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Pseudo-hermaphrodisme mâIe familial à caryotype xy
ct rnorphologie ambiguë

H. BEDRINE, M.

par

DEMINATTI, J. P. MANGEOT Ct IdIIC P, BEGUERI
(LiIe)

L'obsen'ation que nous rapportons concerne un pseudo-hermaphrodisme mas-culin de sexe chromosomique Xv a 46 chromosomes, étudié chez un sujet déclaré.desexe féminin à Ia naissan....t-porteur d'une malformation génitale complexe. Le ca-ractère familial de ce pseudo-hermaphrodisme fait l'origir,"-lité à. tiou..rvation, car,contrairement à ce que I'on pourraii pense, o pi;orz, il ne s,agit pas d,un syndromede Nlorris ou de testicule féminisant.

Observation clinique

,r*?i,jiïÏ:Snlï:Z?;;ruî* de r6 ans, est amenée par ses parenrs en consultation gynéco-

^r;,Iffifm#Zrù;#ï:,accompasïrée 
tous les mois de douleurs abdomino-petviennes

- i,:î"!:?!::ogli",ititoriiienne apparue à l,âge de rz ans,
- | a,osence de deuetoppement mammaire.
L'interrogatoire de ta famiile nous apprend que :

- cet enfant a été déclaré de sexe féminin à la naissance, sans aucune hésitation ;- à l'âee de rr mois, G.otg.tt"-a ete àfeie. d;""à hernie inguinale gauche, dont onretrouve là cicatriËe , ti ;."t"p;;'i.ïàî 
"p.erutà-ir" 

;igrrd"'à"e re sac herniaire contenait une ansegrêle et des orsanei slftaYi dj;.;; ,âi.or,-à, ,L?îà-"'r;"r,-rÀî, ;;;î';ris pour la trompeet l'ovaire gauc-hes ; cêux-ci o,i eie i.pr""àr-a";, ü.Lî;.é abdominare ;



- à 8 ans, cette patiente est opérée d'une -h"Pi" i{rSuinale droite : le sac herniaire contient
. U trâÀË1tÏ;;-"ir; droit micôscopique, de la aille 4'*" -tête d'épingle gn verre » ; .-- Uri*r, 

""p"ndant, 
la puberté sèmble se faire dans le sens masculin; apparaissent

en effet :

. une hlryertroPhie clitoridienne,
une raucité de la voix,

: il -;Giie-p.rUi"r,né 
discrètement losangique, une pilosité faciale et axillaire

légère,
. ;;d['q"e les seins ne se développent pas et que les menstruations n'apparaissent

pas.

L,évolution génitale et somatique s'avère donc de sens opposé à l'orientation psycho-affec-

ti.re Àt ï*i"f" Ërrteri""i". Mais ie n'est qu'h l'âge de 16 âns que ce sujet peut être exploré
complètement.

L'cxamea clhiqu perrnet les constatations suivantes (fig. r, 2, 3) i

- Le marphotype genaal est rnasculin,. tant.sur.la grille masculine q"," 
^ffut3l1,-,1Y_:"

orédominancê .,"itt aü li-trumeral sur le bi-trochantérien, avec une musculature bren déve-

iô;â;;;;i-aÀr Ëpurtie supérieure du corps, avec absence de masses adipeuses fessières.

- Les caractères sentels secondaires sont plutôt de type masculin avec une pilosité faciale à
prédominan"" *"nton"lai", ,rr" implantatiôn des chei,êux à disposition masculine au niveau
à;iïô;-;; à;-Ë;üq"",'"rr" piloïité pubienne vaguement losangique et une aplasie mam-
maire complète ;

- [,, sa4næn des organes g6tatæ externes , enfin, est touj à fqit surprenant. Il existe des bourre-
f"t. ge"ii^,o e"oq"irri ââ" gran{e.s lèvres, un tubercule génital dont le {:""19pP"*I: H-
ÜiL^T;;i"" "rrtt"it" verge itrophiée et un clitoris hypertrophique, l,ong de 4,5 cm, du dia-
;il;-d';-;ou"; "ï 

pre.Ë.rtant'des érections ; la partie antérieure de ce tubercule est cons-
tituee o"r ,rr, 

"f""a 
i"irti"L*À"i volumineux, tt ais ians débouché urétral et l'on peut observer

I rîi.["'i"ièril;; ;;;;ptï;i"ré ror. forme d'une corde fibreuse et courte responsable de

I'incurvation de cette « verge ».

§oü" cà-t..b"rcrrie eenita"l, on trouve la fente uro-génitale avec abouchement séparé des

otiri*t "ieià JËè"i?;i-;-; Èu"i' it y 
" 

le méat urinai-re' -périnéal' réalisa11 *ne'sorte d'!'ryo-
$;d" ""i"ii;"r":-;;"rriè.", ."'trô,rt" I'orifice vaginal et une sonde de Nélaton pénètre

dlns c-e v$il long de 4 cm environ. .---g" 
U."iiit "ii"î" 

un srnus uro-gemtal corre-spondant au typg C de la classification de Guinet

"t "r*p"rlü;;;yp" î-àît, 
"trisificati,on 

de Prader avec-u hypertrophie clitoridienne, vulve
en entdnnoir ou débouchent isolément urètre et vagin ».

- L'exploration dcs organes geninux internes par le T.R. est difficile : on ne perçoit ni utérus
ni gonades

- Le reste de l'examen est normal: en particulier on ne perçoit pas de tuméfactions inguinales
ni de tumeur lombaire.

Ftc. r Morphologie générale du sujet.

Frc. 3. - Il existe un aspect d'hypospade vulviforme oir débouchent isolément uretre et vagin.

Frc. 4. - Au niveau du mésentère est appendue une gonade reliée au canal inguinal gauche
par un cordon.

Frc. 5. - L'sr.lysrture du péritoine pelvien permet de découvrir une masse rétro-vésicale binodulaire.

Frc. 6. - Aspect histologique du testicule gauche hypoplasique (faible grossissement).

Frc.7. - Au fort grossissemenr.:rnffilËa:i:::,3:ili:i,:: dans I'un des tubes séminifères
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Frc. 8. - La masse rétro-vésicale n'est autre qu'un utérus infantile.

Frc. g. - A cet utérus, est accolée une trompe de Fallope rudimentaire.
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ScgÉpre No r.

I*t cxarutu cornplérrrcntdrrar nous ont aidé au diagnostic.

- Lcs bsagæ Ttormonantx montrent un.taux d?-r7 cétostéroides à g,r mg par 24 h, ave,
D.H.E.A. ï ô,7t mg/j ; r7-hydroxycorticostéroides : S16 rngij ; æstrone êt côtradiol
traces ; prégnandiol : traoes ; cré-atinine -: o,9r g/j ; F.S.H. positive à roo U. S.

- L'éiude cyto-genéti4ue donne les résultats suivants :

. le sexe chromatinien effectué sur un frottis buccal est négatif ;

. l'étude du_caryot1pe-réalisé à partir d'une_culture de leucocytes révèle la présenc
de 46 chromosomes, dont les z c-hromosomes sexuels X et Y mais ce_lui-ci plus petit quê norrna
lem'ent ; +8 cellules ont été analysées et montrent toutes 44 A + XY.

- A la cælioscopie, il semble exister une bride latérale partâr$ du canal inguinal gauche e

abordant une gonade à l'entrée du détroit supérieur. On ne voit rien à droite. Cé cas dé pseudc
hermaphrodisme masculin paraissant vraiment très complexe, une cæliotomie explioratric
est décidée.

- Au cou.rs de cette interoention, on retrouve (schéma no r) :

I
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4

5

6

7
8

Vessie

Orifice inguinal interne
Ligament rond
Gonade gauche

Résidus müllériens
Intestin grêle
uretère
Cordon reliant la gonade au canal inguinal.

7 _____

. ce cordon étendu de la région préaortique jusqu'au canal inguinal gauche ;. à l'extrémité mésentérique de ce cordon, près de l'intestin giêle, qui avait fait hernie a
canal inguinal gauche à l'âge de 13 mois, est appendue une gonàde de [a grosseur d'une noi:
de couleur blanc rosé et que l'on enlève (fig. +) ;

. du canal inguinal part une autre formation dirigée en dedans, passant derrière la vess
gt rejojSnant une- formation fibreuse en position rétro-vésicale, binodulaire, chaque noya
étant du volume d'une noix, et qui est également prélevée (fig. S) ;

. on ne trouve rien à droite, ni dans le pelvis, ni au niveau de l'orifice inguinal, ni dans
fosse iliaque.

A la demande de la famille, et étant donné le comportement somato-psychique féminin c
ce sujet, on essaie dans un deuxième temps opératoire d'enliser le clitôrii. Màis celui-ci e
trop volumineux et doit être amputé au ras du pubis.

- L'etcanlen hisnlogiqte des organes intra-abdominauæ prélevés montre :

. . qu§.I?- gonade accolée à f intestin grêle est un testicule oir I'on obse:ve une hyperplas
interstitielle et des tubes séminifères avec sperrnatogonies dont certaines présentent ün âspe
de début de méiose, présumant d'une certaine maturation sexuelle (fig. 6 et 7). On n'obsèr
pas d'épididyme, ni de déférent ;

: gue la formation fibreuse rétro-vésicale n'est autre qu'un utérus infantile, dont on recor
naît la musculature lisse plexiforme, sur laquelle repose un epithelium cubo-cylindrique (fig. t
A cet utérus est accolée une trompe rudimentaire, dont on reconnaît bien là paroi inuscu--l,ai
et l'épithélium cilié (fig. q) ;

. il n'existe aucune formation ovarienne, ni testiculaire à droite : la gonade microscopiqr
trouvée lors de la cure herniaire droite a probablement continué à s'atiophier du fait de s,
siège intra-abdominal.

En conclusion : il existe, chez ce sujet génétiquement masculin, une ambiguïté sexuel
complexe, caractérisée par la présence d'un tèsticulè intra-abdominal, d'un utéruJrudimentai
avec une trompe, sans col utérin, d'un vagin et d'une hypertrophie clitoridienne pseud
pemenne.
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Discussion

Cette observation tres curieuse pose des problèmes diagnostique, nosologique et
pathogénique.- 

Les données de I'anamnèse, des examens clinique, histologique et cyto-génétique
répondent tout à fait à la définition du pseudo-hermaphrodisme masculin c'est-à-
dire d'un etat intersexué où l'organisation génitale externe est ambiguë et non con-
forme au sexe gonadique et génétique masculin.

En effet, l'absence de formation ovarienne ou d'ovotestis, l'aspect tout à fait fé-
minin du périnée à la naissance, rejettent formellement le diagnostic d'hermaphro-
disme wai.

A) Rappel embrgologïque.

L'étiologie de ce pseudo-hermaphrodisme masculin nous apparaltra après un bref
rappel embryologique, inspiré des travaux de Wolff, Raynaud et Jost.

Vers le 45e jour de la vie embryonnaire, Ia progonade, jusque-là indifférenciée,
se voit colonisée par les gonocytes primaires. Si ces gonocytes migrent vers la médul-
laire de la progonade, celle-ci se différencie en gonade mâle ou testicule. Si, au con-
raire, ils migrent vers la corticale, la progonade se différencie en ovaire. Les zones
non colonisées s'atrophient et deviennent des reliquats. Cette migration dirigee et
cette différenciation de la progonade sont sous la dépendance du sexe chromosomique.

Entre Ie 5oe et le 6oe jour de la vie intra-utérine se fait la différenciationgonopho-
rique, et c'est la gonade différenciée qui est l'élément déterminant de cette orienta-
tion. La présence de gonades femelles ou l'absence de gonades entraîne la régression
des canaux de Wolff et la persistance des canaux de Müller qui vont former les trom-
pes, l'utérus et la partie haute du vagin. A ['opposé, la présence de testicules fætaux
fonctionnels entraîne la régression des canaux de Müller (par sécrétion d'inhibine ?)

et le développement des canaux de Wolff par sécrétion d'androgènes qui différen-
cient les voies génitales masculines.

Enfin, au cours d, 4. mois, s'effectue la différenciation du sinus uro-génital sous
l'influence des hormones gonadiques. Elle se fait dans le sens féminin en cas de go-
nade féminine ou absente. Lorsqu'il existe un testicule actif, sécrétant des androgènes
en quantité suffisante, agissant sur des tissus périphériques réceptifs, la différencia-
tion se fait dans le sens masculin.

Pour que le développement génital externe et interne corresponde au sexe chromo-
somique masculin, il faut donc que :

- la progonade se différencie bien en testicule et que celui-ci se développe nor-
malement,

- que ce testicule soit fonctionnellement normal,

- que les tissus périphériques soient réceptifs aux hormones testiculaires,

- et surtout que les sécrétions hormonales normales agissent à une époque bien
précise et selon une chronologie déterminée.
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Si un des maillons de la chaine est coupé, ou si l'action hormonale n'intervient pas
à l'époque voulue, on observere un pseudo-hermaphrodisme masculin, de morpho-
Iogie et d'étiologie variees. Le polymorphisme clinique de cet état intersexué rend
complexe toute tentative de classification. L'époque de la vie intra-utérine à laquelle
est apparue l'anomalie gonadique nous servira de critère à cette classification. Nous
essaierons ensuite de donner une explication pathogénique au cas de pseudo-herma-
phrodisme mascuün que nous avons observé.

B) Etiologie de cc pseudo-hermaphrodisme masculin,

rO L,ANOMALIE PEUT SURYENIR AU MOMENT DE LA DIFFÉRENcIATIoN DE LÂ PRoGo.
NADB : celle-ci peut s'atrophier et rester indifférenciée si elle est colonisée par des
gonocytes primaires anonnaur( (XO par exemple au lieu de XY) ou s'il existe un
trouble de migration ou d'implantation de ces gonocytes qui coloniseraient la
corticale au lieu de la médullaire alors que le sexe génétigue ert XY. On peut aussi
incriminer une atrophie pure et simple des gonades, d'ôrigine extra-génétique, ou
infectieuse ou vasculaire par exemple ( ?), en fait encore inConnue.

- Il peut s'agir alors soit d'une dysgénésie gonadique complète chez un sujet géné-
tiquement mâle, c'est-à-dire d'une agénésie ou d'une hypôphsie gànadiqüe bilaté-
rale ou « true gonadal dysgenesis », soit d'une dysgénésie gonaâique partielle ou mixte.

- S'il existe primitivement une dysgénésie gonadique oraie bilatérale,ne sécrétant
par conséquent ni substance inhibitrice, ni androgènes, les canaux de Müller se dé-
veloppent tandis que les canaux de Wolff s'atrophient et que Ie sinus uro-génital
se différencie dans le sens féminin. Cette forme de pseudo-hermaphrodisme- mâle
est caractérisée par des organes génitaux externes et internes de typè féminin or) les
ovaires seraient remplacés-par des testicules atrophiés, intra-abdominaux ou par des
reliquats de gonades indifférenciées. La coexistence parfois d'autres anomalies mor-
phologiques de type turnérien pourrait faire parler à. « Turner mâle ». L'aménor-
rhée primaire et l'absence de caractères sexue.ls secondaires féminins (aplasie mam-
maire en Particulier) sont en rapport avec Ie sexe gonaclique et le sexê chromoso-
mique masculin XY.

Notre observation ne peut pas s'apparenter à cette étiologie puisque nous avons
noté une hypertrophie clitoridienne en rapport avec une séciétion d'androgènes
en provenance d'un testicule unique intra-abdominal.

_ - La dysgenésie gonadique mixte ou partielle est encore plus complexe étant donné
la diversité- d'exprgsslol phénotypique. Mais l'étude généiique *orrtr. toujours une
mosaique du type XO/XY. fl n'est pas étonnant, a priori, que le développement de
chaque gonade primaire dépende de la proportion tèhtire à son niveau dès cellules
XO et XY. Aux multiples combinaisons cellulaires répondent de multiples variétés
de-dimorphisme gonadique : hermaphrodisme vrai, pseudo-hermaphrodisme mas-
culin, 

_ 
syndrome de Turner ou autre état intersexué. Ces diveises ambiguités

sexuelles risquent fort d'être imparfaitement interprétées si un mosalcisme n'est
pas recherché et si les gonades ne sont pas systématiquement étudiées.
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En ce qui concerne notre observation, ce diagnostic peut être absolument réfuté.

En effet tôute les cellules étudiées étaient à 46 chromosomes dont les deux chromo-

Jo*6 sexuels XY. Et même, en admettant qu'un mosaicisme XO/XY soit passé

irr"r.rçr, une telle hypothèse suppose un accident de l'embryogénèse avec perte d'un

V i" .orr. d'une miiose cellulaire. Or, comme nous le verrons' ce cas de pseudo-

hermaphrodisme masculin est familial.

zo A I'opposé, la progonade s'est bien différenciée en testicule selon I'orientation
génétique, mais cE TESTTcuLE N'A res sÉcnÉrÉ or sussrANcEs rNHIBrrRrcHl ou D'ar.I-

inocÈr.lps ou cETTE sÉcnÉrrox N'A pAs ÉrÉ Nonuete, soit en quântité, soit en qua-

lité, soit en chronologie. Ainsi pourrait-on concevoir schématiquement trois types

de carence fonctionnelle du testicule fcetal :

- Un déficit isolé du principe anti-müllérien conduit à un développement tubo-
utérin. Le principe virilisant, normalement sécrété dans un second temps, ne pour-
rait de ce fait exercer ses effets sur le système wolffien, tandis qu'i[ ne trouverait
aucun obstacle dans son rôle de masculinisation du sinus uro-génital. Il s'agit du
pseudo-hermaphrodisne masculin interne pur par üfaut d'inhibition müllqienne: ce

lujet de sexe génétique XY présente un morphotype et des organes génitaux externes

masculins, sans ambiguité, mais des organes génitaux internes féminins plus ou moins
bien développés avec des testicules en ectopie au lieu d'ovaires.

- A l'opposé, un déficit strictement localisé au principe virilisant est responsable

de la non-masculinisation du sinus uro-génital. Les organes génitaux externes sont
donc de type féminin, le morphotype est ambigu, il n'existe pas de déveloPPement

mammaire entre autres et'l'on trouve des testicules ectopiques souvent atrophiés
et pas de dérivés müllériens puisque ces testicules ont sécrété normalement une subs-

tance inhibitrice pendant la période embryonnaire, Ce pseudo-hermaphrodisme
masculin serait dû à une anomalie de synthèse hormonale intéressant à la fois les tes-

ticules et les surrénales; l'hypnplasie surrénale lipoîdiqae, décrite par Prader et Gurt-
ner, représente l'aspect le plus typique de ce déficit androgénique.

Certes, il en existe d'autres modalités plus complexes, sources de multiples hypo-
thèses.

Ainsi, les deux testicules peuvent être parfaitement bien développés, ils ont sécrété

normalement une substance anti-müllérienne, mais l'anomalie réside soit dans le
métabolisme des androgènes, soit dans Ia réceptivité des tissus périphériques à ces

androgènes. Entrent dans cette catégorie, le syndrome de Reifmstein et celui de Morris
ou du testicule féminisant.

Dans le premier cas, il s'agit de sujets génétiquement maseulins, hypospades et
gynécomastes, porteurs de testicules plus ou moins atrophiés mais en position nor-
male et présentant biologiquement une élimination accrue d'æstrogènes. On Peut Pen-
ser que l'élimination d'androgènes t été normale ou subnormale pendant la période
fætale, puisque I'on observe un développement génital qrasculin, mais que la stéroî-
dogénèse adulte est déviée dans le sens des cestrogènes.
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Le syndrone de Morris représenterait une forme plus précoce : le trouble de la stéroî-
dogénèse s'est manifesté des la période fætale. Les deux testicules normalement
développés ont sécrété plus ou moins normalement une substance anti-müllérienne,
donc on ne retrouvera que peu ou pas de vestiges müllériens ; par contre, le méta-
bolisme des androgènes fætaux a été dévié vers les æstrogènes (théorie de Netter)
ou bien le sinus uro-génital est insensible à ces androgènes (théorie de Wilkins). Ces

sujets, de sexe génétique masculin, ont un morphotype et un phénotype parfaitement
féminins avec des caractères sexuels secondaires féminins, un développement rnam-
maire en particulier, des organes génitaux externes féminins : rien ne les distingue
de sujets féminins authentiques si ce n'est l'aménorrhée primaire. Or celle-ci trouve
vite son explication dans la découverte de deux gonades situées dans les grandes
lèvres, ou au niveau des orifices inguinaux, ou encore dans I'abdomen si l'on pratique
une exploration chirurgicale avec biopsie.

Bien que ce syndrome de féminisation testiculaire soit familial, relevant d'une ano-
malie génique maternelle, il ne correspond nullement, dans sa description, au ta-
bleau clinique et biologique de notre observation, pas plus d'ailleurs que les étiologies
précédemment évoquées.

Enfin, reste le cadre des pseudo-hermaphrodismes masculins dits idiopathiques
caractérisés par un déficit associé du principe anti-müllérien et du principe virilisant,
en proportions variables selon les cas. Cette dernière éventualité est sans doute la
plus fréquemment realisée en pratique mais chaque cas représente une des multiples
combinaisons possibles parmi ces déficits associés, et paraît donc très rare.

L'aboutissant en est un pseudo-hermaphrodisme masculin, avec morphologie
externe féminine ou ambiguë et coexistence d'éléments müIlériens et wolffiens en
proportions variables : notre observation semble répondre à ce tableau.

Ces pseudo-hermaphrodismes masculins idiopathiques font I'objet d'hypothèses
pathogéniques à propos de chaque cas publié et nous pensons pouvoir avancer, à
l'occasion de noh'e étude, une hypothèse génétique.

c) Pathogénie,

Nous pouvons expliquer la morphologie générale et génitale ambiguë de notre
malade à la lumière des considérations embryo-génétiques et histologiques de la
façon suivante :

-- Le sexe génétique masculin XY a différencié les deux gonades primitives en

testicules, mais de façon asymétrique puisque l'un d'eux est atrophique et I'autre,
retrouvé à l'intervention, est hypoplasique. Le trouble date donc d'avant le 45e jour
et il faut en trouver une explication génétique.

- Le testicule droit, atrophique, n'a sécrété ni substance anti-müllérienne, ni
androgènes : le canal de Müller droit a donc persisté. Le testicule gauche, hypopla-
sique, n'a pu suppléer totalement au déficit du testicule droit, quant aux sécrétions
de substances inhibitrices et d'androgènes : il n'est donc pas étonnant de trouver un
utérus et une ttompe rudimentaires, qui correspondent à la régression imparfaite
et asymétrique des canaux de Müller.
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- De même, ce testicule gauche a sécrété des androgènes, mais en quantité insuf-
fisante pour masculiniser complètement le sinus uro-génital qui a par conséquent
une morphologie ambig uë, la masculinisation n'ayant pofté que sur le hrbercule
eénital." Il semble donc bien s'agir d'une dysgénésie asymétrique des gonades primitives
mâles avec ambiguité de.q organes génitaux internes et externes.

Un premier .calt a, été rapportÇ par Grumbach en rgSS, chez une fillette de I arrs, portetrse
d'organes génitaux externes ambigus, avec clitoromégalie, et d'organes génitar:x internes cotn-
pren-ant un_utérus et une trompe rudimentaires, un testicule atrophié dtun côté et un testicule
immatur" de l'autre côté. Le sexe chromatinien était négatil mais le caryotlpe n'était pas fai-
sable à cette éPoque.

Un daæünne cas analogue est rapporté en rgsg par Jones et Scott et le troisième cas par
Musset et coll. en 1963, chez une « femme » de z6 ans qui présentait une telle dysgÉnésie teiti-
culaire asymétrique :lalg qui, en raison d'un traitemenl !ôrmonal qar lgs æstrogènes, présen-
tait un morphotype féminin avec développement mammaire en particulier.

Nous venons donc de rapporter le quatrième et même le cinquième cas, car cette
dysgénésie testiculaire asymétrique a été observée chez une « sæur» de cette patiente.

En effet, le cinquième enfant d'une fratrie.de 5 présentait également un aspeet ambigu des
organes génitaux externes avec clitoromégalie,_ exàctement co-mme le sujet que nous-avons
décrit ; la laparotomie a permis de découwir des résidus müllériens et déux iesticules intra-
abdominaux de développement asymétrique et ayant fait leur preuve histologique.

Cependant le problème de l'étio-pathogénie de cette dysgénésie testiculaire asy-
métrique familiale reste à élucider.

retenir la possibilité d'une em-Â I encontre oe luusset eE coll., nOUS ne pOUvOn§ retenrr la posstbtlrte Cl'une em-
bryopathie ou d'une agression toxique des gonades au début de l'embryogénèse,
car cet accident n'aurait pu se répéter à la même période, au cours de deux grossesses.

Il faut plutôt retenir une hypothèse génigue ou chromosomique pour expliquer
ce cas familial. L'exploration cyto-génétique de toute la famille a été prariquéè et
voici les resultats :

La mère a un câryotype normal - ++ A + XX (fig. ro).

- Le père a un caryotype 44 A + XY, mais avec délétion de l'Y, nettement plus
court que normalement en comparaison avec un caryotype normal photographié
et reproduit avec le même agrandissement (fig. lr et rz).

- Les deux enfants déclarés de sexe féminin à la naissance sont en fait des inter.
sexués à caryotype 44 A + XY, l'Y étant plus court que normalement, comme chez
leur père (fig. 13 et r4).

- Deux garçons avec phénotype masculin pur, sont cliniquement normaux comme
le père, mais ont exactement le même caryotype que lui,avec délétion de l'Y (fig. r5
et 16).

- Enfin, un autre enfant, de morphotype féminin, est tout à fait normal et pré-
sente un caryotype 44 A + XX : cette femme est mariée et a accouché d'un enfant
de sexe féminin ayant un caryotype normat (fig. r7).

La tare transmise aux enfants par l'un des parents peut être due soit à une muta-
tion génique soit à une anomalie chromosomique (schéma no z).

A l'encontre de Musset et coll.,
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- S'il s'agit d'une mutation génique portée par un des chromosomes sexuels ou
par un autosome paternel ou maternel, 4 hypothèses sont possibles : mais la réalisa-
tion d'un pseudo-hermaphrodisme masculin n'est possible que s'il s'agit d'un gène
muté chez la mère. L'affection sera donc transmise uniquement par les femmes ;
c'est ce que nous retrouvons dans le testicule féminisant, et dans certains cas de pseu-
do-hermaphrodismes masculins idiopathiques avec puberté à orientation masculine.
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Cette hypothèser p€u probable dans le cas de notre observation, ne Pourra en fait (

définitivàment reænuè que si la seule fille de la famille est conductrice et si elle r

au monde, un jour, un enfant intersexué.

- S'il s'agit d'une anomalie chromosomique patænelle, représentée_par une d

tion de !'Y avec translocation sur un âutosome du fragment de cet Y, nous av

un arbre généalogique, qui correspond très bien à la distribution de la tare dan

fratrie, mà[gré l'absence de fille « virilisée ». Dans ce cas, seuls les garçons s

conducteurs de la tare.
Bien que cette hypothèse soit la plus logique, il faut tout de même attendr'

génération suivante Pour se Prononcer définitivement.
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nÉsutut É

Nous avols, à propos de cette observation d'état intersexué à caryotype XY, fait une revue

diagnostiqu" d". p.""ao-n*rmaphrodismes masculins avec essai d'explication embryologique

JîCoetiq"". En iaison du caraCtère familial de cet état sexuel ambigu, nous avons pu avatrcer
.,arc hypothèse clw omosomiryte.

BIBTIOGRAPEIE

Ar,sEÀr,'x-FERNET (M.), Ber-r.or (L.),- CaNnr (!.), DrnseREux (J.), GrrrNsr (M.) et RoureNt (J.). Tes-
ticules féminisants. Ann. Endocr. (Paris), 1959, 11, p- t27-

Ar-nreux-Frnxrr (M.). BBr-lor (L.), Cexrt (L.), DrnlaREux (J.), GnLtNsr (M.) et Roneslr (J. D.).
Etats inter-'sexüels. Ann. Endocr. (Paris), 196o, 12 p. r55.

Ar,ssrux-FERNET (M.), Bruor (L.), Cerym (L.),_DnntnnE_ux (J.), GeLINsr (M.) et RopreNr (J. D.).
Diagnostic d'r.üie ambiguité génitale. Ann. Endog. (Par$), 1963, 15,.p.. ro3.

Bennrn ffi: W.), Pnoprn (R.)- et Cnlrrerr-B (T. L.). The testicular feminizing syndrome (a type of
niale pseüdohermaphrôditism). Report of a case. Ob-stet- and Gytæc., tg6z, lg,-.2,. z§e-zZi.

Bnrcernr (H.). Les états iritersexuels,' in Acquisitions médicales récentes (Flammarion, édit.), Paris, 1957,
<r-6t.

Bnrcelir (ti.) et Tnoyrn-Rozer (J.). A propos d',un-e obs_grvation de ps-eudo-hermaphrodisme mascu-- lin'du type testicules féminisants.-Bull. Féd. Soç. Gynéc. Obsüt.franç., _r_9_5-Q,_10,-2,_r3o-r37.
Crevrnr (J.). Le développement de l'appareil génital inter_ne de la femme. XXIIet lsslses françaises- 

de'Gÿnécologie, Stiâsbourg, 1964, r-r3 (Masson et Cte, édit-), Paris.
Decounr (j.) et Jevr-r (M. F.). Péeudo-hermaphrodisme masculin avec hyperandrogénie cortico-

surrénale. Ann. Endocr. (Paris), tg6o,2l, +, Sz8-532.
Drcount (J.) et GurNsr (P.). Les états interserzels (Maloine, édit.), Paris, ry62. -
Drcounr (].). Notions nouvelles apportées aux problèmes de psychologie sexuelle par l'étude des états

intersexuels. Rea. Prat. (Paris), r96r, ll,7,7og-723.
DscouRr (J.) et Douutc (J. M.). Schéma anthrôpômétrique appliqué à I'endocrinologie. Sem. Hôp.

Paris, r95o, 26, 2457-2483.
De Gsr.rNEs (J. L.), De Gnoucrry (J.) .t Lervrv (M.). Dysgénésie gonadique et malformations d" typ"

turnérien chez un individu phénotypiquement et chromosomiquement masculin. Ann. Pédiat.,
1963, 89, 23, tïz.

De GnoÛcnv (I.), ComrN (S.), Lenrv (M.), NrtrER (4.), NermR-LeMBERT (A.), Tneloql_(§.) et Dnr -
zer.lr (G.). IJn cas de dysgénésie gonadique à formule chromosomique mâle (XD normale.
Rea. franç. Et. clin. biol., tg6o, 5, 377.

DssoncHBn (C.), Oe BrBn (G.) tt buôoÜr-ôiursren (H.). A propos d'un cas de testicules féminisants.
,. Scr. méd. Lille, 1962, 9, 8o, 347.

Grlnrn-r-DREyFUs. Les pseudo-herinàphrodismes masculins, in Actualités endocrinologiques, Paris,
tg6o, 39-44.

GneuyoN (4.) êt'ÿaNNorr (S.). Deux « sceurs , androg'ynoïdes. Presse méd., décernbre 1957, 94, 25,
zrSo-2r83.

Gnu*rnecn (M.M.), Van Wy« (J. J.) et Wr«rNs (L.). Chromosomal sex_in gonadal dysgenesis (o_v-a-

rian àgenesisi ; relationship tb'male pseudo-hermaphroditism and theories of human sex diffe-
renciation. J, elin. Endocr., 1955, 15, 196r.

Gurrsrr (P.). Le pÉeudo-hermaphroéi-s-rire riraté. Rea. Lyon Méd., 196o, 99-r rr. Rea. Prat. (Paris),
1958, 8, t8, zt35-2t47.

GuNm (P-.) et Purruri-(R.).-L'évolution embryologique de l'appareil génital. Rer:. lyon. Méd., tg6o,
9, z, 45-66.

Gurn-rr (P) êi Nontu-ro (J.). Les anomalies du sinus uro-génital, inColloEtes sur lafonction endocrine
du testicule (Masson et Cre, édit.), Paris, 1957, 276-294.

H.rra<r-M-BenrurN. Pseudo-hermaphrôdisme mâlê chez deux sæurs. BulI. Féd. Soc. G3:néc. Obstét.
Jranç., r955, 7, +, +r3.

HanNorN (D. G.)-ét Srrwenr (J. S. S.). The chromosomes in a case of pure gonadal dysgenesis. Brif.
med. J., r959, 2, r285.

HuvRroN (R.). Le syndrome du testicule féminisant. Gynéc. et Obstét., t963,62,4, 5o5,-53*.
JoNrs (H. \M.) et Sco'rr (W. \M.). Hermaphroditism genital anomalies and related endocrine disorders.

(The Williams and Wilkins Cte, édit.), Baltimore, U.S.A., I959, +56.
Josso (N.). La dysgénésie gonadique mixte. Ann- Génét., 1966,9, r, 3-4.
Josso (N.), FnrzÀr. (J.) et tenv (M.). Aspects génétiques du pseudo-hermaphrodisme masculin. lzz.

Génét., t966, 9, 4, r76-t79.
Josr (A.). Les basès biololiquè§ de I'interprétation de certaines anomalies sexuelles. Ann. Endoct.

(Paris), 1956, 17, +, 479-+84.


