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Sindrome de feminizacion testicular completa

A propésito de cuatro casos

Dres. Miguel A. Fernandez, Federico Schneeberger, Roberto Quadrelli, Alicia Vaglio,

Antonio Taddeo, Sonia Banizzi, Orlando Manzano vy

Se presentan cuatro casos de Sindrome de
Feminizacion Testicular Completa. Se realiza
una definicion y clasificacion de la enfermedad
y se remarca la relacion del cirujano con estos
pacientes y la necesidad de un eguipo multidis-
ciplinario para tratarlos. Por iltimo, dada la
escasa experiencia sobre el tema, se dejan plan-
teados criterios a seguir.

Palabras clave (Key words, Mots clés) MEDLARS.
Pseudohermaphroditism.

INTRODUCCION

El interés de esta comunicacion, radica en
presentar cuatro casos de sindrome de femini-
zacion testicular completa, patologia de rara
incidencia de la cual existe un tinico antece-
dente en la literatura nacional (8).

El cirujano debe tener conocimiento de esta
afeccion, ya que con el diagnoéstico de hernia
inguinal, a menudo es él quien primero recibe
al paciente, como ocurri6 en dos de los casos
que presentamos. Este hecho es bien resaltado
en la literatura consultada (4, 8, 9, 10). Ade-
mas el cirujano debe integrar con el ginecdlogo,
endocrindlogo, genetista, anatomo patélogo y
plastico, el equipo multidisciplinario encargado
del estudio y tratamiento de estos pacientes.

CASUISTICA

Caso I.— N© de registro:
16 afios: fenotipo femenino.

E.A.: Desde hace dos anos, tumefacciéon inguinal
izquierda que aumenta con el esfuerzo y desaparece
con el decubito. Irreductibilidad en los ultimos tres
meses. Al ingreso (15/3/78) dolor a nivel de la tu-
mefaccion y nauseas.

A.P.: Apendicectomizada hace dos afios.

Ex. Cl.: Habito femenino, con buen desarrollo ma-
mario. En abdomen, se palpa tumefaccién inguinal iz-
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quierda de tres centimetros de didmetro, tensa, dolo-
rosa irreductible, que no impulsa con la tos. Se opera
con el diagndstico de hernia inguinal estrangulada.

Operacion: Se encuentra que la tumefaccién corres-
ponde a una goénada con los caracteres macroscépicos
de un testiculo con corddn inguinal. No hay saco her-
niario, efectudndose biopsia de la gbénada, dejando la
misma en el canal inguinal. Se realiza laparotomia,
comprobandose ausencia de tutero y ovarios.

Ex. complementarios: En el postoperatorio,
realizados los examenes siguientes:

fueron

—Consulta a ginecdlogo: Encuentra genitales ex-
ternos femeninos, bien formados, con vagina corta de
dos cms. de largo, amplitud normal, terminada en fon-
do de saco ciego.

—Radiografia contrastada de vagina: Muestra un
6rgano pequeio terminado en fondo de saco ciego.

——Cromatina de Barr: Negativa.

—~Cariotipo: En él se aprecian 46 cromosomas nor-
males, con un par sexual XY, por lo que corresponde
genéticamente a un hombre.

—Gonadotrofinas: 17 cetosteroides en orina,
mgs./24 hrs.

—Anatomia Patoldgica: La biopsia muestra una dis-
posicion testicular caracteristica, con tubos seminiferos
¥y masas.de células correspondientes al intersticio. Hay
pérdida de la estractificacion celular, sin maduracion
ordenada y engrosamiento de la basal.

15,80

A propoésito de este caso vivido, nos abocamos a la
investigacion familiar, entrevistando y estudiando a los
5 hermanos y a los padres, elaborando el arbol genea-
l6gico correspondiente (fig. 7). En él se aprecia: la
familia correspondiente al padre, siendo todos sanos,
no pudiendo investigar a los progenitores maternos por
desconocerlos. Las ninas enfermas, se marcan con un
circulo oscuro, existiendo una nifia sana y un varén
sano.

Caso II.— N© de registro:
19 anos. Fenotipo femenino.

A.P.: A los 7 anos, operada en el Hospital Pereira
Rossell por hernia inguinal bilateral, sospechiandose 1la
existencia del sindrome que nos ocupa. Operada se
comprueban las hernias y se confirma la existencia de
gonadas con aspecto testicular (8).

182.170 (H. C. FF.AA.).
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Fic, 1.—Caso I, A.M.A.M., 16 anos, con habito feme-
nino y buen desarrollo mamario. Escaso vello pubico
y axilar.

A.G.: Ausencia de menarca.

Ex. Cl.: Habito femenino, con disposicion de las
grasas tipo feminoide, con buen desarrollo mamario.
El examen genital revela, un monte de Venus normal,
con paniculo y trofismo normal. Vello de implantacion
ginecoide escaso. Labios mayores y menores bien desa-
rrollados. Clitoris normal con capuchén mas engro-
sado. Vagina que termina en fondo de saco ciego, con
amplitud normal. La inspecciéon al' espéculo muestra
una zona corrugada en el fondo, no apreciandose la
existencia de cuello uterino. A1l tacto bimanual, se
palpan 2 tumefacciones que deben corresponder a los
testiculos que fueron fijados en el retroperitoneo como
figura en el protocolo operatorio correspondiente.

Ex. complementarios: —Cromatina de Barr: Nega-
tiva.

—~Cariotipo: 46 cromosomas normales, con un XY.

—Hormonas: 17 cetosteroides en orina, 29,88 mgs.-
24 hrs.

—Radiologia: EI estudio contrastado de vagina que

muestra un o6rgano terminado en fondo de saco, no
existiendo utero.

—Anatomia Patolégica: Estructura caracteristica de
testiculo con tubos seminiferos y células intersticiales.
A mayor aumento se ven elementos celulares bien con-

servados donde se ha producido la germinacién de las
células de la linea seminal, pero no la maduracion.

Caso III.-—0.G.A.M. (H. C. FF.AA.). 9 anos. Fe-
notipo femenino.

A.P.: Sin particularidades.

Ex. Cl.: Niha de aspecto normal. No se palpan tu-
moraciones inguino crurales. Genitales externos feme-
ninos normales con discreta hipertrofia del clitoris.

Ex. complementarios: —Cromatina de Barr: Nega-
tiva.

—Cariotipo:

—Hormonas:
24 hrs.

Caso IV—R.A.A.M.
Fenotipo femenino.

—A .P.: Sin particularidades.

Ex. Cl.: Nina de aspecto normal. No se palpan tu-
moraciones inguino crurales. Genitales externos feme-
ninos, normales.

44 autosomas, mas un par sexual XY,
17 cetosteroides en orina de 33 mgs.~

(H. C. FF.AA.). 5 afos.

Ex. complementarios: —Cromatina de Barr: Nega-
tiva.

—~Cariotipo: 44 autosomas, mas un par sexual XY.
DISCUSION

El sindrome de feminizacion testicular (SFT),
constituye una forma de pseudohermafroditis-
mo masculino. Se extiende por tal, aquella

Fic. 2— Caso 1. femeninos. Se

Genitales externos
aprecia bien el escaso vello ptibico.
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anomalia de la diferenciaciéon sexual en la que
el individuo posee testiculos y genitales exter-
nos femeninos en grado variable (2).

Este sindrome se debe a una insensibilidad
periférica a los androégenos (1, 4, 7), distin-
guiéndose en la actualidad tres formas, segun
el grado que alcance dicha insensibilidad:

a) forma completa, y b) forma incompleta (6):
Tipo I y Tipo II.

Fic., 3.— Caso I. Vagina corta, terminada en fondo de
saco. No hay cuello uterino.

Fic. 4.— Caso I. Radiografia contrastada de vagina, que
muestra 6rgano pequefio, sin genitales internos.
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Fic. 5.—Caso I. Cariotipo que muestra 44 autosomas

mas un par XY.

La forma completa es una enfermedad re-
cesiva ligada al cromosoma X, que se trans-
mite por la mujer a una parte de su descen-
dencia masculina (1). Estos sujetos tienen una
insensibilidad completa a los androégenos, en-
dégenos y exégenos, siendo dicha insensibili-
dad la responsabie de la ausencia total de dife-
renciacién sexual masculina durante la em-
briogénesis y de virilizacion en la pubertad (2).

El cuadro clinico, fue bien descrito por Mo-
rris en 1953, quien remarcaba (6):

—Héabito femenino, con distribucien femeni-
na de ias grasas.

—Mamas normales o con tendencia al sobre-
desarrollo.

—Vello pubico y axilar ausente o escaso.

—Genitales externos femeninos con clitoris
normal o hipertrofico.

—Vagina terminada en fondo de saco con
amplitud normal.

—Ausencia de genitales internos o ttero ru-
dimentario.

—Ausencia de menarca.

—Godnadas masculinas intra - abdominales o
topografiadas en el canal inguinal.

La exploraciéon funcional en los individuos
adultos portadores de la enfermedad, muestra
unatasa de testosterona plasmatica dos o tres
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Fic. 6.— Caso I.
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Fic. 7.— Caso I. Arbol genealdgico. Los enfermos es-
tudiados se marcan en circulo negro.

veces mayores que los hombres normales, al-
canzando el estradiol plasmatico cifras feme-
ninas. La LH (hormona estimulante de las cé-
lulas intersticiales) en general estd elevada y
la FSH (hormona foliculo estimulante) normal.

COMENTARIO

A la forma completa corresponden los cua-
tro casos presentados.

Efectuamos estudios de los 17 cetosteroides
urinarios, que nos da una idea de la secrecion
de testosterona, encontrando valores normales
(caso I) o elevados (caso 2) como lo describen
todos los autores, certificando que la testoste-
rona existe, fallando los receptores (1, 2, 3).

Por lo tanto el diagnéstico es clinico, de la-
boratorio y fundamentalmente genético.

Resaltamos el hecho de que a menudo, esta
entidad se descubre al operar a los pacientes
de una supuesta hernia, tal como ocurrié en
nuestro primer caso y como lo sehalan los dis-
tintos autores consultados (3, 7, 8, 9). La her-
nia puede existir asociada, como sucedi6é en el
caso publicado en nuestro pais por Guerra (7),
y entonces la movilidad de la tumefacciéon en
ausencia de trastornos digestivos, en una nifna,
debe sugerir la sospecha clinica de la afeccion.

La incidencia familiar, hecho que algunos
autores remarcan como rara, ha sido sefialada
en las ultimas publicaciones. Parece existir un
padréon de herencia recesiva ligada al sexo,
autosémicamente dominante (1).

La conducta a seguir con estos pacientes es
discutida. Lo que es claro, es que desde el
punto de vista psicosexual, son enteramente
femeninos, por 1o que no se les debe comunicar
la naturaleza de su afeccién, salvo el hecho de
remarcarles su esterilidad.

Hecho el diagnéstico en la nifiez, la génada
debe ser mantenida; pasada la pubertad, al-
gunos sugieren la extirpacién quirurgica, efec-
tuando terapia de sustituciéon con estrogenos,
por el peligro de malignizacion (1, 3).

Otros opinan que la génada debe ser conser-
vada bajo control clinico estricto, por consi-
derar que las cifras de malignizacion de estos
testiculos es muy baja. Ademas la castracién
con terapia de sustitucion ha dado en algunos
casos malos resultados.

Pensando de la misma manera, en nuestra
primera paciente hemos mantenido los testicu-
los en su lugar, con control clinico periédico.
Por otra parte hemos planteado la posibilidad
de una plastia vaginal para tratar la dispau-
remia.

RESUME

Syndrome de féminisation testiculaire
complete dans quatre cas

Présentation de quatre cas de syndrome de fémini-
sation testiculaire complete. Définition et classification
de la maladie, role du chirurgien chez ces patients et
nécessité d’une équipe multidisciplinaire pour le trai-
tement. Enfin, étant donné le peu d’expérience en la
matiére, on s’en tient 4 l’exposition de critéres a suivre,

SUMMARY

Complete Testicular Feminization
Syndrome. Four Cases

Report of four cases of Complete Testicular Femini-
zation Syndrome, comprising review and classification
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of disease. The relationship between this type of pa-
tient and the surgeon is discussed, with stress on the
need for a multidisciplinary approach to treatment.
Finally and in view of the limited experience on the
subject, two criteria are suggested.
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