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Patologias
e falla del desarrollo normal o primarias
Causas:

defectos genéticos

del desarrollo

Anatdomicos



defectos geneéticos
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Cariotipo sindrome Klinefelter
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Kleinfelter Syndrome



Sindrome de Klinefelter

Frontal
baldness
absent

Tendency to
grow fewer
chest hairs

Breast
development

Female-type
pubic hair
pattern

Small
testicular
size



Sighos y examenes Klinefelter

Examen fisico:
*una linea simiesca (una sola linea en la palma de la mano).

« prostata agrandada. Es posible que haya un solo testiculo en el
escroto, probablemente un testiculo no ha descendido.

Algunos de los examenes son:

eCariotipo que muestra 47 X-X-Y

eExamen de semen que muestra conteo de esperma bajo
Nivel de testosterona sérica bajo

eIncremento de hormona sérica luteinizante

eIncremento de hormona sérica foliculoestimulante

Incremento de los niveles de estradiol sérico



Tratamiento Klinefelter

N0 existe tratamiento contra la esterilidad.

eTerapia con testosterona mejora el desarrollo de las caracteristicas
sexuales secundarias,al principio de la pubertad y de por vida.

eLa ginecomastia se puede tratar con cirugia plastica si el aspecto
fisico de la persona esta afectado.

E| asesoramiento puede ser beneficioso para las personas con
desajustes emocionales debido a la disfuncion sexual y para reforzar
la identidad masculina.



Complicaciones Klinefelter

e Incremento en el riesgo de contraer cancer de mama, tumor
extragonadal de células germinales (un tumor excepcional),
enfermedad pulmonar, venas varicosas y osteoporosis.

<Alto riesgo de contraer enfermedades autoinmunes como el lupus, la
artritis reumatoidea y el sindrome de Sjogren.

A pesar de tener una inteligencia normal o alta, presentan
problemas de aprendizaje, dislexia y trastorno por déficit de atencion
con hiperactividad.

eProblemas sicologicos (depresion) asociados con las enfermedades
que involucran a los organos sexuales.

eE| taurodontismo, un agrandamiento de la pulpa de los dientes y
adelgazamiento de la superficie, es muy comun y se puede
diagnosticar por medio de una radiografia dental.



Cariotipo sindrome Turner
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Turner Syndrome



Sindrome de Turner

eEsta  condicion geneéetica  se
caracteriza por la ausencia de un
cromosoma X.

e Solo afecta a las ninas.

e Personas con Sindrome de Turner
son generalmente de estatura baja,
y presentan piel extra a los lados
del cuello




Sindrome de Turner

Alteraciones cardiacas

*El mas comun es el estrechamiento de la arteria
aorta que usualmente se trata quiruargicamente.

* La otra complicacion ocurre a nivel de la valvula de
la aorta que podria eventualmente disminuir su
calibre (estenosis de la aorta) o presentar dos hojas
(valvula adrtica bicuspide).

Estos problemas se resuelve con cirugia
dependiendo de la severidad.



DISGENESIS GONADAL MIXTA

testiculo rudimentario a normal esta asociado a
una gonada contralateral afuncional (idéntica a
Turner).

Segunda causa mas comun de genitales ambiguos
en el reciéen nacido.

HERMAFRODITISMO VERDADERO

Presenta gonadas bilaterales con combinaciones
variables de tejido ovarico y testicular.



DESORDENES FENOTIPICOS

genitales externos ambiguos con gonadas normales
SEUDOHERMAFRODITISMO MASCULINO
*Cariotipo XY

*desordenes recesivos autosomicos en la
biosintesis de testosterona

*Varios grados de anormalidad en los genitales

*Insensibilidad de 6rganos periféricos a
androgenos - femenizacion testicular

*Genéticamente masculinos
*Fenotipicamente femeninos

*Diagnosticado generalmente ante evaluacion
de amenorrea primaria



DESORDENES FENOTIPICOS

SEUDOHERMAFRODITISMO FEMENINO

*Hipersecrecion adrenal de andrdégenos
(sindrome adrenogenital)

*Virilizacion (genotipo XX).



Patologias

e secundarias o malfunciones que ocurren después del desarrollo
normal

Causas: falla de la funcidn de uno de los 4 integrantes del eje gonadal.
Alteraciones de la descarga del sistema nervioso

* tumor

*stress emocional y fisico o malnutricion

Falla en la secrecion de GnRH y disfuncion del eje

A nivel de la hipofisis: lesion expansiva

Produccidon excesiva de PRL (ppal causa de sindromes por
sobreproduccion hipofisiario)

Disfuncion gonadal: por trauma, infeccion, quimioterapia.



Defecto ovarico durante el sindrome de

ovario poliguistico
La caracteristica principal es el hiperandrogenismo de un
ovario funcional

¢ Luteinising Insulin, insulin-like
hormone growth factor

Dysregulation of
androgen secretion

O ‘l’o

1 Extraovarian J»
androgen

<« Ovarian
steroidogenesis
block

Intraovarian
androgen

v X

Hyperandrogenaemia Follicular atresia



8 El sindrome de ovario poliquistico (PCOS) es una
condicion comun caracterizada por anormalidades
mensturales y caracteristicas clinica y biogquimica
de hiperandrogenismo.

§ PCOS se manifiesta a cualgquier edad:

Infancia (pubertad prematura),

Adolescencia (hirsutismo, anormalidades
menstruales),

Adultez temprana (infertilidad, intolerancia a la
glucosa)

Adulto mayor (diabetes mellitus y enfermedad
cardiovascular).



Examen de ultrasonido es util, aunqgue mujeres sin
PCOS tienen ovarios poliquisticos (20-25%); 5-10%
tienen PCOS.




§ Test de intolerancia a la glucosa e hiperlipidemia
es Importante, en mujeres obesas, diabetes
mellitus es comun en PCOS.

§ Tratamiento durante infertilidad anovulatoria:
cambio del estilo de vida,

Agentes sensibilizadores de insulina (metformina)
dieta y ejercicio, citrato de clomifeno (metformina),

PCOS se asocia a desarrollo folicular incompleto o
falla en ovulacion.

En adolescencia temprana o media, 0 mujeres con
bulimia, recuperadas de anorexia nervosa,
androgenos adrenales aumentados e
hiperprolactinemia



Criterios para evaluacion del
sindrome de ovario poliquistico y
desordenes relacionados

8§ Anovulacion o presencia de anormalidades
menstruales

8 Presencia de hiperandrogenemia clinica y/o
bioguimica

8§ Ausencia de hiperprolactinemia o enfermedad
tiroidea

8§ Ausencia de hiperplasia adrenal congénita de
aparicion tardia

8§ Ausencia de sindrome de Cushing



Ovarios poliguisticos

8 Presencia de ovarios poliguisticos en examen
ultrasonido

8 Ausencia de sintomas menstruales

8§ Ausencia de hiperandrogenemia bioguimica



Hirsutismo idiopatico

8§ Crecimiento excesivo de cabello
8§ Ausencia de hiperandrogenemia bioquimica



Ovarios poliguisticos

A: Ovarios poliquisticos, aumento del tamaifo y
cubierta blanca (grosor de la capsula). B: Seccidon a
fraveés de quistes. Multiples quistes de diametro < 10 mm
en periferia del ovario. Estroma y organo aumentados.




OVARIO POLIQUISTICO

secrecion excesiva de andrdégenos
anovulacion persistente

ovarios contienen quistes subcapsulares
asociado con amenorrea secundaria,
|rsut|smo y obesidad
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Manifestaciones del sindrome de ovario
poliguistico a diferentes edades

In utero
Small baby syndreme

Peripuberty
Exaggerated adrenarche

W |ntravterine growth retardation B Increased levels of

Leacds fo
Long-term health effects

W Adrenal androgens
B [naulin

B Functional ovarian
hyperandrogenism

Laads fo
Precocious pubaerty

Adolescence and adulthood

Polyeystic ovary syndrome
W Anovulation

B Hyparandrogenism

B Polyoystic ovaries

W Obesity (30%)

Laads fo
Reproductive disorders

Ageing

Metabolic syndrome

M Diabates

B Hypertension

M Dyslipidaamia

W Increased plasminagen
activator inhibror-1

Léacds lo
Metabolic etlects



Obesidad central en sindrome
de ovario poliguistico

Tomografia abdominal de paciente con sindrome de ovario
poliquistico, grasa subcutanea (S) y visceral (V), recubriendo
Intestino (B) y rindn (K).




Manifestaciones de la piel durante el

sindrome de ovario poliquistico

Hirsutismo facial (A) y acantosis nigricans axilar (B). Esta
ultima se asocia con resistencia a la insulina y la hiperinsulinemia.




Historia y examinacion generalHistory : se
requieren para evaluar la disfuncion menstrual
peripuberal e hirsutismo. Examenes ginecologicos son
necesarios para excluir otras causas de sangrado y
pérdidas. Clitoromegalia moderada es frecuente (signos
de virilizacion).

Examen de ultrasonido Pélvico : ultrasonido
transvaginal permite evaluar el grosor del endometrio
para excluir patologia endometrial.

Ensayos hormonales:

Diagnostico de PCOS requiere descartar la aparicion
tardia de HAC (17-hidroxiprogesterona), anormalidad
tiroidea (TSH), hiperprolactinemia (prolactina) y
sindorme de Cushing.

Niveles de testosterona (total o ajustada a TBG)
para demostrar hiperandrogenemia y descartar un tumor
secretor de androgenos.



Tratamiento (3 meses)

§ contraceptivo oral (etinilestradiol 35 pg mas
acetato de ciproterona 2 mg diarios por 21 de
28 d);

8 medidas cosmeticas (electrolisis con
laser,cera,etc);

8§ estrogenos orales y acetato de ciproterona
(valerato de estradiol 2 mg/d y 50 mg por 14 d al
mes);

§ espironolactona (75—200 mg/d);

§ otras drogas, antiandrogeno flutamida o
ketoconazol, que reducen la produccion de
androgenos o inhiben la unidén a su receptor
Disfunciones menstruales, periodos irregulares
progestinas (acetato medroxiprogesterona o
noretisterona) o contraceptivo oral.



INFERTILIDAD MASCULINA

- dano testicular
varicocele

radiacion

abuso alcohol

agentes guimioterapéuticos
uremia

diabetes

CIrrosIS

malnutricion

- falla testicular primaria: reflejo de desérdenes
geneéticos

Turner

Disgenesis gonadal: Klinefelter (XXY)



- Infertilidad post testicular

bloqueo de las vias conductoras de los
espermatozoides hacia la uretra.

Infecciones del epididimo
Vasectomia

- Alteraciones morfologicas testiculares

Histologia de la infertilidad masculina:
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Histogénesis de neoplasmas testiculares:

- Tumores de las células germinales (= 90%)

- Tumores del estroma gonadal

 Seminiferous

B s GERMCELL SERTOLICELL LEYDIG CELL
e TUMORS (26%) TUMOR {2%) TUMOR (3%)
\
Dnafcall tvpe Germ Ia'_n.iﬁrs
EEM!NDM{ME%] EMEIHYDN:.?EP.HGINDM& [40%%)
\
Extraembryoric Somatic

¥OLK SAC TUMOR [5%5) CHORIDCARCIMOMA (rare) TERATOMA (5%:)



