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DE L’HERMAPHRODISME HUMAIN

A propos d’un cas a caryotype 46,XY/46,XX

L'EMBRYON humain posséde au début de son dévelop-

pement une bipotentialité sexuelle. Trés rapidement
cependant la progonade se différencie en testicule ou en
ovaire, La formation des conduits génitaux et le déve-
loppement des organes génitaux externes dépendent de
cette orientation premiére.

Dans certains cas la prépondérance d'un sexe sur
I'autre ne s'exerce pas et I'individu est porteur de gona-
des masculine et féminine, ce qui définit I'hermaphro-
disme. Mais dans l'espéce humaine ces gonades sont
toujours plus ou moins anormales et ne sont pas fonc-
tionnelles. L'hermaphrodisme, terme inapproprié mais
consacré par l'usage, se caractérise par la coexistence
chez un méme sujet de tissu germinal mile et de tissu
germinal femelle. La présence simultanée de tubes sémi-
niféres et de follicules ovariens est donc nécessaire au
diagnostic de I'hermaphrodisme.

L’hermaphrodisme est assez fréquent. Fonder (25)
dans sa thése analysait 250 cas retrouvés dans la litté-
rature jusqu'a la fin de I'année 1964.

Cette intersexualité est maintenant bien connue et
les multiples problemes qu'elle soulevait sont en partie
résolus. Les circonstances de découverte sont classi-
ques, le diagnostic précis du type anatomo-clinique est
ficile et l'attitude thérapeutique bien codifiée. Actuel-
lement la seule question importante demeure celle de la
p.thogénie de cette bisexualité gonadique.

I.'étude cytogénétique de I'hermaphrodisme ne per-
met pas encore de répondre a cette question, la majorité
Jes observations comportant un caryotype normal, mas-
-ulin ou plus souvent féminin. Elle met cependant par-
fois en évidence des aberrations chromosomiques sous
torme de mosaiques, qui fournissent une interprétation
s¢duisante de I'hermaphrodisme.

Il nous a paru intéressant & propos d'une observation
personnelle de colliger les différents cas comportant
une étude chromosomique et d'essayer de préciser les
vrigines possibles de cette intersexualité.

P. SaINT-AUBERT, E. MaAiLLARD, R. WALBAUM,
Y. DELMAS-MARSALET, M. DEMINATTI
et G. FONTAINE (*)

OBSERVATION PERSONNELLE
L'enfant L.. Jean-Charles est né le 27-10-58. Son sexe
légal est masculin.

Antécédents familiaux.

Le pére et la mére de cet enfant, agés respectivement de
25 et 22 ans au moment de la naissance, ont toujours été
en bonne santé. Leur caryotype est normal.

La fratrie comporte une fille et un garcon plus &Agés et
bien portants

Antécédents personnels.

La grossesse a été normale et l’accouchement s'est déroulé
& terme sans incident. Le poids de naissance était de 3.500 g.

Le développement psycho-moteur a été normal et il n'y a
aucun antécédent pathologique notable.

Examen clinigue.

Cet enfant est examiné la premiére fols en consultation en
1965, a l'age de 7 ans, en raison d'une cryptorchidie unila-
térale gauche.

L’examen clinique met en évidence un léger retard sta-
turo-pondéral. La taille est alors de 1,10 m et le polds de
17,100 kg. Le phénotype est masculin, mais il existe une ambi-
Euité des organes génitaux externes (fig. 1).

— La verge est petite, enfoule et a un aspect clitoridien.

— On note un hypospadias péno-scrotal.

— Il existe un aspect de ¢« bourse » 4 droite et de ¢« grande
lévre » a gauche.

— Une gonade de la tallle d'une cerise est pergue & droite.
L'examen ne retrouve aucune masse gonadigue & gauche.

L'enfant ne présente aucune anomalie morphologique asso-
ciée. Aucune mosaique pigmentaire n'est décelée.

Examens complémentaires.

— L'urographie intravelneuse met en évidence une bifidité
rénale et urétérale droite.

— Dermatoglyphes : le triradius axial est en position t. I
existe des deux cotés une boucle distale hypothénarienne
et une transversalité des crétes de la partie distale de la
paume (a droite : a: br ¢ du — d'n — i gauche : &, b,
¢. d,,). (Indice de Cummins égal a 32 & droite, 31 & gau-
che). Les ligures digitales comportent € tourbillons et 4 bou-
cles cubitales (auriculaire droit pouce, meédius et annu-
laire gauches). Les plis de flexion sont normaux.

— Chromatine sexuelle sur frottis endo-buccal : la
quence des cellules porteuses d'un corpuscule sexuel
droite de 155 % et a gauche de 10 7.

— Groupes érythrocytaires (Centre Réglonal de Transfusion
Sanguine — Lille), Ces examens résumés dans la figure 2
n'ont pas permis de mettre en évidence une double popula-
tion de globules rouges pour les antigénes analysés.

Tré-

est a

(*) Service de Pédiarric _de Iy Cié Hospitalitre (P* agr. G.
FONTAINE), Laboratoire de Crtogénétigue de 1o Faculté de Médecme
(PT agr. M. DEMINATTY), er Centre régional de transfusion sangumne
(P* Ch. GERNEz-RIEUX), 59-Lile.
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Fic. 3. — Caryotype 46, XX.

Analyse chromosomique.

Celle-cl a éié effectuée a4 deux reprises sur culture de sang
periphérique (*). 98 cellules ont été examinées et 33 furent
caryotypées. Toutes comportent 46 chromosomes mais il existe
une mosaique 46.XY/46, XX (fig. 3 et 4), les cellules (46,XY)
etant en majorité.

‘1 Le caryotype a été effectué simultanément dans les Labora-
toures de cytogénétique de la Faculté (P* agr. DEMINATTI) et du
Service de pédiatrie de la Cité hospitalidre (P* agr. FONTAINE) par
deux d'entre-mous ¢ E. MAILLARD et R, WALBAUM,

FiG. 4. — Caryotype 46, XY.

Laparotomie (Dr Saint-Aubert).

On découvre, appendu & l'orifice inguinal profond gauche,
un ovaire du volume d'une amande. Le long de cet ovaire
chemine une trompe de Fallope dont les franges de Malpighi
sont reduites. Cette trompe se jette en dedans dans une
formation kystique sous-péritonéale.

A drolte on note la présence d‘un cana] déférent qul abou-
tit & la tuméfaction médiane,

L'ovaire est biopsié et la sltuation est expliquée a
famille.

L'ovalre, la trompe et la formation médiane sont réséqués
au cours d'une deuxiéme intervention,

la
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Fic. 5. — Gonade droite :
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tubes séminiféres contenant uniquement des cellules de Sertoli. Dans les espaces interstitiels on n'observe

pas de cellules de Leydig, mais uniquement du tissu conjonctif.

Fic. 6. — Gonade gauche :

Fic. 7. — Gonade gauche :
primordiaux,

Fic. 8. — Gonade gauche :
restes des tubes mésonéphrotiques.

Au cours d'une troisiéme intervention chirurgicale pour
correction de 'hypospadias et désenlisement de la verge,
une blcpsie de la gonade droite est effectuée. Celle-cl a l'as-
pect d'un testicule.

Examen histologique.

— Gonade droite (fig. 5) : fragment de testicule dont les
tubes séminiféres sont réduits & wune armature sertolienne.
Les espaces intertubulaires contiennent uniquement du tissu
conjonctif. Aucune cellule de Leydig n'est observée.

— Gonade gauche (fig. 6, 7. 8) ovaire dans legue! on
trouve, outre un tissu scléreux abondant, des follicules pri=
mordiaux, primaires ou secondaires avec ovocyte. Les plus
grands follicules sont kystiques (*). Cet ovaire présente donc
maigré 1'dge de l'enfant un aspect post-pubertaife. Au col=
tact de la gonade on observe le pavillon de la trompe et
des formations tubulaires identifiées comme étant des restes
de tubes meésonéphrotiques, La formation kystique correspond
& une portion de trompe utérine dilatée.

EN RESUME

Il s'agit d'un hermaphrodite latéral possédant a dreite un
testicule en position scrotale et a gauche un ovalre en
position pelvienne. Cet enfant de 7 ans de phénotype mascu-
lin présentait une ambiguité au niveau des organes géni-
taux externes. La laparotomie & cbjectivé une trompe et un
canal deférent mais 1! n'y avait ni vagin, ni utérus.

(*) Cet aspect est superposable i celui donné par la biopsie
examinée en 1965 (D° M. BENOIT).

cumulus proligére d'un follicule mir de de Graaf avec ['ovocyte.

partie périphérique constituée surtout de tissu scléreux. On observe des gonocytes er quelques follicules

formations tubulaires situées au contact de la gonade et du pavillon de la trompe qui correspondent a des

L'analyse chromosomique effectuée & partir d'une culture
de =ang périphérique mit en évidence une mosaique 46,XY/
46,XX. La lignee XY parait prédominante.

ol
Les premicres études cytogénétiques de I'’hermaphro-
disme furent effectuées en 1959, mais ce n'est que
depuis quelques années qu'elles sont devenues systéma-
tiques. Merrill et Ramsey (58) en 1963 relevaient dans
la littérature 16 études chromosomiques, Guinet (34) en
1965 en détaillait 39 et la statistique de Fonder (25) en
comportait 54.
Nous avons retrouvé 86 observations d’hermaphrodis-
me avec caryotype. Celles-ci jointes 4 notre observation
personnelle se décomposent de la fagon suivante :

— caryotype 46, XX : 45 cas, soit 52 %,

— caryotype 46,XY : 17 cas, soit 19,5 %,

— mosaiques : 25 cas, soit 28,5 %.

La répartition de ces caryotypes selon la variété ana-
tomique est consignée sur le tableau I,

1l ne semble donc pas exister de relation trés nette
entre le sexe chromosomique et le type anatomique d'her-
maphrodisme. Tout au plus peut-on noter la fréquence
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TABLEAU 1. — Répartition des caryotypes suivant la variété anatomique.
| - i Hermaphrodisme uni-
Hermaphrodisme | Hermaphrodisme Hermaphrodisme uni-| Hermaphrodisme um- latéral avec, du céte
Caryotypes i lateral | bilatéral lateral avec testicule| latéral avec ovaire| opposé, gonade ab-
| du cblé opposé. du cbté opposé. | sente ou de nature
| | non précisee.
- | |
o eI i 7 ' g 7 18 4
o 1 11 1 2 3 0
|
SCIQUBE oy onnns | 12 5 2 4 2
TABLEAU II. — Mosaiques 45X/46.XY.
N : )
Cbservations Gonade droite | Gonade gauche Phénctype Tissus étudiés
|
|
Hirschhorn et coll. (39, 40) ..... Cvotestis ? Moelle osseuse
Lonsdale et coll. (51, 52) ..... ..| Ovaire + testicule Ovaire Sang
Sato et coll. (79) wevrnavsnnnans Ovaire Ovotestis Masculin
vi:cnon et Fonder (59) .....cues Testicule Owaire Sang
Mahon (54) .cvcvacicananes Ovaire Testicule Féminin Sang
Ponté et coll. [BB) ..iisesscncns Testicule Ovaire Masculin Sang (46,XY), gonades

de I'hermaphrodisme latéral ou alterne dans les obser-
vations i sexe chromosomique masculin et celles com-
portant une mosaique. D'autre part dans 72 % des
a5 les hermaphrodismes unilatéraux avec ovaire du
c6t¢ opposé ont un caryotype féminin.

Nous avons recherché également une corrélation éven-
tuelle entre caryotype et phénotype. L'analyse de ces
observations ne fait apparaitre aucune concordance.

_ L'analyse chromosomique améne a distinguer deux
variétés d’hermaphrodisme, suivant qu'il existe ou non
un mosaicisme. Nous les envisagerons successivement.

I. — LES HERMAPHRODISMES AVEC MOSAICISME

Le mosaicisme se définit comme la coexistence de cel-
lules a génotypes différents, mais qui dérivent toutes
Jd'un méme zygote. Les accidents mécaniques survenant
lors de la premiére ou des premiéres divisions de I'euf
fécondé aboutissent 3 la formation de mosaiques chro-
mosomiques. Ces accidents, non-disjonctions ou pertes
chromosomiques, peuvent affecter soit un zygote normal
NN ou XY, soit un zygote anormal XXY par exetnple.
D¢ nombreux types de mosaiques comportant deux,
trois. voire quatre lignées cellulaires sont donc possibles.
(clies observées dans I'hermaphrodisme sont variées.

. LEs MOSAIQUES 45,X/46,XY (tableau II).

1.1 constitution de cette mosaique s'explique facilement
par la perte d'un chromosome Y intéressant un zygote
XY.

Nous avons retrouvé 6 observations d’hermaphrodisme
comportant ce caryotype. Seule I'observation de Hirsch-
horn et coll. (39-40) peut étre discutée. Une seule
vonade y fut étudiée. Il s'agissait d'un ovotestis o le
tissu germinal femelle était peu abondant. Deux folli-

cules seulement furent identifiés. Ces cas n'ont aucun
point commun entre eux. Le phénotype et la forme
anatomique sont variables.

Cinq fois la mosaique fut mise en évidence par I'étu-
de d'un seul tissu. Dans I'observation de Ponté et coll.
(68) le sexe chromosomique était masculin au niveau
du sang et la mosaique ne fut décelée que par I'étude
des gonades. Il existait au niveau du testicule une
prédominance du clone XY et au niveau de l'ovaire
une prédominance du clone XO.

La lignée 2 46 chromosomes comportait dans dles
observations de Michon et Fonder (59) et de Lonsdale
et coll. (51-52) un petit chromosome anormal beaucoup
plus petit qu'un acrocentrique. L'interprétation donnée
est celle d'un chromosome Y ayant subi une délétion.

2. LEs MOSAIQUEs 46,XX /46, XY (tableau III).

Ici non plus il n'existe aucune concordance entre les
11 cas décrits. Mais ces observations sont particuliére-
ment intéressantes car plusieurs mécanismes peuvent
expliquer la constitution de cette mosaique.

Celleci peut s'expliquer par des anomalies précoces
de I'embryogénése affectant un zygote XY. Il y aurait
tout d'abord perte du chromosome Y, puis non-disjonc-
tion d'un chromosome X.

Mais trois autres mécanismes sont possibles :

— La double fécondation d'un ovocyte & 2 pronuclei
maternels produits de la deuxiéme division méioti-
que. L'ovule au lieu d'éliminer normalement le 2¢
globule polaire ne I'expulse pas, et le noyau de
ce dernier sunit 3 un deuxiéme spermatozoide.
Si les deux spermatozoides sont porteurs d'un chro-
mosome sexuel différent une mosaique 46,XX/
46,XY se constitue.
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TABLEAU III. — Mosaiques 46,XX/46.XY.
o -
G de Gonade | Chromatine Coexistence | : 23
Observations ;rrt;cixte gauche sexuelle de deux geéncmes | Tissus étudiés
differents |
! ]
i i -+ Mise en évidence par les Sang, peagu, ovotestis,
Wommn o8 900, 60 85 i e groupes erythrocvtaires. ! ovaire (XX
, 46, i ) !

To:;‘]: el. de Gmuchy .I‘3.3 ..... Ovotestis | Owvaire | - Mise en évidence par lesl Sang, fibroblastes,

i | haptoglobines, :

] "

Overzier (BB) ..eveesesrecsis | 0 Ovotestis =) Non décelée | Sang, peau, ovotestis.

Brogger et Aagenaes (8, 9) .. Testicule Ovaire — ! ? M&;zl:}iz Safjl 'E:tﬂll:ulf‘-m-

Montero et cell. (60) ....... Testicule Ovaire + ? Sang

Manuel et coll. (56) ........ Owotestis Owotestis -+ Non decelée Pegu (XX], sang.

Segni et Grossi-Blanchi (76) .. Testicule Ovaire — ? Sang.

Josso et de Grouchy (48, 49) Testicule Ovotestis ? ? ?

Lejeune et coll. (50) ........ Ovotestis Ovotestis + Non décelée Sang (XX), peau (XX),
aponevroses (XX), go-
nades.

Corey et coll, (14) ......... Ovaire Testicule g Mise en évidence par les| Sang, peau, ovaire [XX).

(non biopsié) groupes erythrocytaires et
les haptoglebines.
Chbservation personnelle (16) Testicule Ovaire - | Non décelée Sang.
TAELEAU IV. — Mosaiques 46,XX 47, XXY.

Observations | Gonade droite Gonade gauche | Phénotype Tissus étudiés
Turpin et coll. (80) ‘ Ovaire Testicule | Masculin Fascia-lata
Botella-Llusia (5) ......... Ovotestis Ovotestis Sang
Clavers et eoll. (11) .... | Ovotestis Ovotestis Féminin Moelle
Mac-Mahon (54) ......... ‘ Ovotestis Owvotestis Masculin Sang

— La fécondation de deux ovules indépendants, suivie
de la fusion de deux zygotes.

— La fécondation séparée de deux ovocytes issus d’un
méme follicule. Ce type de follicule a été observé
dans I'espéce humaine par Hamilton. (37)

Ces mécanismes aboutissent au développement d'un
chimérisme, lequel se définit par la coexistence chez un
méme individu de deux génomes d'origine différente.

L'existence d'un chimérisme peut étre confirmée, par
exemple, par la mise en évidence d'une double popula-
tion érythrocytaire. En effet comme il y a double fécon-
dation, pour certains caractéres le pére doit fournir i
I'enfant Jes 2 genes alléles qu'il possede.

La recherche de la double population a été effectuée
dans plusieurs observations d’hermaphrodisme avec
mosaique 46,XX/46,XY et a été positive dans 2 cas,
celui de Waxman et coll. (30, 31, 82, 83) et celui de
Corey et coll. (14). Dans le premier, seule la double
contribution paternelle a été prouvée. Dans le second,
la double contribution maternelle a également été mise
en évidence, ce qui élimine I'hypothése de la double
fécondation d'un ovocyte @ 2 pronuclei, I'ovule et le 2¢
globule polaire ayant la méme constitution génique. Josso
et de Grouchy (33, 46, 47) n'ont pas trouvé de double

population de globules rouges, mais I'étude des hapto-
globines évoquait la possibilité d'un chimérisme.

Dans les cas d'Overzier (66), Manuel et coll (56),
Lejeune et coll. (50) et dans notre observation person-
nelle la double population érythrocytaire ne fut pas
décelée, ce qui n'exclut pas I'hypothése dun chimé-
risme. La double population cellulaire est en effet parfois
trés limitée. Dans 1'observation de Lejeune et coll. (50)
par exemple, sur un total de 136 cellules examinées 2
seulement étaient de type XY. L'analyse chromosomique
avait pourtant été faite a partir de tissus variés (sang,
peau, aponévroses et gonades).

3. LES MOSAIQUEs 46,XX /47 XXY (tableau 1V).

La mosaique peut provenir ici soit d'un zygote anor-
mal XXY par perte chromosomique, soit d'un zygote
normal XY par non-disjonction d'un chromosome X puis
perte du chromosome Y.

Parmi les 4 observations publiées, deux sont particu-
liérement intéressantes. Dans l'observation de Botella-
Llusia (5) les territoires testiculaires des 2 ovotestis pré-
sentaient des lésions caractéristiques du syndrome de
Klinefelter. Dans celle de Turpin et coll. (80) il existe
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Ll b |
TAELEAU V. — Autres mosciques,
Opservations Mosaiques | Gonade droite | Gonade gauche | Phénotype [ Tissus étudies
i i ! | .
i i | |
Fraccare et coll. (27) ol 4B XX /4T XY /40 XXYYY | Testicule | Ovwotestis | !Scx‘?gd]epeau (2), tes.
| | >
Eicnk et coll, (4) «...... | 46,000/48,300YY | Testicule | Ovaire Peau, testicule, ovaire,
R.bas-Munde et Prats t69}| 46 XX /46, XY /47 XXY Testicule | OCwvaire : Maseulin is::nq,
Dewhurst et coll. (19) ... | 45X/ 47 XXY . Ovaire | Testicule Féminin iSc:lr:gu]e&}. peau, tes.
| | | | '

une concordance entre la bisexualité gonosomique et la
bisexualité anatomo-clinique, la différenciation étant fé-
minine a droite, masculine & gauche. :

4. D'AUTRES TYPES DE MOSAIQUES ONT ETE DECRITS
(tableau V).

Deux observations, celle de Fraccaro et coll. (27) et
celle de Ribas-Mundo et Prats (69) font état d'un mo-
saicisme triple.

Dans le cas de Dewhurst et coll. (19) la lignée a 47
chromosomes comprend un petit chromosome anormal
interprété comme un Y ayant subi une délétion.

COMMENTAIRES

Dans ces différentes observations l'ambosexualité go-
nadique, qui commande elle-méme 1'ambosexualité ana-
tomo-clinique, s'explique facilement par 'existence d'une
mosaique. Cette interprétation qui fait de 1’hermaphro-
disme une maladie par aberration chromosomique est de
plus en accord avec la théorie classique selon laquelle
"le chromosome Y est indispensable 4 la différenciation
testiculaire. En effet, si les mosaiques décrites dans I'her-
maphrodisme sont variées, elles ont cependant en com-
mun la présence d'un chromosome Y dans un clone
cellulaire au moins.

Il faut cependant remarquer qu'il ne semble pas
exister de concordance entre le type de mosaique et la
forme anatomo-clinique d’hermaphrodisme. D'autre part
s mosaiques ont ét¢ également mises en évidence chez
Jes individus ne présentant pas de bisexualité gonadique.

La mosaique 45,X/46,XY en particulier a une varia-
hilit¢ d'expression trés importante puisque certains cas
correspondent 2 un syndrome de Turner, d'autres 3 un
pscudo-hermaphrodisme masculin, d'autres enfin 2 une
Jvsgénésie testiculaire saccompagnant d'un phénotype
muasculin,

l.e mosaicisme 46,XX/47,XXY a été décrit chez des
sujets présentant un syndrome de Klinefelter.

Enfin une mosaique 46.XX '46,XY a été trouvée chez
Jdes individus présentant soit une « dysgénésie gonadique
pure » [Forteza (26)], soit une « dysgénésie gonadique
mixte » [Bain et Scott (2)]. soit un pseudo-hermaphro-
disme. [Denys et coll. (17)}. Une double population
¢rvthrocytaire fut mise en évidence par Myhre et coll.
(1) chez un mile hypospade et cryptorchide, et Zuelzer

et coll. (85) par l'examen systématique d'un donneur de
sang sans autre anomalie génitale qu'une gynécomastie.

Il est évident que parmi ces observations beaucoup
ne comportent pas une étude anatomique compléte et
que dans ces conditions les diagnostics portés peuvent
préter 4 discussion. Cependant cette variété d'expres-
sion ne doit pas surprendre car les conséquences phéno-
typiques d'un mosaicisme dépendent de sa composition,
mais aussi de sa topographie. Or il n'est pas possible
par les études chromosomiques de se rendre compte de
la répartition d'une mosaique. Celles-ci sont en eftet
toujours parcellaires. Le moment d'apparition de la
mosaique est également trés important et l'on congoit
que ses effets seront trés différents selon qu'elle apparait
lors des premiéres segmentations du zygote ou dans un
embryon déja structuré. Enfin, le mosaicisme peut évo-
luer, se remanier et méme disparaitre. Le développement
d'une mosaique dépend en effet de la viabilité de ses
composants et de la tolérance du milieu qui peut favo-
riser ou deéfavoriser certains clones.

L'étude cytogénétique ne permet pas de connaitre
'image de la mosaique responsable, au tout début de
I'embryogénése, d'une dysgénésie gonadique d'emblée
définitive. Nous ignorons sa répartition au niveau des
gonades primitives. Or celle-ci commande vraisembla-
blement leur différenciation, et secondairement celle de
tout l'appareil génital.

II. — LES HERMAPHRODISMES SANS MOSAICISME

1. HERMAPHRODISMES AVEC CARYOTYPE 46,XX.

Ce caryotype est de loin le plus fiéquent puisqu'il est
retrouvé dans plus de 50 % des cas.

Cliniquement et anatomiquement les 45 observations
d’hermaphrodisme ayant ce caryotype forment un en-
semble trés hétérogene. Nous avons classé dans cette
catégorie 2 observations de Ferguson-Smith et coll. (23)
qui peuvent préter i discussion. L'une évoque en eftet
malgré la négativité de la chromatine sexuelle jugale
et gonadique la possibilité dune mosaique
46,XX/47,XXX. Dans lautre 3 cellules contenaient
un fragment supplémentaire qui pourrait étre un resi-
du dY. Ces constatations peuvent faire
I'hypothése d'une translocation Y ~X.

envisager
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La pathogénie de ces hermaphrodismes avec sexe
chromosomique féminin est inconnue et l'on en est
réduit 2 émettre des hypothéses que peu d'arguments
viennent soutenir.

— Ils peuvent étre expliqués par une anomalie
chromosomique qui échapperait 3 nos moyens actuels
d'investigation, ou par une anomalie génique.

Les 3 observations d’hermaphrodisme dans une méme
ratrie rapportées par Rosenberg et coll. (72) sugge-
rent en tout cas un mécanisme génétique.

— Une autre possibilité est la translocation récipro-
que entre le chromosome X et le chromosome Y.

L'on sait qu'au cours de la méiose il y a & un certain
moment appariement terminal entre le bras court de
I'X et le bras long de 1'Y. Des échanges seraient donc
possibles. Les quelques observations comportant un
fragment chromosomique évocateur d'un résidu d'Y
témoigneraient de cette translocation.

Récemment Ferguson-Smith (24) a repris cette hypo-
thése d'un transfert des facteurs masculinisants de 1Y
sur un chromosome X, qu'il désigne par X*. L'union
d'un spermatozoide X¥ et d'un ovule normal X don-
nerait un zygote XX9. L'inactivation (Mary Lyon) frap-
perait ultérieurement, au hasard, dans une partie des
cellules le X, dans une autre partie le X3 Si nous
mettons entre parenthéses le chromosome sexuel inac-
tivé, on aura donc deux lignées cellulaires X (X¥) et
(X) X, cette derniére ayant seule des effets masculini-
sants sur la gonade primitive. Des hasards de la répar-
tition de ces lignées viendrait la transformation de la
progonade en ovaire, en testicule, ou en ovotestis.

— Enfin dans une 3¢ hypothése le caryotype peut
ne pas étre normal. Il peut s'agir d'une mosaique dont
la seule lignée XX a pu étre mise en évidence, l'autre
ou les autres lignées cellulaires étant trop rares ou ayant
disparu av cours de l'embryogénése.

L'étude cytogénétique est en effet trop souvent limi-
tée. Celle-ci était réduite 2 I'examen d'un seul tissu dans
33 observations, et de deux six fois. Six observations
seulement, soit 13 % des cas, comportent une analyse
chromosomique des gonades. Cet examen a été fait par

RESUME

Les auteurs rapportent l'observation d'un hermaphrodite
latéral, agé de 7 ans, possédant 4 droite un testicule en posi-
tion scrotale et & gauche un ovaire en position pelvienne.
Cet enfant de phénotype masculin, présentait une ambiguité
au niveau des organes génitaux externes. La laparotomie &
objectivé une trompe et un canal déférent mais il n'y avait
ni vagin ni uterus.

L'analyse chromosomique effectuée & partir d'une culture
de sang périphérigue mit en évidence une mosaique 46.XY/
46.XX. La lignée XY parait prédominante.

Il est falt a propos de cette observation une revue des
caryotypes déja décrits chez les hermaphrodites et des inter-
prétations pathogéniques qu'lls suggérent.
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Bregman et coll. (6), Jones et coll. (45) dans 3 cas,
Root et coll. (71) et Rosenberg et coll. (72). L'étude
des gonades est cependant indispensable pour détecter
une éventuelle mosaique.

2. HERMAPHRODISMES AVEC CARYOTYPE 46,XY.

Cette variété d'hermaphrodisme est moins fréquente
mais forme un groupe aussi hétérogéne que les autres.

Les problémes étiologiques posés sont de méme
ordre que ceux soulevés par les hermaphrodismes a
caryotype 46,XX. Ils sont tous deux en contradiction, du
moins apparente, avec la théorie du rdle fondamental
du chromosome Y dans la différenciation gonadique.

Dans 13 observations 'étude cytogénétique est limi-
tée 2 'examen d'un seul tissu. L'étude chromosomique
des gonades n'a été faite que 3 fois, par Christiaens (1)
et coll. (10), Hung et coll. (41) et Shearman et coll. (77).

CONCLUSION

L'étude cytogénétique de I'hermaphrodisme ne résout
donc pas encore le probléme de son étiologie. L'analyse
caryotypique de ces 87 observations ne met pas en
évidence de concordance entre formule gonosomique
et type anatomo-clinique.

L’hermaphrodisme est certainement une maladie d'ori-
gine génétique. Ce fait est confirmé par la découverte
dans prés de 30 % des cas de mosaiques chromosomi-
ques. Celles-ci précisent les origines possibles de cette
intersexualité : anomalies de la ségrégation mitotique,
double fécondation ou fusion de 2 zygotes.

Les formes avec euploidie sont plus nombreuses et
leur pathogénie est inconnue. Quelques observations
cependant suggérent une origine génique.

La cytogénétique en fait pose dans I'hermaphrodisme
plus de problémes qu'elle n'en résout. La seule cer-
titude est qu'un mosaicisme peut étre & l'origine d'un
hermaphrodisme. 11 serait donc souhaitable de multi-
plier dans chaque observation les investigations et sur-
tout de pratiquer l'analyse chromosomique des gonades
pour détecter une éventuelle mosaique.

SUMMARY

The authors report the case of a lateral hermaphrodite
aged 7 years with a right testicle in the scrotum and an
ovary in the left side of the pelvis. This child had a male
phenotype, but the external genitalia were ambiguous. Laparo-
tomy revealed a Fallopian tube and & vas deferens, but there
was neither vagina nor uterus.

Chromosome analysis carried out on a culture of blood cells
showed & 46XY/46 XX mosaic, where XY predominated.

The sauthors review the Kkaryotypes already described in
hermaphrodites and their possible pathogenic explanations.
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SUMARIO

Los autores exponen la observacién de hermafrodita lateral,
de 7 afios de edad, poseyendo & la derecha un testiculo en
postura escrotal ¥ & la i\zquierda un ovario en postura pélvica,
Este nifio, de fenotipo masculino, presentaba ambigliedad al
nivel de los érganos genitales externos. La laparotomia obje-
tivé une tromps ¥y un canal deferente pero no habia vagina
ni tampoco utero.

El analisls cromosémico efectuado s partir de cultivo de
sangre periférica puso de manifiesto un mosiico 46XY/46XX,
La linea XY parece predominante.

Con motivo de la presente observacion se hace 1a revista de
los cariotipos ya descritos en los hermafroditas y de las inter-
pretaciones patogénicas sugeridas por los mismos.
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ZUSAMMENFASSUNG

Die Verfasser berichten tiber die Beobachtung eines sieben-
jéhrigen, lateralen Hermaphroditen, welcher rechtsseitig elnen
Hoden in skrotaler Lage und linksseltig einen Eierstock in
pelviner Lage saufzeigte. Dieses Kind maskulinen Phinotyps
hatte eine Zwitterform der #usseren Genitalien. Die Laparo-
tomie brachte einen Eileiter und einen Bamenleiter zum Vor-
schein, jedoch weder elne Scheide, noch eine Gebirmutter.

Die anhand einer Kultur des peripheren Blutes vorgenom-
mene, chromosomale Analyse brachte ein Mosalk 46, XY /46 XX
zutage, wobel die XY-Abkémmlinge als vorherrschend
erschienen.

Anlasslich dieser Beobachtung schritten die Verfasser zu
einer Ubersicht der bei den Hermaphroditen schon beschrie-
benen Karyotypen und der pathogenetischen Auslegungen,
welche dieselben veranlassten.
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