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Cas clínic 
• Primigesta de 24 anys 

• No AMC. No hàbits tòxics 

• AP sense interès 

• Serologies negatives. Toxo neg. Rubeola  

inmune. O' Sullivan normal

• Eco I i II T sense alteracions. Baix risc aneuploïdies. No 
identificació del sexe. 

                

         Gestació controlada fins a les 36 sg a centre privat 

Sospita RCIU  



Cas clínic 

• Biometries P 3-5  

• LA normal 

• Doppler AU: normal 

• Doppler ACM: P<5  

RCIU tipus II 

36 5/7 sg 



Cas clínic 



Cas clínic 

• Testes (escrot vs llavis majors)  

• Escrot bífid ? 

• Penis microfalo vs clítoris hipertròfic 

 

Genitals 
ambigus 

Trastorn de 
diferenciació 

sexual 

36 5/7 sg 



Cas clínic 

  Inducció a les 37 sg per RCIU tipus II 

 

                Nadó 1950gr,  APGAR 9-10 i pH 7,26 

 

          Sospita Defecte de Diferenciació Sexual Sospita Defecte de Diferenciació Sexual

Servei de 
Pediatria 



Cas clínic 



Cas clínic 

• Testes   
• Escrot bífid  
• Hipospàdies sever (meat terç 

mig gland) 
 



Cas clínic 
1. Cariotip                   46  XY 

 

           
 

                                        



Cas clínic 
1. Cariotip                   46  XY 

 

2. Estudi hormonal                  
 

                                        

       Dihidrotestosterona 
Testosterona   N 
17 – OH Progesterona   N 
17 – OH Pregnenolona    
11-Deoxicortisol N 
17- β – Estradiol N 
FSH N 
LH N 
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Cas clínic 
1. Cariotip                   46  XY 

 

2. Estudi hormonal                  
 

                                        

       Dihidrotestosterona 
Testosterona   N 
17 – OH Progesterona   N 
17 – OH Pregnenolona    
11-Deoxicortisol N 
17- β – Estradiol N 
FSH N 
LH N 

Dèficit de 5 α 

Reductasa 

T/DTH >20 



• Transtorn AR 

Dèficit de 5–α–Reductasa 

Transtorns de diferenciació 
sexual amb cariotip XY 

Gen SRD5A2    Cromosoma 2p 
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Dèficit de 5–α–Reductasa 

Transtorns de diferenciació 
sexual amb cariotip XY 

Forma clàssica: hipospadies 
pseudodovaginals 

perineoscrotals 

 
Penis clitorià 

Hipospàdies 

Escrot bífid 

Peristència si urogenital: orifici 
perineal vaginal cec 

 

Genitals externs 
femenins 

 

Hipospàdies +/- 
micropenis 

 



Cas clínic 

Penis aspecte clitorià 

 

Escrot bífid 

 

Hipospàdies 

 



Dèficit de 5–α–Reductasa 

Transtorns de diferenciació 
sexual amb cariotip XY 

Testosterona N o baixa 

DHT baixa 

T/DHT >10 

 

 

Diagnòstic 

 

Tractament 

 Assignació de sexe 

Intervenció quirúrgica 

Fertilitat 

Caràcters sexuals 
secundaris 

 

 

Diagnòstic prenatal 

 



Gràcies 


