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MUTACIONES

La deficiencia en la enzima
esteroide 5-alfa-reductasa 2
es un trastorno autosomico re-
cesivo poco frecuente que
provoca un pseudohermafro-
ditismo en el hombre (MPH),
es una enfermedad caracteri
zada por una diferenciacion
incompleta de los genitales
masculinos en pacientes con
genotipo 46 X-Y. La enzima
esteroide 5-alfa-reductasa 2
cataliza la conversion de la
testosterona (T) a dihidrotes-
tosterona (DHT), la cual es
esencial para una diferencia-
cion normal de los genitales
masculinos externos y el desa-
rrollo del seno urogenital. El
sindrome clasico (hipospadias
pseudovaginales perineoscro
tales) se caracteriza en el na-
cimiento por la presencia de
unos genitales externos ambi-
guos con un falo de aspecto
clitoriano, hipospadias, escro-
to bifido y seno urogenital
persistente con un orificio
rinal perineal ciego.
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Los testiculos se encuentran
en los pliegues labioescrotales
o en los canales inguinales.

El tracto urogenital interno se
encuentra bien desarrollado y
las estructuras derivadas del
conducto mulleriano estan au-
sentes. En la pubertad, a
menos de que se haya realiza-
do una gonadectomia, se pro
duce una virilizacion signifi-
cativa sin ginecomastia como
consecuencia de la accidn de
la testosterona.

La mayoria de los pacientes
son infértiles. El enzima 5-al-
fa-reductasa 2 esta codificado
por el gen SRD5A2 localiza-
do en 2p23. Se han descrito
mas de 40 mutaciones en los
cinco exones del gen
SRD5A2. Estas son principal-
mente sustituciones de ami-
noacidos, aunque también se
han observado delecion com-
pleta del gen, pequefias dele-
ciones, mutaciones sin sentido
y mutaciones en los lugares
procesamiento ("splicing").

Los fenotipos de los geni-
tales externos de las per-
sonas con deficiencia,
pueden ir desde una as-
pecto femenino completo
a uno masculino con hi-
pospadias y/o micropene.



