsi gjenetikisht
homogjene (e cila do té rriste dyshimin pér
crregullime regesive, sidomos kur konsiderohet
pér diagnozén diferenciale p.sh., hiperplazia
kongjenitale mbiveshkore [CAH] ose c¢rregullimet
e biosintezés sé androgjeneve).

* Histori pér anétaré té tjeré t& familjes me zhvillim
gjenital atipik né familje.

* Histori pér vdekje t& pashpjegueshme né familje.

* Njé histori e hollésishme familjare né lidhje me
fertilitetin e gjyshérve, hallave dhe xhaxhallaréve
mund té jeté e dobishme vecganérisht né familjet
me AlS té ploté.

Historia mjekésore - pér fémijét mé té rritur
pérfshin pyetje qé kané t& béjné me praniné
dhe kohén e zhvillimit t& organeve gjenitale dhe
pubertare.
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b) Ekzaminimi fizik

Ekzaminimi fillestar fizik duhet t& jeté i pérpikté, i
organizuar dhe jo i nxituar.
Ekzaminimi fizik né njé fémijé duhet té pérfshijé:

* Vlerésimin e karakteristikave antropometrike;
* Vlerésimin e shenjave vitale;

* Ekzaminimin me kujdes té fytyrés, gjymtyréve
dhe gishtave pér tipare dismorfike. Karakteristikat
skeletore t& shogéruara me sindromén Antley-
Bixler sugjerojné deficitin e POR, ndérsa displazia
campomelike sugjeron mutacione SOX9 (22).
Defektet né té dyja anét té fytyrés neurale dhe /
ose hipoplazia e nervit optik sugjerojné mundésiné
e njé ose mé shumé deficiteve t& hormonit té
hipofizés (23);

* Inspektim dhe palpim té kujdesshém i organeve
gjenitale. Ekzaminimi i organit gjenital té jashtém
filon me vézhgimin pér té konstatuar nése
strukturat gjenitale té jashtme jané simetrike ose
asimetrike. Asimetria e organit gjenital té jashtém,
d.m.th. njé gonad inilateral i palpueshém, mund
té tregojé disgenezi gonadale e shoqgéruar
me Kkariotip 45, X/46, XY. Ektopia testikulare
transversale tregon sindromén e duktusit
Mullerian persistent. Duhet té vlerésohet shkalla e
hiperpigmentimit labioskrotal. Plikat labioskrotale
dhe regjonet inguinale duhet t& palpohen pér té
pércaktuar nése gonadet jané té pranishme né
palosjet labioskrotale, né zonén inguinale ose jo
té palpueshme. Mungesa e palpimit t& gonadeve
bilateral ngre dyshimin se foshnja é&shté njé femér
e virilizuar me CAH. Duhet t& vlerésohen dhe
maten gjatésia dhe diametri i falusit/klitoris dhe
raporti anogjenital; teknika specifike t&€ matjes dhe
normat pérshkruhen mé poshté. Pérgendrimet e
pamjaftueshme té testosteronit né njé fetus 46,
XY gjaté dritares kritike té diferencimit t& seksit
mashkull, zakonisht shogérohen me njé spektér
té zhvillimit gjenital t& jashtém, duke filluar nga
femér e dukshme deri né ambiguitet (23). Duhet
té& dokumentohet numri i hapjeve urogjenitale dhe
duhet té pércaktohet pozicioni i meatusit uretral.
Meatusi i uretrés mund té jeté i pranishém né
vendndodhjen e tij t& zakonshme né glans penis,
pérgjaté boshtit t& penisit ose né perineum. Eshté
e réndésishme té pércaktohet nése ekziston njé
hapje e vetme perineale qé pérfagéson njé sinus

urogjenital. Megjithése sugjerohet qé distanca
anogjenitale mund té sigurojé informacione
lidhur me ekspozimin prenatal t& androgjenit,
pércaktimi, saktésia e matjeve dhe mungesén e
vlerave normative pengojné pérdorimin e késaj
matje (24). Pérkundrazi, rezultati i maskulinizimit
té jashtém mund té llogaritet né bazé té fuzionit
scrotal, gjatésisé sé falusit, pozicionit t& meatusit
uretral dhe vendndodhjes sé gonadave (19);

* Disa foshnje prezantohen me njé defekt global t&
fushés sé zhvillimit, si¢ jané anomalité e kloakés,
kegformimet anorektale ose anomali komplekse
ekstrofia-epispadia té vezikés urinare (25).
Mungesa e hapjes anale tregon njé kegformim
anorektal themelor gé mund té shogérohet me
anomali shtesé, si¢ jané shogérimet VATER ose
VACTERL (26);

* Transpozimi penoskrotal me hipospadi dhe
afali/ agjenezi penile paragesin anomali kryesore
té zhvillimit t& organeve gjenitale té jashtme. Kéto
foshnje tregojné njé anatomi anormale té organit
gjenital té jashtém qé nuk mund té kategorizohet
lehté sipas sistemit t& pikéve té Prader (26). Kéto
¢rregullime zakonisht shogérohen me zhvillimin
dhe funksionimin normal t& gonades.

Vlerésimi i njé adoleshenti duhet té pérfshijé:

* Nése njé vajzé fenotipike gjaté adoleshencés,
paciente me DSD paragesin amenorre primare
ose virilizim progresiv;

* A ka pasur klitoromegali progresive?;

* Adoleshenti mund té paraqgitet me zhvillim
pubertal t& vonuar ose jo té ploté;

* Ndjeshméria ndaj nevojave té intimitetit,
emocioneve dhe funksionitnjohés éshté thelbésore
kur vlerésoni dhe trajtoni njé adoleshent;

* Diagnoza e nj¢ DSD mund té shkatérrojé
identitetin personal dhe vetévlerésimin té njé
adoleshenti dhe alarmon familjen;

* Njé ekzaminim fizik gjithépérfshirés, pérfshiré
karakteristikat antropometrike, matjet e presionit
té gjakut dhe vlerésimim e tipareve dysmorfike
éshté i pérshtatshém;
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* Individét me kariotip 45, X/ 46, XY mund té kené
tipare klinike té lidhura zakonisht me sindromén
Turner (27);

* Tumori i Wilms mund té jeté tipar prezantues
pér sindromén Denys-Drash té shoqéruar me
WT1mutacionet;

* Karakteristikat seksuale dytésore pérfshijné
praniné/mungesén e zhvillimit té gjirit, shtrirjen e
flokéve seksualé, simetriné e strukturave gjenitale
té jashtme dhe madhésiné/zhvillimin e Klitoris/
penisit duhet té konstatohen;

* Palpimi i palosjeve labioskrotale dhe zonave
inguinale éshté i réndésishém pér té pércaktuar
pér gonade;

* Testet e vogla té forta té€ shoqéruara me véshtirési
né té nxéné dhe shtat i gjaté jané tipare klinike qé
sugjerojné sindromén Klinefelter (28);

* Femrat me sindromén MRKH pérgjithésisht
kané té pranishme njé zhvillim normal té gjirit dhe
amenorre primare. Ato mund té kené anomali
shoqgéruese renale dhe vertebrale.

Shfagjet e nj¢ DSD mund té pérfshijné
kriptorkidizém bilateral (fig. 2); hipospadi skrotale
ose perineale (fig. 3); klitoromegali (fig. 5A-B);
fuzion labial posterior (i cili nése éshté i réndé
mund té paragitet si sinus urogjenital i zakonshém)
(fig. B); organe gjenitale femérore me njé gonadé
té palpueshme; ose hipospadi me njé gonad jo
té palpueshém unilateral (figura 4A-B). Secila
prej kétyre ka njé bazé patofiziologjike gé¢ mund
té sigurojé njé t& dhéné pér shkakun themelor té
DSD.

Shkallét e virilizimit - Njé shkall& pér fémijét XX
me hiperplazi kongjenitale adrenale (CAH) éshté
krijuar nga Prader bazuar né shkallén e virilizimit
té organeve gjenitale té jashtme dhe strukturave
urogjenitale té brendshme (figura 4A-B). Pér
pérshkrimin e shfagjes sé& organeve gjenitale
té jashtme te fémijét XY me njé DSD, pérdoret
gjerésisht shkalla Quigley (figura 5) [52].

Kéto shkallé mund té jené té&€ vlefshme pér
dokumentimin sistematik té fenotipit gjenital.

Madhésia e falusit

e Matja - Gjatésia e falusit matet né gjendje jo
ereksioni mbi sipérfagen e tij dorsale nga ramus
pubik deri né majén e falusit (duke pérjashtuar
IEkurén e tepért) pas térhegjes sé falusit deri né
pikén e rezistencés sé tij. Matja mund t& béhet
me njé objekt me buzé té rrumbullakosura ose njé
spatul i cili shtyhet kundér ramusit pér té shtypur
plotésisht masén yndyrore suprapubike, i cili mund
té mbulojé njé pjesé té boshtit té falusit. Kurvaturat
mund té ndérhyjé né matjen, né kété rast mund té
jeté e nevojshme té vlerésohet gjatésia e falusit.
Gjerésia (diametri) e falusit matet né mes té
boshtit.

Gjerésia e klitorit matet duke shtypur butésisht por
me forcé boshtin e klitorisit midis gishtit t&¢ madh
dhe gishtit tregues pér té larguar I€kurén e tepért
dhe indin subkutan. Nése éshté e véshtiré té
izolohet klitorisi, palpimi i indit spongioz i trupit té
klitorit mund té&€ ndihmojé né dallimin e klitorisit nga
indet pérreth dhe té lejojé vlerésimin e pérafért té
madhésisé sé tij.

e Interpretimi - Né njé foshnjé né term tipik XY,
gjatésia e penisit éshté = 2,5 cm dhe diametri i
falusit i matur né mes té boshtit éshté = 0.9 cm. Né
individét XY, mikropenisi mund té rezultojé nga njé
DSD shkaktuar nga njé veprim i pamjaftueshém
i dihidrotestosteronit gjaté tremujorit t& paré dhe
zakonisht shogérohet me hipospadi. Mikropenis
(mikrofallus) te individét XY gjithashtu mund té
shkaktohet nga deficiti i hormonit té rrities dhe/
ose gonadotropinave gjaté tremujorit t& dyté dhe
té treté, sic mund té shihet né hipogonadizmin
hipogonadotropik idiopatik/sindromén Kallmann,
deficitin e izoluar t&€ hormonit té€ rrities dhe né
panhipopituitarizém. Sidoqofté, mikropenisi me
hipospadi shoqgéruese rralléheré shkaktohet nga
deficiti i hormonit té rritjes ose gonadotropinat.
Gjerésia e klitorit né njé neonat tipik XX ndryshon
nga 2 deri né 6 mm. Gjatésia mesatare e Klitorit
né foshnjén e porsalindur mund té ndryshojé né
grupe popullatash t& ndryshme, por gjatésia > 9
mm jané té pazakonta (53,54).

Kéto matje duhet té pérshtaten pér moshén
gestationale (figura 6) (55). Klitori mund té
shfaget né ményré disproporcionale mé i
dushém tek foshnjat premature, sepse madhésia
e Kklitorit zhvillohet plotésisht nga java e 27 e
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shtatzénisé, pér shkak se né labia majora ka mé
pak ind dhjamor sesa tek foshnjat né term (56).
Standardet pér gjatésiné e penisit té térhequr dhe
pér madhésiné e klitorit gé nga foshnjéria deri né
moshén madhore jané né dispozicion.

Né individét XX, madhésia e rritur e falusit
shkaktohet nga veprimi i papérshtatshém i
androgjenit.

Vendndodhja gonadale - Skrotumi, labia majora
dhe zona inguinale duhet té palpohen me kujdes
pér té identifikuar praniné dhe pozicionin e
gonadave.

e Interpretimi - Gonadet qé& palpohen nén
ligamentin inguinal (p.sh., né rajonin inguinal ose
né palosjet labioskrotale) (fig. 7) kané té paktén
pak ind testikular (57).

Kjo zakonisht shogérohet me praniné e njé
kromozomi Y né té paktén disa geliza (kariotip
XY ose kariotip me mozaizém / kimerizém i
kromozomit Y), megjithése né raste té rralla njé
gonade inguinale e palpueshme mund té shihet
me DSD XX testikulare ose ovotestikulare, ose
masa mund té jeté pjesé e uterusit.

Té gjithé foshnjat me organet gjenitale atipike dhe
gonade jo té palpueshme duhet té€ vlerésohen
menjéheré pér CAH edhe pérpara se vijé rezultati
i kariotipit pér t& shmangur ndérlikimin e njé
krize surenale potencialisht jeté-kércénuese.
CAH éshté shkaku mé i zakonshém i organeve
gjenitale atipike dhe shkakton virilizim né njé
fémije XX. Vetém format e rralla t&€ CAH shkaktojné
nénvirilizim té njé fémije XY, késhtu qé gjetja e
gonadave té palpueshme e bén CAH shumé mé
pak t& mundshme.

Né njé té porsalindur XY, testet jo t& kapshme né
palpim mund t& ndodhin jo vetém né DSD, por
edhe né anorki kongjenitale (regresioni testikular
/ sindromi i testeve t& zhdukjes) ose sindromi i
duktusit persistent Millerian, ose thjesht mund té
pérfaqésojé kriptorkidi t& izoluar.

Asimetria e gonadave ose organeve té tjera
gjenitale mund té indikojé njé diferencé midis
identitetit t& gonadave té djathté dhe té maijté, sic
mund té shihet né dysgeneziné gonadale mikse
(figura 4A).

Hapja e uretrés - Organet gjenitale duhet té
inspektohen pér vendndodhjen e hapjes sé
uretrés, né ményré ideale konfirmohet duke
vézhguar urinimin nga orificiumi, dhe pér praniné
ose mungesén e njé hapjeje té vecanté vaginale.
Sidoqofté, ekzaminimifizik mund té jeté mashtrues;
pér shembull, njé drité e mbyllur e verbér né majé
té glans nganjéheré mund té gabohet pér meatus
uretral.

Njé hapje e vetme né bazén e falusit (fig. 8) mund
té jeté ose njé uretér penile né pozicion té gabuar
(hypospadi) ose njé sinus urogjenital i virilizuar
(p.sh. lidhje e brendshme midis vaginés dhe
uretrés), gé té dyja tregojné veprim té pjesshém
por jo té ploté té androgjenit. Né pérputhje me
rrethanat, né ményré ideale gjetjet fizike duhet té
konfirmohen nga cistoskopia/vaginoskopia ose
me ekzaminim radiografik.

Fuzioni labioskrotal dhe raporti anogjenital
- Raporti anogijenital, i cili &shté i pavarur nga
mosha gestacionale dhe madhésia e trupit, éshté
distanca midis anusit dhe carcetés sé pasme té
ndaré me distancén midis anusit dhe bazés sé
klitorisit / fallusit (fig. 3) (58).

e Interpretimi - Njé raport prej > 0,5 tregon fuzion
labial posterior pér shkak té veprimit t& androgjenit.

c) Ekzaminimet laboratorike

Diagnoza prenatale e DSD. Pérmirésimet né
depistimin paralindjes do té thoté qé gjithnjé e
mé shumé fetuse jané duke u diagnostikuar me
DSDs in utero. Prandaj, profesionistét qé trajtojné
DSD-té duhet té jené té pérgatitur pér t& ndihmuar
né kéto situata. Kjo mund té pérfshijé aktivitetet e
méposhtme:

* duke u ofruar prindérve mbéshtetje profesionale
té shéndetit mendor nése jané té shqgetésuar;

» edukim ofruesve té shérbimeve lokale né ményré
gé ata té diné se si té lidhin prindérit e pritshém
me profesionisté té kujdesit shéndetésor specifik
pér DSD;

* duke u ofruar prindérve manualin e botuar me
titull: “Si t€ mbéshtesni fémijét tuaj interseks”
i cili gjendet né linkun: http://www.tlas.org.al/
sites/default/files/MANUAL%20INTERSEX%20
PER%20PRINDERIT_FINAL_O0.pdf;
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C) Ekzaminimet laboratorike
fillestare

Vlerésimi fillestar laboratorik i foshnjés me njé
DSD pérfshin (tabelén 2):

Vlerésimi i menjéhershém i kromozomit
seksual népérmjet kariotipit ose metodés tjetér.

Kariotipi - Njé kariotip, zakonisht pérdoren
leukocitet periferike, é&shté njé element i
réndésishém i diagnozés dhe duhet té kryhet sa
mé shpejt t&€ jeté e mundur né ¢do foshnjé me
organe gjenitale atipike. Nése vlerésimi i shpejté i
kromozomeve té seksit nuk éshté i disponueshém
né vend, transferimi né njé strukturé me qasje
né njé kohé té shpejté duhet t& konsiderohet
fugimisht.

* Testet e ADN pa gelizé (fetusi i liré) vlerésojné
komplementin kromozomik té& placentés, i cili
mund ose mund t& mos jeté i njéjté me até té
fetusit, vecanérisht nése ekziston mozaik. Pér mé
tepér, testet e ADN-sé pa qgeliza jané zhvilluar pér
zbulimin e trizomave autosomale, jo pér zbulimin
e anomalive t& kromozomit seksual.

* Kampioni i villusit korionik vleréson né ményré
té ngjashme kromozomet placentare.

* Amniocenteza vleréson kromozomet e fetusit
dhe éshté mé e besueshmja nga testet prenatale
té disponueshme, por prapé mund té japé rezultate
mashtruese né situata té rralla (p.sh., vdekje e
binjakut té fetusit).

Ekzaminimet né moshén neonatale dhe
infantile

Kérkohet njé hetim i gjeré kur organet gjenitale té
jashtme jané mijaft t& paqgarta pér pércaktimin e
seksit ose né kundérshtim me rezultatet e testeve
prenatale.

Ekzaminimet e linjés sé paré né njé té sapolindur
pérfshin matjen e 17-hidroksiprogesteronit (17-
OHP) dhe elektroliteve né serum, androgjenit,
hormonit anti-Mullerian (AMH) dhe nivelin e
gonadotropinave, sé& bashku me ekzaminimet pér
té pércaktuar kromozomin e seksit.

Ekzaminimet né adoleshentét

Adoleshentét zakonisht mund té paraqgiten me njé
DSD té dyshuar si vajza me amenorre parésore
(me ose pa zhvilim té gjirit) ose me shenja
virilizimi. Né vajzat 46, XY me zhvillim té gjirit dhe
amenorrea parésore, nivele té larta t& androgjenit
dhe AMH dhe mungesé té uterusit, ka shumé té
ngjaré té keté insensivitet té ploté ndaj androgjenit
(35). Nése nuk ka zhvillim té gjirit shkak mund
té jené defekte té& rénda té sintezés steroideve
specifike nga gelizat Leydig. Nivele ekstremisht té
uléta e té gjitha steroideve gonadale jané tregues i
mutacioneve té receptoritLH, ndérsa nivelet e uléta
té testosteronit me vlera té rritura androstenedionit
sugjerojné  deficit  té 17B-hidroksisteroid
dehidrogjenaza tipi 3 (178-HSD3). Shfagja e
klitoromegalis€ dhe hirsutizmit né pubertet né
prani t& amenorresé primare mund té jeté pér
shkak deficitit t&¢ 17p-HSD3 ose 5a-reduktazé
tipi 2 dhe mé pak tipike né AIS e pjesshme; né
kéto raste né lindje mund té jené vérejtur shkallé
té ndryshme té ambiguitetit. Né DSD-té 46, XX
ovotesticulare, shenjat e virilizimit, té cilat mund
té jené anashkaluar gjaté lindjes, sugjerojné
ekzistencén e indeve testikulare. Diagnoza
diferenciale do té pérfshij¢ CAH dhe tumoret
sekretuese té androgjenit té€ ovarit ose gjéndrés
surenale. Nivelet e AMH dhe testosteronit jané mbi
kufijté e femrave. Njé mbledhje e urinés 24-oréshe
pér profil t& steroideve urinare do té€ konfirmojé
CAH ose tumorin adrenokortikal (33,41).

d) Ekzaminimet imazherike

Ultrasonografia, dhe heré pas here, rezonanca
magnetike abdominale dhe pelvike jané té
réndésishme pér té pércaktuar praniné e
gonadave, uterusit dhe/ose vaginés.

e Interpretimi - Marré né vlerén e karakteristikés,
mungesa e uterusit sugjeron prodhimin e
mjaftueshém t&€ AMH/MIS nga qgelizat Sertoli pér
té shkaktuar regresion Mullerian. Né njé pacient
me gonade gé€ nuk palpohen, pamundésia pér
té vizualizuar gonadet me ultratinguj sugjeron
dysgenezi gonadale. Sidoqofté, aftésia pér té
zbuluar uterusin dhe/ose gonadet né abdomen
ndryshojné sipas mundésive, dhe rezultatet false-
negative dhe false-pozitive jané t&€ mundshme.
Ndonjéheré, por jo gjithmoné éshté e mundur té
pércaktohet nése gonadet duken mé shumé si
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testikul ose ovar. Strukturatabdominale (p.sh. nyjet
limfatike) ndonjéheré mund té€ merren pér gonade,
duke cuar né gjetje té rreme-pozitive, por shfagja
e uterusit né ekografi éshté mjaft e vecanté apo
karakteristike. Hiperplazia adrenale e shoqéruar
me CAH ndonjéheré mund té vierésohet, por nuk
éshté njé gjetje mjaft e besueshme pér té& béré
ose pérjashtuar diagnozén.

Interpretimi i gjetjeve fillestare - Rezultatet nga
vlerésimi fillestar i fémijés me zhvillim gjenital
atipik duhet té zbulojné komplementin kromozomik
seksual, t& lejojné gé identiteti i gonadave té
konstatohet dhe té sugjerojé shkaqge t&€ mundshme
primare. Pé&r komplementin kromozomik seksual
XX dhe XY, ekzaminimet fillestare mund té
pérdoren pér té ngushtuar diagnozén diferenciale
dhe pér té pércaktuar ekzaminimet e métejshme,
si¢c pérshkruhet né tabelén 2:

e Individé XX - Né individét XX, pyetja
thelbésore éshté nése virilizimi éshté pér shkak
té androgjeneve nga gjéndrat mbiveshkore (pér
shkak t&€ CAH), gonadet (pér shkak t¢ DSD
testikulare ose ovotesticulare), ose njé burim
tjetér (tabela 3A):

* Hiperandrogjenizmi adrenal (CAH) pérgjithésisht
mund té diagnostikohet né bazé t&€ anomalive né
prekusorét adrenalé.

* Mbiprodhimi gonadal i androgjeneve pér
shkak t& DSD XX testikulare ose ovotesticulare.
Kéto patologji shkaktohen nga defektet né
zhvillimin  gonadal (ovarian) dhe zakonisht
mund té diagnostikohen me gjetjen e vlerave té
testosteronit dhe AMH / MIS mbi intervalin normal
pér femrat, shpesh té shoqéruara nga mungesa
ose hipoplazia e strukturave Milleriane pér shkak
té veprimit t&¢ AMH / MIS.

* Hiperandrogjenizmi gestacional (i cili éshté i
dukshém nga historia maternale).

e Individ XY - Tek individét XY, pyetja thelbésore
éshté pse ka patur veprim t& pamjaftueshém té
dihidrotestosteronit. Shkaget mund té ndahen
gjerésisht né kategorité e méposhtme (tabela 3B):

» Gjéndjet gé prekin né funksionin né nivel global
té testikulit - d.m.th., dysgenesis gonadal. Né
kéto ¢rregullime, mund té keté ulje t& prodhimit

jo vetém té testosteronit, por edhe t&€ AMH / MIS,
i cili nga ana tjetér mund té ¢ojé né mbaijtjen e
strukturave Mdillerian.

* Gjéndjet qé prekin né sintezén ose veprimin e
dihidrotestosteronit né ményré specifike - d.m.th,
crregullime té sintezés sé testosteronit, deficiti
5-alfa-reduktaza dhe insensiviteti ndaj androgjenit.
Né kéto crregullime, funksioni i gelizave Sertoli
éshté i paprekur, dhe prodhimi i AMH / MIS
rezulton né mungesé té strukturave Mullerian dhe
serum AMH / MIS né vlerat mashkullore; pér mé
tepér, prodhimi i inhibinés B rezulton né frenim té
pjesshém feedback t& FSH, né ményré qé LH rritet
né ményré tipike mé shumé se FSH. Pé&rgendrimi
i testosteronit dhe dihidrotestosteronit né serum
(i rastésishém ose i stimuluar nga hCG) mund té
pérdoret mé pas pér té pércaktuar nése ka defekt
né sintezén e dihidrotestosteronit ose éshté e
pranishme pandjeshméria ndaj androgjenit.

Kromozomi seksual DSD - Njé gjetie e
mozaikizmit / kimerizmit gé rezulton né praniné e
kromozomit Y né disa por jo té gjitha gelizat (p.sh.,
njé kariotip 45, X / 46, XY) éshté i mjaftueshém
pér té& shpjeguar zhvillimin gjenitale atipike.
Kjo mund té rezultojé né njé gamé té gjeré té
fenotipeve riprodhuese, duke pérfshiré teste ose
vezore normale ose disgenetike, gonade né formé
shirita, ovotestet, ose dysgenesis gonadale mikse
(gonadet gé zhvillohen né ményré té ndryshme
nga njéra-tjetra, ku njé éshté dysgenetik).

Testet pasuese apo té linjés sé dyté apo pas
vierésimit fillestar

Pas vlerésimit fillestar té ploté, ekzaminimet e
mépasshme laboratorike zakonisht kryhen pér:

e Konfirmimin e diagnozés sé& dyshuar (p.sh.,
renditja e gjenit té receptorit androgjen, AR, pér té
konfirmuar insensivitetin androgjenik té dyshuar).

e |dentifikimin e shkageve specifike brenda njé
kategorie té pérgjithshme t&€ DSD (p.sh. nése
éshté diagnostikuar dysgenezia gonadale,
sekuencimi i NR5A1 / SF1 pér té pércaktuar nése
ka mutacioni).

e Depistimin pér anomali shogéruese jogenitale
(p.sh. ekokardiografi pér defekte kardiake né
individét me kariotip 45, X né disa qeliza).
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e) Testet gjenetike

Zhvillimi i mjeteve té& shpejta té& diagnostikimit
mundésojné diagnostikime / klasifikime mé té mira
dhe sigurojné njé njohje mé té&€ miré té patologjive
té DSD, késhillim mé t& miré gjenetik, vlerésimin
e opsioneve riprodhuese dhe studime mé té sakta
té rezultateve.

Teknologjité e reja gjenetike dhe gjenomike po
zgjerojné njohurité tona pér mekanizmat bazé
t¢ DSD-ve dhe strategjive té€ reja Kklinike té
diagnostikimit klinik. N& momentin e prezantimit
té pacientit, qasja aktuale éshté t& (a) kérkimi
informacioni shtesé fenotipik, pérfshiré
ekzaminime urgjente metabolike, endokrine
dhe imazherike; (b) identifikimi me shpejtési
i kromozomit seksual me ané té analizave
kariotipike ose FISH me sonda X dhe Y dhe
mikroarray kromozom dhe (c) teste pér variantet
e numrave té kopjeve né regjonet shogéruese
me gjenet DSD té njohura. Sekuencimi i gjeneve,
gofté me njé gjen kandidat t& vetém, ose panel
gjenesh, bazuar né informacionet e grumbulluara
nga ekzaminimet e méparshme fenotipike, éshté
shpesh hapi i fundit i procesit diagnostikues.

Vetém njé numér i kufizuar i shumé gjeneve té
identifikuara t& pérfshira né zhvillimin e seksit
jané aktualisht né dispozicion pér testime klinike.
Standardi aktual pér diagnozén gjenetike éshté
sekuencimi i njé numri t&€ vogél té€ gjeneve
té njohura shkaktare t¢ DSD té zgjedhura si
kandidate t¢ mundshme bazuar né fenotipin e
sémundjes. Njé numér i madh i pacientéve nuk
marrin njé diagnozé Kklinike molekulare duke
pérdorur kété shtrirje t& ngushté, dhe supozohet

se shumé gjene shkaktaree t&€ DSD-s& mbeten
pér tu identifikuar.

Ekzaminime imazherike

Imazhetelinjés sédyté - uretrogramiretrograde ose
gjenitogrami mundté jetéidobishém né& pércaktimin
e anatomisé sé& brendshme (p.sh. prania e njé
sinusi urogjenital), por Ky informacion pérdoret
kryesisht pér t& udhé&hequr menaxhimin kirurgjik
dhe késhtu qé zakonisht nuk ka nevojé té béhet
né periudhén neonatale. Pér mé tepér, shumica
e kirurgéve gjejné vizualizim té drejtpérdrejté me
ané té cistoskopisé / vaginoskopisé si metodén
mé té miré té vlerésimit t& anatomisé uretrale dhe
vaginale. Né disa raste té ndérlikuara (veganérisht
ato foshnje me elementé té€ gonadave mashkull
dhe femér / struktura té€ brendshme riprodhuese),
vizualizimi laparoskopik me biopsi gonadale mund
té jeté e nevojshme pér té inventarizuar plotésisht
strukturat riprodhuese.

Individét me mozaizém kromozom seksi dhe
kariotip 45, X né disa qeliza jané né rrezik pér
anomali t& shoqéruara me sindromén Turner dhe
kérkojné ekokardiografi dhe ultratinguj renal pér
té kontrolluar pér defektet kardiake dhe anomalité
anatomike té€ veshkave, pérkatésisht.

f) Konsultat

Diagnoza e DSD duhet té béhet sipas hapave té
méposhtém si né tabelén 2:
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Tabela 2. Vierésimi fillestar i njé fémije me genitale atipike me ¢rregullime té zhvillimit té seksit (DSD)

Karakteristikat klinike

Fémijé i sapolindur me:

Fenotip mashkull dhe ndonjé nga karakteristikat e méposhtme:
= Gonade té papalpueshme bilaterale
= Hipospadi e réndé
= Hipospadi e shkalléve t& ndryshme shogéruar me kriptorkidi unilaterale ose bilaterale dhe/ose mikropenis

Fenotip feméror dhe ndonjé nga karakteristikat e méposhtme:
= Klitoromegali
= Fuzion labial posterior
= Gonade té palpeshme né plikat labioskrotale ose regjonin inguinal
= Pamja gjenitale e papérputhshme me kromozomin seksual

Komunikimi familjar

Falenderoni familjen pér bashké&punimin.
Nése bebi &shté i shéndetshém, sigurojeni familjen pér kété.

Shmangeni pércaktimin e parakohshém té gjinis€, emrin e bebit dhe plotésimin e certifikatés sé lindjes; késhilloni
qé kéto veprime kérkojné dité ose javé pér vlierésimin fillestar.

Testet laboratorike fillestare

Pércaktimi i shpejté i kromozonit seksual (kariotipi ose metoda té tjera).

Steroidet adrenale : 17-OHP (kryesor; ky test &shté pjesé e screening né SH.B.A.). Teste pér shkage té panjohura
té CAH (17-hydroxypregnenolone, cortisol, 11-deoxycortisol) jané disa t& dhéna né kété piké, por duhet té
minimizojmé marrjen e gjakut.

Funksioni gonadeve: FSH, LH, T*, dihydrotestosterone, AMH
Elektrolitet (si rregull cdo 24 deri 48 oré derisa CAH té konfirmohet ose té pérjashtohet)

Echo abdominale dhe pelvike pér té vlerésuar pér gonade, uterusin dhe vaginén.

Interpretimi dhe hapat e tjeré

Kariotip XX
17-OHP AMH Diagnozas\ Komente
Shumé e | Shkallé CAH de lidhur me Rrezik pér krizé adrenale; trajtim i
rritur normale deficitin e 21- menjéhershém
femérore hydroxylase Gonadet nuk palpohen
E rritur Shkallé CAH e lidhur me deficitin Rrezik pér krizé€ adrenale
?orr?ale 21-hydroxylase Kryerja e elektroliteve
emérore o "
Forma t?T tiera téOther Pérséritni  17-OHP nése stresi
XX CAH éshté i pranishém
1. Stresi Interpretoni  steroidet e tjera
adrenale dhe/ose stimulimin ¢
ACTH pér diagnozén pérfundimtare
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Normale Normale Hiperandrogenizém Virilizim i nénés gjaté shtatzanisé
gestional
Normale Sipér Testikul  ose  DSD T dhe AMH e rritur (mbi shkallén
shkallés ovotestikulare femérore) tregon qé indi testikularn
femérore éshté i pranishém
Téo pércaktohet shkaku, teste pér
praniné e SRY,
sekuencave NR5A1, konsideron
gjeneratén e arthshme
Mundet té palpohen gonadet
Kariotypi XY
Echografia AMH Diagnoza ose kategoria Komente
Jo uterusin | Shkallé Defekt né sintezén ¢ T:DHT (kur shprehet né disg
normale DHT ose veprimit unitete) <10:1 (normal)
mashkullore T e rritur — Noshta AIS
T normal — Ndoshta AIS, mundet
17-beta  HSD ose disgenezi
gonadale
T e ulur T —3-beta HSD2 ose
forma té tjera té XY CAH?
T:DHT >10:1 (e rritur)
Deficienca e 5-alpha reduktazés
Nése LH e ulét, konsideron
stimulimin e hCG
Ute”.JSi i | AMH e ulur Disgenezi gonadale Teste genetike pér té& pércaktuar
pranishém (defekt i ploté né& shkakun:
oseé funksionin testikular) Sekuenca NR5A1
mungon : -
Mutacione té tjera

Kromozoni Y mozaikizmi/kimerizmi

(psh, 45,X/46,XY)

Fenotipi

Diagnoza ose kategoria

Komente

Shumé mundési:

=  Normal ose teste
disgenetike

= Normal ose ovare
disgenetike

=  Gonade shirita

=  OQOvoteste

= Disgenezi e
gonadale

pérzier

Kromozone seksuale DSD

Risk i shtuar pér gonadoblastoma
nése éshté e pranishme disgenezia
gonadale

Nése kariotip 45,X né disa qeliza,
vlerésohet me ekokardiografi dhe
ekografi renale
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Testimi i shpejté pér CAH

CAH éshté shkaku mé i zakonshém i organeve
gjenitale atipike tek foshnjat. Eshté e réndésishme
gé CAH té diagnostikohet dhe trajtohet menjéheré
pér shkak té riskut shogérues qé shkakton krizén
surenale, i cili zakonisht shfaget midis dités sé 5
dhe 14 t& jetés. Ekzaminimet pér vlerésimin e CAH
pérfshijné matjen e 17-hidroksiprogesteronit (17-
OHP) dhe ndoshta intermediaré té tjeré surenalé,
p.sh., androstenedionin; vlerésimi i funksionit
adrenal mund té kérkojé teste stimulimi duke
pérdorur hormonin adrenokortikotropik (ACTH).

Ekzaminimet e linjés sé dyté pér ¢rregullime
specifike dhe anomali shoqgéruese - Pérzgjedhja
e ekzaminimeve vijuese diktohet nga rezultatet e
kariotipit dhe rezultateve té tjera.

Vlerésimi intrauterin gjaté shtatzanisé

Diagnoza prenatale e DSD éshté béré mé e
shpeshté me rritien e monitorimit té fetusit gjaté
shtatézanisé. Teknologjia e pérmirésuar e ultrazérit
ka béré té mundur vizualizimin e organeve
gjenitale. Kariotipizimi prenatal ka mundésuar
zbulimin e mozaikut t& kromozomit seksual dhe
mospérputhjeve ndérmjet seksit kromozomal dhe
seksit fenotipik, qofté me ultratinguj prenatal, ose
né lindjen e fémijés. Njé pérmbledhje retrospektive
sugjeron qgé testimi gjenetik prenatal nuk éshté
praktik pér kushte té rralla t¢ DSD-sé pa histori
familjare dhe se kariotipizimi prenatal me hibridizim
né terren fluoreshente (FISH) &shté mé i dobishmi
kur dyshohet organi gjenital i paqarté (21).

10. DIAGNOZA DIFERENCIALE
Trajtimi

Menaxhimi varet nga tipi i ¢rregullimit t& zhvillimit
té seksit (DSD) dhe shkalla e atipisé gjenitale.
Menaxhimi fillestar i pacientit (pérfshi observimin
pér krizé surenale dhe menaxhimin e familjes)
ndodh njékohé&sisht me procesin diagnostikues.

Ekipi multidisiplinar

Ekipi multidisiplinar mund té luajé njé rol
té réndésishém né krijimin e njé klime té
pérkushtimit pér shéndetin dhe mirégenien e
fémijéve té lindur me DSD si dhe pér familjet e
tyre. Ekipi multidisiplinar mund té béjé t&€ mundur
sigurimin e njé kujdesi t& shkélqyeshém qé ka
si géllim mirégenien fizike dhe psikologjike afat-
gjaté té individéve me DSD dhe familjeve té tyre.
Megijithése shumé fémijé té lindur me DSD jané té
shéndetshém dhe kérkojné menaxhim mijekésor
té pakét, lidhja e familjes me ekipin multidisiplinar
sa mé shpejt gé mundet i siguron asaj kujdes
psikologjik, kirurgjikal ose mjekésor. Pér mé tepér,
shqgetésimet apo véshtirésité né njé mjedis tek njé
fémijé né zhvillim dhe familjen e tij, do té kérkojné
vlerésim té& vazhdueshém dhe ndryshime té
mundshme né synimet e pércaktuara té trajtimit.
Kujdesi i integruar i ekipit pérgéndrohet né
shqgetésimet  psiko-sociale, ndérsa siguron
vazhdimésiné e kujdesit né fushat qé né ndonjé
moment mund t& jené t& nevojshme (p.sh.
gjinekologji). Ai gjithashtu lejon shkémbimin e
eksperiencés midis anétaréve té ekipit dhe u
siguron njé pjesé té familjeve ofrimin e mbéshtetjes
lokale t& bashkémoshataréve.

Né shumé gendra té médha mjekésore, modeli
klinik multidisiplinar sapo ka filluar t& pérdoret pér
DSD-té. Aktualisht ky model éshté duke u pérdorur
né ményré efektive pér anomalité kraniofaciale
si dhe patologji té tjera si diabeti pediatrik. Té
kesh njé ekip né vend nuk do té thoté qé grupi po
funksionon me té vérteté si ekip. Vetém pérmes njé
komunikimi té rregullt lidhur me ¢éshtjet, shtrirjen,
gjetjet e reja, etj., mund té béjé njé ekip mé shumé
sesa shuma e pjeséve té tij. Kujdesi optimal pér
foshnjat dhe adoleshentét me DSD kérkon njé ekip
multidisiplinar me pérvojé (MDT) gé duhet té jeté i
arritshém pérmes gendrave rajonale. Ekipi mund té
ekzistojé si njé rrjet klinik i lidhur me shumé gendra
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specialistésh. Minimalisht ekipi klinik duhet té
pérfshijé specialisté né endokrinologji, kirurgji dhe/
ose urologji, psikologji/psikiatri klinike, radiologji,
infermieri dhe neonatologji. Idealisht, diskutimet
me familjen drejtohen nga njé profesionist. Né
shumicén e situatave, vecanérisht né rastin e té
porsalindurit, endokrinologu pediatrik merr rolin
e udhéheqésit klinik dhe mbikéqyr pérfshirjen né
kohé té anétaréve té tjeré té€ ekipit. Pér foshnjat
e dyshuar me DSD ekipi duhet té hartojé njé plan
pér menaxhimin klinik né lidhje me diagnozén,
caktimin e seksit dhe opsionet e menaxhimit.

Klinicisti udhéheqés duhet té pérpuncjé kéto
informacione, té bashkérendojé mbéshtetjen
e métejshme dhe té€ marré pérgjegjésiné pér
shkémbimin e informacionit me prindérit né
ményré gé vendimet té arrijné né kohén e duhur.
Procesi i informimit t& prindérve, fémijéve dhe té
rinjve pér ekzminimet dhe rezultatet e ndryshme
duhet té dokumentohet qé i gjithé ekipi MDT té
jeté i informuar pér statusin e bisedave té reja
ose té vazhdueshme me familjen. Pér mé tepér,
ekipi i Klinicistéve duhet té keté lidhje me njé
MDT mé té gjeré, e cila pérbéhet nga specialisté
nga endokrinologjia adulte, kirurgjia plastike,
gjinekologjia, gjenetika klinike, biokimia Kklinike,
psikologjia klinike e adultéve dhe puna sociale
dhe, nése éshté e mundur, me njé forum té etikés
klinike (Tabela 1). Sidoqofté, pérbérja thelbésore
e ekipit pér secilin person dhe familijen e prekur
do té ndryshojé sipas llojit t&¢ DSD-sé, nevojés ose
pérparésisé familjare, burimeve lokale, kontekstit
té zhvillimit dhe vendndodhjes, si dhe moshés
sé personit. Prindérit dhe i riu duhet té jené té
informuar pér gamén e mbéshtetjes qé éshté né
dispozicion nga MDT dhe me hollésité e kontaktit
me kété personel.

Komunikimi i vazhdueshém me mjekun e kujdesit
parésor té families é&shté i réndésishém, dhe
¢céshtjet e pélgimit né lidhje me shkémbimin e
informacionit jashté spitalit duhet té& diskutohen
me prindérit dhe personin e ri. Ekipi ka pérgjegjési
pér té edukuar stafin tjetér té kujdesit shéndetésor
dhe duhet t& keté njé ambjent pér t'u takuar
rregullisht, né kontekstin e njé takimi klinik dhe
edukativ, ku ekipi mund té rishikojé dhe diskutojé
pér punén e tij. Auditimi i veprimtarisé klinike,
studimeve kérkimore, ndértimi i partneriteteve
bashképunuese té punés me ekipe té tjera té DSD
dhe pjesémarrja né ngjarje klinike té& pérbashkéta

dhe edukative jané thelbé&sore nése dijet dhe
shkémbimi i informacionit duhet té pérdoren me
efektivitet né ekipet e MDT. Transferimi i kujdesit
pér adoleshentin duhet té organizohet me
ekipin multidisiplinar qé vepron né njé mjedis qé
pérfshin specialist¢ me pérvojé né kujdesin pér
adoleshentét.

Pérbérja e ekipit

Céshtiet qg& lidhen me DSD-t¢ jané
shumédimensionale dhe kérkojné bashké&punim
me njé numér disiplinash mjekésore né ményré qé
té sigurojné diagnozén, trajtimin dhe mbéshtetjen
efektive. Njé ekip multidisiplinar i DSD-sé
zakonisht pérbéhet nga:

* Psikologu / psikiatri i fémijéve

* Gjenetisti dhe Késhilluesi gjenetik

* Gjinekologu

* Infermiere

» Endokrinolog pediatér

* Urolog pediatér

* Punonjés social

* Njésia pér Mbrojtjen e Fémijés dhe té tjeré sipas
nevojés.

Né tabelén 2.1 jepet shkurtimisht ndarja e
pérgjegjésive e anétaréve té ekipit dhe rolet
e tyre né ofrimin e kujdesit pér pacientin dhe
prindérit.
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Tabela 2.1. Ndarja e pérgjegjésive t&€ MDT

SPECIALITETI

PERGJEGJESITE

Neonatologu dhe Pediatri i

pérgjithshém

Shpjegimi fillestar

Menaxhimi i fémijés né gjéndje jo t& miré

Kryerja e ekzaminimeve té linjés sé paré

Kérkoni késhilla nga nénspecialisti pediatér (endokrinolog ose kirurg
infantil) me eksperiencé né DSD

Psikologu klinicist dhe/ose

psikiatér infantil

Ofron mbéshtetje prindérve menjéheré pas lindjes

Ofron mbéshtetje pér fémijén né rritie dhe prindérit

Harton njé plan té individualizuar pér ¢do familje

Udhéheq MDT gjaté periudhés sé shpjegimit t& gjendjes tek fémijét e rritur
dhe adoleshentét.

Diagnostikon dhe menaxhon nevojat e shéndetit mendor t& fémijés;
vlerésim zyrtar i gjéndjes sé fémijés pér té vlerésuar aftésiné e fémijés pér
té marré pjesé né vendim-marrje; referim pér nevoja té shéndetit mendor
té prindérve; vlerésim i marrédhénies prind/fémijé dhe lehtésimi i
marrédhénies sé prind i shéndetshém/fémijé.

Gjenetisti klinik dhe késhilluesi
gjenetist

Lehtéson né kohé analizén e kariotipit

Pérfshihet mé shumé tek fémijét me karakteristika dismorfike

Ndjek procesin e analizés gjenetike

Ruan mostrat pér analiza né njé fazé t&€ mévonshme

Késhillimi gjenetik

Diagnostifikimin i etiologjive gjenetike; késhillim gjenetik prindérve, fémijés
sé pjekur dhe anétaréve té tjeré té familjes té interesuar.

Infermieri dhe punonjési social

Ofron mbéshtetje té& pérgjithshme pér pacientin dhe prindérit, pérveg
asaj té dhéné nga anétarét e tjeré t& MDT

Organizon ekzaminime apo konsultat me specialistét.

Ndérlidhet me pjesén tjetér té ekipit t&¢ DSD, pérfshiré psikologun klinik.
Koordinon kujdesin dhe ofron ndihmé praktike pér pacientét dhe
prindérit.

Ofron ndihmé edukative dhe lidh familjet me burimet dhe shérbimet
mbéshtetése.

Mbajné ekipin té informuar pér shgetésime té veganta té familjes. Nése
ata kané trajnim specifik dhe pérvojé, ata gjithashtu mund té plotésojné
shérbimin e shéndetit mendor t& ofruar nga psikologu dhe psikiatri i
ekipit.

Endokrinologu Pediatér

Shpjegime té hollésishme gjaté vizitave t& shumta

Menaxhimi i fémijés né gjéndje jo t& miré

Interpretimi i ekzaminimeve té linjes sé& paré dhe planifikimi i
ekzaminimeve té linjés sé dyté.

Organizon pérfshirjen né kohé dhe té pérshtatshme té anétaréve té tjeré
te MDT

Vepron si lidhje midis prindérve dhe MDT

Inicion dhe monitoron terapiné mjekésore afatgjate si¢c &shté terapia
steroide ose steroide seksuale

Interpreton dhe shpesh kryen ekografi tek i porsalinduri

Diagnostifikon dhe menaxhon ¢rregullimet endokrine, pérfshi ato qé
lidhen me zhvillimin e karakteristikave seksuale dytésore, fertilitetin dhe
funksionin adrenal dhe té hipofizés.

Biokimisti klinik me eksperiencé
endokrinologji

Lehtéson analizén né kohé t& mostrave

Ofron mbéshtetje dhe interpretim té specializuar té rezultateve
Drejton testet biokimike vijuese

Ruan mostrat pér analiza né njé fazé t&€ mévonshme
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Endokrinologu pér té rritur

e Ekzminon dhe menaxhon adoleshentin qé paraqitet pér heré té paré pas
moshés 16 vjec

e Ndérlidhet me anétarét e tjeré té MDT

e Vepron si lidhje midis pacientit dhe MDT

e Inicion dhe monitoron terapiné mjekésore afatgjaté si¢c éshté terapia
steroide ose steroide seksuale

e Vepron si lidhje e tranzicionit pér adoleshentét nén kujdesin pediatrik.

Pediatér
Gjinekolog

e Disponueshméria né njé fazé té hershme pér té diskutuar mbi rezultatin
e ardhshém dhe pér té hartuar rrugén e kujdesit afatgjaté pér vajzén e
prekur.

e Diskuton ¢éshtje gé lidhen me funksionin seksual, funksionin riprodhues
dhe operacionin.

e Vleréson mirékuptimin dhe rishikon diagnozén

e Vleréson nevojén pér mbéshtetje psikologjike te vajza adoleshente

¢ Inicion dhe monitoron terapiné afatgjaté pér steroide seksuale

e Kryen procedura ekzaminimi dhe terapeutike tek vajza adoleshente

e  Mbikéqyr trajnimin e dilatorit vaginal me infermieren specialiste

e Vleréson anatominé seksuale femérore.

e  Mund té bashképunojé me urologun kur konsiderohet operacioni.

Pediatri urolog

e Vleréson anatominé eksterne

e Shpjegon anatominé dhe rezultatet e imazhit

e Shpjegon té mirat dhe té kéqijat e kirurgjisé rindértuese

e Harton planin pér imazhe té ndérlikuara (pérveg ekografisé pelvike) dhe
vlerésimin e métejshém té anatomisé

e Kryen procedura té tilla si laparoskopia, biopsia, kirurgjia rikonstruktive
dhe gonadektomia

e Organizon pérfshirjen né kohén e pérshtatshme té anétaréve té tjeré té
MDT

e Diagnostikon dhe menaxhon shqetésimet urologjike; ofron shérbime
kirurgjikale kur éshté e nevojshme dhe kérkohet. (theksojmé se né disa
institucione jané kirurgét e pérgjithshém pediatér qé ofrojné kujdes
kirurgjikal).

Radiologu pediatér

1. Gjykon besueshmériné e ekografive né njé té porsalindur, vecanérisht
kur rezultatet mund té ndikojné né caktimin e seksit.

Té tjeré sipas nevojés

Pér shembull: Prindérit mund té kené nevojé ndonjéheré dhe déshirojné
shérbime té shéndetit profesional mendor té adultéve, vecganérisht né
momente krize. Nése ka dallime gjuhésore, mund té jeté i nevojshém njé
interpretues mjekésor i trajnuar. Gjithashtu, ekipi mund té€ konsultohet me njé
etikolog klinik, vecanérisht kur ka mendime t&€ ndryshme né lidhje me até qé
pérbén mé té mirén e interesave té fémijés. Disa ekipe gjithashtu e shohin té
dobishme té kené njé biokimist si anétar i rregullt.

Njésia pér mbrojtjen e femijés
(NJMF)

Njésia pér mbrojtien e fémijés merr pjesé né grupet multidisiplinare né kuadrin e
mbrojtes sé interesit mé té larté t& fémijés kur prindérit apo kujdestarét nuk po e
ushtrojné detyrén e tyre né pérputhje me rekomandimet dhe gasjet e dhéna nga
mjekét dhe ekipi multidisiplinar. NJMF njoftohet nga mijeku ose personi i
autorizuar nga autoriteti shéndetésor dhe sugjeron marrjen e masave emergjente
té& mbrojtjes ose masave t&€ mbrojtjes né pérputhje me legjislacionin né fuqi.
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Profesionistét gé jané anétarét kryesor t& MDT té
cilét duhet té takohen né ményré té rregullt pér té
diskutuar rastet né ambjentet klinike.

Objektivat e ekipit

1. Té sigurojé kujdes té integruar pér pacientét,
pérfshiré mbéshtetjen fillestare pér prindérit.

2. Té zhvillojg¢ dhe implementojé njé sistem
konsultimi té integruar né njé kliniké multidisiplinare
me konferenca té rregullta té rasteve.

3. Té sigurojé edukim té vazhdueshém pér
anétarét e ekipit né lidhje me ¢éshtijet e DSD
pérmes takimeve té& rregullta dhe programe
brenda shérbimit (p.sh., klub ditar, prezantime pér
mysafiré, tavolina té rrumbullakta).

4. Té implementojé ndjekjen afatgjaté té
pacientéve dhe familjeve té tyre pér té vlerésuar
rezultatet, pér té siguruar kujdes cilésor dhe pér té
cuar pérpara mésimin né ekip.

5. Lidhet dhe edukon pediatér t& komunitetit dhe
profesionisté té tjeré té kujdesit shéndetésor.

6. Té arrijné te prindérit dhe adultét me DSD
pér té ngriturr njé rrijet lokal mbéshtetje té
bashkémoshataréve.

Lideri/udhéheqési i ekipit, Koordinatori i ekipit
dhe Ndérlidhési i ekipit

Pérpjekjet e anétaréve té ekipit duhet té
menaxhohen né kohén e duhur, té organizohen
né ményré konsistente. Pér ta siguruar kété,
shpesh éshté e dobishme té caktohen individé qé
té luajné rolet e méposhtme:

* Drejtuesi i ekipit. Drejtuesi i ekipit, éshté
nj¢ mjek, qé funksionon si udhé&heqési zyrtar
institucional i ekipit; ai ose ajo mbledh ekipin dhe
mbikéqyr pérpjekjet e ekipit.

* Koordinatori i ekipit. Koordinatori i ekipit,
shpeshheré mund té jeté njé infermier ose
punonjés social, i mban anétarét e ekipit té
lidhur (pérfshiré organizimin e konsultimeve,
konferencave té rasteve, dhe mundési edukimi
té ekipit) dhe siguron afate dhe vazhdimési né
menaxhimin e rasteve.

* Ndérlidhési i ekipit. Ndérlidhési i ekipit
(ndonjéheré praktikant infermier, punonjés social,
késhilltar gjenetik ose psikolog) shérben si personi
kryesor pér familjen, duke siguruar qé prindérit
t€ mbahen té informuar pér té gjitha opsionet e
kujdesit dhe trajtimit dhe lidhjen e familjes me
burimet dhe shérbimet mbéshtetese.

Kéto role nuk duhet t& jené reciprokisht ekskluzive
apo té ndara né ményré té preré né kété ményré.
Disa ekipe shohin se puna e ndérlidhésit
béhet mé sé& miri nga drejtuesi (njé mjek) dhe
koordinatori (p.sh., njé punonjés social), duke
patur udhéheqésin né funksionin e ndérlidhésit
pér konsultime madhore (p.sh., takimi i paré
me prindérit) dhe funksionin e koordinatorit si
ndérlidhés pér kujdesin rutiné.

Sigurimi i njé ndérlidhje t€ géndrueshme té ekipit
me familjen lejon familjen té ndjehet e sigurt dhe
ndérton njé marrédhénie besimi. Gjithashtu éshté
e dobishme té keté njé ndérlidhje kur ka apo
lindin mendimeve t& ndryshme brenda ekipit. Né
kéto raste, kéto mendime mund t’i transmetohen
familjes nga ndérlidhési i cili gjithashtu shpjegon
logjikén pas secilit mendim. Mé pas ndérlidhési
mund té vendosi konsultime individuale pér
shpjegimin e métejshém t& mendimeve divergjente
sipas nevojés. Né kété ményré theksi mbetet né
fakte dhe logjiké sesa né mosmarréveshje midis
personave ose personaliteteve, dhe gjithashtu
grupi shmang démtimin e qasjes sé& eKipit.
Familjarét mésojné pér mosmarréveshjet klinike
né njé mjedis me vetédije mbéshtetése sesa pa
dashje pérmes konsultimeve konfliktuale.

Protokolli i trajtimit pér menaxhimin e té
sapolindurve me DSD

Zbulimi i nj¢ DSD té kombinuar me stresin e
lindjes i v& prindérit né njé pozité vecanérisht
té prekshme. Prandaj éshté e réndésishme qé
profesionistét e kujdesit shéndetésor né gendrén
mjekésore té ekipit dhe njésité obstetrikale
dhe neonatale referuese té aftésohen pér tu
pérgjigjur né ményré t& menjéhershme dhe té
geté gé siguron prindérit. Hapat e méposhtém
pérshkruajné procedurat e rekomanduara; kéto
pérmblidhen né formén e rrjedhés né figurén 2.1
“‘Pérmbledhje e Protokollit”.
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Obsetér/Gjinekologu ose njé profesionist
tjetér i kujdesit shéndetésor siguron prindérit
dhe kontaktet me ekipin multidisiplinar.
Pas njohjes sé nj¢ DSD né kohén e lindjes ose
né cdo kohé pas késaj, profesionisti i kujdesit
shéndetésor lejon sé pari prindérit ose dhénésit
e kujdesit t& diné saktésisht se cfaré ata kané
vérejtur papritur né zhvillimin e fémijés. (Mund té
jeté e dobishme t'u thuash prindérve gjithashtu
se kéto lloj ndryshimesh né anatominé e seksit
nuk jané aq té rralla sic mund té presin prindérit).
Pjesémarrja siguron prindérit se profesionistét
e kujdesit shéndetésor do té ndjekin nevojat e
prindérve dhe té fémijés duke u konsultuar me
profesionisté té kujdesit shéndetésor me njohuri
pér kéto shqgetésime, dhe siguron prindérit se
ata do té géndrojné té pérfshiré dhe té informuar
né kété proces. Né kété kohé&, profesionisti i
kujdesit shéndetésor kontakton personin né ekipin
multidisiplinar i caktuar si kontakti kryesor, dhe
gjithashtu kontakton pediatrin e familjes pér té
informuar até pér gjetjen e njé DSD té dukshme.

Parandalimi

1. Prindérit dhe profesionistét e kujdesit
shéndetésor mendor mendojné se mbi-reagimet,
paniku i panevojshém dhe drama nga ana e stafit
té lindjes pérbéjné njé burim té vazhdueshém
frike, zemérimi dhe depresioni. Pér shembull,
disa prindér tmerrohen dhe hutohen duke pasur
njé infermiere né dhomén e lindjes, duke u théné
atyre “foshnja juaj éshté njé hermafrodit”. Prandaj
éshté thelbésore qé té& gjithé profesionistét e
kujdesit shéndetésor té sillen né njé¢ ményré té
menduar dhe té geté. Anétarét e ekipit gjithashtu
duhet té jené té vetédijshém se shumé prindér
té referuar nga spitalet e tjera mund té& jené
traumatizuar pa dashje nga komente naive ose té
pandjeshme, dhe mund té kené nevojé pér ndihmé
t& menjéhershme nga profesionisté t& shéndetit
mendor pér t& menaxhuar ato pérvoja. Ményra mé
e miré pér t& shmangur kété lloj problemi é&shté
t& béni mésime né terren né institucionet vendore
apo lokale né ményré gé personeli obstetrik dhe
neonatal referues té kuptojé bazat e menaxhimit
té DSD. Ky udhézues mund té jeté i dobishém né
kété pérpjekje.

2. Ndérlidhési i ekipit takohet me familjen. Sa
mé shpejt g¢ mundet, ndérlidhési i ekipit takon
prindérit/familjen e fémijés dhe e referon rastin tek
ekipi multidisiplinar. Nése mundet, takimi ndodh

me praniné e pediatrit t& familjes, né ményré qé
pediatri t& mbetet plotésisht i pérfshiré né kujdesin
e fémijés. Ky takim mund t&€ ndodhé si njé vizité
ambulatore nése fémija &shté klinikisht i stabilizuar
aponégjéndje shéndetésore té miré. Ndérlidhésiqé
bén pikén e paré té kontaktit me prindérit zakonisht
nevojitet t& ofrojé késhilla fillestare mbéshtetése
pér familjen. Nése ndérlidhési nuk éshté i trajnuar
pér té ofruar késhillim, njé profesionist i shéndetit
mendor i miré trajnuar shogéron ndérlidhésin.
Mundet gqé né kété moment prindérit do té béjné
pyetie t& shumta. Eshté¢ e réndésishme qé
ndérlidhési té tregojé se do té€ vijné mé shumé
informacione pasi ato té jené né dispozicion, dhe
gé ata duhet té€ pranojné se pritja €shté e véshtiré.
Ndérlidhési gjithashtu informon prindérit se teste
dhe njé ekzaminim do té jeté i nevojshém pér
foshnjén, dhe shpjegon dhe géllimet e tyre, duke
shkruar informacionet pér familjen. Ndérlidhési
gjithashtu ofron siguri pér prindérit se ata nuk jané
vetém dhe se stafi i gendrés mjekésore ka punuar
me fémijé t& prekur né ményré té ngjashme dhe
prindérit e tyre. Ndérlidhési né kété kohé gjithashtu
mund té késhillojé prindérit pér praniné e njé
personi mbéshtetés bashkémoshatar/prind dhe té
caktojné njé kontakt me telefon ose personalisht
nése prindérit késhtu zgjedhin. Shumé prindér e
shohin mjaft t&€ pélgyeshme dhe getésuese pér té
takuar prindérit e tjeré gé kané kaluar njé situaté
té ngjashme, dhe té€ shohin qé fémijét e lindur
me DSD mund té rriten pér t& gené té lumtur, té
shéndetshém, adult funksional nga ana shogérore.

3. Koordinatori i ekipit kontakton anétarét e
ekipit multidisiplinar. Pasi udhéheqési i ekipit
té informohet mund té jeté e nevojshme njé
konferencé pér diskutimin e rastit. Koordinatori i
ekipit kontakton anétarét e ekipit multidisiplinar, né
ményré qé té caktojé njé kohé pér njé konferencé
pér diskutimin e rastit.

4. Njé numér i vogél i ekipit mjekésor
ekzaminojné fémijén né praniné e prindérve
dhe té pediatrit té familjes.

i. Pérgatituni pér ekzaminimin dhe diskutimin
vijues. Kjo pérfshin pérgatitien e materialeve
edukative dhe njé dhomé té rehatshme té rezervuar
pér diskutimin, i cili do t& mbéshtesé njé bisedé
té ploté dhe konfidenciale. Pajisjet e regjistrimit
audio gjithashtu mund té jené né gadishméri né
ményré gé prindérve t'u ofrohen regjistrime audio
té diskutimit.
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ii. Pjesémarrja e prindérve. Prindérit e fémijés
jané té pranishém gjaté ekzaminimit. Kur mundet,
rekomandohet qé t& dy prindérit dhe pediatri i
familjes té jené té pranishém. Prindérit gjithashtu
inkurajohen té sjellin me vete njé mik apo té aférm
té besueshém pér mbéshtetje.

iii. Minimizimi i personelit. Kur personeli
mjekésor i pranishém dukshém e tejkalon numrin
e familjes gjaté njé ekzaminimi, familja shpesh
ndjehet e tronditur, e frikésuar dhe e heshtur.
Prandaj rekomandohet qé sa heré qé ekzaminohet
njé foshnjé né prani té familjes sé saj/tij, dhe sa
heré gé béhet ekzaminimi i njé pacienti gé éshté
i vetédijshém pér ekzaminimin, vecganérisht
kur ekzaminimi pérfshin inspektimin gjenital, té
jeté i pranishém njé numér minimal i personelit
mjekésor. Anétaré e ekipit mjekésor pérpigen né
kété ményré té promovojné njé mjedis qé siguron
privatésiné dhe dinjitetin dhe minimizon ¢do
ndjenjé té€ anomalisé ose panikut.

iv. Edukimi. Né& mjediset edukuese, mijekét
pjesmarrés kujdesen té (a) kufizojné numrin e
praktikantéve té pranishém né ekzaminime dhe
takime me familjen duke pérfshiré vetém ata qé
jané pérgjegjés pér kujdesin; (b) t& modelojné
dhe diskutojné né ményré aktive kujdesin e
pérgendruar tek pacienti me praktikantét e
pérfshiré né kujdes. Ky udhézues mund té jeté i
dobishém si njé mjet mésimdhénie né rrethana té
tilla.

v. Privatésia, konfidencialiteti dhe pérdorimi i
kujdesshém i gjuhés ndihmon né pakésimin
e ndjenjés sé frikés. Pér shkak se DSD-
té pérfshijné paqartési seksuale, ekziston njé
potencial i madh pér individét dhe familjet gé kané
té béjné me DSD-té té ndjehen té frikésuar dhe
té turpéruar. Gjithashtu udhéheqési i ekipit heré
pas here té kujtojé ekipin se sa sesa shumé té
réndésishém jané konfidencialiteti dhe intimiteti,
vecganérisht né rastet me DSD-ve. Profesionistét e
kujdesit shéndetésor gjithashtu duhet t&€ shmangin
pérdorimin e gjuhés sé frikshme dhe té pasakté
(si “pseudo-hermafrodite” dhe “hermafrodit”).
Nga déshira pér té€ kénaqur mjekun ose pér té
shmangur konfrontimin, pacientét mund té japin
pélgimin pér ekzaminime né grup ose ekzaminime
té pérséritura té panevojshme edhe pse kéto
ekzaminime i mérzisin prindérit. Njé psikiatér qé
ka punuar me té rritur me DSD thoté: “Uné kam
késhilluar pacientét gé zakonisht e kané dhéné

miratimin pér ekzaminime té tilla, por ata mé voné
jané trembur dhe jané ndjeré té€ turpé&ruar prej
tyre”.

vi. Sjellja, ményra e té sjellurit. Informacioni
i lidhur me DSD-né éshté njé céshtje shumé e
ndjeshme. Qasja dhe sjellja e anétaréve té ekipit
gjaté bashkéveprimit me prindérit éshté vendimtare
pér mirégenien mendore dhe emocionale té
familjes. Anétarét e ekipit duhet t& ofrojné sjellje
té ndershme, té qeté, té ndjeshme, té durueshme
dhe sigurues qé fémija té vlerésohet, dhe se fémija
éshté njé burim krenarie dhe jo turpi. Nése nuk
ekzistojné shqgetésime shéndetésore emergjente,
foshnja nuk duhet té shtrohet né spital, por
géndron me prindérit ose né ambjente ashtu
si fémijét e tjeré t€ shéndetshém né institucion.
Ndonjéheré foshnjat e lindura me organe gjenitale
té pagarta vendosen né spital megjithése nuk
kané gjéndje kércénuese pér jetén. Kjo e rrit né
ményré té panevojshme ankthin te anétarét e
familjes. Profesionisté té kujdesit shéndetésor
né kété ményré pérpigen té€ promovojné lidhjen e
prindérve me foshnjén e tyre dhe pér té zvogéluar
mundésiné e ndérhyrjes né lidhjen prind-fémijé
kur éshté e mundur.

5. Ekzaminimi i foshnjés

i. Prezantimet. Pérfagésuesit e ekipit prezantohen
me familjarét dhe pediatrin e familjes dhe
shpjegojné rolin e tyre né kujdesin e fémijés.

ii. Pérdorimi i gjuhés. Pérfagésuesit e ekipit
shpjegojné se si do té béhet ekzaminimi dhe
inkurajojné prindérit t&€ béjné pyetje. Gjaté
ekzaminimit shpjegohet c¢do proceduré gé& po
kryhet. Gijithashtu i shpjegon prindérve pér
anatominé gjenitale t& fémijés, duke folur pér
emrat e strukturave té ndryshme dhe ndonjé
terminologji mjekésore té panjohur. Anétarét e
ekipit kontrollojné periodikisht me prindérit pér
té paré nése kané ndonjé pyetje si po vazhdon
ekzaminimi. Kjo mund té€ mbéshtetet duke folur
butésisht me fémijén duke pérdorur emrin e tij/
saj (nése éshté vendosur) ose duke pérdorur njé
gjuhé asnjanése gjinore. Frazat si “ti je njé fémijé
i miré”, “ti po ja del shumé miré, vogélush”, ose
‘gati mbaruam, foshnje e émbél” promovojné
lidhjen me foshnjén gjaté ekzaminimit, gj& qé
éshté siguruese dhe instruktive pér prindérit.
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iii. Prindérit veshin dhe mbajné fémijé. Kur
ekzaminimi éshté i ploté, prindérit inkurajohen
té veshin dhe té mbajné fémijén e tyre gjaté
diskutimit.

iv. Uluni sé bashku dhe diskutoni gjetjet.
Prindérit dhe anétarét e ekipit ulen né té njéjtin
nivel, né ményré qé té gjithé té flasin ballé pér
ballé. Ekipi mund té ofrojé té regjistrojé audio
diskutimin né ményré qé prindérit t& dégjojné mé
voné pérséri kur té jené mé té geté. Anétarét e
ekipit késhillojné prindérit se cilat teste do té kryhen
dhe cfaré synojné qé té zbulojmé. Kur prindérit
béjné pyetje né lidhje me zhvillimin e seksit ose
terminologjiné e ndérlikuar, anétarét e ekipit
pérdorin diagrama ose modele, vizatojné fotografi
dhe shkruajné termat, emrat e procedurave dhe
anétaréve té ekipit, etj. Sigurohuni qé familja té
lexojé shkrimin e dorés dhe t'i jepet materiali.

v. Siguroni informacionin e kontaktit. Drejtuesi i
takimit i 1€ prindérit njé kopje té shkruar t& emrave
dhe titujve té atyre qé morén pjesé né mbledhje
dhe siguron informacion kontakti pér liderin,
koordinatorin dhe ndérlidhésin e ekipit.

vi. Vazhdimésia e mbéshtetjes. Anétarét e
familjes né pritje té rezultateve t& ekzaminimeve té
jené té stresuar, prandaj nevoijitet qé ndérlidhési té
géndrojé né kontakte t& ngushta me ta né ményré
gé té ndjehen té mbéshtetur. Ndérlidhési inkurajon
familjen t& mbajé, ushqejé, lajé, té& veshé dhe ta
pérkédhelé fémijén dhe té kryejé ¢cdo veprimtari
tietér gé promovon njé ndjenjé normaliteti dhe
lidhjeje.

6. Anétarét e ekipit realizojné testet gjenetike,
endokrinologjike, radiologjike, etj. Testet
kryhen me qgéllim pér té konstatuar (1) etiologjiné
e sémundjes sé fémijés; (2) detaje té anatomisé
dhe fiziologjisé sé fémijés. Té dhé&nat nga kéto
teste do té ndihmojné né pércaktimin fillestar té
gjinis€é dhe né planifikimin e kujdesit afatgjaté
té fémijés. Gjithashtu, testet do té€ ndihmojné
prindérit t& ndjehen mé té sigurté dhe mé pak
té hutuar ose té shqetésuar. Ndérlidhési i ekipit
paraget t& dhénat pér fémijén dhe familjen, duke
pérfshiré kétu nése familja ka njé pérparési
pér caktimin e gjinisé. Raportohen rezultatet e
ekzaminimeve té disponueshme dhe diskutohet
pér kuptimin e rezultateve t& ekzaminimeve dhe
testeve. Ekipi diskuton mbi mundésité e trajtimit.

Ekipi planifikon kujdes afat-shkurtér dhe skicon
ndjekjen afatgjaté. Njékohésisht ndérlidhési i
ekipit siguron menjéheré njé pérmbledhje me gojé
dhe me shkrim té takimit pér prindérit.

7.Pérfagésuesite ekipittakohen me familjen.Sa
mé shpejt qé té jeté e mundur pas takimit sé rastit,
pérfagésuesit e duhur té ekipit takohen me familjen
dhe, nése éshté e mundur, edhe me pediatrin e
familjes, pér té biseduar me ta pér diagnozén,
gjetiet e réndésishme pér vendimmarrjen pér
caktimin gjinor, opsionet e trajtimit dhe planet
pér ndjekjen e individit. Prindérve u ofrohet
paraprakisht mundésia gé njé anétar i familjes
ose njé mik i tyre t&é bashkohet me ta. Pérséri,
skuadra duhet t& marré parasysh regjistrimin
audio té bisedés pér prindérit né ményré qé ata ta
dégjojné pérséri mé voné. Pérfagésuesit e ekipit
u japin prindérve informacionin e disponueshém
né lidhje me rezultatet e identitetit gjinor né raste
té ngjashme dhe i lejojné prindérit se deri né cilén
piké ka kuptim qé prindérit té zgjidhnin pércaktimin
gjinor fillestar. Pérfagésuesit e ekipit duhet t'u
japin mjaft kohé dhe té ftojné apo nxisin prindérit
né ményré aktive t& béjné pyetje pér shgetésimet
e tyre. Ata gjithashtu flasin me familjen pér pikat
e forta t&€ fémijés dhe familjes né ményré qé té
vendosin DSD né rrugén e duhur. Ndonjéheré né
pérpjekje pér té ofruar edukim, profesionistét e
kujdesit shéndetésor u tregojné prindérve artikuj
nga revista mjekésore ose tekste shkollore.
Sidoqofté, éshté thelbésore qé prindérit t& mos
tremben né ményré té€ panevojshme me fotografité
tipike té teksteve mjekésore. Ndérlidhési (et) e
ekipit duhet t& pérpigen t'u prezantojné prindérve
adulté me DSD, né ményré qé prindi t& shohé qé
kéta fémijé rriten dhe do té kené njé cilési jete té
miré. Nése kjo nuk éshté e mundur, ndérlidhési
mund té ofrojné fotografi pozitive dhe emra té
adultéve té prekur, sé bashku me informacionin e
kontaktit pér grupet mbéshtetése. Menjéheré pas
takimit, prindérit pajisen me materiale me shkrim
ose pérmbledhje té diskutimit, si dhe njé regjistrim
audio nése disponohet.

8. Ofrimi i kujdesit-afatgjaté, multidisiplinar, i
pérgendruar tek pacienti. Ekipi duhet té ofrojé
kujdes multidisiplinar t& duhur, specifik sipas
rastit, afatgjaté, (mundésisht pérmes njé klinike
multidisiplinare), duke respektuar parimet e
kujdesit t& pérgendruar tek pacientét. Nevojat
psiko-sociale trajtohen nga anétaré té trajnuar
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si duhet té ekipit. Praktikuesit pércaktojné dhe
identifikojné se cilat familie mund té kérkojné
shumé pak ndihmé dhe cilat mé shumé.
Anétarét e ekipit marrin pjesé vecanérisht né
pérgjegjésiné e tyre afatgjaté ndaj pacientit dhe
punojné pér té siguruar qé fémija té trajtohet né
ményré té vazhdueshme né até ményré qé té jeté
maksimalisht respektues pér trupin dhe gjéndjen
shpirtérore té tij/saj.

Protokolli i trajtimit pér menaxhimin e fémijéve
té diagnostikuar me DSD pas periudhés
neonatale.

Né shumé raste DSD diagnostikohen pas
periudhés neonatale dhe ndonjéheré né moshén
adulte. Kur DSDs diagnostikohet né fémijéri pas
periudhés neonatale rasti do té trajtohet né té
njéjtat hapa si né Figuren 2.1 por me ndryshimet
€ méposhtme:

1. Konsultimi nuk éshté né pérgjithési urgjent
sepse nuk ekziston ndonjé shqetésim metabolik
urgjent dhe ekipi mund t& marri mé shumé kohé
pér ekzaminimet, thirrjen e takimit pér rastin dhe
késhillimin e familjes. Sidoqofté, ata duhet té jené
té vetédijshém se shpesh familja éshté né ankth
té konsiderueshém gjaté periudhés sé pritjes.
Psikologu i ekipit ose punonjési social mund
té ndihmojé né kété drejtim, si¢c edhe ndihma e
bashkémoshataréve vullnetaré.

2. Nése fémija éshté i rritur mjaftueshém i
vetédijshém pér ekzaminimin, duhet té tregohet
edhe mé shumé kujdes pér minimizimin e numrit
té personelit mjekésor qé& ekzaminon, dhe né
trajtimin e fémijés dhe prindérve me intimitet
dhe dinjitet. Né kété rast, ekzaminuesi duhet té
angazhojé vazhdimisht fémijén gjaté ekzaminimit,
duke pérdorur shpjegime té€ pérshtatshme pér
moshén pér té pérshkruar saktésisht se ¢faré éshté
duke béré, pavarésisht nése béhet fjalé pér njé
ekzaminim vizual, ekzaminim fizik ose ekzaminim
duke pérdorur ndonjé pajisje mjekésore. Njé rrobé
banjoje e sjellé nga shtépia mund té sigurojé rehati
dhe ngrohtési né dhomén e provimeve.

3. Nése fémija éshté i rritur me vetédije kérkon
vémendje mjekésore té shtuar, profesionistét e
shéndetit mendor dhe punonjési social i ekipit
duhet t& ndihmojné prindérit t'i shpjegojné fémijés
se cfaré po ndodh, né até masé qé fémija mund té

kuptojé. Kéto shpjegime duhet té jené té singerta,
siguruese dhe té dashura. Fotografité shpesh i
ndihmojné fémijét t& kuptojné problemet trupore.
Fémijét duhet té€ inkurajohen té béjné pyetje.

4. Kur fémija éshté mjafti pjekur, duhet té sigurohet
mbéshtetje nga bashkémoshatarét. Koordinatori i
ekipit mund té€ ndihmojé né rregullimin e lidhjeve
joformale dhe formale me bashkémoshatarét,
pérfshiré mbéshtetjen nga familja.

5. Prindérve duhet t'u ofrohet ndihmé pér té
komunikuar me personelin e shkollés dhe ofruesit
e tjeré té kujdesit, g¢ mund té€ kené nevojé té
informohen pér situatén.

6. Nése fémija poiafrohetmoshés sé pubertetitose
éshté né pubertet, mund té kérkohet njé gjinekolog
ose urolog pér té rritur gé té béjé ekzaminimin dhe
té funksionojné si anétaré té ekipit multidisiplinar.
Vierésimet shtesé qé& vlerésojné mjedisin e
komunitetit t& fémijés jané té réndésishme gjaté
pubertetit. Cdo e dhéné apo prové gé fémija éshté
né shénjestér, né ngacmim ose né ményra té tjera
né risk social ose emocional duhet té identifikohen
dhe té sigurohen ndérhyrjet.

7. Né njé numér té vogél rastesh, ekipi do té
zbulojé qé caktimi fillestar i gjinisé sé& fémijés
mund té mos pérputhet me veté-identitetin e
fémijés. Né kété rast, duke supozuar se kujdesi
vijues konfirmon caktimin e pasakté gjinor, ekipi
duhet té ofrojé mbéshtetje pér fémijén dhe familjen
gjaté tranzicionit t&€ gjinisé sociale t& fémijés.
Nevoja pér mbéshtetje psikosociale pér prindérit
né kété situaté nuk mund té mbivlerésohet;
kur ndryshon identiteti shoqgéror i fémijés, po
késhtu edhe i prindérit. Megjithése fémija (dhe
shpesh bashkémoshatarét e tij/saj) ka té ngjaré
ta shikojné tranzicionin shoqéror njé lehtésim,
prindérit shpesh do ta shohin até si njé burim
té konsiderueshém shqgetésimi. Né raste té tilla,
prindérit duhet té lidhen me kujdesin shéndetésor
mendor pér mbéshtetje dhe edukim psikologjik,
dhe tranzicioni gjinor duhet t&€ menaxhohet nga
profesionistét shéndetésoré me pérvojé né kété
fushé, edhe nése do té kérkojé té udhétoni né njé
qytet tjetér.

Pér géllime menaxhimi, &shté e dobishme qé
kéto ¢rregullime té kategorizohen né pesé grupe
kryesore (tabela 1).



Tabela 1. Crregullime té zhvillimit t& seksit gé paraqgiten me organet gjenitale atipike né lindje.
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Prevalenca . . Indentiteti i . .
. | Risku pér G .. | Risku pér
. (shkak i . gjinisé sé Referen
Diagnoza . krizé . tumor
genitales adrenale projektuar dhe onadal cat
atipike) fertiliteti 9
46,XX DSD
CAH* E zakonshme Po (né Femeér; fertile Po® [1-6]
(1:15,000) format még (pér tipin
te 46,XX tg
zakonshme CAH)
)1]
Disgenezi e pérzier | Irrallé Jo Zakonisht I lartg’ [7,8]
gonadale (45,X/46,XY mashkulll;
mosaicism me genitalia infertil
atipike)
46,XY DSD
Deficienca e 5-alpha- | Shumé e rallé Jo Zakonisht | ulet’ [9-11]
reduktazés tipi 2 mashkull;
fertile
Deficienca e 17-beta- | Jashtézakonisht e Jo Zakonisht Intermediar [9,11,
hydroxysteroid rrallé mashkull e’ 12]
dehydrogenazés tipi 3
Crregullimet Disorders | Shumé e rrallé Jo | panjohur Gonade [13-
inkomplete ose té infertile joskrotale: | 15]
panjohura t& veprimit t& larte®
androgjenit: Gonade
*  Mosndjeshméria skrotale:
parciale e Intermediar
androgjenit
= Disgenezia
inkomplete
gonadale
46, XY me anomali | rrallé Jo Mashkull | ulgt’ [16-
genitale t& rénda DSD 18]
jo-hormonale™:
= Mikropenis
=  Agenezi penile
(ablatio penis)
= Ekstrofi kloakale
DSD ovotestikulare Jashtézakonisht i | Jo | njohur | panjohur [3]
rrallé
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Té renditura sipas rendit zbrités t& shpeshtésisé:

DSD 46, XX - Forma mé e zakonshme e DSD qé
prezantohet me gjenitale atipike dhe kariotip 46,
XX né periudhén e porsalindur éshté hiperplazia
kongjenitale adrenale (CAH) klasike pér shkak
té deficitit t& 21-hidroksilazés. Ky éshté njé grup
pacientésh relativisht homogjen, shumica e té
ciléve shfagen né periudhén e porsalindur me
organet gjenitale atipike pér shkak té& virilizimit
endogjen dhe pa gonade té prekshme. Rrallg,
individét 46, XX me CAH shfaqin organe gjenitale
mashkullore té jashtme normale, por pa gonade té
dukshme. Né& té kaluarén, kéta individé zakonisht
diagnostikoheshin shumé voné né jeté pasi ata
ishin rritur si djalé. Depistimi i detyrueshém i
té porsalindurve né Shtetet e Bashkuara lejon
zbulimin e hershém té pothuajse té gjitha
rasteve t& CAH klasike pér shkak té deficitit sé
21-hidroksilazés, zakonisht brenda javés sé paré
té jetés.

Mozaicizmi 45,X/46, XY - mozaikizmi 45, X / 46,
XY éshté kategoria e dyté mé e zakonshme e DSD
me gjenitale atipike. Ata me organe gjenitale atipike
zakonisht kané hipospadi (shpesh té€ réndé), njé
test té zbritur (por jo fertil) tipik né anén e djathté,
dhe njé gonade shirit me mbetje muleriane né anén
e kundért (figura 1 dhe imazhi 1);

Asimetria genitale

* Asimetria gjenitale sugjeron dukshém njé
disgenezi té pérzier gonadale. Disgenezia e
pérzier gonadale ndodh té jeté e lidhur me
kromozonin 'Y mosaicism (mé zakonisht me
kariotipin 45,X/46,XY ), né ményré tipike me njé
test té zbritur, pjesérisht disgenetik né njérén ané
(zakonisht djathas), njé shirit gonade me mbetje
muleriane né& anén e kundért, dhe gjenitale
ambigua.

Ekzaminimi i genitaleve tek kéta individé me
45,X/46,XY zbulon mosaikizém:

* Falus shumé mé t&¢ mé madh me njé klitoris tipik
por me njé penis té shkurtér.

* Hipospadi skrotale (me njé zgjatje té thjeshté
té orificiumit pér uretrén dhe vaginén), dhe sinus
urogjenital ( lidhur me fuzionin e paploté pllakés
gjenitale dhe pamundésiné e ndarjes te uretras
nga vagina).

* Bashkim i pjesshém i zonave labioskrotale, me
njé rrudhosje minimale dhe pigmentim.

» Gonade né zonén labioskrotale djathtas por jo
né anén e majté.
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DSD 46, XY — Disa tipe t& DSD-ve 46,XY g€ jané
té rralla, por té& pérshkruara né ményré té miré
arsyeshme jané:

1. Crregullime té sintezés sé androgjenit (p.sh.
deficiti i 17-beta-hidroksizteroid dehidrogjenazés
[[17-beta-HSD] dhe deficiti i 5-alfa reduktazés).

2. Sindroma e insensivitetit sé pjesshém ndaj
androgjenit (PAIS) e shkaktuar nga mutacionet
né gjenin e receptorit t& androgjenit.

3. Defektet globale né funksionin e testikujve té
shkaktuara nga mutacionet né gjenet e pérfshira
né zhvillimin gonadal (p.sh., NR5A1 [SF1], SRY,
ose ET1).

 DSD 46, XY me anomali gjenitale té rénda
gé aktualisht nuk shogérohen me anomali té
identifikuara té gjenit ose kromozomit. Kéto
pérfshijné disa fémijé me mikropenis, agjenezi
penile (afali) dhe eksstrofi kloakale. Kéto forma
té rralla t&¢ DSD-ve zakonisht menaxhohen nga e
njéijti ekip multidisiplinar g¢ menaxhon format mé
té zakonshme té DSD-ve té€ pérshkruara mé lart.

* DSD ovotestikulare - DSD ovotestikulare (e
njohur mé paré si hermafroditizém i vérteté)
i referohet pranisé né té€ njéjtin individ té indit
ovarian me folikuj dhe indit testikular me tubula
seminifere. Shumica e kétyre individéve kané
kariotip 46, XX.

a) Trajtimi medikamentoz

Stabilizimi fillestar i foshnjeve me DSD qé shfaq
organe gjenitale atipike kérkon vémendje si pér
¢céshtjet mjekésore dhe pér ato psikosociale.
Problemi mjekésor mé i réndésishém tek
foshnjat me hiperplaziné mbiveshkore té
veshkave (CAH) é&sht& mundésia e krizés
surenale jeté-kércénuese. Problemi psikosocial
mé i réndésishém apo urgjent lind nga ankthi gé
pésojné shumica e prindérve, fémija i t& ciléve
lind me organet gjenitale atipike. Pasiguria né
lidhje me pércaktimin e gjinisé e ndérlikon ose
e vonon njoftimin tradicional, nése fémija éshté
njé djalé apo vajzé, tek anétarét e familjes, miqté
dhe komuniteti. Periudha e pasigurisé éshté e
pashmangshme pér shkak t& kohé&s qé nevojitet
pér té béré njé diagnozé té sakté dhe zhvillimin e
njé plani trajtimi t& miré menduar.

Risku i krizés surenale - CAH pér shkak té
deficitit s& 21-hidroksilazés (CYP21A2) (MIM #
201910) éshté shkaku mé i zakonshém i DSD 46,
XX (virilizimi) dhe ka njé rrezik té& réndésishém pér
krizé mbiveshkore me humbje kripe

Kriza adrenale gjithashtu mund té€ ndodhé né
disa lloje té tjera t&¢ CAH, duke pérfshiré deficitin
e 11-beta hidroksilazés. Nése CAH me humbije
kripe pér shkak té deficitit t& 21-hidroksilazés
nuk diagnostikohet dhe nuk mjekohet, mund té
shfagen té vjella, diarre, hipotension dhe shok
hipovolemik, zakonisht midis 10 dhe 20 ditéve té
para té jetés. Forma té tjera té rralla t&¢ CAH me
humbje kripe mund té shfagen edhe mé herét.

Prandaj, ¢do foshnje me organet gjenitale atipike
dhe gonade jo té€ palpueshme (dhe foshnjat
pozitiv né depistimin neonatal pér CAH) duhet
té supozohet se ka CAH dhe té monitorohet pér
humbjen e kripés dhe krizén mbiveshkore, derisaté
vértetohet ose pérjashtohet diagnoza. Urgjentisht
duhet t& merren mostrat e gjakut pér prekusorét
e hormoneve steroide (mé e réndésishmja,
17-hidroksiprogesteroni) pér té vlerésuar pér
CAH; elektrolitet seriké dhe né uriné dhe glicemia
duhet t& monitorohen nga afér derisa CAH té
diagnostikohet ose té pérjashtohet pérfundimisht.
Gjetjet laboratorike qé sugjerojné pér krizé me
humbje té kripés pérfshijné hiperkalemi me ose pa
hiponatremi, acidozé€ metabolike dhe hipoglicemi
(79). Njé pérmbledhje e shpejté gqé& udhézon
njohjen dhe trajtimin e krizés mbiveshkore
tregohet né tabelén shoqéruese (tabela 6).

Pérshkrim i shpejté: Kriza adrenale né fémijét dhe
adoleshentét;
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Kriza adrenale né fémijét dhe adoleshentét:

Shenjat dhe simptomat gé tregojné pér krizé adrenale:

Té vjella dhe diarre, disa heré me dhimbje té forta barku ose temperturé e pashpjegueshme, humbje
peshe dhe anoreksi.

Anomalité né elektrolitet serike:
Hiponatremi me ose pa hiperkalemi.
Acidozé metabolike.

Hipoglicemi (kryesisht tek té rinjté).

Diagnoza dyshohet né:

e Té porsalindurit me genitalia atipike dhe/ose anomali té elektroliteve, pérgjumje,
hipoglicemi, hypotension ose shok, ose zhvillim té insuficiencés. Ata mund té shfaqin
karakteristika t&¢ CAH té lidhura me deficiencén e 21-hydroxylase * ose (shumé rrallé) shkage
té tjera té insuficiencés.

Paraqitja e njé krize adrenale tek njé fémijé mund té imitojé njé stenozé pilori. Megjithaté, fémijét me
stenozé pilori zakonisht kané alkalozé hipokalemike mé rrallé acidozé hiperkalemike, qé éshté e
zakonshme né krizén adrenale.

Cdo pacient i njohur pér crregullim nga insuficiencé adrenale
(p-sh., CAH), vecanérisht nése ekpozohet ndaj stresit (sémundjeve).

Pacientétgé jané me trajtim té zgjatur me kortikosteroidé, vecanérisht nése ekspozohen ndaj stresit
ose gjaté njé doze mbajtése me kortikosteroidé.

Pacientéme deficienca endokrine autoimune té tjera, si diabeti mellitus i tipit 1, hipotiroidizmi ose
insuficienca gonadale.

Pacienté té sémuré né gjendje kritike me shok septik, té cilét nuk i pérgjigjen trajtimit me 1€ngje dhe
barnave inotrope (né kété rast, kriza adrenale mund té shkaktohet nga njé hemorragji adrenale
bilaterale.

Pacientét e tjeré shfagen me shénjat e mésipérme, vecanérisht né ata me hiperpigmentim ose
vitiligo.
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Ecuria:

e Nése kriza adrenale dyshohet, kéta pacienté duhet té trajtohen né ményré empirike me njé dozé stresi
me glukokortikoide, si mé poshté.

Kampione gjaku duhet te merren pér té testuar pér elektrolite, glukozé, kortizol dhe steroidé té
tieré adrenalé (17-hydroxyprogesterone nése dyshohet pér CAH ),* ACTH, dhe reniné pér
pérdorimin e kortikosteroideve. Trajtimi nuk duhet té& vonohet né pritj t& analizave.

Trajtimi:

Shokut — Jepni njé shishe serumi fiziologjik normal (0.9%), 20 ml/kg IV pér njé oré . Nése
gjendja e shokut vazhdon, pérsérite deri né njé total prej 60 ml/kg pér 1 oré.

Hipoglicemia — Jepni njé shishe me 0.5 derit 1 g/kg of dekstroze IV (maksimumi njé dozé 25
g). Glukoza jepet ngadalg, 2 deri 3 ml né minuté.

1. Pér grupet e moshave té tjera, jepet solucion dektroze 25% (D25E), 2 deri 4 mli/kg.
(D25E éshté 250 mg dekstrozé/ml.)

2. Njé mundési tjetér pér fémijét deri né 12 vjec éshté té€ pérdorin solucion dekstroze
10% (D10E), 5 deri 10 ml/kg. (D10E éshté 100 mg dekstrozé/ml.)

2. Stresi glukokortioid —
Administrohet me hidrokortizon  ampulé, duke pérdorur njé doze prej 50 deri 100
mg/m2 V.7 Nase sipérfagja trupore nuk éshté e vlerésuar, dozimi bazohet tek mosh si mé
poshté:
1. Fémijét 0 deri 3 vjec: 25 mg IV.
2. Fémijét 3 deri 12 vjec: 50 mg IV.
3. Fémijét dhe adoleshentét mbi 12 vjec: 100 mg IV.
3. Vazhdoni glukokortikoidet né té njéjtén dozé ose té€ ndaré né doza gjaté 24 oréve.
4, Elektrolitet — Nése ka hiperkalemi, vlerésojeni me EKG :
1. Ndryshimet e EKG né hiperkalemi — Fillimisht njé rritje,Initially a tall, valé T e mprehté
me shkurtim té intervalit QT, q& ndiget me njé shtrirje progresive té intervalit PR dhe
zgjatje t&¢ QRS .
2. Hiperkalemia tipike pérmirésohet shpejt me terapi me Iéngje dhe hidrokortizon.
Rrallé, hiperkalemia e réndé dhe simptomatike kérkon pérdorimin e glukozés dhe
insulinés.

3. Monitoroni dhe trajtoni anomalité e tjera elektrolike dhe té balancit té I1éngjeve.
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Trajtimi hormonal i pacientéve me DSD

Me pérjashtim té terapis€ pér CAH, trajtimi
hormonal kryesisht pérfshin induksion pubertal
pér hipogonadiz€m, terapiné pér zévendésimin e
hormoneve (HRT) né mosha t& ndryshme dhe né
disa raste shtypje pubertale. Pacientét me DSD
gé kané mungesé té funksionit gonadal kérkojné
HRT gjaté adoleshencés pér té riforcuar identitetin
gjinor, karakteristikat sekondare seksuale, rritjen,
shéndetin e kockave dhe mirégenien psiko-
seksuale dhe sociale. Induksioni pubertal éshté
zakonisht né moshén 10-12 vjeg tek vajzat dhe
11-13 tek djemté, né varési té pjekurisé, déshirave
dhe pélgimit té informuar té€ pacientitdhe prindérve.
Opsionet pér trajtimin hormonal pér pacientét me
DSD jané té kufizuara.

Faktorét kulturoré gjithashtu ndikojné né pritjet
dhe déshirat e prindérve dhe pacientéve pér
kéto trajtime. Njé diagnozé pérfundimtare e
bazuar né té dhéna biokimike dhe gjenetike u
mundéson ofruesve té késhillojné familjen pér
historiné natyrore té gjéndjes dhe té ndihmojné
né informimin e vendimeve pér terapiné. Praktikat
mé té mira qé trajtimet e zgjedhura té cojné né
kénaqési té larté té pacientéve jané té nevojshme.
Té tilla duhet té pérfshijné rekomandime né lidhje
me monitorimin e terapisé me matje t& hormoneve
dhe té densitetit t& kockave.

Nisur nga kosto e larté e ekzaminimeve
pér matjen e hormoneve, por edhe atyre
gjenetike rekomandohet qé institucionet
publike gé ofrojné kujdes shéndetésor té
shikojné mundésiné e rimbursimit té kétyre
ekzaminimeve, nisur edhe ngafakti se pacientét
qé kané nevojé pér té tilla ekzaminime jané té
pakté.

Pér induksionin pubertal tek individét me identitet
gjinor feméror dhe mitér, gasja standarde mbetet
njé dozé e ulét e estrogjenit, duke rritur gradualisht
dozén gjaté 2-3 viteve, duke imituar tempin normal
té pubertetit. Njé titrim i ngadalté i estrogjenit
éshté vecanérisht i réndésishém né pacientét
pér té cilét statura éshté shgetésuese, d.m.th
sindromi Turner. Té gjitha preparatet nuk jané né
dispozicion né té gjitha vendet. Njé prirje e fundit
éshté pérdorimi i estradiolit, i cili mund té matet né
serum pér té rregulluar dozimin, sesa estrogjenet
ekuine ose sintetike. Né krahasim me estrogjenet

equine dhe etinil estradiolin, pérdorimi i estradiolit
transdermale duket té jeté mé fiziologjik dhe i
géndrueshém, duke shmangur njé kalim té paré
pérmes meélcisé dhe duke lejuar gé nivelet e
estradiolit té titrohen né nivel mesatar normal pér
fazén e Tanner. Dozat e estradiolit transdermal
fillojné me 6 ug / dité dhe rriten gradualisht gjaté
3 viteve né 25-100 pg / dité, bazuar né nivelet
e estradiolit dhe pérgjigjen Kklinike. Pas 1-3
vitesh estrogjenit ose shfagjes sé gjakderdhjes
depértuese, medroksiprogesteroni 5-10 mg né
dité ose progesteroni i mikronizuar 200 mg / dité
pér 10-14 dité / muaj lehtéson menstruacionet né
pacientét me mitér. Induksioni pubertal né ato me
identitet feméror qé nuk kané mitér zakonisht ndjek
njé model t& dozave té estrogjenit t& ngjashém me
até té vajzave me mitér. Sidoqofté, né mungesé té
mitrés, nuk kérkohet ndonjé progestiné. Disa gra
jané duke provuar testosterone pérvec estrogjenit,
megjithése aktualisht nuk ka rezultate té provés
klinike.

Pér induksionin e pubertetit mashkullor, jané té
disponueshme njé larmi regjimesh. Injeksione té
testosteronit esterit ¢do 1-4 javé jané pérdorur
me sukses pér dekada. Njé regjim pérfshin fillimin
me 50 mg né muaj, shtimin e dozés ¢do 6-12
muaj, dhe pérfundimisht arritien né 100 mg / javé
ose 200 mg dy heré né muaj pér dozén e ploté
té té rriturve. Testosterone undekanoati mund té
injektohet ¢cdo 10-12 javé.

Pasi pacientét béhen t& pjekur, zgjedhja e
hormoneve, doza dhe oraret duhet té pérshtaten
me nevojat e pacientit dhe té zgjidhen rezultatet
afatgjata, duke pérfshiré densitetin e kockave,
shéndetin mendor, gjendjen metabolike, QoL
dhe kénaqgésia seksuale, si dhe interesimin pér
pjelloriné dhe potencialin pér riprodhim té asistuar
me teknika.

Trajtimi kirurgjikal i Crregullimeve té Zhvillimit
té Seksit

Anomalité gjenitale ndodhin 1 ne 4500 lindje.
Diagnostikimidhe trajtimiityre mbetet njé nga sfidat
mé t& médha ne kirurgjine pediatrike. Menaxhimi
i kétyre crregullimeve kérkon angazhimin e disa
specialiteteve si kirurgu pediatér, endokrinologu
pediater, neonatologu, pediatri i familjes, psikiatri
pediatér si dhe Njésia pér Mbrojtien e Fémijés e
njésisé Administrative e vendbanimit té fémijés.
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Pas pérparimeve né identifikimin e shkageve
gjenetike dhe problemeve etike qé kané dalé né
etiketimin e kétyre t& sé&muréve, pérfundimisht
nga ESPE (Europian Society of Pediatric
Endocrinology) éshté vendosur termi Crregullime
té Zhvillimit t& Seksit. Kjo éshté diagnoza e
pérgjithéshme e cila pércakton situata té lindura ku
zhvillimi gjenetik, gonadal, ose fenotipi anatomik
éshté atipik.

Cdo situaté nga ana tjetér ka njé emértim
ku nénkuptohet lloji i sakté i anomalisé, qé
pércaktohet kur i semuri éshté diagnostikuar né
ményré té hollésishme, pas analizave gjenetike,
hormonale dhe ekzaminimeve té ndryshme.

Anomalité e zhvillimit té& seksit kérkojné zbulimin
dhe fillimin e menaxhimit t& anomalive menjéheré
pas lindjes. Né shumicén e rasteve, né kohén tonég,
dyshimet pér anomalité ngrihen gé né periudhén
pérpara lindjes, ku ekzaminimi ekografik dhe
analizat gjenetike mund té€ diagnostikojné ose
hedhin dyshime té forta té cilat pas lindjes béjné
gé té shpejtohet vlierésimi i ploté.

Menjéheré pas lindjes fillon menaxhimi klinik
optimal i DSD-ve, i cili pérfshin:

- Pércaktimi i gjinisé duhet t& shmanget derisa té
pérfundojé vlerésimi i specialistéve;

- Qé né fillim duhet té keté njé komunikim té hapur
me veté personin, prindérit apo kujdestarin ligjor,
pér té kuptuar dhe gjithashtu pér t& marré pjesé
né vendimin e trajtimit;

- Vlerésimi dhe menaxhimi duhet té€ kryhet né ¢do
rast nga grupi multidisiplinar;

- Deshira dhe shqetesimi i veté individit si dhe
privacia duhet té jeté konsiderata primare;

- Né& rastet kur individi éshté i mitur mendimi i tij
duhet perceptuar duke ju pérshtatur moshés dhe
duke gjetur ményrén mé efektive t& komunikimit
me té.

Mendimi i prindérve t& fémijés ose kujdestarit
ligjor duhet t& merret né konsideraté duke lejuar
edhe pjesémarrjen e psikologut dhe NJMF duhet
té njoftohet kur ekipi multidisplinar konstaton qé
prindérit apo kudjestarét ligjoré t&€ fémijés nuk

veprojné sipas udhézimeve dhe rekomandimeve
té specialistéve dhe vendosin né rrezik jetén dhe
siguriné e fémijés.

Vlerésimi klinik
Disa nga kriteret gé sugjerojné DSD jané:

- Ambiguiteti gjenital dhe i hapur ( p.sh., ekstrofi
kloakale );

- Gjenitale femérore por me klitoris t& zmadhuar,
ngjitje posteriore labiale, ose njé masé labiale/ing;

- Gjenitale mashkullore me teste té pazbritura
bilaterale, mikropenis, hypospadi perineale, ose
hypospadi mé e lehté por me teste té€ pazbritura
bilaterale;

- Histori familjare me DSD e tillé si CAIS;

- Mospérputhje midis pamjes gjenitale me
kariotipin prenatal.

Shumica e DSD-ve konstatohen né periudhén
neonatale; prezantimet e mévonshme pérfshijné
rastet e padiagnostikuara si; hernie inguinale tek
njé vajzé; pubertet i vonuar ose inkomplet; virilizim
tek njé vajzé; amenorrhea primare; zhvillim gjiri
tek njé djalé; hematuri makro ciklike heré pas here
tek njé djalé.

Pércaktimi i gjinisé né fémijét e porsalindur

Faktorét gé& influencojné né& pércaktimin gjinor
jané diagnoza e sakté, pamja gjenitale, opsionet
kirurgjikale, nevoja pér terapi zé&vendésuese
gjaté jetés, mundésia pér fertilitet, k&ndvéshtrimi
i familjes, dhe ndonjéheré rrethanat e lidhura me
praktikat kulturore.

Mé shumé se 90% té pacientéve 46XX me CAH
dhe té gjithé pacientét 46XY me CAIS, té cilét
pércaktohen si femra né& periudhén infantile,
identifikohen si femra.

Nga ana tjetér 60% e pacientéteve me deficit te
5a-reductase (5aRD2) t& pércaktuar si femra né
periudhén infantile dhe qé virilizohen né pubertet (
dhe gjithé ata gé pércaktohen si meshkuj), jetojné
si meshkuj.
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b) Trajtimi kirurgjikal

Kirurgu pediatér ka pérgjegjésiné qé té pércaktojé
fazat e ndérhyrjeve Kkirurgjikale dhe sqarimin
e prindérve pér nevojshmériné e ndérhyrjeve,
ose pér mos domosdoshmériné e ndérhyrjeve,
nga mosha infantile deri né moshén adulte.
Vetém kirurgé me eksperiencé né DSD duhet té
ndérmarrin kéto procedura.

Kirurgjia duhet konsideruar vetém né rastet e
virilizmit té réndé (Pradelll, IV, dhe V) dhe duhet
té kryhet sé bashku me riparimin e sinusit té
prbashkét urogjenital. Qéllimi kirurgjikal nuk
éshté vetém korrigjimi kozmetik i pamjes, por
sidomos ruaijtja e funksionit erektil dhe ruajtja
e inervimit té klitorisit.

Né kuadrin e ndérgjegjésimit pér té drejtat e
pacienteve, kirurgét duhet qé té vendosin pér té
operuar né moshén e pubertetit gjthmoné kur ka
mundési qé té pritet pér pércaktimin e fenotipit
seksual.

Gjithashtu né rastet e DSD-ve té shogeruara me
hypospadi, teknikat standarte qé& pérdoren jané
korrigjimi i chordisé, rikonstruksioni uretral si dhe
pérdorimi i testosteronit. Néqoftése pércaktimi i
gjinisé varet nga kéto procedura, né bashképunim
me familjen kéto procedura mund té késhillohen
pér t'u realizuar né moshén e rritur. Strukturat
diskordante si utriculus ose mbetjet mulleriane nuk
ka nevojé té higen, né rast simptomash mundet té
largohen né moshén e rritur.

Né pacientét me CAIS dhe PAIS té rritur si
femra, testet duhen hequr pér té parandaluar
malinjizimin né moshén adulte. Mundésia e
terapisé zévendésuese me estrogen, lejon hegjen
e hershme né kohén e vendosjes sé diagnozés,
duke u kujdesur né té njéjtén kohé pér herniet
shogéruese si dhe problemet psikologjike nga
prania e testeve dhe rrezikut t& malinjizimit. Nése
prindérit duan té kené njé mundési pér té zgjedhur
gjininé, vendimi i pércaktimit t& seksit mund té
shtyhet deri né adoleshencé, duke gené qé rasti
mé i hershém pér malinjizim né CAIS éshté né
moshén 14 vje¢ kur edhe kuptueshméria e veté
fémijés éshté mé e pjekur pér t& marré njé mendim
mé té informuar.

Gonadet aplazike né pacientét me MGD té
rritur meshkuj duhen t& higen né fmijériné e
hershme. Gijithashtu duhet béré gonadektomi
bilaterale né fémijériné e hershme tek femrat me
disgenezi gonadale (gonade aplazike bilaterale)
dhe me kromozonin Y. Né pacientét me defekte
té biosintezé€s androgenale té& rritur si femra,
gonadektomia duhet béré pérpara pubertetit.

Njé test skrotal né pacientét me disgenezigonadale
éshté né rrezik pér malinjizim. Rekomandimet
jané kryerja e biopsisé sé testit né pubertet, pér
té kérkuar shenja pér démtime premalinjizimi té
tipit karcinoma in situ ose neoplazi e qelizave
germinatice intratubulare té& padiferencuara.

Hypogonadizmi éshté i zakonshém né pacientét
me gonade disgenetike, me difekte né biosintezén
e hormoneve seksuale, dhe me rezistencé ndaj
androgjeneve. Koha e fillimit t& pubertetit mund té
ndryshojé, por kurdo gé té jeté éshté momenti pér
fillimin e diskutimit dhe t€ vendosjes sé njé trajtimi
afatgjaté me hormone.

Opsionet e trajtimit jane injeksioni intramuskular
i testosteronit depo, testosterone nga goja, dhe
injeksione testosteroni transdermale. Pacientet
me PAIS mund t& kené& nevojé pér doza
suprafiziologjike testosteroni per té arritur efektin
e déshiruar.

Femratme hypogonadizem kané nevojé pérshtesé
estrogjeni pér té nxitur ndryshimet pubertale dhe
menstruale. Zakonisht shtohet njé progestiné pas
fillimit t&€ menstruacioneve ose brenda 1 deri né 2
vjet pas marrjes sé vazhdueshme té estrogjenit.
Ka té dhéna gé shtimi i progesteronit ka efekt
permirésues né graté pa uterus.

Rezultatet kirurgjikale

Disa studime tregojné rezultate t&€ mira nga
kirurgjia e hershme. Disa referojne probleme
lidhur me ndjeshmériné e ulur seksuale, humbje
té indit klitorial dhe probleme kozmetike. Teknikat
pér vaginoplastikat kané& rrezik pér formimin
e skareve ne hyrje, duke véshtirésuar késhtu
funksionin seksual dhe duke kérkuar modifikime té
pérsérituara derisa t& mundet té kené funksion té
kénagshém. Kirurgjia pér té krijuar njé neovaginé
mbart rrezikun e njé neoplazie. Rreziget pér
vaginoplastike jané t& ndryshme pér rastet me
konfluencé té larté dhe té ulet me uretren.
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Rezultatet e meshkujve me virilizim té ulet varen
nga shkalla e hypospadisé dhe sasia e indit erektil.
Té dhénat nga studimet klinike mbi funksionin dhe
cilésiné e jetés tek ato gé& jané pércaktuar si femra
krahasuar me ata gé& jané pércaktuar si meshkuj
jané shumé té ndryshme.

Rreziku i tumoreve gonadale

Rreziku tumoral mé i madh é&shté gjetur né
disgeneziné gonadale TSPY ( proteina specifike e
testit Y e koduar ) dhe né PAIS me gonadet intra-
abdominale, ndérsa rreziku mé i ulét ( <5% ) éshté
gjetur ne ovotestet dhe CAIS.

Faktorét kulturalé dhe socialé

DSD-te mund té mbartin stigmatizim. Faktorét
socialé dhe kulturore ashtu dhe efektet
hormonale, influencojné rolin gjinor né deficitet e
5-areduktazés.

Né disa shoqéri, infertiliteti pérjashton martesen,
e cila gjithashtu ndikon né mundésité pér punésim
dhe krijon varési ekonomike. Pikepamjet fetare
dhe filozofike mund té ndikojné se si prindérit
pérgjigien ndaj lindjes té njé fémije me kété
anomali.

Reduktimi i stigmés lidhur me kujdesin
mjekésor

Té rriturit me DSD raportojné shpesh se né
fémijéri né ményré té pagéllimshme jané
stigmatizuar brenda institucioneve mjekésore, ku
ata trajtoheshin (62.97). Eshté e réndésishme qé
ekipet multidisiplinare t& shmangin stigmatizimin
e drejtpérdrejté ose té térthorté té pacientéve me
DSD dhe familjet e tyre (2). Duhet té respektohen
praktikat e méposhtme:

* Pérdorni gjuhé té folur dhe trupore gé sinjalizon
hapjen dhe pranimin e fémijés dhe prindérve; jini
té geté, sigurues dhe té sinqerté (43).

* Pérdorni gjuhé&n gjinore asnjanése kur gjinia
éshté e pasigurt, pra kurré mos pérdorni gjuhé
pércaktuese si “ai” apo “ajo”. Né vend té tyre mund
té pérdoren fraza asnjanjése si “foshnja juaj” ose

“fémija juaj” ose “vogélushja juaj” (49,60).

* Inkurajoni lidhjen dhe dashuriné prind-fémijé.

* Bisedoni me anétarét e ekipit dhe familjen pér
forcén e fémijés dhe familjes (118), né ményré
gé sfidat e paraqitura nga DSD té mbahen né
perspektivé.

+ Pacientit dhe familjes i siguroni mundési heré
pas here pér té folur pér shpresat dhe frikén e tyre
(d.m.th, ofroni mbéshtetje proaktive).

* Bisedoni me fémijén sapo ai ose ajo té jeté i
afté té kuptojé se pér té cilin éshté folur; né kété
ményré pacientét nuk ndihen si objekte né dhomé.

* Shmangni dérgimin e mesazhit se fémija
éshté njé gjé e rrallé ose krijesé anormale duke
zvogéluar né minimum numrin e profesionistéve
té kujdesit shéndetésor gé ndjekin fizikisht fémijén
dhe familjen (61).

* Shmangni sa heré gé& té jeté e mundur
ekzaminimet e pérséritura gjenitale, vecanérisht
ato gé pérfshijné matje.

» Trajtoni tiparet atipike gjinore té fémijés si té
pranueshme pér até fémijé (119).

» Kufizoni fotografité mjekésore (30) né até gé
éshté absolutisht e nevojshme pér kujdesin e
pacientit dhe mos lejoni qé fotografét t& marrin té
dhénat e pacientit; té rriturit me DSD raportojné
déme té pérjetshme nga gjetja e fotove té tyre
nudo né tekstet mjekésore ose né internet, dhe
nga pamundésia pér t& marré kopje té fotografive
gé ata e diné se duhet té ishin mbajtur né dosjet
e tyre.

» Sigurohuni gqé fémija e di t& vértetén ndérsa
ai ose ajo rritet; kjo do t& parandalojé situata té
démshme kur ai ose ajo méson té vértetén né
njé ményré konfuze dhe té papérshtatshme, pér
shembull, nga njé rréshqitje gjuhe ose shikim né
té dhénat mjekésore (44).

» Siguroni gasje né pérkrahje dhe ké&shillim té
barabarté (79).

Profesionistét e kujdesit shéndetésor duhet té
mbajné né mend se familjet i shikojné ata pér
udhézime; ata duhet t& monitorojné fjalét, I&vizjet
dhe veprimet e tyre me kujdes pér té gené té
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sigurt se po e mbéshtesin plotésisht pacientin
dhe familjen né pérvojén e tyre unike. Inkurajimi
i prindérve pér té biseduar me té tjerét, qé nga
fillimi, do t& parandalojé mbyllien dhe rritien e
turpit né familje. P&r shembull, familjet q& kané
kaluar ndryshime gjinore sugjerojné qé pérvojat
e tyre jané béré mé té lehta, duke i I€né familjen
dhe miqté e besuar té diné gé herét pér DSDs e
fémijés sé tyre.

A éshté djalé apo vajzé? Ballafagimi me
familjen - Njé plan i duhur terapeutik mund té
zhvillohet vetém me pjesémarrjen e ploté té
prindérve ose té kujdestarit ligjor pas njé vlerésimi
té kujdesshém dhe té ploté nga njé ekip me
pérvojé endokrinologésh, gjenetistésh, kirurgésh
dhe psikologésh, t& ndihmuar nga individé té afté
pér té ofruar mbéshtetje psikosociale té sofistikuar.
Periudha e pasigurisé para se té€ vendoset njé
diagnozé specifike éshté njé kohé& vecanérisht
sfiduese pér prindérit. Né format mé té rralla té
DSD-ve gé shfagen me organe gjenitale atipike,
ky mund té jeté njé proces i zgjatur pér shkak té
hapave té shumté diagnostikues qé& kérkohen,
dhe pér shkak se ka mé pak informacion né
dispozicion pér kéto diagnoza pér té parashikuar
me besueshméri rezultatet. Edhe me njé edukim
dhe mbéshtetje optimale, prindérit dhe familja
mund té pésojné stres té konsiderueshém dhe
véshtirési né pérshtatjen e diagnozés para se té
jené né gjendje t& marrin vendime té menduara
dhe té informuara né lidhje me menaxhimin.

Né kéto diskutime, theksiduhetté jeté né ndihméne
prindérve pér té kuptuar qé pamja gjenitale atipike,
edhe pse jo e zakonshme, éshté biologjikisht e
kuptueshme (né pjesén dérrmuese té pacientéve).
Organet gjenitale mund t'u pérshkruhen prindérve
si “té pa formuara plotésisht” ose “té zhvilluara me
shumé”. Eshté e dobishme pér t& pérmbledhur
embrionologjiné e zhvillimit gjenital, duke pérfshiré
praniné e organeve gjenitale té& papércaktuara né
fazat e hershme té zhvillimit té fetusit, i ndjekur
nga maturimi i mévonshém drejt organit gjenital
tipik mashkull ose femér. Ky diskutim duhet té
pérshtatet me sfondin arsimor dhe gjendjen
emocionale té& familjes, po ashtu duhet té
identifikohen dhe adresohen nevojat e vecanta té
shkaktuara nga gjendja ekonomiko-sociale, sfondi
kulturor ose fetar i familjes.

Familjeve duhet t'i sugjerohet qé ata té shtyjné
marrjen e vendimeve pér té pérshkruar seksin e
foshnjés, derisa t& dihet mé shumé informacion
mbi shkakun e ndryshimit né zhvillim, pasi disa
DSD-té shogérohen me identitet gjinor mjaft té
parashikueshém, ndérsa té tjera kané mé pak
rezultate t& parashikueshme té identitetit gjinor.
Né ményré té ngjashme, certifikata e lindjes nuk
duhet té plotésohet derisa té pércaktohet diagnoza
dhe seksi i planifikuar i rritjes (pércaktimi gjinor).
Nése diagnoza éshté e qarté (p.sh. virilizimi né
njé foshnje XX me deficit t&¢ 21 hidroksilazés),
atéheré familja mund té njoftoj& me getési seksin.
Kur diagnoza do té vonohet disa dité ose muaj
derisa t& pérfundojné ekzaminimet diagnostike,
familjes duhet t'i ofrohet késhillim dhe mbéshtetje
pér té gené né gjendje té shtyjé njoftimin e lindjes
pér seksin e foshnjés.

Familjet e fémijéve me organe gjenitale atipike
shpesh déshirojné té diskutojné céshtje té
funksionit riprodhues afatgjaté dhe té seksualitetit
né fillim t& vlerésimit. Kéto c¢éshtje duhet té
diskutohen né ményré té sinqerté dhe té hapur;
diskutimi duhet té lehtésohet nga anétarét e duhur
té ekipit t& kujdesit shéndetésor rezultatet duke
patur parasysh diagnozén specifike.

Té thuhet e vérteta

Thénia e té vértetés pacientéve né lidhje me
historit¢ dhe kushtet e tyre mjekésore siguron
nj¢ marrédhénie té€ besueshme mjek-pacient,
sinjalizon hapjen (e kundérta e turpit), zvogélon
ndjenjén e stigmés dhe u mundéson pacientéve
té kuptojné shéndetin dhe cilésiné e jetés nga
bashképunimi me kujdesin mjekésor. Shpjegimet
duhet té drejtohen me nivelin e zhvillimit t& fémijés
dhe pyetjeve qé bé&hen. Zbulimi i ploté i t& dhénave
mjekésore duhet t& ndodhé zakonisht mé& voné,
sugjerohet duke filluar nga mosha 10 vjeg, né
bashképunim me prindérit apo kujdestarin dhe
anétarét e grupit multidisiplinar ku psikologu duhet
te jeté i pranishém domosdoshmérisht. Kur njé
pacient shkon té& marré regjistrimet apo té dhénat
e tij / saj né moshén 18 vjeg, ai ose ajo nuk duhet
té gjejé papritshméri.

Kush éshté e vérteta?

Ti thuash pacientéve dhe prindérve té vértetén
nuk do té thoté thjesht t& shmangésh génjeshtrat
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por, gjithashtu do té thoté t&€ mos ndalosh
informacione thelbésore si pér Kkariotipin,
diagnozén dhe faktet thelbésore té njé historie
mjekésore. Kur klinicistét pérpigen té€ ‘mbrojné’
pacientét pérmes eufemizmit ose duke mbajtur
informacione, ata pa dashje mund té& démtojné
pacientin dhe marrédhénien mjek-pacient (44).
Disa pacienté kané gené pérgjithmoné té izoluar
nga profesionistét e kujdesit shéndetésor dhe té
acaruar emocionalisht nga kéto lloj pérvojash.
Prindérit té cilét déshirojné qé ofruesit t& mos
ndajné informacionin me fémijét e tyre mund té
kené nevojé pér mbéshtetje pér shqetésimet e
tyre. Ata gjithashtu duhet té& késhillohen gé sapo
fémijét t& mbushin 18 vjeg, ata do té kené té drejté
pér té dhénat e tyre té plota mjekésore, dhe se,
edhe para késaj moshe, fémijét kané ményra pér
té marré vesh sekretet dhe génjeshtrat e familjes.

Réndésia e miréqénies seksuale

Edhe pse shpesh i bén té rriturit jo komod té
mendojné pér jetén e ardhshme seksuale té
fémijéve, éshté shumé e réndésishme gé ti
kushtohetvémendje sigurimit gé pacientétme DSD
té rriten t& ndjehen té shéndetshém seksualisht,
mendérisht dhe fizikisht. Né té kaluarén, shumé
vémendije i éshté kushtuar pamjes sé organeve
gjenitale dhe identitetit gjinor né kurriz té shéndetit
seksual té pacientit (26,120-121). Shéndeti
seksual éshté thelbésor pér mirégenien e té
gjithé adultéve; éshté thelbésore pér krijimin e
marrédhénieve intime afatshkurtra dhe afatgjata
dhe lidhjen e cifteve, por edhe mé pérgjithésisht
pér krijimin e njé sensi pozitiv t& vetes (122).

Pacientét raportojné se jané génjyer ose mashtruar
nga profesionistét e kujdesit shéndetésor pér
operacionet né gjenitale (qé rezultojné me
cikatrice), gonadektomité, hormonet ekzogjene,
dhe se ekzaminimet e pérséritura gjenitale
kané& ndikuar né disfunksionimin seksual dhe
efektet kaskadé qgé& vijné nga disfunksionimi
seksual (veganérisht véshtirésité né krijimin dhe
mbajtien e partneriteteve). Klinicistét duhet té
pérdorin teknikat e pérmendura mé lart (pérfshiré
veprimet e krijuara pér té ulur stigmén dhe pér té
maksimizuar vendimmarrjen e pacientéve) pér té
zvogéluar kércénimet pér mirégenien seksuale té
pacientéve.

Shkrime pér té biseduar me prindérit

Mé poshté po japim disa shembuj té€ pyetjeve
& bé&hen zakonisht nga prindérit t& cilét kohét e
fundit jané ndérgjegjésuar pér DSD-né e fémijés
sé tyre, dhe pérgjigjet gé Klinicistét mund té japin.

Pyetje: Eshté fémija im djalé apo vajzé?

Pérgjigje: Pyetjajuaj éshté shumé e réndésishme.
Ne déshirojmé qé tju themi qé& kété minuté,
por vértet nuk mund té themi akoma dhe do té
kemi mé& shumé informacione pasi t& béjmé disa
ekzaminime. Eshté e v&shtiré pér prindérit t& presin
pér rezultatet e ekzaminimeve, késhtu qé ne do té
pérpigemi t'ju informojmé ¢do dité, dhe ju mund té
telefononi [jepni emrin e personit té kontaktit] né
¢do kohé. Edhe pse foshnja juaj ka njé gjendje qé
ju ndoshta nuk keni dégjuar shumé, nuk éshté aq
e pazakonté. Ne e kemi hasur kété edhe mé paré
dhe do t'ju ndihmojmé gjaté késaj kohe konfuzioni.
Sapo té pérfundojné ekzaminimet, do t&€ kemi
mundési té bisedojmé me ju pér gjininé né té cilén
ka mé shumé kuptim té rritni fémijén tuaj, dhe
ne do tju japim shumé& mé shumé informacion,
gjithashtu, pavarésisht se dihet shumé pér kéto
ndryshime dhe ne po mésojmé mé shumé c¢do
dité. Ne duam t’ju sigurojmé se pérgendrimi yné
éshté t& mbéshtesim ju dhe fémijén tuaj né kété
kohé pasigurie.

Pyetje: Cfaré ndodh po té caktoni seks té
gabuar?

Pérgjigje: Pasi t& kemi té gjithé informacionin
gé po mbledhim, ne do té& flasim me ju mé
saktésisht pér zgjedhjen e njé pércaktimi gjinor.
Ne ju sugjerojmé té zgjidhni pércaktimin gjinor
gé fémija juaj ka té ngjaré té vetéidentifikohet
kur té rritet. Ne nuk mund té garantojmé se do té
jeté ai pércaktim por nése fémija juaj rritet dhe si
fémijé ose adoleshent vendos gé gjinia g& mund
t'i caktohet gé tani nuk éshté mé e pérshtatshme
pér té€, ne jemi né gjendje ta ndihmojmé fémijén
tuaj dhe té gjithé ju, t& pérshtateni me kété (37).

Ajo gé na kané théné familjet e tjera éshté se éshté
e réndésishme té respektoni identitetin gjinor gé
shpreh fémija juaj. Eshté shumé e véshtiré té jetosh
duke u paré si vajzé nése je djalé, ose anasjelltas.
Ne kétu né spital do t& mbajmé kontakte me ju;
ne do tju ofrojmé kujdes pér aq kohé sa keni
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nevojé pér ne. Né rast t& pamundur gé fémija juaj
déshiron t& ndryshojé gjining, ne té gjithé do té
punojmé sé bashku pér tju ndihmuar juve dhe
fémijén tuaj té béni tranzicionin gjinor. Mos harroni,
ne kemi késhillues bashkémoshatarésh, prindér
té tjeré dhe té rritur me pérvoja té ngjashme me
té cilat mund té bisedoni. Kéta jané njeréz qé
kané gené né té njéjtén rrugé si ju. Ne nuk po
themi qé éshté e lehté&, por ndonjéheré ndodh dhe
prindérit na thoné se me késhillim, mbéshtetje
dhe bisedé me prindérit e tjeré dhe fémijét e tyre,
té gjithé e kané mé té lehté. Fémija juaj do té
jeté gjithmoné fémija juaj. Gjinia nuk ka réndési.
Eshté mé e rendésishme qé fémija té jeté fizikisht
i shéndetshém. Mé thoni, cilat jané mendimet
tuaja tani pér gjininé e fémijés tuaj? (Mos harroni
se ndjenjat e prindérve pér identitetin gjinor té
njé fémije jané njé faktor thelbé&sor né caktimin
gjinor. Prindérit do té jené ata gé do té jetojné me
caktimin gjinor dhe késhtu do té kontribuojné né
ményré aktive né pérvojén e fémijés pér zhvillimin
e gjinisé.)

Pyetje: Mund té realizoni ndérhyrje kirurgjikale
qé gjenitalet e fémijés tim té duken dhe
funksionojné né ményré normale?

Pérgjigje: Nése fémija juaj kérkon operacion
pér céshtje t& shéndetit fizik, sigurisht gé do t’ju
rekomandojmé dhe sigurojmé até operacion.
Pérndryshe ne do té rekomandojmé vonimin e
operacioneve gjenitale deri sa fémija juaj éshté
mjaftueshém i rritur pér t&€ marré pjesé né njé
vendim té tillé. Trajtimet kirurgjikale mbartin
rrezige specifike dhe rezultatet afatgjata té
operacioneve gjenitale té sotme tek fémijét nuk
jané té miréstudiuara. Té presésh pér t& marré
vendime rreth operacionit ka shumé pérfitime té
mundshme dhe pak disavantazhe. Disa shembu;j
té pérfitimeve jané se shéndeti i fémijés suaj
nuk do té& preket dhe pérfitimi i drejtpérdrejté i
operacionit mund té kuptohet mé miré kur ai ose
ajo té jeté mé i rritur. Nga ana tjeter, rreziget né
¢do rrethané kur kryhet operacioni nuk duhet té
nénvlerésohen. Bérja e operacionit mund té jeté
gjithashtu stresuese dhe traumatike. Kur t& béhet
operacioni, éshté e réndésishme qé pacienti ka
njé mundési té kuptojé sa mé miré aftésiné e tij/saj
pér até gé mund dhe nuk mund té realizohet. Kjo
mund té jeté edhe mé e réndésishme kur pérfitimi
i operacionit éshté individual dhe gé& lidhet me
pamjen.

Pyetje: A do té béhet fémija im gay?

Pérgjigje: Shumé prindér pyesin veten pér
kété. Né t& vérteté nuk ka asnjé ményré pér té
parashikuar orientimin seksual té ¢do fémije, dhe
foshnja juaj nuk éshté ndryshe. Ajo qé ne dimé
éshté se fémija juaj do té jeté gjithmoné fémija
juaj, dhe se ky fémijé éshté shumé i dashur. Gjéja
mé e réndésishme gé ju mund té béni éshté té
kujdeseni pér veten tuaj dhe t'i ofroni kétij fémije
dashuri dhe ndershméri, dhe té keni besim se ‘ai’
ose ‘ajo’ do té jeté i mbare (39).

Bisedé rreth homoseksualitetit

Té dhénat historike sugjerojné qé klinicistét qé
trajtojné pacienté me DSDs ndonjéheré jané
té motivuar nga njé déshiré pér té shmangur
shfagjen e homoseksualizmit né ata pacienté.
Prindérit nganjéheré e ndajné até motivim. Eshté
e kuptueshme qé né epokén e ligjeve kundér
mardhénieve seksuale anormale dhe forcave
policore qé zbatonin ligje kundér prostitucionit,
mjekét dhe prindérit ishin t&€ shqetésuar pér
mirégenien e pacientéve qé& dukeshin se ishin
homoseksualé. Sot, specialistét gqé trajtojné DSD-
té né pérgjithési pajtohen qé orientimi seksual i njé
pacienti nuk duhet té jeté matje e suksesit klinik. Té
genit homoseksual, lezbike apo biseksual éshté
njé rezultat mé pak i zakonshém por, megijithaté
i shéndetshém. Kjo do té& thoté, se Kklinicistét
dhe prindérit duhet t&€ mbajné né konsideraté se
pacientét (sidomos fémijét) nuk duhet té ndjehen
dyfish fajtoré ose té turpé&ruar nése kané lindur
me njé DSD dhe jané homoseksualé, lezbike ose
biseksualé. Jashté kétij faji ose turpi, ata mund
té japin miratimin pér terapi gé ata né té vérteté
nuk i déshirojné ose nuk kané nevojé. Pasja e njé
psikologu, psikiatri ose punonjési social mund té
ndihmojé né zhvillimin e njé raporti t& miré me
pacientin.

Vlerésimi i métejshém

Pas stabilizimit fillestar, foshnjat me DSD duhet
té vlerésohen plotésisht pér té€ vendosur njé
diagnozé té sakté sepse ky informacion do té jeté
njé udhézues i réndésishém pér menaxhimin.
Tipet e DSD-ve dhe hapat né vlerésim diskutohen
né detaje vecmas. Foshnja duhet t& vlerésohet
edhe pér anomalité e tjera jogjenitale q¢ mund
té sugjerojné njé formé sindromike t& DSD. Nése



PROTOKOLL MJEKESOR PER VLERESIMIN E FEMIJEVE ME ZHVILLIM GJENITAL ATIPIK | 47

nuk éshté e mundur transferimi i foshnjés né
njé¢ gendér DSD pér vlerésim, duhet té kérkohet
konsultim me njé ekip t& DSD pér t& ndihmuar né
organizimin dhe lehtésimin e menaxhimit.

12. PERCAKTIMI GJINOR DHE
KIRURGJIA

Zhvillimi i identitetit gjinor &shté rezultat i njé
bashkéveprimi kompleks midis gjeneve dhe
mjedisit (22,48,66-70). Eshté e pamundur té
parashikohet me besim té ploté se ¢faré gjinie
do cdo fémijé qé té identifikohet pérfundimisht
(8.71). Si té gjithé femijét e tjeré, edhe fémijéve
me DSD u jepet njé caktim fillestar gjinor si djalé
ose vajzé. Por anétarét e ekipit duhet té jené té
vetédijshém - dhe t'i késhillojné prindérit né lidhje
me kété rast - qé fémijét me DSD té caktuar kané
mé shumé té ngjaré se popullata e pérgjithshme
té mendojné se caktimi gjinor gé u éshté dhéné
atyre gjaté lindjes ishte i pasakté (72-76). Caktimi
i gjinisé éshté njé proces shoqéror dhe juridik gé
nuk kérkon ndérhyrje mjekésore ose kirurgjike.
Roli i profesionistéve té kujdesit shéndetésor né
caktimin fillestar gjinor éshté qé t€ ndihmojné
né interpretimin e rezultateve té€ ekzaminimeve
né lidhje me etiologjiné dhe prognozén e DSD
sé fémijés dhe né lidhje me statusin e anatomisé
dhe fiziologjisé sé& fémijés (p.sh., prodhimi i
hormoneve, receptorét e hormoneve, anatomia),
né ményré gé té informojé vendimin e prindérve
pér caktimin gjinor.

Késhtu, caktimi fillestar i gjinisé (djalé ose vajzé)
béhet nga prindérit pasi prindérit té€ jené informuar
plotésisht né lidhje me rezultatet e testeve dhe
até gé dihet pér zhvillimin e identitetit gjinor né
pacientét me patologji t& ngjashme.

Gjaté gjithé ofrimit t& shérbimeve pér familjen,
éshté e réndésishme qé ekipi té jeté mbéshtetés i
anatomisé atipike dhe sjelljes tek fémijét me DSD,
dhe gé ata modelojné kété pranim pér anétarét
e familjes. Kujtoni se njé nga parimet e kujdesit
té pérgendruar tek pacientét pér pacientét me
DSD éshté ajo qé éshté normale pér njé pacient
mund té mos jeté ajo gé llogaritet si normale pér
pacientét e tjeré. Pér shembull, sjellia gjinore
atipike nuk éshté njé arsye pér té inkurajuar ri-
caktimin gjinor né mungesé té déshirés sé pacientit
pér ri-caktimin gjinor. Fleksibiliteti &shté thelbé&sor
pér t'i béré pacientét dhe prindérit t& ndjehen té

vlerésuar dhe té pranuar; d.m.th., éshté kyc né
uljen e sensit té& stigmés. Prindérit nuk duhet té
fajésohen kur fémijét shprehin sjellje jotipike pér
caktimin e tyre gjinor. Ata duhet t& mbéshteten né
njohjen se ¢do fémijé &shté unik dhe i dashur né
té drejtén e tij/saj.

Pérparimi dhe pasqyrimi i miréqenies psiko-
sociale dhe psiko-seksuale

Aspektet psikologjike té DSD-ve ose jané
konceptuar ngushté si kérkimi i gjinisé sé trurit (43)
ose si njé ‘koncept gjithépérfshirés * qé pérfshin
cdo koncept té gjeré social ose psikologjik (44).
‘Kujdesi psikosocial i ofruar nga stafi i shéndetit
mendor me eksperiencé né DSD duhet té jeté
pjesé integrale e menaxhimit pér t&€ promovuar
pérshtatjen pozitive.

Aktualisht, mirégenia pércaktohet si shkallé
pikézimi e cilésisé té jetés (QolL). Cdo lidhje
rastésore midis njé diagnoze dhe njé matje té
vetme psikometrike éshté e gabuar (47), pasi
efektet e njé diagnoze pér miréqgenien varen
nga shumé faktoré té bréndshém dhe té jashtém
pérgjaté kohés, pérfshiré shéndetin fizik, moshén,
vlerat sociale dhe aksesi né burimet si puna,
arsimi, marrédhéniet mbéshtetése dhe pérvojat e
kujdesit shéndetésor.

Nga piképamja psikologjike kérkimet tek té
rriturit, duke pérdorur metoda té€ shumta megjithé
ndérhyrjet mjekésore, shpesh kané evidentuar
véshtirési specifike, té tilla si paké&nagésia ndaj
gjinisé binare (48), pakénaqgésia me terminologjiné
DSD (49), frika nga zhvlerésimi (50), imazhinegativ
i trupit (51), izolimi social (52), mosrespektimi i
marrédhénieve (53), preokupimi me marrédhénie
heteroseksuale, véshtirésité funksionale seksuale
(54), pengesat pér komunikim me té tjeré dhe
pérjetimi i operacionit normalizues si dilematik
(56). Kéto studime kané nxjerré né pah pérvojat
e dukshme dhe faktoré t& shumté lehtésues gé
ndikojné né rezultatin afatgjaté.

Mendohet gé ndryshimete trupittélidhurame DSD-
t€ mund té démtojné mirégenien. Numri i madh i
operacioneve normalizuese e bén té€ pamundur
ndarjen e ndikimit psiko-social t& ndryshimeve
té trupit dhe menaxhimit kirurgjikal. Né disa
grupe, pakénagésia e adultéve pér operacionin
e tyre t& hershém éshté e larté (57), ndérsa té
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tierét raportojné rezultate afatgjata mé pozitive
(58,59). Ndérgjegjésimi prindéror pér opsionet
e menaxhimit dhe pasojat e vendimmarrjes pér
shkak té& informacionit jo t& pérshtatshém jané
tema té réndésishme (60).

13. MBESHTETJA PSIKO-SOCIALE

Né té kaluarén, shumé DSD-té njiheshin si sfida
psiko-sociale, por nuk adresoheshin me burime
profesionale psiko-sociale. Megjithése shumé
familje do té pérshtaten miré pa mbéshtetje té
madhe psiko-sociale profesionale, vecganérisht
nése u jepet mesazhi nga pediatrét e tyre se
fémija i tyre éshté i pranueshém dhe i dashur, ata
gé kané nevojé pér to duhet t'u ofrohet qasje dhe
inkurajim pér té pérdorur ato burime. Mbéshtetja e
bashkémoshataréve, si formale (né kushte klinike)
ashtu edhe joformale (pérmes lidhjeve personale),
shpesh siguron mé pak ose aspak kosto té
kujdesit pér pacientét dhe prindérit (34,62,78-79).
Sistemi multidisiplinar i ekipit mund té sigurojé
né pjesén mé té madhe té€ familjeve té€ prekura
té nevojshme pér ndihmé té miré, mbéshtetje
lokale té& bashkémoshataréve. Mbéshtetja e
bashkémoshataréve mund té ofrohet edhe
pérmes grupeve té internetit dhe pérmes ofrimit
té numrave té telefonit nga familja né familje (me
lejen e tyre). Né té njéjtén kohé&, anétarét e ekipit
do té jené né gjendje t'i ndihmojné familjet t& kené
mé shumé mbéshtetje zyrtare t& shéndetit mendor
kur té jeté e nevojshme.

Té bisedosh rreth turpit

Kur largohen nga klinika, pacientét dhe familjet
shpesh hasin né mesazhe direkte ose indirekte se
duhet té& kené turp pér veten e tyre sepse fémija
ka njé DSD.

Profesionistét e kujdesit shéndetésor mund té
ndihmojné familjet duke ju siguruar rregullisht
mundési pér té folur pér turpin. Njé punonjés
social gé ndihmon familjet me anomali té lindjes
shkruan: “éshté e réndésishme té€ shmangni
pérshtypjen se té€ gjitha reagimet negative mund
té ndalen disi me kirurgjiné ose kujdesin mjekésor
tjetér. Turpi mund té trajtohet mé sé miri kur flasim
pér té. Ideja éshté qé té flasim me zé té larté dhe
drejtpérdrejt”.

Informacion dhe vendimmarrje né lidhje me
caktimin mashkull ose femér

Historikisht, profesionistét e shéndetit - kryesisht
mjekét - nuk komunikojné hapur dhe plotésisht me
pacientét dhe familjet né lidhje me DSD-té e tyre,
pjesérisht pér shkak té besimit se do té ishte e
véshtirési pér t& pranuar njé zbulim té ploté. Pa
informacion té ploté, prindérit dhe ndoshta personi
i prekur do té kishin njé njohje jo t& pérshtatshme
pér DSD-té dhe diagnozén e tyre specifike. Tani,
éshté e qarté se komunikimet e hapura dhe té plota
jané té detyrueshme kur ka pagartési né marrjen e
vendimeve. Edukimi dhe mbéshtetja psikologjike
né lidhje me ndikimin jané té nevojshme pér
secilin individ pér té& kuptuar gjendjen, lidhjen me
komunitetin e tij dhe krijimin e marrédhénieve.

Mungesaetédhénavepérrezultatetdhepreferencat
e ndryshme e béjné té véshtiré pércaktimin nése
dhe kur duhet té kryhet operacioni gonadal apo
gjenital. Marrja e vendimeve té pérbashkéta éshté
e nevojshme dhe mund té shihet si ‘thelbi i kujdesit
té pérgendruar tek pacienti’ (89), duke ndérthurur
njohuri t& ekspertéve té kujdesit shéndetésor dhe
té drejtén e njé pacienti ose zé&vendésuesi pér
té marré vendime plotésisht t& informuara. Kjo
pérfshin njé proces arsimimi, ndarje té rrezigeve/
pérfitimeve, artikulimin e pagartésive né kujdesin
dhe rezultatet e DSD-sé dhe sigurimin e kohés
kur pacienti dhe familja té analizojné rreziget
dhe pérfitimet e secilit opsion. Qéllimi i t& gjithé
aktoréve té pérfshiré duhet té jeté individualizimi
dhe pérparésia e secilit pacient.

Ndihma pér vendime dhe mjetet mbéshtetése
(DAST) mund té pérmirésojné cilésiné e vendimit
duke rritur njohurité dhe mirékuptimin, duke
promovuar besimin né vendimet e marra dhe
duke zvogéluar keqardhjen pér kéto vendime.
Aktualisht éshté duke u zhvilluar njg¢ DAST i
bazuar né internet pér prindérit e té porsalindurve
ose fémijéve té vegjél me DSD (91).

Pérpjekjet e vazhdueshme pér komunikim efektiv
pérfshijné gjithashtu shikimin e DSD-ve si té
ngjashme né disa aspekte me situata té tjera
té ndérlikuara té kujdesit, duke lejuar késhtu
pérfshirien e mésimeve té nxjerra nga kérkimi
dhe pérpjekjet e vazhdueshme pér t& pérmirésuar
punén bashképunuese midis studiuesve, klinikéve
dhe grupeve té avokimit.
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Ashtu si me patologjit¢é e tjera kronike té
diagnostikuara gjaté viteve té& fémijérisé, kalimi
i individéve me DSD né kujdesin e té rriturve
nuk éshté ideal. Me pérjashtime té kufizuara,
personat me DSD nuk mund té pésojné, né
periudhé afatshkurtér, pasoja negative nga
respektimi i trajtimit t& dobét ose shmangies sé
ofruesve. Sidoqofté, njé shmangie e tillé e vé
personin né rrezik pér ndérlikime afatgjata si¢ jané
osteoporoza, malinjiteti gonadal dhe pérshtatja e
dobét psiko-sociale dhe psiko-seksuale. Sfidat e
tjera pér adoleshentét dhe té rriturit e rinj me DSD
pérfshijné ankthin né lidhje me marrédhéniet

< N
\ /

romantike dhe seksuale pér shkak té njé anatomie
gjenitale atipike, funksionin ose infertilitetin dhe
frika nga stigmatizimi. Megjithése adoleshentét
mund té jené té fjalépak pér sa i pérket kontaktit
té tyre me organizatat mbéshtetése té pacientéve,
pérfitimet e mundshme t& komunikimit me té
tierét, g& kané& pérvojé té pérbashkét, duhet
té rivendosen nése fillimisht refuzohen (16).
Udhézimi pér pérgatitien e adoleshentéve dhe té
rriturve t€ rinj me patologji kronike pér kalimin né
kujdesin adult, né pérgjithési (94) dhe posacérisht
né DSD (95), éshté né dispozicion.

Ry

Figura 1. Modelet e kujdesit té ekipit t&¢ DSD
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Figura 1. Modelet e kujdesit té ekipit t& DSD: a)
njé kontribut i pavarur njékohésisht i anétaréve té
ekipit nga dy ose mé shumé disiplina; b) anétarét e
ekipit punojné sé bashku, secilinga njé perspektivé
specifike e disiplinés, me pranimin gqé elementét e
njohurive dhe aftésive jané té pérbashkéta pér té
zgjidhur njé problem té pérbashkét; c) njé qasje
ndérdisiplinore sintetizon konceptet specifike
té disiplinés, duke krijuar modele té reja pér té
zgjidhur njé problem té pérbashkét me té gjitha
disiplinat gé jané bashkérisht pérgjegjése pér ¢do
géllim klinik.

Pasqgyrim i vendimeve né lidhje me seksin e rritjes.
Né pérputhje me té dhénat qé zotérojmé,
udhézimet e dhéna familieve pér seksin e
rrities duhet t& bazohen né njé masé té madhe
né identitetin gjinor adult mé t&€ mundshém dhe
potencialin pér funksionin psiko-seksual dhe
psiko-social adult, si¢ pérshkruhet né& tabelén
(tabela 2). Faktorét qé duhet t& merren parasysh
né kété vendim pérfshijné diagnozén specifike té
DSD, shkallén e virilizimit si tregues té ekspozimit
prenatal ndaj androgjenit, potencialin pér
funksionin seksual dhe fertilitet né moshén e rritur,
identitetin e mundshém gjinor (pér ato ¢rregullime
ku kjo éshté vértetuar né studimet afatgjata) dhe
sfondin socio-kulturor té& familjes dhe pritshmérité.
Ekspozimi prenatal ndaj androgjenit mund té
jeté vecanérisht njé pércaktues i réndésishém i
identitetit gjinor (93). Té gjithé kéta faktoré duhet
té vlerésohen te ¢do pacient, pavarésisht nga tipi
i DSD. Né fund té fundit, fémijét me ndryshime/
diferenca né zhvillimin e seksit do té& pércaktojné
identitetin e tyre gjinor me kalimin e kohés. Kjo
mbéshtet qasjen e véshtrimit dhe prities pér
rindértimin e organeve gjenitale kur diagnoza
éshté e pasigurt dhe té& dhénat e rezultatit nuk jané
té disponueshme. Pér disa DSD (p.sh. hiperplazia
kongjenitale kongjenitale [CAH] né njé individ
46, XX), identiteti gjinor éshté i parashikueshém
né ményré té arsyeshme dhe rezultati psiko-
social éshté pérgjithésisht pozitiv. Né kété rast,
informacioni mund t'i komunikohet familjes me
vetébesim dhe vendimet pér seksin e rritjes jané té
lehta. Sidoqofté, éshté e réndésishme té theksohet
se né njé pakicé pacientésh CAH 46, XX éshté
raportuar disfori gjinore, vecanérisht né ata me
virilizim té réndé dhe/ose ata né té cilét diagnoza
éshté vonuar. Né té kundért, pér pacientét me njé
nga format mé pak t& zakonshme té DSD 46, XY,
identiteti gjinor adult éshté i ndryshueshém dhe

i véshtiré pér t'u parashikuar. Né kéto raste, ne
diskutojmé konceptin e identitetit gjinor né zhvillim,
i cili pranon se identiteti gjinor i sé ardhmes nuk
éshté plotésisht i parashikueshém gjaté lindjes
dhe mund té evoluojé me rritien e fémijés. Ne
shpjegojmé se “ne thjesht nuk e dimé ende”, dhe
inkurajojmé prindérit ose kujdestarét gé t& marrin
njé rol mbéshtetés né pércaktimin e seksit, por té
mbeten mjaft fleksibél pér té lejuar gé fémija té
shfagé identitetin e tij gjinor ndérsa maturohet.

Figura 2. Anatomia e organeve gjenitale CAH gé
tregon 3 kriteret kryesore pér té vlerésuar shkallén
e virilizimit: (1) distanca midis bashkimit uretro-
vaginal dhe sipérfages perineale; (2) gjatésia e
tuberkulés gjenitale dhe disponueshméria e indeve
uretrale pér té ripértériré introitusin vaginal, dhe
(3) shkrirjen e palosjeve gjenitale t&€ matura me
raportin distanca ano-gjenitale né distancén ano-
klitorale. EG = Java e gestacionit; GT = tuberkuloz
gjenital.

Partitioning of the
uro-genital membrane
WG: 6-10
Bladder
Vagina
Bladder neck
Urethra -
Urethro-vaginal _
confluence
------------------------- Pelvic floor

Ano-clitoral d'manc‘e\’

Figura 2. Anatomia e organeve gjenitale CAH

Figura 3. Anatomia e organeve gjenitale CAH pas
riparimit kirurgjikal qé tregon lidhjen e vaginés me
perineum, introitusin mukozal, tuberkulén gjenitale
té zvogéluar dhe labité e modés.
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Figura 3. Anatomia e organeve gjenitale CAH

Figura 4. Aspekti Ventral i tuberkulés gjenitale
hypospadiake & tregon defektin trekéndésh
ventral, t& formuar nga ndarja proksimale e
korpusit spongioz. Indet e vendosura né kété
trekéndésh jané hipoplastiké dhe shpjegojné
lakimin ventral t& tuberkulés gjenitale.
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Figura 4. Aspekti Ventral i tuberkulés gjenitale hypospadiake
Koha e kirurgjisé

Operacionet jané rrallé t&€ nevojshme né periudhén
neonatale. Natyrisht, operacionet e kryera gjaté
njé kércénimi té menjéhershém pér shéndetin e
pacientit duhet té planifikohet sa mé& shpejt gé
mundet, dhe t'ju shpjegohet prindérve dhe fémijéve
nése ka njé moshé té pérshtatshme. Shembuijt
pérfshijné operacione pér krijimin e hapjes urinare
aty ku nuk ekziston né njé té porsalindur, ose
pér t& hequr indin malinj. Ndonjéheré ofrohen
operacione gjenetike kozmetike pér té lehtésuar
shqgetésimin e prindérve, por shgetésimet e
prindérve né vend té késaj, duhet té adresohet
direkt pérmes mbéshtetjies sé personelit dhe
kompetentéve té kujdesit té€ shéndetit mendor.
Duke siguruar kété kujdes pér prindérit, ekipet
tregojné respekt pér prindérit dhe fémijét e tyre

(38,81). Njé kombinim i sigurimit dhe edukimit do
té ndihmojé pér t& zvogéluar reagimet e hershme
negative té familjes ndaj gjendjes, duke i lejuar
ata té diskutojné me ndershméri shqetésimet dhe
pyetjet e tyre. Pérvojat nga ndérhyrjet kirurgjikale
demonstrojné:

1. Nga té dhénat e deritanishme nga burime té
ndryshme njé numérikonsiderueshémipacientéve
raportojné ulje té ndjesisé seksuale, disfunksionim
seksual ose dhimbje kronike pas interventeve né
organin gjenital, pérfshi operacionet (p.sh., “ruajtje
té nervave”) t& menduara nga mbéshtetésit e
tyre si me risk té& ulur (15,26,37,61,72,93-100).
Kirurgjia pér t& ndértuar nj¢ neovaginé mbart njé
rrezik t& neoplazisé (101-102). Meqgénése té gjitha
operacionet mbartin rrezik, dhe pér shkak se
ndjesia dhe funksioni seksual éshté thelbésor jo
vetém pér kénagésiné individuale té seksualitetit
por edhe aftésive té€ tij/saj pér formimin dhe
mbaijtien e marrédhénieve intime dhe lidhjet né
cift, preferohet qé pacientét t& vendosin veté se
cilat rrezige do té marrin.

2. Operacionet pér t&€ normalizuar pamjen e organit
gjenital mund t& démtojné mesazhin kryesor té
ekipit multidisiplinar pér prindérit se fémija éshté i
pakushtézuar, i pranueshém dhe i dashur (34-35).

3. Ekzistojné té dhéna té& géndrueshme dhe né
rritie q& fémijét gé rriten me anatomi seksuale
“té pagarté/ambigue” nuk kané asnjé risk mé té
madh pér probleme psiko-sociale sesa popullata
e pérgjithshme (23,26,61,103-109.110). Si pasojé,
mungon nevoja e demonstruar pér operacione té
hershme gjenitale kozmetike. Ndérhyrjet kané
pasur prirje t& bazohen né frikén pér “skenarét e
rasteve mé té kégija”’, dhe jo né demonstrimin e
nevojés mjekésore.

Ndihma ndaj prindérve rreth zgjedhjes sé
interventit kirurgjikal

Prindérit marrin sinjale nga pediatrét pér até qé
duhet té€ béjné. Gjéja mé e miré gé pediatrit mund
té béjné éshté té jené té qarté me prindérit (dhe
sipas moshé&s me pacientét) pér zgjedhjet né
dispozicion dhe provat né lidhje me rezultatet pér
secilin. Nése nuk ka nevojé urgjente pér kirurgji -
si¢c éshté rasti pér shumé operacione t& DSD-sé,
klinicistét mund té késhillojné mundésiné e pritjes
duke njohur familjen me té rritur qé kané jetuar
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pa ndérhyrje. Si rriedhojé, kur prindérit kékojné
operacion pér zvoglimin e Klitorit pér vajzén e
tyre t& vogél, njé urolog pediatér i prezanton
prindérve njé grup tjetér prindérish qé zgjodhén
kundér operacionit pér zvoglimin e Kklitorit té
foshnjés - dhe veté vajz&s (tani adoleshente).
Né kété ményré prindérit qé pérballen me kété
vendim do t& mésojné prej prindérve té tjeré se si
té menaxhojné sfidat psiko-sociale té rritjes sé njé
vajze me njé klitor t& dukshém.

o Njé pérparési e shtyrjes sé operacionit éshté
se ajo mban té hapur opsionet pér femra 46,XX
té virilizuara né rast se ato rezultojné t& kené
identitet gjinor mashkullor (i cili ndodh né 5% ose
mé shumé té individéve me CAH 46, XX) (97).
Ndérhyrja kirurgjikale gjithashtu lejon pacientéve
té marrin vendimet e tyre té informuara né lidhje
me operacionin.

e Njé disavantazh i shtyrjes sé& operacionit éshté
se ajo zvogélon té drejtén dhe pérgjegjésiné e
prindérve t€ marrin njé vendim té informuar pér
até gé ata gjykojné se éshté né interesin mé té
miré té fémijés. Shtyrja e kirurgjisé kérkon gé
prindérit té rrisin njé fémijé me organe gjenitale
atipike, té cilat mund té€ mos déshirojné ose té
jené té afta t& béjné. Pér mé tepér, né studimet
lidhur me kohén e operacionit gjenital, shumica
e femrave me CAH 46, XX dhe prindérit e tyre
parapélqgejné kirurgji né foshnjéri (98) ose té paktén
para pubertetit (98-100). Pér mé tepér, nga kéto
studime doli se véshtirésité gjaté adoleshencés
ishin mé té médha pér pacientét dhe prindérit kur
genitoplastia u krye voné. Sidoqofté, familjet duhet
té jené té vetédijshme gé& operacioni pérfundimtar
rindértues feméror e zvogélon mundésiné qé
fémija té keté njé falus funksional té njé madhésie
té pérshtatshme nése fémija vendos pér njé gjini
mashkullore. Jashtézakonisht rrallé pacientét me
virilizim Prader V, i cili ka njé penis thelbé&sisht
normal, éshté skenari mé kompleks, si¢ diskutohet
mé poshté. Vendimi pér kirurgji dhe kohén duhet
té merret pas njé diskutimi t& ploté me prindérit
ose kujdestarét e fémijés pér pérparésité dhe
disavantazhet e mundshme té operacionit té
hershém (95). Eshté e dobishme pér té strukturuar
bisedén rreth géllimeve t&€ méposhtme:

* Rindértimi i anatomisé atipike né& anatomi
normale (d.m.th. né anatomi femérore normale
pér shumicén e individéve me CAH)

* Ruajtja e funksionit seksusal dhe ndjesité erotike
* Ruajtja e fertilitetit kur Eshté e mundur
* Ulja e potencialit t& malinjitetit gonodal

 Sigurimi i pritieve reale pér pacientin, familjen
dhe kirurgun

Nése ndérhyrjakirurgjikale vlerésohet e nevojshme
né ¢cdo moment té jetés sé individit, vetém kirurgét
mé té afté dhe me pérvojé duhet té€ kryejné
procedurat e nevojshme rindértuese. Rezultati
funksional zakonisht duhet t& marré pérparési mbi
rezultatin kozmetik, késhtu qé duhet pasur kujdes
pér té ruajtur furnizimin neurovaskular té organeve
gjenitale. Planifikimi kirurgjikal duhet té pérfshijé
komunikim té garté me familjen pér té diskutuar
pritiet realiste. Pavarésisht nése prindérit ose
kujdestarét zgjedhin rindértimin e hershém ose té
vonuar, ata duhet té jené plotésisht té informuar
dhe té marrin pjesé aktive né vendim. Familja dhe
fémija kané nevojé pér mbéshtetje t€ shpeshté
psiko-sociale dhe mjekésore nga fémijéria deri né
moshén e rritur. Vendimet né lidhje me menaxhimin
kirurgjikal t&¢ gonadave, pérfshiré konsideratat e
potencialit malinje dhe pjellorisé, jané diskutuar
mé poshté.

DSD me identitet gjinor té parashikueshém né
ményré té arsyeshme - Pér disa nga ¢rregullimet
mé té zakonshme té zhvillimit t& seksit (DSD) té
shogéruara me organet gjenitale atipike, identiteti
gjinor éshté praktikisht i parashikueshém dhe
pozitivdhe vendimet e menaxhimit jané té thjeshta
(tabela 2). Kjo perfshin:

1. 46, XX hiperplazia surenale kongjenitale -
individé me hiperplazi adrenale kongenitale (CAH)
46,XX me forma virilizuese pérbéjné shumicén e
atyre me gjenitale atipike klinikisht t& réndésishme.

e Pércaktimi i seksit - Pér foshnjat me CAH 46,
XX dhe virilizim té lehté né té réndé (Prader | deri
IV) (figura 1A-B dhe figura 2), ne késhillojmé té
rriten si seks feméror. Péraférsisht 90 deri 95% e
pacientéve té tillé gé rriten si vajza nuk pésojné
disfori gjinore né moshén e rritur, me kusht qé
crregullimi té diagnostikohet né foshnjéri dhe
atyre u jepet trajtim standard me glukokortikoidé
(i cili frenon prodhimin e andogjenit endogjen)
(91,92,95,98-100,102-104). Roli i gjinisé femérore
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éshté gjithashtu né pérputhje me anatominé e
brendshme té individit, dhe fertiliteti mund té jeté
i mundur.

Konsiderata kirurgjikale - Pacientét me CAH
46, XX kané vaging, qafé té mitrés, mitér dhe
ovare normale, me sinus urogenital t& pérbashkét
dhe Klitoris t&¢ zmadhuar. Pér ata me virilizim
mesatar ose té réndé (Prader Ill deri né IV) dhe
té pércaktuar si seks femér, korrigjimi kirurgjikal
standard konsiston né sjellien e vaginés normale
né perineum, né riparimin e fistulén midis vaginés
dhe kanalit urogjenital té pérbashkét, dhe té
vendoset uretra brenda pozicionit t& saj normal
(95,108-111). Pér foshnjat me virilizim té réndé,
éshté e arsyeshme té merret né konsideraté
kirurgjia gjaté foshnjérisé (96). Sidoqofté, vendime
kirurgjikale té tilla duhet té afrohen me kujdes pasi
njé rezultat seksual plotésisht normal mund té
jeté jo i arritshém né shumicén e ambienteve dhe
hegja e indit erektil do té ishte problematik pér ata
fémijé q& mé voné ripércaktojné gjininé e tyre si
mashkull. Funksioni ka pérparési mbi kozmetikén,
gé shpesh nénkupton advokasi pér familjet dhe
pacientét qé pranojné té€ mbajmé njé klitoris qé
éshté mé i madh se mesatarja.

Digjenezia gonadale e pérzier (mozaicizmi 45,
X146, XY)

Seksi i rrities - Pér shumicén e individéve me
disgenezi gonadale mikse (mozaicizém 45, X /
46, XY), ne késhillojmé seks mashkullor té rritjes,
sepse infertiliteti ka mé& shumé mundési t&€ ndodhé
dhe madhésia e falusit tek té rriturit mund té jeté jo
e pérshtatshme nése falusi éshté mé pak sensitiv
ndaj stimulimit t& androgjenit (115,116).

Ndérsa pak informacione jané té disponueshme
né lidhje me rezultatin gjinor né disgjeneziné
gonadale té pérzier, seksi i rritjes &shté zakonisht
mashkull, pér shkak té& pranisé sé virilizimit t&
paktén modest, pranisé sé njé kromozomi Y dhe
ekspozimit né mitér ndaj niveleve mé té larta té
androgjenit.

Konsideratat kirurgjikale - Kirurgjia e
hipospadisé kryhet né moshén 6-15 muajshe.
Pacientét me DSD 45, X/46, XY mé shumé ka
té ngjaré té kérkojné trajtim para operacionit me
androgjené, pér té stimuluar rritien e penisit para
riparimit, né krahasim me foshnjat me hipospadi

dhe kariotip normal. Gonadi skrotal kérkon ndjekje
té kujdesshme sepse éshté displazik dhe ka risk
pér té zhvilluar tumor mé shpesh sesa njé test tipik
skrotal (118). Rekomandohet biopsi e testikujve
skrotale pas pubertetit pér té pérjashtuar praniné e
karcinomés in situ, njé gjendje premalinje. Shumé
késhillojné biopsiné e testikujve skrotale pér shkak
té rrezikut té rritur t& kancerit, veganérisht pas
pubertetit (115). Gonadi rebel higet pér shkak té
rrezikut t& tumorit dhe mungesés sé funksionimit
(119). Mbetjet mulleriane (hemi-uterus) higen
zakonisht né té njéjtén kohé me gonadén rebele
(figura 1).

Deficiti i 17-beta-HSD dhe 5-alfa reduktazés,
46, XY

e Seksi i rritjes - Pér individét me deficit té
17-beta-hidroksizteroid  dehidrogjenazés tip
3 (17-beta-HSD) (MIM 605573) ose 5-alfa
reduktaza e tipit 2 (MIM 607306), késhillohet seksi
mashkull i rritjes pér shumicén e pacientéve. Kéta
individé kané démtim té sintezés sé androgjenit,
por jané té afté t'i pérgjigien androgjeneve dhe
mund té virilizohen gjaté pubertetit endogjen ose
me trajtim androgjen. ldentiteti gjinor mashkullor
shihet né aférsisht 60% t& pacientéve 46, XY me
deficite 5-alfa reduktazés (ose mé i larté nése
gonadet jané té paprekura) dhe né té paktén 50%
e atyre me deficit té 17-beta-HSD. Késhtu, éshté
e arsyeshme qé shumica e kétyre pacientéve té
rriten si meshkuj. Teknika moderne diagnostike
molekulare lejojné njé diagnozé té hershme dhe
té sakté té kétyre defekteve enzimatike. Burrat
me deficit t& 5-alfa reduktaza tipi 2 shpesh kané
probleme me fertilitetin. Né té kaluarén, pacientét
me kéto DSD shpesh i nénshtroheshin njé
operacioni t&€ hershém té feminizimit (pérfshiré
gonadektominé) dhe rriteshin né rolin gjinor
feméror. Kjo qasje éshté pérdorur pér shkak se
ato dukeshin fenotipikisht mé afér si femér dhe
kirurgjia feminizuese konsiderohej mé pak e
ndérlikuar sesa rindértimi kirurgjik i anatomisé
mashkullore. Serité e rasteve dhe studime té
tiera sugjerojné se gjinia femérore e rrities né
kéta fémijé éshté shpesh problematike (108,111),
mbase si rezultat i ekspozimit androgjenik fetal
tipik mashkullor dhe virilizimi né pubertet (né ato
me teste t& padémtuara), dhe se identiteti gjinor
evoluon nga femér né mashkull né shumé individé,
sidomos rreth pubertetit (120).
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Konsideratat kirurgjikale - Sapo té vértetohet
diagnoza e njé prej kétyre tipeve t&€ DSD-ve,
fillohen androgjenet pér té stimuluar rritien e
penisit, para se t& vazhdojmé& me rindértimin
kirurgjik t& hipospadive, i cili zakonisht kryhet midis
moshés 6 dhe 15 muajsh. Né pacientét me teste
té pazbritura duhet té€ béhet orkiopeksi pér té lejuar
veté-ekzaminimin e testikujve. Rreziku i kancerit
té testikullit duket se &shté i ngjashém me até té
pacientéve me kriptorkidizém. Né disa pacienté
ku individi ka identitet gjinor feméror, rindértimi
kirurgjikal duhet t&€ marré parasysh pérfitimin e
gonadektomisé pér té parandaluar virilizimin né
pubertet (122). Nése identiteti gjinor éshté fluid
ose i pagéndrueshém me seksin e rritjes, mund
té pérdoret njé agonist i gonadotropinave hormon-
clirues (GnRH) pér té parandaluar virilizimin né
pubertet, derisa té konfirmohet identiteti gjinor dhe
pacienti t&€ marré njé vendim té informuar né lidhje
me operacionin dhe terapiné hormonale.

DSD ovotestikular

Individét me ¢rregullim té zhvillimit t& seksit DSD
ovotestikular; i njohur mé paré si hermafroditizém “i
vérteté” kérkojné vendime komplekse menaxhimi.
Kjo éshté njé¢ formé jashtézakonisht e rrallé e
DSD né té cilén bashkéjetojné si indet gonadale
mashkull ashtu edhe femér (testis, vezore ose
ovotestis) si edhe strukturat e brendshme dhe té
jashtme mashkullore dhe femérore. Testet shpesh
gjenden né anén e djathté dhe mund té jené
inguinale ose skrotale. Ovaret mé shpesh gjenden
né anén e majté, dhe ovotestet mund té€ ndodhin
né secilén ané. Diagnoza kérkon biopsi kirurgjikale
té indit gonadal pér konfirmim patologjik t& indit
folikular ovarian dhe tubular testikular.

Konsideratat kirurgjikale - Vendimet kirurgjikale
pér pacientét me DSD ovotesticular mbeten
komplekse (119,127,128).  Fertiliteti &shté i
rrallé, pjesérisht pér shkak té kontaktit t&€ aférm
té organeve gjenitale t& brendshme mashkullore
dhe femérore, gjé qé& véshtiréson ndarjen e
strukturave duktale. Risku pér tumore gonadale
i indit testikular disgjenik duket se é&shté i ulét,
aférsisht 2.6% (1, 130). Nése seksi i rritjes
caktohet mashkull, kirurgjia pérfshin hegjen e indit
té vezores dhe mbaijtjen e indit testikular, si dhe
genitoplastiké mashkulluese. Né& té kundért, pér
ata qé caktuan njé gjini femér té rritjes, higet indi
testikular. Mund té mos keté njé ndarje té qarté

té indit ovarian nga ai testikular né njé ovotest
dhe rrijedhimisht, gonadektomia mund té jeté e
nevojshme pér t& parandaluar mos zhvillimin e
karakteristikave seksuale dytésore diskordante
né pubertet.

CAH 46, XX, Prader V - Rrallg, njé fémijé me
hiperplazi kongenitale té veshkave (CAH)
46,XX prezantohet me organ gjenital t& jashtém
né thelb normal (uretér penile e ploté [Prader
V]). Historikisht, né té tilla raste, fémija shpesh
identifikohej si mashkull né lindje dhe DSD nuk
diagnostikohejderi né fémijériné e voné. Sidoqofté,
me futjen e depistimit neonatal, shumica e rasteve
identifikohen menjéheré pas lindjes.

e Seksi i rrities - Nése diagnoza e CAH
me organe gjenitale Prader V é&shté béré né
periudhén neonatale, shumé mjeké késhillojné
seks té rritjes feméror pér shkak t&€ mundésisé sé
larté té identitetit gjinor feméror dhe potencialit pér
funksionin ovarian normal dhe fertilitetin né moshén
adulte (131). Nga ana tjetér, rindértimi kirurgjikal
i anatomisé femérore mund té jeté teknikisht i
véshtiré, dhe ka disa raporte qé dokumentojné
rezultate té€ suksesshme né pacientét e rritur
si meshkuj (107,132,133). Prandaj, éshté e
arsyeshme gé familjet t€ konsiderojné njé seks
té rrites mashkull. Jo rrallé, kéta individé mé
voné mund té veté-identifikohen si femra dhe té
zgjedhin té béjné njé operacion feméror, i cili Eshté
i pakthyeshém. Pér individét me kété fenotip,
éshté thelbésore qé té pérfshihet familja né njé
diskutim té ploté té opsioneve, pérfshiré kufizimet
e njohurive né lidhje me rezultatet psiko-seksuale,
né ményré gé ata té mund t& marrin njé vendim té
informuar [104].

Konsideratat kirurgjikale - Pér pacientét té
cilét jané rritur si femra ose pér ata gé mé voné
identifikohen si femra, rikonstruksioni kirurgjikal
mund té kryhet pér té pérafruar organet gjenitale
femérore dhe pér té sjellé vaginén né perineum.
Kéta pacienté zakonisht kané njé inserim té larté
té vaginés afér qafés sé vezikés urinare. Ndarja e
kanalit urogjenital t& pérbashkét duhet té provohet
vetém nga njé kirurg me pérvojé dhe zakonisht
kérkon njé qasje posterioze. Mund té kérkohet
kolostomi devijuese e pérkohshme dhe njé gasje
abdominale perineale e kombinuar. Pacientét me
CAH 46, XX DSD dhe virilizim té réndé (Prader
IV ose V) té cilét jané rritur si meshkuj mund ti
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nénshtrohen “riparimit t& hipospadisé&” né foshnjéri.
Nése fémija pranon identitet gjinor mashkullor, ai
né fund té fundit do t& kérkojé njé histerektomi dhe
hegjen e gonadave té brendshme (vezoret).

46, XY me anomali gjenitale té rénda

Seksi i rritjes — individét me anomalité gjenitale té
46, XY me eksstrofi t& kloakale (fig. 3), mikropenis
ose agjenezi té penisit nuk shogérohen me
crregullim t& hormoneve seksuale. Funksionimi i
testikulave dhe potenciali i fertilitetit mashkullore
jané normale, megjithése pacientét kérkojné
ndihmén e teknikave riprodhuese. Né pérputhje
me rrethanat, praktika éshté qé kéta individé té
rriten si meshkuj, pavarésisht sfidave teknike té
rindértimit té falusit.

Nése éshté menduar njé pércaktim gjinor femér,
éshté thelbésore qé prindérit té kuptojné se éshté
e véshtiré té parashikosh identitetin gjinor dhe se
operacioni feminizues éshté i pakthyeshém. Pér
kéta pacienté, duhet té tregohemi té kujdesshém
té vonojmé operacionin derisa té konfirmohet
identiteti gjinor dhe pacienti t&¢ marré pjesé né
vendime rreth operacionit. Individét 46, XX me
eksstrofi kloakale duhet té rriten si femra dhe té
ofrohet kirurgji rindértuese, sipas rastit.

Konsideratat kirurgjikale - Pér pacientét
me eksstrofi t& kloakut, rindértimi kirurgjikal
shpesh kérkon kolostomi té€ pérkohshme ose té
pérhershme. Kéta pacienté shpesh kané anomali
shogéruese si¢c éshté palca kurrizore e lidhur.
Anomalité renale té tilla si veshké unike ose e
bllokuar jané t& zakonshme, si dhe anomalité
muleriane si¢ éshté dublikimi i vaginés. Tek
meshkuijt, rindértimi kirurgjikal mund té pérfshijé
falloplastiké, né varési té shkallés sé& atipisé
sé penisit, e cila mund té shkojé nga hipospadi
deri né njé penis té ndaré. Pacientéve 46,XY me
agjenezi penile mund tju ofrohet rindértimi falik.
Rezultatet afatshkurtra kané gqené premtuese pér
faloplastikén e kryer né periudhén neonatale ose
fémijériné e hershme [138].

Pacientét zakonisht mund té kérkojné rindértim
té métejshém falik pas pubertetit pér té krijuar njé
phallus me madhésisé adulte pér kozmetiké.

Monitorimi

Kujdesi afatgjaté i fémijéve té lindur me DSD
kérkon vémendje si pér problemet psiko-seksuale
ashtu edhe ato mjekésore. Tranzicioni né kujdesin
pér té& rriturit né€ moshén e duhur éshté shpesh
problematik, prandaj njé program i koordinuar
pér njé tranzicion té tillé éshté i réndésishém, sic
éshté né sémundjet e tjera kronike (140).

Si pér fémijén ashtu edhe pér prindérit, ndjekja
afatgjaté me punonjésit e shéndetit mendor
me ekspertizé té€ vecanté né kété fushé éshté
e réndésishme (142). Késhillimi duhet té jeté i
shuméanshém dhe té zhvillohet prej lindjes, diku
pas moshés dy vjeg, né hyrje né shkollé, para dhe
gjaté ndryshimeve pubertale, dhe té paktén ¢do
vit gjaté adoleshencés (141). Késhillimi duhet té
jeté i hollésishém dhe i singerté. Zhvillimi pubertal,
gjasat (ose jo) pér menstruacione dhe fertilitet,
dhe funksioni seksual duhet té diskutohen. Gijinia
psikologjike duhet té& monitorohet nga profesionisté
té afté gjaté fémijérisé, adoleshencés dhe moshés
adulte, né ményré qé nése identiteti gjinor i
pacientit nuk é&shté né pérputhje me seksin e
rritjes, pacienti mund t& marré mbéshtetje té ploté
psikologjike, mjekésore dhe kirurgjikale (126).

Shqgetésimet mjekésore - Shqgetésimet e
vazhdueshme mijekésore tek fémijét me DSD
pérfshijné potencialin e malinjitetit né indet
gonadale, efektet e niveleve t&€ démtuar té
ekspozimit t& steroideve seksuale dhe uljes
sé densitetit mineral t& kockave. Disa DSD
shogérohen me risk t& ndryshém pér malinjitet
gonadal. Pé&r mé tepér, individét me kromozome
XY dhe dysgenezi gonadale té shkaktuar nga
mutacionet e tumorit Eilms 1 (ET1) mund té kené
sindromén Denys-Drash, e cila pérfshin s€émundje
renale progresive dhe tumorin Eilms.

Gonadet - Indi gonadal i foshnjave me DSD mund
té kérkojé menaxhim specifik pér té ulur riskun e
ndérlikimeve afatgjata si kanceri, torsioni dhe
infertiliteti.

Sindroma e pandjeshmérisé sé pjesshme
androgjenike (PAIS) - Pér ata té rritur si meshkuj,
risku pér tumore gonadale éshté minimale deri
né pubertetin e voné (146,147). Orkiopeksia
bilaterale kryhet gjaté foshnjérisé pér té sjellé
testet né skrotum, ku ato mund té monitorohen
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pér tumor népérmjet ekzaminimi fizik dhe
ekografisé nése éshté e nevojshme; monitorimi
zakonisht b&het né ményré vjetore (104). Kur
éshté zgjedhur pércaktimi femér, gonadektomia
mund té kryhet né kohén e genitoplastikés
femérore. Pas pubertetit, risku i tumoreve éshté i
larté pér gonadet abdominale (aférsisht 50%) dhe
i ndérmjetém pér gonadet skrotale (rreziku éshté
i pércaktuar dobét, por ndoshta mé pak se 30%)

(1).

Hiperplazia adrenale kongjenitale XY 46, (CAH)
- Pér kéta individé ekziston njé risk i larté i zhvillimit
té tumoreve té€ mbetjeve adrenale né teste,
prevalenca e té cilave rritet me moshén dhe nga
kontrolli jo i miré i CAH primare. Histopatologjikisht
mund té ngjajné me tumoret e qelizave Leydig.
Shumica e informacionit né lidhje me kété
shogérim vjen nga individé 46, XY me deficit té
21-hidroksilazés (gé kané organe gjenitale tipike)
[148]. Sidogofté, ka té ngjaré gé pacientét me
forma té tjera t&€ CAH DSD 46,XY (p.sh. deficitii 17
alfa-hidroksilazés, deficiti i 3-beta-hidroksizteroid
dehidrogjenazés tip 2) gjithashtu mund té keté
njé risk té rritur pér tumore testikulare t& mbetjeve
adrenale(149-151). Kéta pacienté duhet té kené
monitorim né ményré té rregullt té testikujve, si¢
pérshkruhet mé poshté.

Monitorimi - Ekografia abdominale ose imazheri
me rezonancé magnetike té rregullta duhet té
kryhet né té gjithé pacientét me DSD & kané
teste abdominale dhe palpacioni testikular duhet
té kryhet tek ata me teste skrotale. Fémijét me
PAIS, familjet e té ciléve vendosin té Iéné gonadet
skrotale gjaté pubertetit, duhet t& monitorohen
rregullisht me ultrasonografi dhe ekzaminim fizik.

Steroidet seksuale - Duhet t& merren parasysh
pasojat afatgjata té deficiteve té& steroideve
seksuale ose mungesa e ndjeshmérisé sé
organeve terminale ndaj steroideve seksuale
mbi densitetin mineral t& kockave dhe lipideve.
Densiteti mineral i kockave, rritja dhe zhvillimi fizik
mund té ndikohen negativisht nga sekretimi i ulét
i steroideve seksuale gjaté pubertetit. Trajtimi me
glukokortikoidé mund té ndikojé negativisht né
densitetin e kockave dhe gjatésiné e té rriturit me
CAH. Gjatésia dhe pesha duhet t& monitorohen
rregullisht, densiteti mineral i kockave duhet té
matet né pubertet dhe pastaj ¢do dy vjet né varési
té normalitetit t& t& dhénave.

Céshtjet etike, juridike dhe kulturore

Asnjé fushé e endokrinologjisé pediatrike nuk
shkakton mé& shumé polemika sesa menaxhimi
i kushteve me DSD @& ndikojné né zhvillimin
riprodhues. Me disa ndryshime, udhézimet nga
klinikét dhe etikistét jané pérgendruar né parime
dhe procese gé&€ synojné nxitien e mirégenies sé
pérgjithshme té fémijés dhe té rriturve t& ardhshém
nga: (1) minimizimi i rrezikut fizik dhe psiko-social;
(2) ruajtja e potencialit pér pjellori; (3) duke mbrojtur
té drejtat e individit pér t& marré pjesé né vendime
gé do té ndikojné tek ta tani ose mé voné; (4)
duke Iéné opsione té hapura pér t& ardhmen duke
shmangur trajtime té pakthyeshme qé& nuk jané
domosdoshmérisht mjekésore, deri sa individi té keté
aftésiné pér t'u pajtuar; (5) ofrimi i mbéshtetjes psiko-
sociale; (6) mbéshtetja né zhvillimin e shéndetshém
té identitetit seksual dhe gjinor té individit; (7) duke
pérdorur njé qasje t& pérbashkét vendim marrjeje
qé respekton déshirat dhe besimet e individit dhe
prindérve; (8) respektimi i marrédhénieve familjare
dhe prindér-fémijé, dhe (9) sigurimi i pacientéve me
informacione té plota mjekésore té pérshtatshme
pér moshén, fazén e zhvillimit dhe aftésité njohésé
(103,104,105). Ndérsa secili prej kétyre parimeve
éshté i réndésishém, gjetja e ekuilibrit t& duhur mes
tyre béhet sfiduese né mjedisin klinik. Pér shembull,
respektimi i déshirave té& prindérve pér kirurgji té
hershme gjenitale mund té& ndikojé né té drejtén e
fémijés pér té marré pjesé né vendimmarrje dhe
mund té zvogéloj¢ mundésité e fémijés pér té
ardhmen.

Megjithése té& drejtat themelore té njeriut
pérgjithésisht konsiderohen universale, pavarésisht
nga raca, gjinia, kombésia, feja ose faktoré té
tjeré, interpretimi i kétyre té drejtave éshté formuar
nga konteksti kulturor dhe socio-ekonomik, duke
kontribuar né njé kompleksitet edhe mé t& madh né
kornizat etike dhe ligjore né lidhje me kujdesin. Njé
vlerésim i zbatimit t& parimeve etike té zhvilluara
né mjediset peréndimore do té ishte i dobishém né
mjediset e tjera kulturore.

Disiplinat e etikés dhe ligjit jané dinamike, dhe njé
zhvillim i vazhdueshém pritet pasi individét brenda
dhe né té gjithé fushat adresojné njé lufté té miréfillté
né lidhje me kujdesin e duhur pér fémijét dhe familjet
gé jetojné me kéto kushte. Mjekét qé punojné me
kéto familje duhet té jené té vetédijshém se prirjet
né vitet e fundit jané té orientuara drejté ligjit dhe té
drejtave té njeriut.
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15. GRUPET MBESHTETESE,
SHOQATAT KOMBETARE DHE
NDERKOMBETARE DHE ADRESAT
NE INTERNET

Individét me DSD dhe familjet e tyre pérfitojné
nga mbéshtetja e grupeve specifike t& DSD dhe
pjesémarrja né to duhet té inkurajohet (104).

Websites né vazhdim kané gené mjaft t& dobishém
pér pacientét dhe familjet e tyre; shumé prej tyre
pérfshijné materiale edukative pér pacientét:

eDSD clinics at Children’s Hospitals

eToronto Hospital for Sick Children: Patient
information on sex development

oCARES Foundation: Information and support
about congenital adrenal hyperplasia (CAH)

eAccord Alliance (formerly knoén as the Intersex
Society of North America)

eDSD guidelines: A handbook for parents and
clinical guidelines for providers, published by the
Accord Alliance

eThe Magic Foundation

Né Shqipéri: Shérbimi Ligjor Falas Tirané
(TLAS): www.tlas.org.al

16. PERMBLEDHJE DHE
REKOMANDIME

e Individét e lindur me mospérputhje midis
organeve gjenitale té jashtme dhe seksit gonadal
dhe kromozomal, klasifikohen si c¢rregullim i
zhvillimit t& seksit (DSD). Disa DSD shfagen
me njé pamje gjenitale atipike, e cila nuk lejon
deklarimin e shpejté té gjinisé né lindje/pas lindjes.
Kjo paraqitie mé paré éshté emértuar “organe
gjenitale té paqarta”.

e Vlerésimi i foshnjave me organet gjenitale
atipike duhet t& béhet sa mé shpejt gé mundet.
Kjo pasi hiperplazia surenale kongjenitale (CAH),
e cila éshté edhe shkaku mé i zakonshém i DSD,
mund té jeté jeté-kércénuese. Gijithashtu, njé
DSD perceptohet si shgetésuese nga shumica
e familjeve dhe kérkon késhillim profesional té
menjéhershém dhe mbéshtetje psiko-sociale.

e Né ekzaminimin fizik, tiparet klinike kryesore
té foshnjeve me DSD mund té& pérfshijng;
kriptorkidiz€m bilateral (teste té papalpueshme né
té dyja anét) (fig. 2), mikrofalus, hipospadi skrotale
ose perineale (fig. 3), klitoromegali (fig. 5A-B),
fuzion labial posterior (fig. 6), ose njé gonade té
palpueshme ose gonade né palat labioskrotale

(fig. 7).

e Ekzaminimet laboratorike fillestare duhet
té pérfshijé matjen e 17-hidroksiprogesteronit
(17-OHP) si depistim fillestar pér mundésiné e
CAH pér shkak té deficitit t& 21-hidroksilazés
dhe Kkariotipin e pérshpejtuar ose njé
metodé tjetér pér té& vlerésuar me shpejtési
pérshtatjen  kromozom-seks. Elektrolitet
serike duhet té€ maten ¢do 24 deri né 48 oré
pér t& monitoruar mundésiné e humbjes sé
kripés pér shkak té insuficencés surenale,
e cila mund té& ¢ojé né njé krizé surenale
kércénuese pér jetén. Pér shkak se humbja
e kripés shoqgérohet gjithashtu me disa
tipe CAH mé pak té& zakonshme, duhet
gé kéto c¢rregullime té vlerésohen duke
matur  dehidroepiandrosteronin  (DHEA),
17-hidroksipregnenolon, 11-deoksikortizol,
kortizolin dhe hormonin adrenokortikotropik
(ACTH) (tabela 5), vecanérisht né ¢do foshnjé
me té dhéna té humbjes sé kripés.
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e Duhet té kryhet ultrasonografi pelvike dhe
abdominale pér t& pércaktuar nése gonadet,
uterusi dhe vagina jané t& pranishme, dhe
ndonjéheré mund té identifikojné hiperplaziné
surenale kur éshté e pranishme.

e Rezultatet e ekzaminimit dhe provat laboratorike
fillestare mund té€ ndihmojné né klasifikimin e
foshnjés né njé nga tre kategorité e DSD: DSD
XX, DSD XY, ose DSD me kromozom seksual.

e Menaxhimi i kétyre foshnjave, i cili éshté shpesh
i réndésishém dhe i diskutueshém né mungesé
té udhézimeve té& miré pércaktuara, kérkon
njé ekip multidisiplinar pérfshiré specialisté si
endokrinolog pediatér, gjenetist, kirurg pediatér /

e Referimi né njé gendér té specializuar pér fémijé
me DSD inkurajohet fugimisht.

e Individéve me DSD dhe familjet e tyre duhet t'u
ofrohet mbéshtetje afatgjaté pér t& ndihmuar né
rregullimin psiko-seksual dhe psiko-social, si dhe
né vendimmarrje. Kéto rregullime dhe vendime
ndryshojné ndérsa fémija piqget.

17. FJALOR TERMINOLOGJIK

Pérté pérshkruarkarakteristikate DSD-sé pérdoret
njé fjalor i cili mund té jeté konfuz dhe ndonjéheré
pérdoret né ményré jo t& qéndrueshme (tabela 1).

urolog, psikolog, psikiatér dhe punonjés social.

Tabela 1. Fjalori i termave pér ¢rregullimet e zhvillimit té seksit (DSD)

Termi

Pérkufizimi

Genitalia ambigue

Organe gjenitale té jashtme qé& nuk kané pamije tipike mashkullore ose femérore
(pérdoret termi "organ gjenital atipik").

sensibilizimit androgjen

Androgen Njé hormon steroid natyral ose sintetik qé ka aktivitet "tip mashkullor" (d.m.th.,
aktivizon receptorin androgjen).
Sindroma e mos | Njé gjendje né té cilén njé mutacion né receptorin e androgjenit shkakton ulje té

pérgjegjshmérisé sé indeve té synuara tek androgjenet.

Organet gjenitale atipike

Referojuni hyrjes né organet gjenitale t& pagarta, mé lart.

Kiremizém Njé gjendje né té cilén njé individ ka geliza me gjenome té dallueshme si rezultat
i shkrirjes sé& 2 zigotéve. Nj&¢ DSD mund té& ndodhé& nése kimerizmi rezulton né
praniné e njé kromozomi Y né disa qeliza, por jo né té tjera.

Korda Lakimi ventral i phallusit.

Klitoromegali

Njé gjatési / gjerési klitorale qé é&shté =2 devijime standarde mé i madh madhe
se mesatarja pér moshén.

Hiperplazia
mbiveshkore

kongjenitale

Njé grup gjendjesh kongjenitale qé prishin njé nga hapat e shumté né sintezén e
kortizolit nga kolesteroli.

Kriptorkizém

Mosarritja e zbritjes sé testikujve plotésisht né skrotum.

Diferenca né zhvillimin e
seksit

Referojuni hyrjes né DSD, mé poshté.

Crregullimi i zhvillimit té
seksit (DSD)

Pérkufizuar né deklaratén e konsensusit té vitit 2006 si "gjéndje kongjenitale né
té cilat zhvillimi i seksit kromozomal, gonadal ose anatomik &shté atipik". Fjala
"ndryshim" nganjéheré zé&vendésohet pér "grregullim". Mbiemri "seksual"
ndonjéheré pérdoret né vend té "seksit", por mund té jeté konfuz, sepse mund t'i
referohet ose seksit biologjik ose aktit t& seksit.

Disgjenezé gonadale

Déshtimi i njé gonade té zhvillohet si¢ duhet.

Dizgenezé
ploté

gonadale e

Dizogjeneza gonadale rezulton né humbje té ploté té funksionit gonadal. Tek
individét XY, ndonjéheré quhet sindromi Séyer.
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Dizgenezi gonadale | Njé situaté né té cilén 2 gonadet tregojné shkallé t&€ ndryshme té dysgenezie,

mikse p.sh., njé gonad normal ose/me nje dysgenezé te lehté né té djathté dhe njé
shtresé gonadale né té majté. Termi éshté pérdorur ndonjéheré né ményré
sinonime me njé kariotip 45, X / 46, XY, por termi i referohet si duhet gonadave
sesa kromozomeve seksuale, dhe kariotipi 45, X / 46, XY shogérohet me njé
gamé mé té gjeré té fenotipeve gonadale.

Dizogjenezi gonadale e | Dizogjeneza gonadale rezulton né humbje té pjesshme por jo té ploté té

pjesshme funksionit gonadal.

Hermafrodit

Njé term qgé pérdoret pér individé qé kané gonadé mashkull dhe femér.

Hipospadi

Pozicioni i meatus uretral né njé vend tjetér pérve¢c majés sé penisit né glans.

Interseks

Duke pasur njé pamje gjenitale atipike. Disa rezervojné "interseksin" si njé term
pér identitetin shoqéror, por té tjerét nuk e béjné kété dallim. Termi éshté
pércmuar nga disa.

Paragqitje labioskrotale

Strukturat primitive qé duken si labia majora, skrotum, ose njé strukturé e

ndérmjetme.
Mikropenis Njé penis me njé gjatési t& shtriré gqé éshté =2 devijime standarde mé té
shkurtér se mesatarja pér moshén.
Ovotestis Njé gonad qé ka si pérbérés ind testikuloz ashtu edhe ovarian.
Falus, organ seksual | Njé term i pérgjithshém pér strukturén gé rrjedh nga fallusi primitiv. Kjo mund té
mashkullor jeté njé penis, klitoris, ose njé strukturé e ndérmjetme.
Fenotip Né kontekstin e DSD-ve, shpesh pérdoret pér tju referuar shfagjes sé& organit

gjenital té jashtém.

Pseudohermafrodit

Njé term qé& pérdoret pér individé qé kané pamje gjenitale atipike, por nuk kané
gonada mashkullore dhe femérore.

Mosaicizém

Njé gjendje né té cilén komplementi gjenetik i disa gelizave né trup ndryshon nga
ai i gelizave té tjera qé té gjitha rrjedhin nga njé zigoté e vetme (né té kundért, i
referohen kimerizmit mé lart). Ndodh njé DSD dhe organet gjenitale té paqarta
mund té rezultojné nése kromozomi Y éshté prekur.

Kromozom seksual DSD

Ky néntip i DSD pércaktohet nga prania e njé¢ komplementi kromozom seksi
pérveg¢ XX ose XY. Ai pérfshin gjendje me mozaicizém ose kimeriz€m gé prekin
kromozomin Y, i cili mund ose nuk mund té rezultojé né organet gjenitale
atipike. Termi éshté pérdorur ndonjéheré pér té pérfshiré kariotipe gé nuk
rezultojné né organet gjenitale atipike, té tilla 45, X (sindromi Turner).

Gonade displazike

Njé dysgenezé gonadale e ashpér gé& nuk mund té identifikohet si njé testis
ose vezore né paragitjieme.

Sindroma Séyer

Diagnoza e dysgenezés sé& ploté e gonadalés né njé individ XY.

Sindromi i regresionit | Njé gjendje né té cilén testet mungojné, por organet gjenitale t& jashtme kané

testikular njé pamje tipike mashkullore, gé tregon se funksioni i testikulit ishte i paprekur
gjaté diferencimit gjenital né gestacionin e hershém. Kjo njihet gjithashtu si
anorkia kongjenitale, ose sindromi i zhdukjes sé testisit.

Virilizim Shfaqgja e tipareve karakteristike mashkullore. Kur i referohen organit gjenital té

jashtém (i quajtur gjithashtu "androgjenizim" ose "maskulinizim"), kéto
karakteristika pérfshijné rritjen e fallusit, shkrirjen e palosjeve labioskrotale dhe
pozicionimin e mishit uretral né majé té gypit. Kur u referohen ndryshimeve né
pubertet ose né moshén e rritur, kéto karakteristika pérfshijné rritjen terminale té
gimeve né fytyré dhe gjoks, thellimin e zé&rit dhe rritien e muskulaturés.
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REZOLUTA E PARLAMENTIT
EUROPIAN E DATES 14 SHKURT
2019 (2018/2878(RSP) PER

TE DREJTAT E PERSONAVE
INTERSEKS.

(duke pasur parasysh traktatet dhe konventa
ndérkombétare ...)

A. meqgenése individét interseks lindin me
karakteristika fizike té& seksit gé nuk i pérshtaten
normave mjekésore apo shoqérore pér trupat
femra apo meshkuj dhe kéto ndryshime né vecorité
e seksit mund té shfagen né karakteristikat
parésore (si organet gjenitale té brendshme
dhe té jashtme dhe struktura kromozomale dhe
hormonale) dhe/ose karakteristikat dytésore (té
tilla si masa e muskujve, shpérndarja e gimeve
dhe shtati);

B. meqgenése individét interseks jané té ekspozuar
ndaj rasteve té shumta té€ dhunés dhe diskriminimit
né Bashkimin Evropian dhe kéto shkelje té té
drejtave té njeriut mbeten gjerésisht té€ panjohura
pér publikun e gjeré dhe politikEbérésit;

C. megenése kané pérhapje shumétégjeré
rastet e ndérhyrjeve kirurgjikale dhe trajtimeve
mjekésore té kryera pér foshnjat interseks, edhe
pse né shumicén e rasteve kéto trajtime nuk
jané té nevojshme nga ana mjekésore; ndérsa
ndérhyrjet kirurgjikale kozmetike dhe operacionet
urgjente mund té propozohen si njé paketé&, duke i
pérjashtuar prindérit dhe njerézit interseksté kené
informacion té ploté mbi ndikimin e gdondérhyrjeje.

D. megenése ndérhyrjet kirurgjikale dhe trajtimet
mjekésore & kryhen ndaj fémijéve interseks
pa pélgimin e tyre paraprak, personal, t& ploté
dhe t& miréinformuar; ndérkohé gé& gjymtimi i
organeve gjenitale interseks mund té keté pasoja
té pérhershme, té tilla si trauma psikologjike dhe
démtime fizike;

E. meqgenése individét interseks dhe fémijét
interseks gé i pérkasin grupeve té tjera té pakicave
dhe té margjinalizuara, jané t& margjinalizuara dhe
té pérjashtuara mé tej nga shoqéria dhe jané nén
rrezikun e dhunés dhe diskriminimit, pér shkak té
identiteteve té tyre t& ndérthurura;

F. megenése né pjesén mé té& madhe té Shteteve
Anétare ndérhyrja kirurgjikale mund té kryhet né
njé fémijé interseks ose njé individ interseks me
aftési té kufizuara me pélgimin e kujdestarit té tyre
ligjor, pavarésisht nga aftésia e personit interseks
gé té vendosé pér veten e tij;

G. megenése né shumé raste prindérit dhe/ose
kujdestarét ligjoré jané nén presion t€ madh pér
té marré vendime pa u informuar plotésisht pér
pasojat e pérhershme pér fémijén e tyre;

H. megenése shumé njeréz interseks nuk kané
gasje té ploté né té dhénat e tyre mjekésore dhe
pér kété arsye nuk e diné se ata jané interseks ose
nuk jané té vetédijshém pér trajtimet mjekésore
gé i jané nénshtruar;

. megenése variacionet e interseksit vazhdojné
té klasifikohen si sémundje, si né Klasifikimin
Ndérkombétar t& Sémundjeve té Organizatés
Botérore t&€ Shéndetésisé (ICD), né mungesé
té provave gqé mbéshtesin suksesin afatgjaté té
trajtimeve;

J. megenése disa njeréz interseks nuk do té
identifikohen me gjininé e caktuar mjekésore né
lindje; ndérsa njohja ligjore gjinore e bazuar né
té drejtén pér té vendosur veté éshté e mundur
vetém né gjashté Shtete Anétare; ndérkohé qé
shumé Shtete Anétare ende kérkojné sterilizimin
pér njohjen ligjore té gjinisé;

K. meqenése legjislacioni kundér diskriminimit
né nivelin e BE-sé&, dhe né shumicén e Shteteve
Anétare, nuk pérfshin diskriminimin e bazuar né
karakteristikat e seksit, qofté si njé kategori e
vecganté ose interpretuar sinjé formé e diskriminimit
né bazé té seksit;
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L. meqgenése shumé fémijé interseks pérballen
me shkelje té té drejtave té njeriut dhe gjymtimit
té organeve gjenitale né BE kur i nénshtrohen
trajtimeve té& normalizimit té seksit;

Véren nevojén urgjente pér té trajtuar shkeljet
e té drejtave té njeriut té njerézve interseks dhe
i bén thirrje Komisionit dhe Shteteve Anétare
té propozojné legjislacionin pérkatés pér té
trajtuar kéto ¢éshtje;

Mjekimi dhe patologjizimi

1. Dénon ashpér trajtimet dhe ndérhyrjet
kirurgjikale pér normalizimin e seksit; mirépret
ligjet gé& ndalojné kéto ndérhyrje, si né Malté dhe
Portugali, dhe inkurajon Shtetet e tjera Anétare té
miratojné sa mé shpejt té jeté e mundurlegjislacion
té ngjashém;

2. Thekson nevojén pér té& ofruar késhillimin
e duhur dhe mbéshtetje pér fémijét interseks
dhe individét interseks me aftési té kufizuara, si
dhe pér prindérit ose kujdestarét e tyre, dhe ti
informojé ata plotésisht pér pasojat e trajtimeve té
normalizimit té seksit;

3. | bén thirrje Komisionit dhe Shteteve Anétare
té mbéshtesin organizatat qé punojné pér té thyer
stigmén kundér njerézve té interseksit;

4. | bén thirrje Komisionit dhe Shteteve Anétare
gé té rrisin financimet pér organizatat e shoqérisé
civile té cilat punojné né fushén e interseksit;

5. Ubénthirrje Shteteve Anétare gé té€ pérmirésojné
aksesin pér personat interseks né regjistrat e tyre
mjekésoré dhe té garantojné qé askush t& mos
i nénshtrohet trajtimit mjekésor ose kirurgjik té
panevojshém gjaté foshnjérisé ose fémijérisé,
duke garantuar integritetin trupor, autonominé dhe
té drejtén pér té vendosur pér veten pér fémijét né
fjalé

6. Konsideron se patologjizimi i varianteve té
interseksit rrezikon gézimin e ploté nga njerézit
interseks té sé drejtés pér standardin mé té larté
té arritshém té shéndetit si¢ éshté pércaktuar né
Konventén e OKB-sé pér t& Drejtat e Fémijés;
i bén thirrje Shteteve Anétare té& sigurojné
depatologjizimin e njerézve interseks;

7. Mirépret depatologjizimin, sado té pjesshém,
té identiteteve trans né rishikimin e njgmbédhjeté
té ICD (ICD-11); megjithaté, véren, se kategoria
e ‘mospérputhjes gjinore’ né fémijéri patologjizon
sjelljet jo-gjinore-normative né& fémijéri; pér
rrjedhojé u bén thirrje Shteteve Anétare té
vazhdojné hegjen e késaj kategorie nga ICD-11
dhe té rishikojné, né t& ardhmen, ICD né pérputhje
me sistemet e tyre kombétare shéndetésore;

Dokumentet e identitetit

8. Thekson réndésiné e procedurave fleksibél té
regjistrimit té lindjes; mirépret ligjet e miratuara né
disa shtete anétare qé lejojné njohjen ligjore gjinore
nébazétété drejtés pérté vendosurveté;inkurajon
Shtetet e tjera Anétare té€ miratojné legjislacione
té ngjashme, duke pérfshiré procedurat fleksibél
pér té& ndryshuar shénuesit gjinoré, pér sa kohé
qé ato vazhdojné té regjistrohen, si dhe emrat mbi
certifikatat e lindjes dhe dokumentet e identifikimit
(duke pérfshiré mundésiné e emrave neutralé
pérsa i pérket gjinisé);

Diskriminimi

9. Dénon mungesén e njohjes sé karakteristikave
té seksit si bazé pér diskriminim né té gjithé BE-né
dhe pér kété arsye thekson réndésiné e kétij kriteri
pér té siguruar aksesin né drejtési pér njerézit
interseks;
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10. | bén thirrje Komisionit t& pérmirésojé
shkémbimin e praktikave t& mira né kété céshtje;
i bén thirrje Shteteve Anétare té miratojné
legjislacionin e nevojshém pér té siguruar
mbrojtien e duhur, respektimin dhe promovimin
e té drejtave themelore té njerézve interseks,
duke pérfshiré fémijét interseks, duke pérfshiré
mbrojtjen e ploté kundér diskriminimit;

Ndérgjegjésimi i publikut

11. | bén thirrje té gjithé aktoréve pérkatés té
kryejné kérkime né lidhje me njerézit interseks,
duke marré né konsideraté kéndvéshtrimin
sociologjik dhe té té drejtave té njeriut mé tepér
sesa até mjekésor;

12. | bén thirrje Komisionit té sigurojé qé fondet
e BE-sé nuk mbéshtesin kérkime apo projekte
mjekésore gé€ kontribuojné mé tej né shkeljen
e té drejtave té njeriut t&€ njerézve interseks, né
kontekstin e Rrjeteve Evropiane té€ Referencés
(ERN); i bén thirrje Komisionit dhe Shteteve
Anétare té€ mbéshtesin dhe financojné kérkimet
mbi situatén e té drejtave té njeriut t&€ njerézve
interseks;

13. | bén thirrje Komisionit t& ndérmarré njé qasje
térésore dhe té bazuar né té drejtat pér té drejtat
e njerézve interseks dhe pér té koordinuar mé
miré punén e Drejtorive té Pérgjithshme té saj
pér Drejtésiné dhe Konsumatorét, pér Arsimin,
Rining, Sportin dhe Kulturén dhe pér Shéndetin
dhe Siguriné Ushgimore, né ményré qé& té
sigurojné politika dhe programe té géndrueshme
g€ mbéshtesin njerézit interseks, duke pérfshiré
trajnimin e zyrtaréve shtetéroré dhe profesionit té
mjekésisé;

14. | bén thirrje Komisionit t& pérforcojé
dimensionin interseks né listén e tij t& masave
shumévjecgare té LGBTI pér periudhén aktuale
dhe té fillojé menjéheré pérgatitjen pér rinovimin
e késaj strategjie pér periudhén e ardhshme
shumévjecare (2019-2024);

15.1bénthirrje Komisionitté lehtésojé shpérndarjen
e praktikave mé té mira midis Shteteve Anétare
pér mbrojtjen e té drejtave té njeriut dhe integritetit
trupor té njerézve interseks;

16. Udhézon Presidentin e tij ta pércjellé kété
rezoluté né Késhillin, Komisionin, Qeverité dhe
Parlamentet e Shteteve Anétare dhe Asamblené
Parlamentare té Késhillit t&é Evropés.

Pérkufizimi i Késhillit t&€ Evropés pér
interseksin éshté:

“Termi ‘interseks” i referohet karakteristikave
seksuale atipike té€ brendshme dhe/ose té
Jjashtme anatomike, ku tiparet té cilat, zakonisht,
konsiderohen si mashkullore apo femérore mund
té ndérthuren deri né njé faré mase. Ky éshté njé
ndryshim i natyrshém tek njerézit dhe jo njé gjendje
mjeksore. Duhet dalluar nga transeksualiteti,
njé fenomen ku dikush ka njé gjini té dukshme,
por ndjehet sikur ai ose ajo i pérket seksit tietér
dhe pér kété arsye éshté gati t'i nénshtrohet njé
ndérhyrjeje mjekésore qé ndryshon seksin e tif
natyror.”

Si shumé shtete Evropiane edhe vendi yné e ka
miratuar "Protokollin Mjeksor per Vlerésimin e
Fémijéve me Zhvillim Genital Atipik”, njé dokument
shumé i réndésishém pér té unifikuar praktikat
mjeksore té trajtimit t& késaj kategorie individésh
njélloj né té gjithé territorin e Shqipérisé, pér té
zbatuar njé qgasje ndérsektoriale, pér té& rritur
rolin e profesionistéve t&€ ndryshém né ofrimin e
shérbimeve té specializuara dhe falas pér familjet
vulnerabél.

Né Urdhérin Nr 380 t&¢ MSHMS né datén
23.06.2020 éshté miratuar “Protokolli Mjeksor per
Vlerésimin e Fémijéve me Zhvillim Genital Atipik”
ku theksohet se:

“Ngarkohet  personeli i institucioneve
shéndetésore qé asistojné té porsalindurit dhe
specialistét gé ofrojné kujdes shéndetésor
té moshés pediatrike pér zbatimin e kétij
protokolli.”
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