A nemi differencialodds zavarai

(SEX'IS BETWEEN YOUR LEGS, GENDER IS BETWEEN THE EARS)

Dr.Adam Zsolt
Szent Imre Oktato Korhaz

Szuleszeti es nogyogyaszati osztaly
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Az egyen nemiseget meghatarozo
fejlodesi szintek

> Chromosomalis (genetical) nem

> Gonadalis nem

> Phaenotypusos (ductalis és genitalis) nem
> Psychosomaticus nem (nemi identitas)

> Jogi értelemben vett nem (tarsadalmi
megiteles, anyakonyvi nem)
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Chromesomalis (Genetical) nem

> haploid - diploid
chromosoma keészlet Sy _ SRy

> 22 par autosoma, 1 par EEE
gonosoma B 5 '

> nok 46, XX - férfiak 46, XY

A chromosomalis nem a
fogamzaskor eldol, ezt
kovetoen az elso 7-8
hétben indifferens nemi QPR s (U
fejlodeés jellemzo. I K

.......

Dr.Adam Zsolt: A nemi differencialédas
2020.04.04. zavaral



Gonadalls nem

Az indifferens gonadtelep a
chromosomalis osszetétel
fuggvenyeben ferfi, illetve noi
gonadda fejlodik. E folyamatban
az Y chromosomaeé az
eIsc’SdIeges szerep. Rovid karjén Testosterone
lévé SRY (sex determining &Ms
region of Y) gen altal termelt TDF '
(testis determining factor)
hatasara az indifferens
gonadtelepbodl testis kepzodik.

Hianyaban a primordialis
gonadtelep ovariumma alakul. Sperm duct

Epicliclyrmis
|
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Phaenotypusos (ductalis es
genitalis) nem

ParamesoOnNeEPHrogen ' \ Mesonephrogen
(Mtller) cso o (Wolff) csé

> tuba uterina > epididymis

> uterus o / > ductus deferens

> vagina fels6 i 2 > vesicula seminalis
kétharmada ( |
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A belso nemi szervek fejlodese

> 7. het: ebrenyi here functionalisan activ
o Sertoli sejtek: MIE (mullerian inhibitory factor)
o Leydig sejtek: tesztoszteron

> MIE:

o Muller cso elsorvad
e Paracrin hormon
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A tesztoszteron hatasai

> hatasara a Wolff cso - tovabb
differencialodik

> aktiv formaja: 5-alfa-dihydrotesztoszteron
(biologiailag 50x hatekonyabb forma!) felelos
az osszes periféerias hatasert

> hatasat a sejteken levo androgén receptoron

fejti ki, melyet az X chromosoman levo gén
CoJe o]
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Noi iranyba differencialodas
lepesel
> chromosoma készlet: 46,XX
> nincs Y chr. - nincs TDE
> nincs TDF - nincs Sertoli sejt - nincs MIE

> nincs Leydig sejt - nincs tesztoszteron

> Muller cso tovabb fejlodik - tuba, uterus, vagina
felso ketharmada

> Wolff cso fejlodése leall (Wolff cso
maradvanyok (pl. Gartner jarat, parovarialis
cysta)
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A férfi nemi differencialodas
attekintése:

> XY chromoesoma - SRY gen - TDF

> IIDF - indifferens gonadtelep: here

> Here Sertoli sejtek: MIF - Muller cso regressio

> Here Leydig sejtek: tesztoszteron - Wolff cso
fejlodése

> Tesztoszteron - 5 alfa reduktaz: 5 alfa
dinydrotesztoszteron - androgen receptorokon

hatva - kulso nemi szervek, hormondependens
szorzet stb.
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A kulso genitalek fejlodese

. Zenital tubercle
Genital fald
Cloacal membrane

-Zenital swelling

Clitaris

senital folds - ____ Lahis minora

: —-.-If:- Urethral groove

nital swelings " Labia majora

10 weeks !
= Anus

o IIFII—'r||r|I:|

Cwe— ANUE

Dr.Adam Zsolt: A nemi differencialodas
zavaral

1K0)



lntersexualitas

Normalis nemi differencialodas esetén az
egyen chromoesomalis, gonadalis, illetve
phaenotypusos neme egyensulyban van.
Erre epul postnatalisan a nemi identitas. A
fenti tenyezok dysharmoniaja esetén
intersexualitasrol beszelunk.

A gyakorlatban leginkabb a gonadalis nem
alapjan osztalyozhatjuk ezen allapotokat.
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lesticulans intersexualitas

> PSeudohermaphroditismus masculinus
Chromosomalis nem: 46, XY

Gonadalis nem: here, a normalistol a
csokevenyesig, illetve hianyozhat is.

Genitalis nem: dontoen ferfias, az elegtelen
virilisatio jeleivel.
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lesticulans intersexualitas

> Pseudohermaphroditismus masculinus

1. A here differencialédas zavarai

o XY dYSQOENESIS (SWyersyndroma): SRY mutatio - inaktiv
TDF — csikgonad, infantilis feminin phaenotypus

o EMBryonaliS NEreregressio syndroma

2. Androgen termelés zavarai

o Leydig sejt aplasia (tesztoszteron szintezis nincs,
megtartott MIE secretio)

o LESZIOSZIEION PRIGSYNINESIS ENZYyMAETEctusal

o Uterinalis hernia syndroma: MIF izolalt hianya, vagy
receptoranak defectusa
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lesticulans itersexualitas

> Pseudohermaphroditismus
masculinus

3. Az androgénhatas zavarai:

o lesticularis feminisatio (Morris
syndroma)

Chromosomalis nem: 46, XY
Gonadalis nem: here

Genitalis nem: tipusos noi, de uterus
nincs. Hormondependens szorzet
nincs (hairless woman)
Aetiologia: androgén receptor-géen
hibaja (Xq11-12)
Oroklédés: XR

o Partialistandregeninsensitivitas
(Reitensteinisyndromea)

gynecomastia, hypospadiasis,
MICIrOPENnIs
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lesticulans itersexualitas

> Kilinefelterrsyndroma

Chromosomalis nem: 47,
XXY (gyakran
mosSalCISmus:
46, XY/47 ,XXY)

Gonadalis nem:
nhypoplasias testisek

Genitalis nem: férfi,
mersekelt hypoplasia
Aetiologia: non-disjunctio
(eletkor specifikus!)

o
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Ovanalis intersexualitas

> Pseudohermaphroditismus femininus
Chromosomalis nem: 46,XX
Gonadalis nem: ép petefeszkek
Genitalis nem: noli, a virilisatio jeleivel
Aetiologia: | -

o Magzati (adrenegenitalis syndroma)

o anyai (pl. exogen hormonkezeles)
o placentaris (aromataz defectus)
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@varalls intersexualitas

> Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser:syndroma
Chromosomalis nem: 46,XX
Gonadalis nem: ép petefészkek

Genitalis nem: vagina rudimentaria et uterus
bipartitus solidus

Tarsulo rendellenessegek: unilateralis vese
agenesia

Aetiologia: multifactorialis koreredet?
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@varalls intersexualitas

> X-polysomiak

Chromosomalis nem: 47 ,XXX, 48, XXXX ....

Gonadalis nem: petefészek, mely az X
chromosomak szamanak novekedésével
hypoplasias lehet

Genitalis nem: noies, a noiesseg a
polysomia mertékeével forditottan aranyos
Aetiologia: non-disjunctio (eletkor
SpPecifikus!)
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@voetesticulans intersexualitas
(nermaphreditismus; VErus)

Chromosomalis nem:
46,XX (80%),

46,XY(15%), XX, XY & *

mosaic (5%)

Gonadalis nem:
altalaban mindkeét
oldalon ovotestis

Genitalis nem:
tobbnyire ambiguus

Aetiologia: Ismeretien -
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GEoenaddySgenesISexk

> lurnerssyndroma

Chromosomalis nem: X
monosomia, iIsechromosoma,
mosaicismus, vagy deletio

In utero selectio: 98%

Gonadalis nem: csikgonadok
(LSK — biopsia)

Genitalis nem: noi, genitalis
infantilismus

Tarsulo stigmak: alacsony
termet, rovid nyak, pterigyum
collr, cubitus valgus,
OSteEOPOraosIS ...

Aetiologia: non-disjunctio e
eredmenye Sl
n.genetics utah edu
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A leggyakoribb intersexualis allapotok
gyakorisaga (elveszuletesre vonatoztatva)

> Klinefelter syndroma: 1:1,000

> Androgen insensitivity syndrome  1:13,000
> Congenitalis adrenalis hyperplasia 1:13,000
> Ovotestis 1:83,000
> Complet gonad-dysgenesis 1:150,000
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Az intersexualis allapotok
Kivizsgalasa

> Anamneézis felvetel

> Alapos kulvizsgalat

> Non-invaziv kepalkoto eljarasok
> Laboratoriumi vizsgalatok

o CYtogenetica
« hormon vizsgalatok

> Laparoscopia
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A meh fejlodesi rendellenessegel

> Uterus unicornis

> Uterus duplex cum vagina duplicae
(didelphys)

Jterus bicornis bicollis

Jterus bicornis unicollis

Jterus septus, subseptus

ULErusS arcuatus

V V V VY
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A meh fejlodesi rendellenessegel

| Hypoplasia/agenesis
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VI Arcuate

VIl DES drug related




A huvely es a hymen fejlodesi
hibai

> Vagina duplex

> Septum vaginae
> Aplasia vaginae
> Atresia hymenalis
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