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Andrégenonami

Inngangur

Arid 1953 birtist { amerisku leknatimariti grein eftir
dr. John Morris, en hann var fadingaleknir vid Yale
héskdla i Bandarikjunum (1). Par sagdi hann fra 82
konum sem allar hofou edlilegt ttlit pratt fyrir ad
kynkirtlar peirra reyndust vera eistu. Titill greinar dr.
Morris var The syndrome of testicular feminisation in
male pseudohermaphrodites. Seinna leiddu rann-
sOknir { 1j6s a0 konur med testicular feminisation
syndrome hofou edlilegt utlit ytri kynfera, en leghdls,
leg og eggjaleidarar voru ekki til stadar. Fyrr 4 &rum
var vandamalid oftast ner greint { tengslum vid ad
ung kona for til rannsdkna vegna pess ad blaedingar
hofou ekki hafist eda vegna 6frjésemi. Kvidslit { ndra
var einnig tiltdlulega algengt upphafseinkenni sem
var b orsakad af prystingi fra kynkirtlum. Nu 4 sio-
ari &rum kemur fyrir ad vandamalio greinist vid fed-
ingu. Rannséknir 4 frumum Ur legvatni hafa p4 ef til
vill synt edlilega litninga, en sidan fadist barn sem er
annars kyns en vanst var. A sidari drum hefur testi-
cular feminisation syndrome viki0 fyrir heitinu and-
rogen insensitivity syndrome (AIS) eda heilkenni
andrégendnamis (2,3).

Orsakir, greining

Pegar litningarannséknir nddu utbreidslu eftir 1960
kom 1 1j6s a0 litningagerdin { AIS er 46 XY og ad Y
litningurinn stjérnar myndun eistna. Fyrir midja 6ld-
ina vard monnum ljost ad testdsterén gegnir lykil-
hlutverki vid myndun badi ytri og innri kynfera
drengja. T féstrinu breytist testésterén stadbundid
fyrir dhrif enzimsins 5-alfa reductasa i dithydrétesto-
sterén (DHT). Edlileg ytri kynferi drengja proast
sioan fyrir ahrif DHT. Test6sterén hefur einnig 4hrif
& préun innri kynfera karla. Ur fésturvefjum sem
nefndir eru Wolf-gangar myndast eistalyppa (epidi-
dymis) og sddleidarar. Fostureistad framleidir hins
vegar annad hormén (Miillerian Inhibiting Hor-
mone) sem eyOir fésturvefjum peim sem kenndir eru
vio Miiller. Ur peim vefjum myndast eggjaleidarar,
leg, leghdls og efsti hluti legganga hj4 stilkum.

Fyrir allmorgum 4drum kom fram sd kenning ad
AIS orsakadist af galla i testésteron- eda andrégenvio-
taka. Ljost var ad vandamalio barst 1 gegnum kven-
legginn og kom fram { ndlegt helmingi féstra med litn-
ingagerdina XY (4).

Melingar 4 bindigetu andrégens vid vidtaka i trefja-
kimfrumum (fibroblasts) voru notadar til margra ara

sem adferd til ad greina AIS. Par malingaadferdir
voru p6 ad ymsu leyti erfidar, 6fullkomnar, 6ad-
gengilegar og dyrar (5,0).

Arid 1988 var cDNA andrégenvidtakans rad-
greint og amindsyrurdd pannig akvordud (7). Fra
peim tima hefur verid lyst yfir 300 mismunandi stokk-
breytingum { andrégenviotakanum. Stokkbreyting-
arnar eru af ymsum gerdum og valda mismiklum
kliniskum einkennum, allt frd algjoru og nidur { vaeg-
ara 6nami. Algjort andrégenénami virdist po vera
algengasta formid. Hins vegar er ljost ad ymis af-
brigdi onnur geta fylgt énami i andrégenvidtaka
medal annars hefur verid lyst 6frjésemi hja karl-
monnum sem eina kliniska einkenninu (8). Hlutverk
andrégenvidtakans { ad eistu gangi nidur er langt i fra
fullrannsakad, en ljést er ad andrégenviotakinn hef-
ur ekki hlutverk { myndun féstureistans, sem er e0li-
lega myndad og proskad hja stilkum med AIS (4).

Komid hafa upp tilgatur ad 6rvandi (agonistic)
stokkbreytingar 4 andrégenvidtaka geti verid krabba-
meinsvaldandi til deemis { blodruhalskirtli eda eistum.
Enn sem komid er hafa per tilgdtur ekki veriod sann-
adar en dhugavert verdur a0 fylgjast med pessu rann-
sOknarsvidi 4 nestu misserum.

Adal mismunagreining vid AIS er pure gonadal
dysgenesis. Par stilkur hafa litningagerdina 46 XY,
en undirrétin liggur 4 Y litningnum og eistu myndast
ekki.

Ba0i ytri og innri kynferi pessara stilkna eru edli-
leg, en { stad kynkirtla finnast { grindarholi vefjaleifar
(streakes). Vefina parf ad fjarleegja vegna hettu 4 ill-
kynja vexti, en stilkurnar svara horménamedferd a
edlilegan hatt og toluvert morg demi eru um ad per
hafi fett edlileg born med pvi ad fa eggid ad lani.

Medferd

Eins og fyrr var sagt gegnir Y litningurinn mikilvegu
hlutverki 1 préun féstureistans. Eistad framleidir
testosteron sem sidan hefur dhrif 4 edlilega préun
ytri sem innri kynfera. Fjolmargar rannsoknir 4 dyr-
um og monnum hafa synt fram 4 ad testdsterén {
heila drengja { fosturlifi hefur varanleg 4hrif 4 atferli
og personuleika sidar meir. Stilka med AIS hefur
ekki starfrena viotaka fyrir testdsterdni, hvorki {
vefjum sem mynda kynferi né heldur { heila, undir-
stiku eda heiladingli. Ef andrégenvidtakinn er bilad-
ur er ekki ad buast vid neinum horménadhrifum {
fosturlifi er gaetu haft dhrif 4 persénuleika eda atferli
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stilkunnar. Kynvitund og kynhneigd kvenna med
AIS er 1 engu frabrugdin kynvitund og kynhneigd
annarra kvenna. Mikilvagt er ad gera sér grein fyrir
a0 litningarnir hafa fyrst og fremst dhrif til ad styra
préun og myndun kynkirtla, en hafa engin 4hrif 4
persénuskopun eda kynvitund einstaklings.

Ekki skal vanmeta pau vandamal sem upp koma
pegar stilkan eldist og feer ad vita ad hin parf hjalp til
a0 komast { gegnum edlilegt kynproskaskeid. Upp
rennur ad hin muni ekki geta gengid med barn og ad
stundum er adgerda eda utvikkunar porf til ad rymka
leggong. Kynhdravoxtur, sem er andrégenhddur,
verdur enginn og engin medferd faanleg.

Verulegu mali skiptir hvenar stilka sem hefur
AIS fer upplysingar um bad og hvernig unnid er
dfram me0 stdlkunni og foreldrum hennar.

A sidari drum hafa verid stofnud samtok eda
studningshdpar vida erlendis. Einn steersti studnings-
hépurinn The AIS Support Group hefur baekistodvar
i Bretlandi, Nordur-Ameriku og Astraliu.

A vefsidu pessara samtaka md finna gagnlegar
upplysingar (9).

Algengi AIS 4 Islandi er ekki pekkt og samkvaemt
e0li vandamalsins er erfitt ad gera 4 pvi almenna tt-
tekt eda rannsékn. Pagnarskyldan er mikilvaeg og
sjlfsagt a0 leknar haldi vel utan um sjikragogn
skjolstedinga sinna. Hins vegar er afar mikilvegt ad
fjolskyldan og stulkan sjalf fai fullnegjandi upplys-
ingar, ekki sist pegar ndlgast kynproskaaldurinn.

A drum 40ur pegar vandamalid var oft ekki greint
fyrr en 4 fullordinsaldri gengu stulkur sem hofou AIS
yfirleitt { gegnum edlilegan voxt og kynproska ad
kynhdramyndun undanskilinni. Skyringin er si ad
testosteron hakkar mjog 1 bl6di og umbreytist sidan
fyrir tilstilli aromatasa { ostradidl. Ef AIS greinist {
barnasku eda skommu eftir fadingu er yfirleitt rao-
lagt nd 4 timum ad fjarlegja kynkirtlana og meo-
hondla stilkuna sidan med kvenhorménum pegar
kemur ad kynproskaaldri. Toluverd hatta er 4
krabbameinsmyndun { eista sem dvelur lengi { kvio-
arholi. Finnig telja margir ad framkvemd slikrar
skurdadgerdar 4 unglingsarum geti haft { for meo sér
meira afall fyrir stilkuna en sé htin gero fyrr.

Rétt er ad hefja estrogenmedferd pegar stilkan
nar peim aldri sem kynproski hefst yfirleitt 4. Nauo-
synlegt er a0 fara hagt af stad og reyna ad likja sem
mest eftir gangi ndttdrunnar. Algengur upphafs-
skammtur estrégens er 3-5 mikrégromm daglega. Of
storir skammtar estrégens geta haft hemjandi ahrif 4
lengdarvoxt beina og proski og l1ogun brjosta getur
aflagast ef estrogenskammtar eru of hdir of snemma.
Nylega hafa komid fram tegundir estrégenpldstra
sem mogulegt er ad klippa nidur og stilla pannig
skammta a0 framgangi kynproska.

A sidustu drum hafa ordid stérstigar framfarir {
sameindaliffraedi og eins og 40ur kom fram hefur ver-
10 lyst yfir 300 afbrigdum af stokkbreytingum 1 geni

1 62 LEKNABLADID 2000/86

androgenviotakans. Grein su er birtist nd hér {
Leaknabladinu (10) fjallar um tveer systradeetur med
AIS og rannsokn 4 fjolskyldum peirra. Rannséknin
leiddi { lj6s stokkbreytingu sem atti sér upptok 1 egg-
frumum moédurémmu og tver af detrum hennar
reyndust vera arfberar. Rannséknin syndi hins vegar
fram 4 a0 modursystur stilknanna og einnig ommu-
systur hofou ekki stokkbreytinguna og eru par af
leidandi ekki arfberar. Frekari rannsoknir 4 atkom-
endum pessara kvenna reyndust pvi ekki naudsyn-
legar. Ljost er ad um er ad reda rannsdknartekni
sem 4 eftir ad veita mikilvaegar upplysingar og gera
erfoarddgjof vio AIS oruggari og markvissari { fram-
tioinni.
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