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anomalies du développement de la
gonade elle-méme

Vauatienw dw déreloppement

wmpmmwmwp@jfi XX

autres

exces d’androgenes



O o> Candrogines

Qu’est-ce que ca donne chez
un individu de sexe féminin ?

Persistance des deniveés welfiens +
|:> orientation du sinus urogénital dans le

sens masculin



Les canaux de Wolff
deviennent I'épididyme
et le canal déeféerent

A Uorigine du tractus génital masculin

Au début ils sont présents chez les deux
sexes mais ils réegressent vers la 7M€
semaine si c’est une fille

Testicules

%

Vessie
Donnent l'ensemble des canaux qui vont urinaire

nermettre aux spermatozoides de
DOUVOir étre évacués au moment de Urétre
’éjaculation
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2M-QH anematase
JlLodd3€38¢
[ exces
anr?trss“ee éljees tumeur du d’androgénes
& corps jaune dans le

stéroides placenta



la plus frequente

)

anemoalie duw blec env 211-OH

)

déficit en cotivel non viable



Cholestérol

_—
Prégnénolone 2 17OH-PTgnénolone
Progestérone 170H-%ném A4-androsténedione — Estrone
ZIOHMX
Déoxycorticostérone 11-déoxycortisol Testostérone - ~ Estradiol
Corticostérone Cortisol
s Dihydro-
= testostérone
Aldostérone

» es precurseurs vont vers la voie de secréetion des andegenes












anomalie syndromique de
différenciation du sinus urogénital

exinephie cleacole

/

mise a nue du cloagque au niveau de
la paroi abdominale




syndieme de Rekilonaky

(ou ag§n63|e des déninés mulléniens)

gonades

» pas d’utérus donc pas de regles (méneguhée primaine)



Les canaux mullériens

|Q V4 ~ y 4 ll V4 e
deviennent les trompes

A Uorigine du tractus génital utérines et l'uterus
femelle

Involution des canaux de Wolff

Ovaires

PAS d’AMH Vessie

urinaire

Urétre

Utérus
Vagin




cascade de difféerenciation
de Uovaire: = \WNT4

= RSPO1 == mutation
= FOXL2

pas de développement
folliculaire



maintien de la différenciation blogue 'expression de SOX9
ovarienne /

sans FOXL2 : apparition de SOX9 dans le
tissu ovarien et destruction des follicules Y | BPES



ype 1: anomalies
oculaires + infertilite

Phénotype :

= Blepharophimosis
= Ptosis

= Epicanthus

ype 2 : anomalies
oculaires



ovotestis

dysgénesie gonadique vraie

Vaniation dw déreleppement
memmwwhw&jfiw

autres

anomalies de synthese ou d’action
d’androgenes



d aclion des houmenes

hormone
anti-
mullérienne




hommes a utérus

persistance des WW /

multatien de UAMH ew de den Re

e e cocl



Testes

4
Mullerian duct
s Structures :
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pas de différenciation du
sinus urogenital dans le OGE de type féminin

sens masculin X /’

pod dw teul de synliese

y

OGl de type masculin

cellules de Sertoli fonctionnelles (pas
de persistance des dérivés mullériens)



defouul duw eceplewn

(syndrome de résistance aux androgenes)

)

CATIS (youme complete) : PATS (foume pantielle)
phénotype feminin avec fonctionnement androgenique
un vagin borgne et des possible donc phenotype

OGIl masculins masculin hypovirilise et steérilité

» niveaux extrémement élevés de teatoalénone, qui peuvent
parfois atteindre des niveaux tumoraux






pas de conversion de la testostérone
en dihydrotestosterone (DHT)

anomalie de la 9-alpha-reductase

N |
WZLMWW

OGI masculins OGE féeminins



hypespadios



» anomalie d’abouchement de Uuretre qui se fait sur la face
inférieure de la verge

Subcoronal
— Distal penile
Midshaft Mid

I

Proximal penile
Penoscrotal

I

Scrotal

Prox

Pernneal



2 a 5% des naissances

non-descente d’un ou

des 2 testicules \

A

unilatérale gauche



QCM 1 : Apropos du cours sur la difféerenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) Si on ades androgenes chez un individu de sexe feminin, on a
une persistance des dérivées mullériens

B) Le lutéome de grossesse est une anomalie de la gonade
C) Panomalie du bloc 21-OH provoque un déficit en cortisol
D) On peut d’ailleurs vivre normalement avec ce deficit en cortisol

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 1 : A propos du cours sur la différenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) Si on ades androgenes chez un individu de sexe feminin, on a
une persistance des dérives mullériens

B) Le lutéome de grossesse est une anomalie de la gonade
C) ’anomalie du bloc 21-OH provoque un déficit en cortisol
D) On peut d’ailleurs vivre normalement avec ce deficit en cortisol

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 2 : A propos du cours sur la différenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) L’agenesie des dérives mulleriens ne correspond pas au sd de
Rokitansky

B) Dans ce sd, le fonctionnement ovarien est altere
C) Le diagnostic est porté sur une ameénorrhée
D) Ce sont les caryotypes XY qui sont touchés par ce sd

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 2 : A propos du cours sur la difféerenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) L’agenesie des dérives mulleriens ne correspond pas au sd de
Rokitansky

B) Le diagnhostic est porté sur une amenorrhée
C) Dans ce sd, le fonctionnement ovarien est altérée
D) Ce sont les caryotypes XY qui sont touchés par ce sd

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 3 : A propos du cours sur la différenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) La cascade de difféerenciation de l'ovaire repose sur les genes
WNT4, SOX9 et FOXL2

B) SOX9 permet de maintenir la difféerenciation ovarienne
C) Le sd BPES est autosomique recessif
D) Au niveau des gonades, on retrouvera un aspect d’ovaires

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 3 : A propos du cours sur la difféerenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) La cascade de difféerenciation de l'ovaire repose sur les genes
WNT4, SOX9 et FOXL2

B) SOX9 permet de maintenir la differenciation ovarienne
C) Le sd BPES est autosomique récessif
D) Au niveau des gonades, on retrouvera un aspect d’ovaires

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 4 : A propos du cours sur la difféerenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) Une mutation de TAMH peut provoquer une cryptorchidie

B) CAMH permet la régression des canaux de Wolf

C) Les mutations de ’AMH concernent les caryotypes XY

D) Sion a pas du tout de synthese d’androgenes, on aura une
differenciation du sinus urogénital dans le sens masculin

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses



QCM 4 : A propos du cours sur la difféerenciation sexuelle, indiquez
la(les) proposition(s) exacte(s) :

A) Une mutation de CTAMH peut provoquer une cryptorchidie
B) CAMH permet la régression des canaux de Wolf
C) Les mutations de TAMH concernent les caryotypes XY

D) Sion a pas du tout de synthese d’androgenes, on aura une
differenciation du sinus urogenital dans le sens masculin

E) Les propositions A, B, C et D sont fausses
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