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SUMMARY

Keywords: Androgen Insensitivity Syndrome. Androgen receptor, management, gonadal tumor, hormone
replacement therapy, gonadectomy.

The goal In this article is discussed a clinical case of disorder of sex development (DSD) such us: Testicular femi-
nization in the context of contemporary literature.

Patient and Methods: 4 /5-year-old patient is admitted at Gynecology for primary amenorrhea. The clinical ex-
amination shows a female phenotype: the breasts are normally developed, but there few hair in the groins and axillary
areas, the urinary meatus is normally inserted, and the vulva is unpigmented. The gynecological exam reveals that the
hymen is present, the vagina short, while the uterus is absent. The karyotype was mapped in order to differentiate the
androgen insensitivity syndrome from other genetic abnormalities. The testes were removed in order to avoid the ma-
lignant risk. We performed gonadectomy.

Results: Surgically, the patient had a simple evolution. Mentally, the patient kept thinking she was a woman, so the
decision of telling her the truth was left to the parents.

Conclusions: Testicular feminization is a rare disease that must be diagnosed and treated through close work
between gynecologists, endocrinologists, geneticians, urologists, and psychiatrists. Bilateral gonadectomy is the best
procedure to avoid their malignant transformation.
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PE3IOME

KuiroueBble ciioBa: CHHAPOM HeYyBCTBUTEIbHOCTH K aHApPOreHam, reH AR peuenropsi aHaporeHos, 3ame-
CTUTEeJIbHAS Tepanus 3CTPOreHaMu, FOHAIIKTOMUS

Hens: B daunoii cmamve npusooumcst KIUHUYeCKutl CIyyati CUHOpOMA MeCmuKYIAPHOU (heMUuHU3ayuY 8 KOHmexkcme
COBPEMEHHOU Tumepamypbi.

Marepuajibl u MeTOABI: TanMEeHTKa |5-71eT rocmMTan3upoBaHa B OTACICHUE ONEPATHBHONW TMHEKOJIOTHH C XKa-
106aMH Ha aMEHOPEIO.

Knunuxka: genomun scenckuil, MonouHwie dcenezvl 00bIYHO20 pasmepa, 08010CEHUe 8 AKCUIAPHOU U NAX0B0U 00-
aacmu cKyOHoe, HOPMAIbHOE PACNONIONCHUE HAPYICHO20 OMBEPCIMUL MOYEUCHYCKAMENbHO20 KAHALA, HeNUSMEHMUPOo-
sannas 8ynvea. I UHeKono2uYecKuti OCMOmMp: Ceno 3aKAHYUBAIOUw eecs 61a2aiuuje, MamKd i SUNHUKY OMCYmMCmeyIom.
s ougpghepenyuanvhbiii Ouacnocmuxu 601bHOU ObLIO 8bINOTHEHO Kapuomunupogarue. Pezynomam — 46, XV. Bo uz6e-
JCanue puUcKa MATUSHUIAYUY AUYKYU ObLIU YOANEeHbL XUPYPSUHECKUM HYIEM.

Pesyabrarsl: [locreonepayuonnvlii nepuoo 6e3 ociodxcHenuil. Ilayuenmka cuumaem cebs JHceHWUHOU U pelieHue
cKazams eii npagoy npedoCmasuiocs pOOUMensim.

3axuouenne: Cunopom mecmuKkyIsApHOU eMunu3ayuy 3mo peokoe 3ab0nesanue, KOMopoe HeodXo0umo OUazHo-
CMUpo6ams U 1e4ums emecme ¢ UHEKON020M, IHOOKPUHOLO20M, SEHEMUKOM, YPOor02om U mepanesmom. 1 onadsxmo-
MU AGNACNCA ONMUMATLHBIM MEMOOOM U3DEINCAHUSL 3N0KAYEeCNBEHHOU MPAHChHOpMayuu AUex.

Introducere. Sindromul testiculului feminizant — Materiale si metode.
este o anomalie de dezvoltare sexuala clasificata ca Pacienta 15 ani internatd in sectia ginecologie
pesudohermafroditism masculin caracterizatd prin conservativd a IMSPIMSC cu acuze la amenoree
fenotip feminin cu organe genital externe la nastere primara. Dupa un examen clinic minutios a fost rel-
,caractere secundare la pubertate anormale,infertilitate evat fenotipul feminin cu sani dezvoltati,pilozitatea
si cariotip 46XY cu prezenta testiculelor.[5,12] axilara si pubiand slab dezvoltatd,labile mari
Incidenta acestui sindrom este destul de rara si si mici, meautul uretral normal inserat si vulva
se intilneste aproximativ de 1:20000-60000 barbati nepigmentatd. Examen ginecologic: vaginul scurt,
nascuti.[4] cervix nu se identifica, uterul absent, anexe nu se
Etiologia sindromului testicului feminizant este palpeaza.
definita ca anomalii ale receptorului pentru androgeni 1. AGS, AGU, Biochimia — in limitele normei.
— receptorul pentru androgen este absent si determina 2. La ecografie abdominala: uterul nu se vizuali-
sindromul de insensibilitate la androgeni (AIS Andro- zeaza, ovarele nu se vizulizeaza.
gen insensitivity syndrome). Gena receptorului pentru 3.Cariotpul- 46XY Varianta polimorfa a cariotipu-
androgeni este localizata pe bratul lung a cromozomu- lui masculin normal.
lui X. Mutatiile pot avea ca rezultat producerea unui 4. Tratament chirurgical — Gonadectomie
receptor nefunctional sau care se leaga de androgeni
dar nu reusesc sa realizeze activarea transcriptionala. Palpator in 1/3 inferioard a canalului inghinal s
In consecinta poate exista rezistenta completa la an- — au depistat testiculile, mai apoi efecutatd o incizie
drogeni fard ambiguitate genitald (organele genitale bilaterala cu relizarea gonadectomiei.
externe apar ca normale feminine. [10,12] Pentru pri- Perioada postoperatorie fard complicatii. In stare
ma datd AIS a fost descris in anul 1953 de catre John satisfacatoare pacienta externatd la domicliu.
Morris facind multi pasi cruciali pentru elucidarea La examenul patomorfologic preparetele sau
mecanismului de producere. In 1970 Lyun si Hawkes dovedit a fi testicule......
2 au raportat despre transmiterea prin gena X lincata Concluzii.
in sindromul testiculului feminizant la soareci. lar in 1. in sindromul testicului feminizant principalul
1989 este demonstratd pentru prima data ca AIS este scop ar fi stabilirea diagnosticului, deoarece individul
cauzatad de mutatia genei pentru receptorii androgenici fiind fenotipic feminin la nastere se trece cu vederea
de catre Brown et Al. [1,8] peste aceasta descoperindu — se abia la pubertate cind
Indivizii afectati la pubertate prezintd amenoree pacientii se adreseaza pentru o amenoree primara.
primara, dezvoltarea sanilor (datoritd controversiei e Examen fizic
crescute androgen-estrogen), OGE — aspect aparent e Evaludrile hormonale LH 1, Testosteron 1 usor
normal, pilozitate pubiand redusad sau absentd, vagin sau normal corepunzator barbatului adult.
scurt, nu se indentificd cervixul,uterul si trompele ¢ USG,CT, RMN - absenta uterului si ovarelor).
uterine. Uneori testiculele pot fi decelate intralabial, [11]
inghinal sau cu localizare intrabdominala. [2, 10] e Cariotipul 46 XY pentru diferentierea altor
Functia sexuald poate fi normala,in timp ce altii pot anomalii ale dezoltdrii sexuale asa ca: Sdr Klinefelter
cauza disfunctii sexuale. [12] (46XXY), Sdr Turner (45XO0), disginezia gonadala
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mixtd (45X0/46XY) or tetragametic chimerism
(46XX/46XY). [3,6]

2. Importantd majora are excizia chirulgicala a
testiculelor pentru diminuarea riscului de aparitie a
tumorilor de celule germinale (20-30%) (Chovham,
2008). [7]

3. Terapia de substitutie estrogenica adecvata este
esentiala pentru prezervarea dezvoltarii sanilor,a ma-
sei osoase si disparitia simptomelor vasomotorii. [9]

4. In tara noastra acest sindrom cit si alte anomalii
ale dezvoltarii sexuale ramine o tema taboo de aceea
pretios ar fi consilierea psihologica in sutinerea pa-
cientului.

Concluzii.

Sindromul testiculului feminizant — este o mala-
die rara care trebuie diagnosticata si tratatd in comun
cu medicii: ginecolog,endocrinolog,genetician ,tera-
peut si pisiholog. Excizia chirurgicala a testiculelor
ramine a fi standartul de aur pentru a preveni malig-
nizarea gonadelor.
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