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—> Mutation inactivatrice du récepteur de la LH porté par la cellule de Leydig. aucune stimulation de
Ia synthése de testostérone : phénotype féminin avec gonades en bandelettes fibreuses (identique au
syndrome de Swyer)

— Mutation par inactivation partielle de ce récepteur possible : phénotype variable allant de la simple
infertilité par azoospermie ou oligospermie sévére 4 un phénotype masculin avec hypovirilisation, un
micropénis, un hypospadias

Absence de synthése

—> Bloc enzymatique sur la synthése des stéroides
—> Le phénotype est forcément féminin par absence d'androgénes mais les OGI sont masculins car Sertoli
sécréte bien PAMH
' > Insuffisance surrénale chronique

2 blocs enzymatiques sont possibles :

— Bloc en 3pHSD
— Bloc en 11p hydroxylase

De maniére plus sévére on retrouve un bloc en StAR (protéine permettant 'incorporation du cholestérol dans
la mitochondrie). Le dernier bloc possible est en 17 hydroxylase et ne donne pas d’insuffisance surrénale,

uniquement une dysgénésie gonadique.
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