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GAME OF BDR

TROUBLES DE LA DIFFERENCIATION SEXUELLE




ANOMALIES DES GONOSOMES

Caryotype : 47, XXY
Phénotype : Homme mascrokele
Longs bras
Bassin féminin + gynécomastie

Hypotertilité - interruption spermatoG




Caryotype : 45, X0
Phénotype : Femme avec ptérygium colli
Oreilles implantées basses

Hypertélorisme
Malformations cardiaques et rénales

Ménopause précoce

Dans 30% cas = caryotype 46,XX avec un X possédant une anomalie
yotyp P
 Fusion des bras - isochromosome
e X en anneau (troubles cognitifs +++)



MOSAIQUE / DYSGENESIE GONADIQUE MIXTE

on développée
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Le Tutorat est gratuit. La vente ou la reproduction sont interdites.



Caryotype : 46, XX + 46, XY
Phénotype : OGE = verge peu développée + orifice

vaginale entourée des replis labio-scrotaux

Gonades en intra-abdominales

Coexistence des tissus ovarien et testiculaire fonctionnels

Histologiquement :
Cortex ovarien avec follicules en développement
+ organisation masculine (TS + Sertoli)




ANOMALIES CASCADE MOLECULAIRE
DE DIFFERENCIATION

DAXI1 x2 - 46,XY : Phénotype @ - inhibe SRY

WT1 muté chez 46,XY : Phénotype ¢ - bloque SRY + AMH
» Syndrome de Frasier : DSD + syndrome néphrotique
» Syndrome de Denys-Drash : DSD + sclérose glomérulaire + tumeurs rénales
» Syndrome de WARG . DSD + aniridie + retard mental + tumeurs rénales

SF1 muté : non formation de la gonade
Phénotype @ + insuffisance rénale

SOX9 muté chez 46,XY : Phénotype @ + dysplasie campoméligue du membre sup



DSD 46,XX

Anomalie développement gonadique

ital masculin

Excés d'androgénes
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ondation androgénes

o ete des androgénes
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nthése - bloc en 210H

Anomalie surrén
Maladie autosomic
Absence sécrétions

Touche les filles et le

Caryotype : 46, XX
Phénotype : Virilisatic
Signes cliniques : Dé

Le Tutorat est gratuit. La vente ou la reproduction sont interdites.



2 FORMES

SN

Classique - sévere Non classique - modéré

Nourrisson Puberté

21-hydroxylase = enzyme qui participe a la
» 170H-Pregnéncione
transtformation du cholestérol en hormones |

.o . ' .
stéroidiennes 17OH-Progestérone.  Ad-androsténedione — Estrone

Progestérone
210Hase D X

Voie de production : A4-androsténédione Déoxycarticostérone udm(comso! Testostérone ——— Estrodio
'

Androgénes en grande quantité




Excés d'androgénes chez @ - virilisation OGE

Evaluée par l'échelle de Prader

A La différenciation des QGI est totalement normale
avec un utérus, des trompes et des ovaires fonctionnels



Différenciation sexuelle du cerveau

de la vie foetale et post-natale

Le Tutorat est gratuit. La vente ou la reproduction sont interdites.



» Extrophie cloacale : Syndrome trés rare et grave
Anomalie membrane cloacale
-> extrophie vésicale + absence différenciation sinus uroG

» Agénésie dérivés mullériens
Syndorme de Rokitansky / MRKH

NON MRKH

Caryotype : 40, XX
Phénotype : Féminin (OGE féminin)
Signes cliniques : Aménorrhée primaire

Développement CS féminins normal + ovaires fonctionnels
MAIS pas d'utérus, ni trompes, ni partie haute vagin



ANOMALIES MOLECULAIRES DES GEI
DIFFERENCIATION FEMIN

* WNT4

le la B-caténine
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* RSPOI1

+ culinisation OGE + OGI
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Formation de la Détermination Développement testiculaire et ovarien
crete génitale du sexe

Gonade Développement
i i testiculaire "
bipotentielle > Male

Autres génes
males

Développement

» Follistatine —2¥3M€N__ 3 Eomelle

Crete
Mésonéphros  genitale

Sry,

Niveau d’expression
de Sry et Sox9

10,5 11,5 12,5
Temps (Jours post-coitum, jpc)
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MERCI POUR
VOTRE ATTENTION




