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University of Granada researchers have designed a guideline for physicians and patients on the Androgen
Insensitivity Syndrome (AIS), a rare disease that makes the subject develop reverse sex, which occurs when a
subject looks like a woman but has male genes.

AIS has low prevalence (it only affects one in 2000 people), and it is characterized by the inability of tissues to
respond to the action of male hormones. This prevents individuals with XY sex hormones (i.e. 46,XY) to
develop male genitalia. This disorder is caused by a mutation in the gene that codifies the receptor of
androgens, and diagnosis is confirmed by the identification of such mutation. This disease is transmitted y a
recessive gene associated to gender i.e. it is transmitted by women but it is only developed by men.

The researchers examined the most relevant clinical and epidemiological data of AIS in a review study recently
published in the journal Gynecological Endocrinology. The guideline for patients includes the followup
protocols to be applied from birth to adulthood, through childhood and adolescence. The guideline also
includes additional information for patients.

Diversity of Symptoms

Clinical symptoms of AIS range from spermatogenic defects causing infertility in men with otherwise normal
genitalia, to subjects who look female in appearance but have not menstruation or female internal genitalia.
Sometimes, the gender of IAS subjects cannot be identified at birth and a more precise diagnosis is required to
determine the sex of the newborn and plan potential treatments.
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