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Literatuuroverzicht behorend bij de Position paper operatie AGS-meisjes

De bepaling van de positie van vrouwen met AGS en vaststelling van het beste tijdstip voor een
operatie bij AGS

Reactie vanuit Bijniervereniging NVACP op de conceptrichtlijn Multidisciplinaire kwaliteitsstandaard
voor de zorg voor mensen met een Difference of Sex Development (DSD), status eind oktober 2023.
Het gaat hier uitsluitend om het ziektebeeld AGS.

Op verzoek van het bestuur van Bijniervereniging NVACP is, mede op basis van geluiden en meningen
uit haar achterban, na lezing van bovengenoemde conceptrichtlijn literatuuronderzoek gedaan. Dit om
te achterhalen wat de actuele kennis en de standpunten zijn van diverse onderzoekers en
onderzoeksinstituten. De inzet is met name om meer kennis te krijgen over het tijdstip van opereren
en de kwaliteit van leven van vrouwen en mannen met AGS. Daarnaast is er onduidelijkheid ontstaan
of AGS bij vrouwen een chromosomale geslachtsstoornis is die thuishoort bij DSD en behoort bij de
aandoeningen Turner en Androgeen ongevoeligheidssyndroom (AOS).

Bijniervereniging NVACP komt tot haar conclusies op grond van eigen bevindingen van haar leden,
onderstaande recente publicaties en gegevens uit Williams Textbook of Endocrinoloy. Het tekstboek
wijdt een hoofdstuk aan Congenital Adrenal Hyperplasia, met een beschrijving van het ziektebeeld, de
oorzaken en de behandeling. Op basis van al deze gegevens stellen wij vast dat AGS geen
chromosomale geslachtsstoornis is, maar een stofwisselingsdefect in de aanmaak van cortisol uit
cholesterol door het ontbreken van een essentieel enzym als gevolg van een defect gen.

Wij merken op dat deze studies vaak gebaseerd zijn op volwassen patiénten die niet met de meest
recente operatietechnieken en cortisolsubstitutieschema’s behandeld werden. De impact van een
suboptimale psychologische begeleiding en onvoldoende respect voor de lichaamsintegriteit in het
verleden dienen meegewogen te worden.
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12. What do patients and parents say about parents' ability to choose early genital surgery for girls
with congenital adrenal hyperplasia?
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