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Casos Clinicos
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SiINDROME DE FEMINIZACION TESTICULAR
INCOMPLETA.

Vicente Osorio Acosta y Francisco J. Alonso
Dominguez'.

Hospital Clinico-Quirdrgico Hermanos Ameijeiras y Hospital
Clinico Quirdrgico Docente Cte. M. Fajardo’ Ciudad
Habana. Cuba.

Resumen.- OBJETIVOS: Presentar un caso de sindrome
de insensibilidad androgénica parcial (SIAP).

METODOS. Se realizé historia clinica, analiica sanguf-
nea, dosificaciones hormonales, pruebas de estimulacion
y supresién androgénicas, cromatina nuclear y cariofipo,
estudios imagenolégicos y endoscédpicos, laparotomia con
biopsia gonadal y orquiectomia bilateral y posteriormente,
plastia genital.

RESULTADQOS: Se trata de un sujefo fenotipicamente feme-
nino con una ambigiedad genital, representada por un cli-
foris peniforme incurvado hacia afrds y un seno urogenital
con fusién labioscrotal parcial. la analitica sanguinea fue
normal, al igual que las dosificaciones  hormonales y las
pruebas de estimulacion y bloqueo androgénico. Tanto el
ultrasonido como la laparoscopia mostraron ausencia de
genitales infernos. La biopsia mostré testiculos con hiperpla-
sia relativa de células de Leydig y engrosamiento ligero de
la membrana basal. El resultado cosmético y funcional fue
totalmente satisfactorio con relaciones sexuales normales.

CONCILUSIONES. Con el reforzamiento del papel genéri-
co mediante la plastia genital se logran una identificacién
y desemperio sexual satisfactorios
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Palabras clave: Ambigiedad genital. Plastia genital.
Feminizacién. Degeneracién neopldsica. Insensibilidad
androgénica.

Summary.- OBJECTIVES: To report one case of partial
androgen insensitivity syndrome.

METHODS: The patient underwent history and physical
examination, blood fests, hormone deferminations, androgen
stimulation and suppression fests, nuclear chromatin and
karyotype, imaging and endoscopic fests, exploratory
laparoscopy with gonadal biopsy and bilateral orchyectomy,
and subsequent genital plasty.

RESULTS: We report the case of a phenotypically female
patient with genital ambiguity, with a dorsally curved peniform
clitoris and a urogenital sinus with partial labia fusion.
Blood tests, hormonal determinations, and androgen
stimulation-suppression fests were all normal. Both ulrasound
and laparoscopy showed absence of internal genitalia.
The biopsy showed testicles with relative leydig cell
hyperplasia and slight basal membrane thickening. The
cosmetic and functional results were completely satisfactory
with normal sexual infercourse.

CONCIUSIONS: The reinforcement of the generic role
after genital plasty provided satisfactory identification and
sexual performance.

Keywords: Genital ambiguity. Genital plasty. Femini-

zation. Neoplasic degeneration. Androgen insensitivity.

INTRODUCCION

El Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA) es una
forma de seudohermafrodismo masculino en la que los
4rganos diana son incapaces de reaccionar a la testos-
terona (T) o dihidrotestosterona (DHT). Como consecuen-
cia, aunque las génadas son testiculos, los genitales no
se virilizan adecuadamente durante el desarrollo fetal.
Se pueden observar dos formas clinicas. Una forma
de insensibilidad total a los andrégenos en la que no
existe ninguna respuesta a los andrégenos naturales o
terapéuticos.

El objetivo de esta presentacién es informar un sindrome
de feminizacién testicular incompleto por insensibilidad
parcial a los andrégenos a quien se realizé orquiecto-
mia, plastia genital y construccién de una cavidad vagi-
nal con resultados estéticos y funcionales satisfactorios.
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Presentaciéon del paciente

Sujeto de 30 afios que nacié con genitales externos am-
biguos, por lo que fue estudiada en forma incompleta y
sin indicaciones terapéuticas, por lo que le fue asignado
el sexo femenino, desarrolléndose como tal.

A la edad de 13 afios desarrollé caracteres sexuales se-
cundarios del sexo femenino (desarrollo mamario, vello
sexual) pero ausencia de menstruaciones. A los treinta
afios, debido a que una sobrina tiene un problema simi-
lar es ingresada para su estudio.

Examen fisico. Paciente longilinea, con estructura corpo-
ral no definida con desarrollo mamario evidente y vello
corporal de distribucién feminoide aunque més abun-
dante que lo normal (Figura 1).

La voz, las actitudes, el comportamiento y la vestimenta
son tipicamente femeninos.

Regiones inguinales. Se palpan tumoraciones en ambas
regiones inguinales que parecen corresponder a festi-
culos.

Genitales externos de tipo femenino con falo de 4 cm.
en flacidez con glande recubierto por capuchén pre-
pucial sin orificio uretral e incurvado ventralmente ha-
cia un orificio situado en el sitio correspondiente a la
vagina que parece corresponder a un seno urogenital

FIGURA 1. Vista general. Se aprecian el desarrollo
mamario, el fenotipo femen ino y la presencia de
abundante vello pubiano.

con fusién de labios menores. Labios mayores presentes
pero poco desarrollados (Figura 2)

e Ultrasonido abdominal. Ausencia de genitales infer-
nos.

® Laparoscopia. No se aprecian genitales internos ni
goénadas.

* Cromatina nuclear. Negativa 0%. Cariotipo 46-XY
* Analitica sanguinea. Normal

¢ Dosificaciones hormonales:

Testosterona 34 nmol/L.
Cortisol 964nmol/L.
PRL 8.36ng.8L.
Estradiol 194,6pmol8L.
Progesterona 3 mol./L
FSH 52.23nmol/ml,
LH 46.47

® Prueba de estimulacion gonadotréfica:

Basal T 62.3 nmol/L.

E 105 pmol/L.

24Hs. T 69.4nmol/L.
E 410

48 Hs. T 717
E 211

Se realiza laparotomia exploradora encontrado géna-
das de aspecto testicular en ambos conductos inguina-
les, las que son extirpadas.

Posteriormente se realiza modificacién de los genitales.
externos. Se secciona el tabique formado por la seccién
de la fusién labial encontrando un pequefio seno uroge-
nital donde terminan la uretra y una pequefia cavidad

FIGURA 2. Acercamiento genital donde se aprecia la
hipertrofia clitoridea y la fusién labioscrotal parcial.
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FIGURA 3. Esquema de los hallazgos quirdrgicos.

vaginal que se amplia por incisién de su copula y disec-
cién roma hasta crear un espacio de dimensiones apro-
piadas para colocar una prétesis vaginal previamente
confeccionada. (Figuras 3y 4).

Se realiza amputacién parcial del falo con conserva-
cién de la piel, la que se coloca invertida (con la zona
cruenta hacia fuera) en la parte proximal del menciona-
do molde pléstico, cuyo extremo distal se recubre con
un injerto libre de piel del muslo. Este molde se mantiene
fijo con cuatro tiras de gasa colocadas en el extremo
periférico del molde atadas a la cintura (Figura 5). Se
colocéd sonda uretral de Foley calibre 20 en la vejiga.

A los 15 dias de operada se retiré el molde observando-
se una buena epitelizacién de la neovagina. A los tres
meses de operada la paciente presenta genitales exter-
nos tipicamente femeninos (Figura 6) y mantiene relacio-
nes sexuales satisfactorias a través de la neovagina.
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FIGURA 4. Molde plastico empleado como férula para la
reconsiruccion vaginal.

DISCUSION

Este curioso sindrome se conoce desde mucho antes
de su categorizacién por Morris (1) en 1953 cuando
encontré 82 casos publicados y describié sus carac-
teristicas clinicas y la posibilidad de degeneracion
neopldsica encontrada en ocho de ellos. Mas tarde
el mismo autor junto con Mahesh agregé un centenar
de casos (2) y ésta en 1969 encontré una veintena
de casos (3). Las caracteristicas del sindrome, por él
llamado de feminizacién testicular y que actualmente
se sabe que es provocado por insensibilidad de los
tejidos a la accién de los metabolitos androgénicos,
hipétesis planteada por Wilkins (4) en 1951 al com-
probar que la administracién de altas dosis de me-
tiltestosterona no provocaban signos de virilizacién
genital, cambios de la voz ni hipertricosis. Ademas
no se produce retencién de nitrégeno, potasio ni éci-
do citrico (5, 6).

FIGURA 5. El molde colocado in situ una vez realizada la
plastia.

FIGURA 6. Resultado final.
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Los pacientes presentan fenotipo femenino con depési-
tos normales de la grasa y amenorrea primaria, lo que
muchas veces es el motivo de Consulta. Mamas normal-
mente femeninas con tendencia al hiperdesarrollo, aun-
que los pezones tienden al hipodesarrollo.

Vello pubiano y axilar escaso en la mayoria de los ca-
sos. Puede existir vello vulvar en escasa cantidad. No
hay vello facial. El cabello tiene una distribucién tipica-
mente femenina con ausencia de entradas temporales.

Genitales externos femeninos. Puede haber hipodesarro-
llo de labios menores preferentemente. Clitoris normal o
pequefio. Vagina ciega, que en algunos casos permite
la penetracién.

Genitales infernos ausentes. En ocasiones puede haber
primordios miometriales y hasta trompas. Las génadas
pueden estar en cualquier parte del trayecto normal de
descenso festicular y se encuentran constituidas por tu-
bos seminiferos sin espermiogénesis en la mayoria de
los casos, aunque puede haber hiperplasia de células
de Leydig como también ocurre en los testiculos criptor-

quidos. (1- 4)

Estas son las manifestaciones de la llamada forma total
de insensibilidad a los andrégenos que también provo-
ca alteraciones del metabolismo del nitrégeno y ofros
sustancias.

Existe una forma parcial de insensibilidad en la que se
pueden ver manifestaciones androgénicas de intensidad
variable, tales como presencia de vello corporal, sexual
y facial, pudiendo en ocasiones llegar al hirsutismo. Los
genitales se pueden virilizar. Puede haber fusién labial
y presencia de seno urogenital. Puede existir desarrollo
mamario aunque no tan completo como en la forma ti-
pica del sindrome (3, 8, 9). La mayoria de los casos en
que se presenta la degeneracion neoplésica, ésta gene-
ralmente se presenta después de los 30 afios (8-10). En
ambas formas clinicas se produce puberalmente una se-
crecién adecuada de estradiol suficiente para completar
el fenotipo femenino habitual en estos casos (3, 8-10).

Se debe determinar el predominio hormonal, ya que
si se produjera virilizacién en estos casos se requeri-
ria una orquiectomia y tratamiento sustitutivo hormonal
para evitar los cambios menopausicos. Todos loa auto-
res estan de acuerdo en esperar a la pubertad y, ocurri-
da ésta, valorar la orquiectomia.
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