Testikularni feminizace

Testikularni feminizace aneb syndrom Uplné androgenni rezistence (complete androgen insensitivity
syndrome — CAIS), je charakterizovany karyotypem 46,XY a Zzenskym vnéjSim genitdlem (frekvence 1/20 000
az 60 000 novorozenych chlapct). Existuje vSak i syndrom nelplné androgenni rezistence (partial - PAIS) Ci
rezistence s normalnim muzskym genitélem (mild - MAIS). Vétsina ptipad{ je d&di¢na (70 %),

PFi¢iny
Hlavni pfic¢inou syndromu je defekt androgenniho receptoru. Gen (AR), kédujici tento receptor, se nachazi na X
chromozomu (Xql2).
Podle defektu mdzeme rozdélit pacienty na:
= receptorové-negativni — maji typicky bodové mutace nebo substituce v exonech daného genu kdédujiciho
doménu receptoru vazici se na androgeny;

= receptorové-pozitivni — u kterych bodovd mutace exonu umoznuje normalni spojeni androgenu a
receptoru, ale tento komplex neni schopen vazby na DNA a spusténi transkripce.

Diagnostika a symptomy

Vrozend kongenitalni tfiselna kyla mUze byt jednim z prvnich priznakd. 1-2 % vsech zen s touto hernii trpi
androgenni rezistenci. Postizené byvaji vy$siho vzristu, stihlé, s dlouhymi dolnimi konéetinami. I1Q je v
normé. Podezreni na syndrom vznikd pri primarni amenoree a velmi slabém, az zadném pubickém ochlupeni.

Ultrasonograf prokaze absenci organd vzniklych z Miillerovych vyvod(, gynekologické vySetreni prokéze slepé
zakonceni vaginy s absenci kréku. Déloha jako i jiné struktury z Wolfovych vyvoda ¢i prostata se totiZz nevyvijeji.

Lécbha
Vétsinou se posiluje zenska role pacientek. Castokrat se pfed nebo po puberté pacientky kastruji, protoze se

stoupajicim vékem se zvysuje riziko neoplazie gonad. V pripadé, ze kastrace probéhne pred pubertou, je nutna
substituce estrogeny. Pri leh¢ich androgennich rezistencich prichdzi do Gvahy i opacnd volba.

Odkazy
Souvisejici ¢clanky
= Endokrinni onemocnéni gonad
= Poruchy pohlavni diferenciace a pohlavniho zrani
= Vyvoj pohlavniho systému
Externi odkazy
= Anglicka Wikipédia (https://en.wikipedia.org/wiki/Complete_androgen_insensitivity_syndrome)
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