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2 DIAGNOSTICO BIOQUIMICO:
Infancia y pubertad:
Gonadotropinas LH y FSH
Test hCG: Testosterona total (T)
Androstendiona (cociente T / androstendiona)
Dihidrotestosterona (DHT) (cociente T / DHT)
Otros precursores si se sospecha un déficit enzimad previo a la 17-ceto-reductasa
(170HP, DHEA, 170HPreq)
Estudio de funcién suprarrenal si existe un déficienzimatico que afecte la suprarrenal
Adulto:
Determinaciones basales de esteroides y gonadotrogm

2 ECOGRAFIA

= LAPAROSCOPIA

@ ANATOMIA PATOLOGICA (g6nadas / conductos genitales)

@ DIAGNOSTICO MOLECULAR _(buisqueda de mutaciones en gen/genes candidato/s)




Estados intersexuales Disorders of Sex Development (DSD)
(anomalias de la diferenciacion sexual)

- Pseudohermafroditismo femenino - 46, XX DSD

- Pseudohermafroditismo masculino - 46,XY DSD

- Hermafroditismo verdadero - Ovotesticular DSD

Consensus statement on management of intersex.

1. IA Hughes, C Houk, SF Ahmed, PA Lee. Arch Dis Childh
2006, doi:10.1136/adc.2006.098319.

2. PA Lee, CP Houk, SF Ahmed, IA Hughes. Pediatrics 2006;
118: 488-500.
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PSEUDOHERMAFRODITISMO MASCULINO (46,XY DSD)
CARIOTIPO 46, XY - GONADAS = Testes

CULTIVO DE FIBROBLASTOS A
PARTIR DE BIOPSIA DE PIEL
GENITAL l

- Actividad 50-reductasa
- Estudio del receptor de
andrégenos
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Déficit 17B-HSD3 » Receptor de andrégenos
l * Déficit de 5a-reductasa
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N° pacientes indice con cariotipo 46,XY ( PSHM) = 97

_—

57 Genitales ambiguos

40 Genitales femeninos

.

En 34 casos En 9 pacientes
se han se
detectado detecto

mutaciones en mutacion en el

el gen AR gen AR
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En 8 pacientes 32

se

detectaron |

mutaciones en el 3 DT

gen SRD5A2 - del 9 (p23-pter) (DMRT
M - del parcial 18p

En 4 pacientes - S. Denys-Drash (WT1)
se detectaron
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Gen AR =

Gen SRD5A2 =

Gen HSD17B3 =
Disgenesias testiculares
Etiologia desconocida =

mutaciones en el
gen HSD17B3
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Hospital Infantil La Paz- Madrid
Hospital Germans Trias i Pujol- Badalona
Hospital Virgen del Rocio- Sevilla
Hospital Militar Gomez Ulla- Madrid
Hospital Santa Creu i Sant Pau- Barcelona
Hospital Sant Joan de Deu- Barcelona
Hospital Gregorio Maranon- Madrid
Hospital Son Dureta- Palma Mallorca
Hospital Carlos Haya- Malaga
Hospital Clinico- Valladolid
Hospital Clinico de Caceres
Hospital Virgen de la Macarena- Sevilla
Hospital Txagorritxu- Vitoria
Hospital San Millan-San Pedro- Logrofio
Hospital Virgen de las Nieves- Granada
Hospital Virgen de la Arrixaca- Murcia
Hospital Universitario- Albacete
Hospital Xeral-CIES- Vigo
Hospital 12 Octubre- Madrid
Hospital Infantil La Fé- Valencia
Hospital General - Castellon
Hospital Virgen del Camino- Pamplona
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