...cenni sulla determinazione del sesso e
differenziazione sessuale
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47, XXX; Sindrome Superfemmina
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Sindrome di Turner:45, XO
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47, XXY: Sindrome di Klinefelter
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Maschio 46, XX

e | a causa e una traslocazione del
sul cromosoma X: sono
simili al pazienti 47, XXY

e 0.4% del pazienti infertili



Femmina 46,XY: Sindrome da
Insensibilita agli androgeni (AIS)
e In questi soggeti vi € una mutazione nel gene
AR che codifica per I recettore degli androgeni

e || testosterone prodotto dall’abbozzo
testicolare , mancando il proprio recettore, non
Induce la NORMALE differenziazione sessuale
secondaria maschile
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Microdelezioni cromosoma Y

e MDCY rappresentano una causa frequente
di infertilita maschile
e MDCY sono presenti

—nel 5% del pazienti con grave oligozoospermia
(AZFc)

—nel 5-7% del pazienti con azoospermia (AZFb)






