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INTRODUCCION
Fisiologia endocrina del testiculo
en edad prepuberal

El testiculo humano esta formado por dos com-
partimientos morfolégicamente y funcionalmente
bien diferentes: los tubos seminiferos y el tejido
intersticial. En los tubos seminiferos se hallan las
células germinales, que dan origen a los esperma-
tozoides y las células de Sertoli, que cumplen una
funcién de soporte fisico y funcional. En el tejido
intersticial se encuentran las células de Leydig,
responsables de la sintesis de la testosterona.

El testiculo es un drgano que sufre cambios
notorios durante el desarrollo prenatal y posnatal
hasta llegar al estado maduro en la adultez. En el
feto con cariotipo 46,XY, hacia el final de la 72
semana, las gonadas se diferencian en sentido
masculino formandose los cordones testiculares,
constituidos por células de Sertoli que producen
hormona antimiilleriana (AMH) —también conocida
como Millerian inhibiting substance (MIS) o factor
(MIF). La AMH es responsable de la regresion de
los conductos de Miller o esbozos uterinos; en el
feto masculino, esto ocurre entre la 82 y la 102
semanas.! En el tejido intersticial del testiculo
fetal, las células de Leydig producen —bajo estimu-
lacién de la gonadotrofina placentaria conocida
como gonadotrofina coriénica humana (hCG)- los
androgenos responsables de la virilizacion de los
genitales internos, a partir de los conductos de
Wolff y de los genitales externos.? La actividad
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secretoria hormonal del testiculo fetal permanece
elevada hasta el tercer trimestre de la vida
intrauterina, disminuyendo en el periodo perinatal.
A partir de la 22 semana de vida posnatal, la
secrecion de andrégenos vuelve a aumentar y se
mantiene en niveles altos durante aproximada-
mente 6 meses, pero luego cae y permanece en
valores bajos hasta el inicio de la pubertad. El
testiculo produce también otra glucoproteina: la
inhibina, cuya funcion primordial es inhibir la
secrecion hipofisariade FSH. Lainhibina es produ-
cida principalmente por las células de Sertoli, si
bien otras células de las gonadas y de otros érga-
nos contribuirian también a los niveles de inhibina
circulante en el varén.®*

La evaluacion de la funcion endocrina testicular
ha reposado clasicamente en el dosaje de la
testosterona sérica, ya sea en condiciones basales —
durante los primeros meses de vida y luego del inicio
de la pubertad— o en respuesta a la estimulacién con
hCG, durante la nifiez. El dosaje de andrégenos solo
permite evaluar la funcion de las células de Leydig,
sin brindar informacion alguna sobre la actividad del
tubo seminifero. Esta Gltima puede ser estudiada de
forma indirecta mediante el dosaje de FSH: niveles
elevados de FSH pueden indicar una falla de funcion
tubular. En condiciones normales, la inhibina produ-
cidamayoritariamente enlos tubos seminiferosinhibe
la secrecion hipofisariade FSH; un aumento anormal
en la FSH sérica es entonces interpretado como una
caida en la produccion testicular de inhibina. Recien-
temente, se ha desarrollado un ensayo especifico
para la determinacion de inhibina B® que permite
evaluar directamente la funcién sertoliana.®” Aunque
no existen hasta hoy estudios sobre los niveles de
inhibina B en nifios con patologia testicular, es posi-
ble imaginar su utilizacion futura como marcador
funcional del testiculo prepuber.

LA HORMONA ANTIMULLERIANA (AMH):
Fisiologia y valores séricos normales
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Como es conocido, la AMH ejerce su funcién en
la vida fetal, periodo durante el cual los niveles
plasmaticos de AMH son elevados.? Aunque no se
conoce la funcion especifica de la AMH luego del
nacimiento, el testiculo sigue secretandola hasta
elinicio de la pubertad.® La produccion testicular de
AMH es estimulada por el factor nuclear SF1°y, en
menor medida, por la FSH,* siendo inhibida por la
testosterona y la espermatogénesis durante la
pubertad.®!* En el sexo masculino, la AMH es
producida Gnicamente por la célula de Sertoli,* lo
cual le confiere un gran valor como marcador
sérico en el estudio de la funcién sertoliana
prepuberal. Por otra parte, a diferencia de lo que
ocurre con los andrégenos, cuya secrecion debe
ser estimulada en el vardn prepuber mediante la
inyeccion de hCG, la secrecién de AMH no requie-
re ninguna prueba de estimulacion.

Los niveles séricos de AMH se miden usando un
enzimoinmunoensayo (ELISA) de doble anticuer-
po, de alta sensibilidad y especificidad.*? El ensayo
permite detectar niveles tan bajos como 0,7 pmol/
[, con una variabilidad intraensayo de 5,3% e
interensayo de 8,7%. Los valores normales de
AMH sérica en individuos de distintas edades se
muestran en la Tabla 1. En el var6n, la AMH sérica
es alta en los dos primeros trimestres de vida
intrauterina; luego disminuye hacia el nacimiento y
permenece baja durante los primeros 10 a 15 dias
de vida,'*!* pero se incrementa nuevamente para
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mantenerse elevada durante la infancia, hasta el
inicio de la pubertad.®*24 A partir de ese momento,
la AMH cae gradualmente, notandose una inhibi-
cion mas marcada desde el estadio |l de desarrollo
puberal (de la clasificacion de Marshally Tanner?s),
cuando los valores de testosterona sérica sobre-
pasan los 7 nmol/l (aproximadamente 200 ng/dl).6

Durante la vida fetal y en los primeros meses
luego del nacimiento, los altos niveles de testos-
terona no inhiben la secrecién de AMH sertoliana.
Esta falta de respuesta de la AMH a los andro-
genos encontraria su explicacion en que la célula
de Sertoli no expresaria el receptor de androgenos
en dichas etapas de la vida, tal como ha sido
posible demostrar en roedores.'**” La célula de
Sertoli seria entonces fisiolégicamente insensible
a la testosterona en las primeras etapas del desa-
rrollo intrauterino y posnatal. Esta hip6tesis de que
la testosterona no ejerce ningun efecto en el testi-
culo fetal y neonatal es apoyada por lo que se
observa a nivel de la espermatogénesis: si bien en
elfetoyelreciénnacido hay niveles de androgenos
(y de FSH, también necesaria para el desarrollo
espermatogénico) similares a los que se observan
en el varéon puberal, la espermatogénesis no se
desarrolla y en los cordones seminiferos sélo se
ven espermatogonias. Esto también se deberia a
la falta de respuesta de los tubos seminiferos a la
testosterona.

TaBLA 1
Valores normales de AMH sérica *

AMH sérica
Media + EE Rango™
Edad n pmol/l (ng/ml) pmol/l (ng/ml)
Varones
<15 dias 6 229+59 (32,1+8,3) 76-381 (10,6-53,4)
15 dias-1 afio 22 465+93 (65,1+13,0) 251-679 (35,2-95,1)
1,01-4 afios 17 499+66 (69,9+9,2) 360-638 (50,4-89,4)
4,01-7 afios 16 438+61 (61,3+£8,4) 309-566 (43,3-79,3)
7,01-9 afios 14 336+47 (47,0+6,6) 234-438 (32,8-61,3)
| 22 249+26 (34,9£3,7) 194-304 (27,2-42,6)
>9 afios™ Il 25 159425 (22,2+3,5) 107-211 (15,0-29,6)
1 8 79+28 (11,043,9) 12-145 (1,7-20,3)
V-V 8 48+14 (6,7+1,9) 14-81 (2,0-11,3)
Adultos 21 30+4 (4,2+0,6) 22-38 (3,1-5,3)
Mujeres
Prepuberes 20 23+4 (3,1+0,6) 0-74 (0-10)
Adultas 22 14+4 (2,0+0,6 0-75 (0-10)
Menopausicas 21 Indetectable

Utilizando el equipo AMH/MIS ELISA®, Immunotech-Coulter, Marsella, Francia.
* 95% (intervalo de confianza de la media).
* Estadios puberales segun Marshall y Tanner.*®
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LA AMH EN PATOLOGIA PEDIATRICA
Criptorquidia bilateral vs. anorquia

La busqueda de la existencia de testiculos
ectopicos en un nifio prepuber con génadas no
palpables es quizas una de las indicaciones mas
utiles del dosaje de AMH sérica. La evaluacion de
los niveles séricos de la hormona permite distinguir
facilmente una anorquia, que cursa con niveles
indetectables de AMH plasmatica, de una
criptorquidia bilateral, que presentavalores séricos
claramente detectables de AMH (Grafico 1).***8 El
seguimiento longitudinal de nifios preplberes con
dosajes de AMH ha permitido detectar casos de
degeneracion testicular progresiva, en los que los
niveles de AMH caen progresivamente.’ La dege-
neracion testicular progresiva se caracteriza por la
existencia de testiculos funcionales durante la di-
ferenciacion sexual fetal, lo cual se traduce en una
masculinizacion normal, con la presencia de
genitales externos masculinos normales al naci-
miento y la ausencia de restos uterinos. Sin embar-
go, en los ultimos meses de vida intrauterina o
luego del nacimiento, el tejido testicular se atrofia
progresivamente llegando frecuentemente a la
desaparicion completa. Clasicamente se ha utiliza-
do en estos casos —como en las sospechas de
anorquias—un dosaje de testosterona luego de una
estimulacion con hCG por via intramuscular. El
dosaje de AMH no necesita ninguna estimulacién

exdégena previa —evitandose asi los inconvenien-
tes de tener que realizar una prueba de hCG-y es
tan eficaz como el tradicional dosaje de testoste-
rona para detectar la existencia de tejido testicular
funcional no palpable.

Pubertad precoz y retrasada
El dosaje de AMH sérica ha demostrado ser de
utilidad en el diagnéstico y el seguimiento de pa-
cientes con pubertad precoz. El desarrollo puberal
precoz (o sea, la aparicion de signos puberales en
varones antes de los 9 afios de edad) puede
deberse a tumores intracraneanos que activan el
eje hipotalamo-hipoéfiso-testicular (pubertad pre-
coz central) o a una activacion auténoma de la
produccion testicular de androgenos (puberal pre-
coz independiente de gonadotrofinas o testoto-
xicosis). Los nifios con pubertad precoz presentan
concentraciones plasmaticas anormalmente ele-
vadas de testosteronay bajas de AMH (Grafico 2).
Cuando el tratamiento es eficaz y la testosterona
retorna a valores prepuberales, la AMH también se
normaliza. La falta de recuperacion de la AMH
sérica es indicio de un tratamiento ineficaz, que
sugiere la persistencia de valores elevados de
testosterona dentro de las génadas, aun cuando la
testosterona sérica muestre, por periodos, valores
dentro del limite normal para varones pre-pube-
res.’®2 Sj bien no existen estudios sobre los nive-
les séricos de AMH en
pacientes con una

pseudopubertad pre-
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Concentracion de hormona antimulleriana (AMH) sérica en nifios con testiculos no palpables. La
AMH es indetectable en los casos de anorquia, mientras que muestra valores detectables (y en
muchos casos, normales) en los nifios prepuberes con una criptorquidia bilateral. El area grisada

representa los valores normales de AMH sérica en varones.

GRAFICO 1

produccién anormal-
mente elevada de an-
drégenos suprarrena-
les, es probable que la

A Anorquia

. Criptorquidia bilateral

produccion testicular
de AMH sea normal en
estos casos. En la pu-
bertad normal o pre-
coz resultante de una
produccién aumentada
de andrégenos testicu-
lares, es la alta con-
centracion de testos-

terona dentro del testi-
culo laresponsable de
la inhibicién de la sin-
tesis de AMH y de la
caida de los niveles
séricos de dicha hor-
mona.®t
Inversamente a lo

14 16 18 20




318

observado en la pubertad precoz, la AMH persiste
elevada en pacientes con retraso puberal,?* indicio
de la presencia de una génada normal en la que
aln no se ha iniciado la produccién puberal de
androgenos ni la espermatogénesis del adulto.
Ambigledades sexuales

Como se describié previamente, la diferencia-
cion de los genitales internos y externos en el feto
masculino es dependiente de la accién de las
hormonas testiculares (andrégenos y AMH). Las
ambigledades sexuales pueden originarse en al-
teraciones de la determinacion del testiculo fetal o

ACTUALIZACION
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bien en anomalias limitadas a la diferenciacion de
los genitales internos y/o externos (Grafico 3). Las
alteraciones de la determinacién del testiculo
(disgenesias gonadales) pueden ser parciales o
totales. En los casos mas severos, solo existen
bandeletas o “streaks” totalmente desprovistas de
parénquima testicular (cuadro conocido como
disgenesia gonadal pura), por lo cual no hay pro-
duccioén de testosterona nide AMH, lo que dacomo
resultado el desarrollo de genitales internos y ex-
ternos femeninos. Las disgenesias testiculares
parciales (que dan origen al cuadro llamado
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Panel superior: correlacion entre los valores séricos de testosterona
y de hormona antimilleriana (AMH) en: A varones durante la
pubertad normal y B varones con una pubertad precoz central (PP
central) o una pubertad precoz independiente de gonadotrofinas
(testotoxicosis); en todos los casos, la secrecion de AMH esta
inhibida cuando la testosterona sérica es superior a 7 nmol/l. Panel
inferior: ejemplos de dos pacientes con testotoxicosis tratados con
uninhibidor de laesteroidogénesis (ketoconazol). Antes deliniciodel

Edad (afios)

tratamiento, la testosterona esta elevada y la AMH, baja para la
edad. Cuando el tratamiento es realizado eficazmente C, la
testosterona y la AMH vuelven a valores prepuberales, perma-
neciendo asi hasta la suspension del tratamiento; cuando el
tratamiento no es cumplido correctamente D, la testosterona
alterna entre valores normales y elevados mientras que la AMH
permanece siempre en valores bajos. Modificada de Rey y col.*®

GRAFICO 2
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Diferenciacion sexual normal y patogenia de las ambigiiedades
sexuales. En condiciones normales, la cresta gonadal indiferen-
ciada se desarrolla en sentido testicular en los individuos 46,XY. Las
células de Leydig producen testosterona a partir del colesterol, bajo
laaccion de unaserie de enzimas esteroidogénicas. La testosterona
es transformada en un andrégeno mas potente, la dihidrotestos-
terona (DHT), en los érganos blanco que poseen la enzima 5 a-
reductasa. La testosterona o la DHT se unen al receptor de los
andrégenos (R-A) en los érganos blanco, provocando la virilizacion
delos 6rganos genitales externos (OGE) y el desarrollo del epididimo,
conducto deferente y vesiculas seminales a partir del conducto de
Wolff. Las células de Sertoli producen hormona antimilleriana
(AMH) que, luego de unirse a su receptor (R-AMH), provoca la
regresion del conducto de Mdiller.

En el individuo 46,XX se desarrollan los ovarios. En este caso, o
si existe una alteracion de la determinacion testicular [] que
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resulta en una disgenesia gonadal pura, ni la testosterona ni la
AMH son producidas, lo que origina feminizacién de los genitales
externos, regresion de los conductos de Wolff y persistencia de
los conductos de Miiller, que formaréan el Gtero. Si los testiculos
se forman pero existe aplasia de células de Leydig [, una falla
de alguna de las enzimas esteroidogénicas [] o una alteracién
del receptor de los andrégenos@) el resultado es un individuo
con fenotipo femenino aunque sin Gtero, pues la AMH es
producida normalmente. Por el contrario, si existe sélo una
mutacion en el gen de la AMH o de su receptor@)la virilizacion
de los genitales es normal y la Unica anomalia presente es la
persistencia del Gtero. En todos los casos, las deficiencias
pueden ser parciales, dando origen a cuadros de ambigliedad
sexual de grado variable. Las flechas con los nimeros indican
la etapa de la diferenciacién sexual alterada.

GRAFICO 3
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pseudohermafroditismo masculino disgenético) se
acompafian de produccion insuficiente de ambas
hormonas masculinas; el aspecto de los genitales
resultante depende del grado de disgenesia
testicular, pudiendo ir desde una ambiguedad
sexual externa leve hasta una severa, con persis-
tencia de restos uterinos. En las anomalias limita-
das ala diferenciacion de los genitales masculinos,
los testiculos tienen un tamafio y aspecto normal,
pero existe un defecto en la produccion o en la
accion de una sola de las hormonas testiculares, la
testosterona, dando origen al cuadro de pseu-
dohermafroditismo masculino no disgenético. La
produccion normal de androgenos requiere la exis-
tencia del receptor del LH a nivel de las células de
Leydig y de una serie de proteinas y enzimas
esteroidogénicas (Grafico 3). Mutaciones en el
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receptor de LH, que provocan aplasia o hipoplasia
de las células de Leydig, o en cualquiera de los
genes de las enzimas esteroidogénicas, dan como
resultado una deficiente produccion de andrégenos
testiculares. Dado que algunas de las enzimas
esteroidogénicas también actlan en la sintesis de
esteroides suprarrenales, si alguna de ellas esta
alterada, el cuadro de disfuncion suprarrenal resul-
tante (conocido como hiperplasia suprarrenal con-
génita) es generalmente el que orienta el diagnds-
tico. Otras enzimas esteroidogénicas, en cambio,
son especificas de las génadas. Sus mutaciones
provocan ambigtedad sexual sin alteraciones de
la funcién suprarrenal. Finalmente, ademas de una
produccion normal de testosterona por los testicu-
los, es necesario que los 6rganos blanco sean
sensibles a los andrégenos para que la masculi-
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Concentracién de hormona antimulleriana (AMH) sérica en pa-
cientes con ambigliedad sexual. En cada gréfico, que representa
diferentes grupos etarios, la linea de puntos divide a los pacientes
en 3 subgrupos: I: pacientes con cariotipo 46,XY vy
pseudohermafroditismo masculino no disgenético (ACL: aplasia
de células de Leydig; DES: deficiencia enzimas esteroidogénicas;
PAIS: insensibilidad parcial a los andrégenos; CAIS: insensibili-
dad completa alos andrégenos); Il: pacientes con cariotipo 46,XY
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y con alteraciones de ladeterminacion testicular (DTP: disgenesia
testicular parcial o pseudohermafroditismo masculino disgenético;
DGP: disgenesia gonadal pura o completa); lll: pacientes con
cariotipo distinto de 46,XY (DGA: diferenciacion gonadal asimétrica
o disgenesia gonadal mixta; HV: hermafroditismo vero; V XX:
varén XX). La zona grisada representa los valores normales de
AMH sérica en cada grupo etario. Modificada de Rey y col.*?

GRAFICO 4
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nizacion ocurra normalmente. Mutaciones en el
receptor de los andrégenos originan el cuadro de
insensibilidad a los andrégenos, que puede ser
total (resultando en un fenotipo externo femenino
pero sin Utero) o parcial (ambigledad sexual varia-
ble, sin Gtero).

Si bien hasta ahora so6lo se utilizaba el dosaje
de andrégenos en el diagndstico de pacientes con
genitales ambiguos, la valoracion de los niveles de
AMH sérica ha demostrado ser un complemento de
suma utilidad.*? En pacientes con cariotipo 46,XY y
genitales ambiguos, tanto en las disgenesias

gonadales como en los pseudohermafroditismos
masculinos debidos a aplasias de células de Leydig
0 a anomalias de las enzimas esteroidogénicas
implicadas en la sintesis de andrdgenos, la
testosterona sérica es baja. En cambio, la AMH
plasmatica esta disminuida sélo en las disgenesias
gonadales, poniendo de manifiesto el dafio de las
células de Sertoli. En las aplasias de células de
Leydig o en las deficiencias de las enzimas
esteroidogénicas, la AMH plasmatica esta
anormalmente elevada (Gréfico 4y Tabla 2). Esto
se explica por la falta de inhibicion de la AMH

TABLA 2
Analisis combinado de los valores séricos* de testosterona y de hormona antimiilleriana (AMH) en pacien-
tes con ambigiedad sexual

Cariotipo 46,XY
Genitales externos
Femeninos Ambiguos Masculinos
(con Utero persistente)
Testosterona Testosterona Testosterona Testosterona Testosterona
elevada muy baja baja normal normal
AMH Aplasia de células Hipoplasia de células PMDS: mutacién
normal o de Leydig de Leydig del receptor
elevada CAIS PAIS de la AMH
Déficit severo en enzimas Déficit leve en enzimas
esteroidogénicas esteroidogénicas
AMH Disgenesia
baja o Disgenesia testicular parcial PMDS: mutacion
indetectable gonadal pura Diferenciacion gonadal de la AMH
asimétrica
(poco frecuente)
Cariotipo 46,XX 0 mosaicismos
Genitales externos
Ambiguos Masculinos 0 ambiguos
Testosterona baja Testosterona normal o baja
AMH Varén XX
normal (46,XX)
Hermafroditismo vero Hiperplasia
(46,XX 0 mosaicismo) suprarrenal congénita
AMH (46,XX)
baja o Diferenciacion gonadal
indetectable asimétrica (46,XY/45,X) Otros
pseudohermafroditismos
Disgenesiatesticular parcial femeninos (46,XX)
(poco frecuente)

* Los valores se consignan como normales, bajos o elevados en comparacion con los observados en varones normales de la

misma edad.
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cuando no hay produccion normal de testosterona
en el testiculo.

Por lo tanto, en un paciente con ambiguedad
sexual, si el cariotipo es 46,XY o si hay mosaicis-
mos, el diagndéstico se orienta mas facilmente ha-
cia hermafroditismo vero, varén XX o diferencia-
cion gonadal asimétrica (Grafico 4 A-D, subgrupo
[11); pero si el cariotipo es 46,XY, el dosaje de AMH
puede ser muy util. El hallazgo de valores normales
o altos de AMH permite descartar las disgenesias
gonadales y debe hacer pensar en alteraciones de
la produccion de testosterona o en una insen-
sibilidad alos androgenos?? (Grafico 4 A-D, compa-
rar los subgrupos |y I). Asimismo, durante la edad
puberal, cuando existe insensibilidad parcial a los
androgenos, la AMH persiste en valores relativa-
mente elevados si se compara con nifios normales
con iguales valores de testosterona plasmatica
(Grafico 5). Como vemos en las Tablas 2y 3, en
todos los casos, el dosaje de ambas hormonas
testiculares es necesario para avanzar en el proce-
so diagnéstico.

En pacientes prepuberales, la AMH séricaes un
buen indicador de la masa de células de Sertoli
funcionales. Asi, testiculos muy disgenéticos, con
escaso parénquima funcional, resultan con valores
muy bajos de AMH sérica y se acompafian de
restos miillerianos persistentes. En cambio, testi-
culos de tamafio aceptable y con escasos signos

Arch.argent.pediatr

TaBLA 3
Interpretacion combinada de testosterona
y hormona antimiilleriana (AMH) séricas
en varones puberales

AMH
Baja Alta
Baja Inicio pubertad Prepuber
(Tanner 1) (Tanner )
Testiculo Retraso puberal
Testosterona disgenético
Alta Pubertad avanzada Insensibilidad a
(Tanner I11-V) los andrégenos

de disgenesia, aun en pacientes con mosaicismos
46,XY/45,X u otros, se asocian habitualmente con
valores séricos de AMH apenas disminuidos y con
una regresion completa de los esbozos uterinos.
En pacientes con cariotipo 46,XX, el hallazgo de
niveles de AMH sérica superiores a 75 pmol/l es
indicativo de la existencia de tejido testicular. La
causa mas frecuente de virilizacion de fetos 46,XX es
la hiperplasia suprarrenal congénita, caracterizada
por una produccién anormalmente elevada de andro-
genos de origen suprarrenal. Si bien el diagnostico
se realiza gracias a estudios de pesquisa de la
funcion suprarrenal ampliamente difundidos,?*?° una
AMH inferior a 75 pmol/l permite descartar la pre-
sencia de testiculos

500 e -

400-1H #

AMH (pmoll/l)
-
i
oo

£ a1 i

ectépicos. Si la AMH
e estd elevada, debe

- L L
. Normales

A Pais

sospecharse un her-
mafroditismo vero

(genitales ambiguos

de grado variable, en
generalencorrelacion
conlos niveles séricos
de testosterona vy
AMH) o de un varén
XX (virilizacion normal

i A .
en casi todos los ca-

P s0s).12:26

Sindrome de per-

o
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()]
©

Correlacion entre los valores séricos de testosterona y de hormona antimilleriana (AMH) en
pacientes con una insensibilidad parcial a los andrégenos (PAIS). Si bien la AMH sérica disminuye
en estos pacientes durante la pubertad, persiste mas elevada que en nifios normales cuando la
testosterona sérica es superior a 7 nmol/l. Modificada de Rey y col.*?
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Utero”, es una patologia heredada en forma
autosomica recesiva que resulta de la falta de
produccion o accion de la AMH durante el desarro-
llo fetal.?” Dado que la produccién y accion de los
androgenos es normal, el PMDS se caracteriza
anatdmicamente por una virilizaciéon normal de los
genitales externos y de los conductos de Wolff
(epididimo, conducto deferente y vesiculas se-
minales), pero hay persistencia del Gtero. En gene-
ral, estos niflos consultan por criptorquidia y/o
herniainguinal, siendo el Gtero un hallazgo intraope-
ratorio. Existen dos formas etiolégicas de PMDS:
una debida a mutaciones en el gen de la AMH,?82°
donde los valores de AMH sérica son indetectables
y otra debida a mutaciones en el receptor de la
AMH, con valores séricos normales de dicha hor-
mona.33! Puesto que la concentracion sérica cae
durante la pubertad normal, el dosaje de AMH por
ELISA es capaz de discriminar entre una mutacion
del gen de la AMH y una mutacion del gen del
receptor sélo en nifilos prepuberes (Gréfico 6).

CONCLUSIONES

La AMH es una hormona gonadal, producida en
alta cantidad por las células de Sertoli del testiculo
prepuber. El dosaje de AMH en suero es entonces un
buen indicador de la existencia de parénquima
testicular funcionante en el nifio. Luego del inicio de
la pubertad, la utilidad del dosaje de AMH disminuye
y la interpretacion de los resultados es mas dificil.

Clasicamente se ha utilizado sélo el dosaje de
testosterona para estudiar la funcion testicular. El
desarrollo de un ensayo de AMH ha permitido
demostrar que el analisis combinado de los niveles
séricos de AMH y testosterona aporta una mayor
claridad en el proceso diagndstico de la patologia
que afecta a la funcion testicular antes de la puber-
tad (Tablas 2y 3).
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