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Desarrollo sexual

e Geneético
e Gonadal
e Fenotipico
— Genital
— Extragenital

e Psicosexual
e Social




Desarrollo sexual

e Intrauterino
— Genético
— Gonadal
— Genital

e Postnatal
— Genital
— Extragenital
— Psicosexual
— Social
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Sexo geneético

e 46XY: GOnada masculina
e 46XX: GOnada femenina

o 45X0: Gonada disgenética

* Mosaicismos: Gonada disgenética

o 47 XXY: Gonada disgenética

o 46XX 6 46XY 0 mosaicismo: Ovotestes




Factores que regulan la diferenciacion sexual
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 Conductos de Muller
e Conductos de Wolf

e Seno urogenital
e Genitales externos
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* Prepuberal
e Puberal
e Adulto




Diferenciacion fenotipica

postnatal

 Maduracion gonadostato
e Secrecion de gonadotrofinas

* Respuesta gonadal
— estradiol/testosterona-DHT

« Desarrollo genitales internos y externos
» Desarrollo caracteres sexuales secundarios
« Adquisicion de funcion reproductora




Sexo psicosexual /social

 |dentidad de género

e Tipo de relacion sexual
— hetero/homo/bisexual

e Conducta segun sexo y cultura

 Diferencias cognitivo-conductuales entre
ambos sexos




Anomalias de la diferenciacion

sexual

e Anomalias cromosdmicas

— 46XX, 46 X/46XY, 46XY, 45 XO0; 45X0/46XX; 47
XXY; 48XXXY

 Anomalias con cariotipo 46 XY

 Anomalias con cariotipo 46 XX




Anomalias de la diferenciacion sexual

Anomalias con cariotipo 46 XY

» Diferenciacion gonadal: testiculo, gonada disgenética o ausente

» Ausencia de masculinizacion adecuada. Diversidad fenotipica

Sintesis de testosterona
« Recién nacido (genitales ambiguos)
« Infancia ( geniales mas o menos ambiguos, tumoracion labial, hernia inguinal)
*  Adolescencia (masculinizacion de genitales mas o menos ambiguos)

Metabolismo de la testosterona a DHT: déficit de 5 alfa reductasa
* Recién nacido (genitales ambiguos)
e Infancia (genitales mas o0 menos ambiguos, tumoracién labioescrotal)
< Adolescencia (masculinizacion de genitales mas o menos ambiguos)

Receptor de andrdgenos. Insensibilidad total
* Recién nacido (fenotipo femenino con o sin hernia inguinal
e Infancia (fenotipo femenino, hernia inguinal)
« Adolescencia (fenotipo femenino, amenorrea primaria, hernia inguinal)

Receptor de andrdgenos. Insensibilidad parcial
* Recién nacido (genitales ambiguos, hernia inguinal)
e Infancia (genitales ambiguos, hernia inguinal)
< Adolescencia (genitales ambiguos, hernia inguinal, virilizacién parcial, ginecomastia)




Insensibilidad periférica total a los androgénos

Diferenciacion fenotipica intrauterina

e Genitales internos :

e Conductos de Muller : No se diferencian
 Conductos de Wolf: No se diferencian
e Seno urogenital: Tercio externo vagina

Genitales Externos: Femeninos
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' Insensibilidad periférica total a los
andrdogenos
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Insensibilidad periférica total a los andrégenos
Fenotipo puberal / adulto

Testiculo

Uretra

Vagina en
fondo de saco




N° pacientes indice con cariotipo 46,XY AD =165

63 Genitales femeninos 102 Genitales ambiguos
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