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Fragee X syndrome w0 FAA1 Camers, increased nsk POF

Camplete androgen insenaitvity syndrome. ¥-LH hf Warmal breasts, blind vagmal pauch, n 48 XY
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Tipo Genitales Clinica
externos

Femenino Ausencia o derivados del conductode Wolff rudimentarios
("feminizacion Testiculos inguinales o labiales, vagina en fondo de saco.
testicular ") Ausente o escaso vello axilar y pubiano

SIA
Completo

Predominante
mente Testiculos inguinales o labiales
femenino Clitoromegalia y fusion de labios

(SIA Seno urogenital o aperturas vaginales y uretrales diferenciadas
incompleto )

Micropene (<1 cm) con glande poco desarrolllado, escroto bifido
Testiculos descendidos o en el canal

Hipospadias perineoescrotales o seno urogenital

Ginecomastia en la pubertad

SIA
parcial Ambiguos

Hipospadia simple o severa con un pene normal y testiculos
descendidos o hipospadia severa con micropene, escroto bifido y
testiculos descendidos o en el canal

Ginecomastia en la pubertad

Predominante
mente
masculino

Espermatogénesis defectusa y/o virilizacion puberal disminuida

SIA 1 Masculi i i
eve asculino Ginecomastia en la pubertad
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TABLE 4
Single-gene disorders causing hypogonadotropic hypogonadism

Disarder Inheritance Gene mutation Phenotype

Kallmanin syndrome %-LR KAL gane HH, andemia, other defacls
Adranal ypoplasa conpenita’HH %-LR 0AX-1 gane Adrenal hypoplasia, HH

lanfAH resetance A4 (nAHR gene HH

Leptin deficiency AR Lepdin gens HH, abesty

Laplin resstance Ad Leptin receplor HH, ahesaty

isnlated FSH deficiency AR FSHP gene Oelayed puberty, infedikty
Combined pltuitery deficiency A PROP1 Deficient GH, PRL, TSH, LH, F5H

Kafmarel mmomma arel adrena fypopass corgeritatH alfect miiles. A @hars cioms nmsrerhes o women
T8 Xdinknd roozsshve, R —aulpssmil racesssss,. HH—hypooonsdotropic by pogonarisn, GH—growth hofmona, FHL—preadin
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