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L'ÉTUDE cuRoMosoMreuE
DE L,HERMAPHRODISME HUMAIN

A propos d'un cas à caryotype 46,XYI46,XX

T 
'EÀrBRyoN humain possède au début de son dér,elop-.!- pement une bipotentialité sexuelle. Très rapidement

cependant la pro_eonade se différencie en testicule ou en
ovaire. La formation des conduits génitaux et le déve-
loppement des organes génitaux externes dépendent de
cette orientation première.

Dans certains cas la prépondérance d'un sexe sur
i-eutre ne s'exerce pas et l'individu est porteur de gona-
Jes masculine et féminine, ce qui définit l'hermaphro-
Jisme. Mais dans I'espèce 'humaine ces gonades sont
roujours plus ou moins anormales et ne sont pas fonc-
tionnelles. L'hermaphrodisme, terme inapproprié mais
consacré par I'usage, se caractérise pat la cLlexistence
cirez un même sujet de tissu germinal mâ,le et de tissu
serminal femelle. La présence simultanée de tubes sémi-
nifères et de follicules ovariens est donc nécessaire au
.l iagnostic de I'hermaphrodisme.

L'hermaphrodisme est assez fréquent. Fonder (25)
irns sa thèse analysait 250 cas retrouvés dans la litté-
rrture iusqu'à la fin de 1'année 1g64.

Cette intersexualité est maintenant bien connue et
les multiples problèmes qu'el,le soulevait sont en partie
rÉsolus, Les circonstances de découverte sont classi-
ques, le diagnostic precis du ÿpe anatomo-clinigue est
ircile et I'attitude thérapeutique bien codifiée. Actuel-
icment la seule question importante demeure celle de Ia
p.rrhogénie de cette,bisexualité gonadique.

I-'étude q'togénétique de ü'hermaphroCisme ne per-
nrct pas encore de répondre à cette question, la majorité
.lrs obsen,ations comportant un caryotype normal, mas-
.ulin ou plus souvent féminin. Elle rnet cependant par-
iiris en évidence des aberrations chromosomiques sous
iorme de mosaïques, qui fournissent une interprétation

'i'luisante de I'hermapihrodisme.

II nous a paru intéressant à propos d'une observation
ncrsonnelle de colliger les différents cas comportant
Lrne étude chromosomique et d'essayer de preciser les
,,risines possibles de cette intersexualité.

P. SaIHI-AUBERT, E. Maru.aRo, R. Iù(/amaulr,

Y. Drllras-MansaLrr, M. DrulNarrr
et G. FoxralNr (*)

OBSERVATION PERSONNELLE

L'enfant L-.. Jean-Oharles est né le 27-10-58. Son sexe
léga] est mascull:l.

Antécêdents famüiâux.
Le père et la mère de cet ellfar]t, âgés reryectivsment de

25 et 22 aDs au momeni de lÀ naissance, oDt toujours été
en boDne §anté. IJeur caryotyrpe est normal.

La fratrle compolte une fille e., ull gs.rçon plus ârgés et
bieü portants

Artécfients persDnnels.

La grossesse a été Dormsle et l,accouchemeDt s'est déroulé
à terEe se,r§ lncident. Iæ poids de nÊlssatlce étalt de B.5OO g.

Le dévelopnement psycTro-mot€ur a été normal et ll n,y a
aucuD Bntécédent pâthologique Dota,ble.

Examen clinique.
Cet enfaDt est examlné la DreElère fols êr1 coDsultatloD en

1965, à I'ege de 7 aDs, eD ralson d'une cr§ætf,rchidte unlla-
térale gauche.

L'exemen clinique met en éÿldence un léger retard sia-
turo-pondéral. La tâiUe esù alors de l.l0 m et le polds de
17,100 kg. I-€ pbénotype est Easculin, Eals ll existe uDe BEbi_
guité des organes génltaux extelnes (û9. 1).

- Ira yerge est petlte, enfoule et a un aspect cliioridieD..

- OD note un hypos'padlas péno-scrotal.

- n exbte un asp€ct de « bourse D À droite et de <, grande
Ièvre r 6 geucbe.

- UDe gonade de la taule d,une cellse est perçue À drolte.
L'examen ne retrouve aucune masse gonadique à gauche.

L'eDfait ne présente auculf,e anoma'lie morphologique asso-
ciée. Aucune mosêi1que pigmentaile lt'est déceté€.

Exam€ns complémetttaires.

- L'rrrogralpbie lDtra'velneuse met en évldence une bifidlté
rénale et urétérale droi.te.

- DerEatoglÿ?hes : le triradius axial est en position t. Il
€x1ste des deux côtés une boucle distale hfTothénÂrielrne
et une t!ânsversalité des crêtes de la partie distale de la
pau,me (à dlroite : ai br cr drr = d'rr - à gauche : ar, bi,
c,,, dr,). (Indice de Cummins égal à 32 à droite,31 à gau-
che). Les ligures digiteles com,portent 6 tourbillons et 4 bou-
cles cubltâ,les (aurlculalre droi.i ; pouce, mêcllus et annu-
laire gÀuches). Le5 plis de flexion soDt trormaux.

- Chromatine sexuelle sur frottls endo-buccal : la 1ré_
qu€nce des cellules polteuses d'un corpuscule sexuel est à
drolte de 15,5 q: et à gÀuche de 10 %.

- Groupes érytàrocytaires (Centre Réglonal de TraDsfusion
§anguine - Lille). Ces exameD.s résumés dans la tigure 2
D'ont pas permi.s de mettre en évidence une double popn)a_
tion de globules rouges pour les antigène,s enalysés.

l*) Sertice de Péliatri, de lt Cité Hosl,it.tliùe (P" acr. G.
Fo\-TAltiE). Ltboratoire de Ct'togénétiqte de l,t F«rltê de ÀIüderrne(P'a,er. IrI. DEÀtINATTI), et Celtrc ri-qionil dc rratslt.rton rd,l,tierP' Ch. GER\-Ez-RlEUx), sg-Lillc.
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FtG. 1. - Àspect des organes génitaux externcs.
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P' , Le (a-b+)
Fy (a+b-)
JK (a+) K-

Ftc. 2. - Groupes érythrocytaires du propositus (Jean-Charles L...)
et de ses parents.
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Frc. 3. - Caryotypc 46, XX.

ânalyse chtoDosorrique.
Celie-ci I éié elfectuée à deux reprises su! culture d€ sangpériphérique (t). 98 cettules ont été exaEiDées et 33 turent

caryoty-pées. loutes compottent 46 chromosi)mes mals ll €xlste
une Eoaa'ique 46XY/46,XX (tig. 3 et 4), leE cellules ({6,Xy)
étant eD msJorlté.

Frc. 4. - Caryotype 46, :(Y.

Leperotomie (Dr S8lnt-Aubert).
OD découvre, êppendu à I'orlllce llgulD&I prorond gèuche,

un ovâ1re du voiume d'uue aEBnd€. Le loÂg de cet oyùire
cbemlDe uDe t ompe de FÂIlope doÀt les fral]geE de Mslptght
soDt rédultes. Cette trompe se Jette en dedaDs daDs uDe
form&tioD. kysttque sou§-pélltoDéele.

A drolte on lote lê présetrce d,uE caDal déréleDt qul abou-
tlt à la tuméfactlon médiale.

L'ovaire est biopsié et la sltueiloE est expllquée À le
tBmille,

L'oÿalre, 18 troEpe et la lormsüoD mêdr,aDe sotlt rê§équé6
au coura d'une deuxlème lDt€rventloD.

l.

, " r Le cartot],pe a été effectué simultanémcat dans les Labora-
toire-r dc cytogénétique de la Faculté (p' agt. Drlrwarrr) et du
.-§en'ice..dc pédiatrie de la Cité hospitaliète 1P' rgr. FoxreÀtr; par
<icux d'entre.nous : E. M,tltt.rno et R. §feruuu.



- 20/P. 20 - ETL'DÊ, CHROATOS)AIIQUE DE L'HERAIAPHRODIS|{E HUNAIN

FIG. 5. - Gonade droite : tubes séminifères contenant uniquemcnt des cellules de Se*oli. Dans les espaces interstitiels on n'observe
pas de cellules de Leydig, mais uniquement du tissu conlooctif.

Flc, 6. - Gonade gauche : cumulus proligère d'un follicule mûr de de Graaf avec i'ovocyte.

Ftc. 7. - _Gonade gauche : partie périphérique constituée surtout de tiss': scléreux. On observe des gonocytes e1 quelques follicules
primordiarrx.

FIc. 8. - Gonade gauche : formations tubulaires situées au contact de la gonade et ciu pavillon de la trompe qui correspondent à dcs
restes des tubes mésonéphrotiques.

ANN. DE PÉDTÂTNIE
2 JAr§vrER 1968

Au cours d'uDe trolsième lDter"entloE clllrutgicale pour
correctio1 de I'bypospadias et dése[llsemeDt de la verge,
uDe blcpsi.e de la goDade drolte est effectuée. Celle-cl a I'a,s-
pect d'un testicule.

Examen histologique,

- Gonade droite (11g. 5) : lrsgmeDt d€ testlcule doBt les
tubes séDinlfères soDt réduits à une armature seltoll,elne.
Les espaces lnteriubulaires coDtielDeDt uulquemeDi du tlssu
coDJoDetif. Aucune c€lluie de Leydig n'est observée.

- Gcnade gauche (fig. 6, 7, 8) : ovalre dans lequel oD
tlouve, outre un tissu scléreux abondant, des fol.licules prl-
Bordieux, primEires ou secoDdaires Evec ovocyte. Les plrrs
grÊDds follicules sont kystlques (.). Cet ovs,ire présente dolc
malBré l'âge de l'enfant un aspect post-pubertaire. Àu con-
tact de 1& gonade on observe le pavilloD de la tromJpe et
des formaticns tubulaires identlfiées comme étaDi des restes
de tubes mésonéphrotiques. La formatlon k!:tique corlespond
È une poriion de trompe utéri:1e dilatée.

EN IIÉSUMÉ :

11 s'agit d'un hermaphrodi.te latérâ]. pcssédant à dralte uD'
testlcule en position scrotale €t à gauctre ull ovalre eÀ
posltion pelvienne. Cet enfant de 7 ans de phénot]?e mascu-
lir1 présentait une âmblguité au niveau des organes gér1!-
taux extemes. La lapârotonie a cbjectl.vé une trompe et un
calal déÎérent mais rl !'y aÿait ]]i vagin, ni utérus.

L'analyse ehroEosoEique elfectuée à partir d'utle culture
de :aD,g pérlphélique mit en évldence une mosaique {6,:.y/
46,XX. La lignée ]rT parBit prédomtDanre.

*'L

_ Les premières études cytogénétiques de l'hermaphro-
disme furent effectuées en lgr9, mais ce n'esa que
depuis queiques années qu'elles sont devenues systéma-
tiques. Merrill et Ramsey (58) en t963 relevaient dans
la littérature 16 études chromosomiques, Guinet (34) en
1965 en détaillait 39 et la sraristique de Fonder (2)) en
comPortait 14.

Nous avons retrouvé 86 observations d'hermaphrodis-
me avec caryotype. Celles-ci jointes à notre observation
personnelle se décomposent de la façon suivante :

- caryot)'pe 46,XX '. 4J cas, soit 52 %,

- caryotype 46,XY : 17 cas, soit t9,5 /c,

- mosaiques:2) cas, soit28,1 /o.
La répartition de ces caryotypes selon la variêté ana-

tomique est coosignée sur le tableau I.
Il ne semble donc pas exister de relation très nette

eotre le sexe chromosomique et Ie ÿpe anatomigue d'her-
maphrod.isme. Tout au plus peut-on noter la fréquence

(*) Cet âspect est superposable à celui donné par
cxaminée en 7965 (D" IU. BENorr).

ia biopsie
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Cqryotypes
Hermqphrodisme

lotérol
Hermophrodrsme

bilqté!ol
Helmqphrodisme uni-

Iotérà] ovec testrcule
du côté opposé.

Hermophrodrsme unr-
.lslérql gvec ovqrre
du cô'té opposé.

Hermophrodrsme unr
iotérql qvec, du côte
opposé, gonode ob-
sente ou de noture
non précrsée.

lt
12

I
I

5

7 l8

J

4

4

0

2

Obseryotions Gonqde droile Gonode gouche Phénotype Tissus étudiés

TABLEAU II. - Morcrqurr 45,X/{6,XY.

Hrrschhorn et coll. (39, 40) ... ..

Lonsdqle et coll. (51, 52) . '.... .

OvoteBtis

Ovoi!ê + l€sticule

Ovoiæ

Testicule

Ovqire

Testicule

et coll. (79)

r:-icn et Fonder (59) ......

Ovsiro

Oÿotestis

Ovoire

Testicule

Ovoire

Mosdlin

Féminin

Mosculin

Moelle osseuse

Sang

Song

Song

Scnq (46,XY), gonodes
Mohon (54)

et col.l. (68)

it l hermaphrodisme latéral ou alterne dans les obser-

\-rtions à sexe chromosomique 'masculin et celles com-

Fortirnt une mosaÏque. D'autre Palt dans 72 /o des

..r les hermaphrodismes uoilatéraux avec ovâire du

iôré opposé ont un catyot,?e féminin.
Noui avons recherché également une corrélation éven'

ruelle entre caryotyPe et PhénotyPe. L'analyse de ces

observations ne fait aPParaître aucune concordance.

L analyse chromosoËique amène à distinguer deux
i rriétés â'he.r.raphrodismè, suivant qu'il existe ou non
r.ro mosaicisme. Nous 'les envisageroos successivement.

I, - LES HERMAPHRODISMES AVEC MOSAICISME

Le mosaicisme se définit cornme la coexistence de cel-

luies à géootypes différents, mais qui derivent toutes

J'un même zy1ote. Les accidents mécaniques survenant
lors de la préÀière ou des Premières divisions de I'ceuf

iÉ.'i:ndé abàutissent à la formation de mosaÏques chro-
mosomiques. Ces accidents, non-disionctions ou Pertes
.:hromosômiques, Peuvent affecter soit un zySote normal

X\ ou XY,- soit un zygote anormal XXY par exelnPle.

L)c nombreux tyPes de mosaïques comPortant deux,

trois. voire quatre ,lignées cellulaires sont donc Possibles.
(..lies observées dans l'hermaphrodisme sont variées.

t. LES À{osAïQUES 4t,X/46,XY (tableau II).
l-r constitution de cette mosaïque s'exPlique facilement

nrr la perte d'un chromosome Y intéressant un zygote

Nous avons retrouvé 6 observations d'hermaphrodisme

..mportant ce caryotyPe. Seule I'observation de Hirsch-
horn et coll. (3i-4Ô) Peut êre discutée. Une seule

!on.1de y fut érudiée. I1- s'agissait d'un ovotestis où le
;issu geiminal femelle était peu abondant. Deux folli'

cules seulement furent identifiés. Ces cas n'ont aucun

point cornmun €ntre eux. Le PhénolyPe et la forme
anatomique sont variables.

Cinq iois la 'mosaïque fut rnise en évidence Par l'étu-
de d'un seul tissu. Dàns I'observation de Ponté et coll.
(68) le sexe chromosomique était mascurlin au niveau

du'sang et lâ mosaïque nè fut decelee que Par l'étude
des gonades. Il exiltait au niveau du testicule une

prédominance du clone XY et au niveau de l'ovaire
une prédominance du clone XO.

La lignée à 46 drromosolnes comPortait dans tes

observations de Michon et Fonder (59) et de Lonsdale

et coll. (rL-12) un Petit chromosome anormal bealcoup
plus petit qu'un acrocentrique. L'interprétation donnée

èst ceiüe d'un chromosome Y ayant subi une délétion.

2. LES MosÂiQUEs 46,XX,/46,XY (tableau III)'
Ici non plus il n'existe aucune concordance entre 'les

l1 cas deciits. Mais ces observations sont particulière-
ment intéressantes car plusieurs mécanismes Peuvent
expliquer la constitution de cette mosaTgue.

Celie<i peut s'expliquer Par des anomalies- precoces

de l'ernbryôgénèse aTfectant un zygote XY. ll y. aurait
tout d'aborJ perte du chromosome Y, puis non-disionc-

tion d'un chromosome X.

Mais trois autres mécanismes sont possibles :

- La double fecondation d'un.ovocyte à 2 pronuclei
maternels produits de la deuxième division méïoti-
oue. L'olrrle au lieu d'éliminer normalernent le 2e

itoUr.rt. polaire ne l'exPulse Pas, et le noyau de

Ie dernièr s'unit à un- deuxième sPermatozoïde.

Si les deux sPermatozoïdes sont Porteurs d'un chro'
mosome sexuel différent une mosaÏque 46,X'Xl
46,XY se constihre.
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Observotions

rJy'oxmsn et co!. (30, 31, 83)

Josso et de GrouchY (33,46,
47) .....

Overzier (66) . ...
Brogger et Âogenoes (8, 9) ..

Gonsde
gquche

_t
l

Ovotèslis I Ovoire
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TÀBLEÀU III. - 
MoraTques {6,IO(/46,XY.

Coexisience
de deux génomes

diliérents

Airrs. or PÉDI^TRIE
l.]ANvrrR 196E

Tissus étudiésGonqde
droitê

Chromstine
sexuelle

Montero et coll. (60) ...

Ovotestrs

0

Testicule

Testicule

Oÿoteslis

Testicule

Testicule

Ovoiestis

Ovqire

Testiculê

Gonode droite

Ovoire

Ovoteslis

Ovqire

Ovoire

Ovolestis

Ovoire

Ovotestis

Ovotestis

Testicule
(non biopsié)

Ovoire

+
t-

?

+

Mise en évidence Por
groupes érythrorylqires.

Mrse en évidence Por
hqptoglobrnes.

Non dôceiée

?

Non

?

décelée

?

?

deceleeNon

Mise en évidence pot
groupes érythrocytoires
les hoplogiobines.

Non décelée

Phénotype

ies'Song, Pequ, ovolestis
ovqire ()O().

I

lesl Song, iibrobiostes.

Sqng, peou, ovotestrs,

Moelle (lO(), Peou (XX),
sqng (XX), testiculq-

Song.

Peou ()O(), song.

Song.

?

Sans CIO(), peou ()ÇX),
oponévroses (XX), So-
nqdes.

Sqng, peau, ovoire (1O().

Song.

Mqnuel ei coll. (56)

Segni et Grossi-Blonchi (76) ..

Josso et de Grouchy (48, 49)

Lejeune ei coll. (50)

Corey et coll. (14)

Observqtion personnelle

Observations

le:
et

Gonode gouche Tissus étudiés

TÂBLEAU IV. - Mocqiqu.s 48JCf/{7,XxY.

Turpin et coU. (80) ... .

Botello-Llusio (5) .........
Clqvero et coll. (11) ....
Moc-Mqhon (54) . . ... .. ..

Ovoire

Ovotestis

Ovotestis

Ovolestis

Tesiicule

Ovotestis

Ovotestis

Ovotestis

Mdsculin Foscio-lotq

Song

Moelle

e^--

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

- La fécondation séparée de deux ovocytes issus d'un
même follicule. Ce ÿpe de follicule a été observé
dans I'espèce humaine par Hamilton. (37)

Ces mecanisrnes aboutissert au développement d'un
chimérisme, lequel se définit pâr la coexistence chez un
même individu de deux génomes d'origine différente.

L'existence d'un chimérisme peut être confirmée, par
exerxple, par la roise en év.idence d'une double popula-
tion érythrocytaire. En effet comme il y a double fécon-
dation, pour certains caractères le père doit fournir à

I'enfant les 2 gènes allèles qu'il possède.
La recherche de ,ia double population a été effectuée

dans plusieurs observations d'hermaphrodisme avec

mosaïque 46,XX|46,XY et a été positive dans 2 cas,

celui de \Taxman et coll. (3o. 11,82, s3) et celui de

Corey et coli. (14). Dans Ie premier, seule la double
contribution paternelle a été prouvée. Dans le second,
la doublc contribution maternelle a également été mise

en évidence, ce qui élimine I'hypothèse de la double
fécondatioo d'un ovoryte à 2 pronuclei, l'ovule et le 2e

globule polaire ayant la même constihrtion génique. Josso
et de Grouchy ()3, 46, 47) n'ont PÀs trouvé de double

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

Dans les cas d'Overzier (66), Manuel et col'l (t6),
Lejeune et coll. ()0) et dans notre observation pelson-
nelle la double population érythrocytaire ne fut Pas
décelée, ce qui n'exclut pas l'hypothèse d'un chimé-
risrne. La double population cellulaire est en effet parfois
très limitée. Dans ,l'observation de Lejeune et coll. ()0)
par exemple, sur un total de 116 cellules examinées I
seulement étaient de ÿpe XY. L'anal1,se chromosomique
avait pourtant été faite à partir de tissus variés (sang,
peau, cponévroses et gonades).

l. Lrs À{os,\ïeuEs 46,XX/47){XY (tableau lV;.
La mosaïque peut provenir ici soit d'un zygote anor-

mal XXY pâr perte chromoson-rique, soit d'un zygote
normal XY par non-disjonction d'un chromosome X puis
pelte du c,hromosome Y.

Parmi les 4 observations pubiiées, deux sont particu-
lièrement intéressantes. Dans I'observation de Botella-
Llusia (1) 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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Gonqde drôite Gonqde gduche Phénotype Tissus étudiés
Observqtrons Mosoiques

et coU. (27)

Elcnk et coll. (4) ...
Rrbcs-Mundo et Prqts

Dewhurst et coll. (19)

une concordance entre la bisexualité Sonosornique et 'la

bisexualité anatomo-clinique, rla différenciation étant fé-
minine à droite, mascuiine à gauche.

4. D'AUTREs rYpES DE MosAÏeuES oNT ÉTÉ DÉcRITS

(tableau V).
Deux observations, celle de Fraccaro et coll. (27) et

celle de Ribas-Mundo et Prats (69) font état d'un mo-
s.ricisme triple.

Dans le cas de Dewhurst et coll. (19) la' lignée à 47

chromosomes comprend un petit chromosome anormal
ir.rterprété comme un Y ayant subi une délétion.

COIIuENTAIA.E§

Dans ces différentes observations l'ambosexualité go-
n.rJique, qui commande elle-même l'ambosexualité ana-

tomo-clinique, s'explique facilement par l'existence d'une
mosaïque. Cette interprétation qui fait de 'l'hermapùuo-
disme une maladie par aberration chromosomique est de

plus en accord avec la théorie classique selon laquelle
'le chromosome Y est indispensable à la differenciation
testiculaire. En effet, si les mosaïques décrites dans ,l'her-

n.rrphrodisme sont variées, elles ont cependant en com-
rnun la présence d'un chromosome Y dans un clone
-r'llulaire au moins.

Il faut cependant remarquer qu'il ne semble pas

exister de concordance entre le type de mosaïque et la
iorme anatomo-clinique d'hermaphrodisme. D'autre part
lrs mosaïques ont été également mises en évidence chez

.irs individus ne présentant pas de bisexualité gonadique.

Le mosaïque $,)i'|46,XY en particulier a une varia-
hiiiré d'expression très importante puisque certains cas

i,,r-respondent à un syndrome de Turner, d'autres à un
pscudo-hermaphrodisme mascu'lin, d'autres enfin à une
.lr ssénésie testiculaire s'accompagnant d'un phénoÿpe
m.r.sculin.

I-c mosaïcisme 46,XXl47,XXY a été decrit chez des

:Lr icrs présentant un syodrome de Klinefelter.
Enlin une mosaïque 46.XX ,'46,XY a été trouvée chez

.les individus présentant soit une << dysgénésie gonadique
pure » [Forteza (26)), soit une « dysgénésie gonadique
iri\te » fBain et Scott (2)]. soit un pseudo-hermaphro-
.i i.'nre. IDenys et coll. (17)]. tJne double population
rr\.lhrocytaire fut mise en évidence par Myhre et coll.
ii,l ) chez un mâle hypospade et cryPtorchiJe, et Zuelzer

et coll. (85) par l'examen systématique d'un donneur de

saog sans autre anomalie génitale qu'une gynécomastie.

Il est évident que parmi ces observations beaucoup

ne comportent pas une étude aoatornique complète et

que dans ces conditions les diagnostics portés peuvent
prêter à discussion. Cependant cette variété d'expres-
sion ne doit pas surprendre car les conséquences phéno-
typiques dlun mosaicisme dépendent de sa cornposition,
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 momeot d'apparition de Ia
mosaïque est également très important et l'on conçoit
que ses effets seront très différents selon qu'elle apparaît
lors des premières segmentations du zygote ou dans un
embryon déjà structuré. Enfin, le mosaïcisme peut évo-
luer, se remanier et même disparaître. Le développement
d'une mosaïque dépend en effet de la viabilité de ses

composants et de la tolérance du miiieu qui peut favo-
riser ou défavoriser certains clones.

L'étude cytogénétique ne permet pas de connaître
I'image de la mosaïque responsable, au tout début de
l'embryogénèse, 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 HERMÂPHRODISMES SANS MOSAICISML

1. HERMAPHRoDIS]\IES ÂvEC CARyOTT,pT 46,XX.

Ce caryotype est de loin le plus fiéquent puisqu'il est

retrouvé dans plus de )o /o des cas.

Çliniquement et anatomiquement les 41 observatrons
d'hermaphrodisme ayant ce caryorype forment un en-

semble très hétérogène. Nous avons classé dans cette

catégorie 2 observations de Ferguson-Smith et coll. (23)
qui peuvent-prêter à discussion. L'une évoque en eftet
malgré la négativité de la chromatine sexuelle jugale

et gonadique la possibilité d'une ,Trosaïque
46,XX/47,XXX. Dans I'autre 3 cellules contenaienr
un fragment supplémentaire qui pourrait être un resi-

du d'Y. Ces constatations Peuvent faire envisager
I'hypothèse d'une translocation Y-X.

I

I

I

(6s) 
l

I

l

I

Testrcule

Testlcule

Tesliaie

Ovsire

Ovotestis

Ovqire

Ovqire

Testlculê

46,xx / 4?,rxv / Ag,xxYYY

46,)O(/48,)O(YY

46,XX/46,XY /4'.1,XXy

45,X/47;r]lY

Song, peou (2), tes-
ticule.

Peou, lesticule, ovqlre.

Sonq (2), pequ, tes.
trcuie.
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La pathogénie de ces hermaphrodismes.. avec sexe Bregman et coll' (6), Jones- et coll' (41) dans 3 cas'

chromosomique féminin est incônnue et I'on en est Root et coll. (71)'et 4osenberg 
et coi1"(72)' L'étude

réduit à émettre d* ûp;thè*s que peu d'arguments cles gonades, est cependant indispeosabie pour détecter

vienneot soutenir. une éventuelle mosaique'
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N,ÉSUMË

Les auteurs repportent I'observation d'un lrerEÊphrodlte
lBtéral, âgé de ? ans, possédant À drolte un testicule en posi-
tion scrotale et à geuche un ovaire en position pelvieDDe.
cet enfani de phénotype masculin, présentait uDe aDbieuité
au niveau des organes génitêux externes. La lÊparotoxoie a
objectivé une trompe et un cBnal déÎérent Eals il n'y avait
ni vagin ni utérus.

L'anatyse chromosoEique efiectuée à partir d'une culture
de sang périphérique mit en évidence une Eosaique 46,XYi
46,r.,<. La lignée :(Y parsit prédoloinante.

Il est fslt à propos de cette ob§erÿatioD une levue des
caryotypes déJà décrits cbez les lrerBeptrrodltes et des lnter-
prétêtions pBthogéniques qu'lls suggèreDt.

- Ils Peuvent être expliqués Par une anomalie

chromosomiique qui échapperait à nos moyens actuels

d'investigation, ou Par une anomalie génique.

Les 3 observations d'hermaphrodisme dans une même

fratrie rapportées par Rosenberg et coll. (72) suggè-

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 méïose il y a à uo certain

moment appâriement terminal entre le bras court de

I'X et le 6às long de I'Y. Des échanges seraient donc

possibles. Les guelques observations - comPoltant uo

?ragment chromàsomlque évocateur d'un résidu d'Y
témoigneraient de cette translocation.

Récimment Ferguson-Smith (24) a repris cette hyPo-

thèse d'un transfert des facteurs masculioisants de l'Y
sur uo chromosome X, qu'il désigne par Xv. L'union
d'un spermatozoide Xv et d'un ovule normal X don'
nerait un zygote XXr. L'inactivation (Mary Lvon) frap-
perait ultérieurement, au hasard, dans une partie des

iellules le X, dans une autre partie le Xv. Si nous

mettons entre pareothèses le chromosome sexuel inac-

tivé, on aura donc deux lignées cellulaires X (Xr) et

(X) Xr, ceite dernière ayunt 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 ovaite, en testicule, ou en ovotestis.

- Enfin dans une 3e hypothèse le caryotype peut

ne pas être normal. Il peut s'agir d'une mosaïque dont
la ieule lignée XX a pu être mise en évidence, I'autre
ou ies autres ligoées cellulaires étant trop rares ou ayânt

disparu au cours de I'ernbryogénèse.
L'étude cytogénétique est en effet trop souvent limi'

tée. Celle-ci était réduite à l'examen d'un seul tissu dans

33 observations, et de deux six fois. Six observations
seuiement, soit t3 /o àes cas, comPortent une analyse

chromosomique des gonades. Cet examen a été fait par

2. HERMAPHRoDISMEs AvEC cARYorvpr 46,XY.

Cette variété d'hermaphrodisme est moins fréquente

mais forme un grouPe aussi hétérogène que les autres'

Les problèmes éiiologiques posés sont. de rnême

ordre q-ue ceux soulevés par les hermaphrodismes à

.^ryotyp. 46,XI'. Ils sont tous deux en contradiction, du

noinr'àpp".ente, avec la théorie du rôle fondamental

du chroàosorne Y dans la différenciation gonadique.

Dans 13 observations l'étude cytogénétique est limi'
tée à l'examen d'un seul tissu. L'étude chromosomique

des gonades n'a été faite que 3 fois, par Christiaens ( f )
et cJU. (10), Hung et coll. (ar; et Shearman et coll. (zz).

CONCLUSION

L'étude rytogénétique de l'hermaphrodisme ne résout

donc pas encore le problème de son étiologie. L'analyse

caryotypique de ces 87 observations ne met Pas. en

évidence 
-de 

concordance entre formule gonosomigue

et type anatomo-clinique.
L'hermaphrodisme est certainement une maladie d'ori-

gine génétique. Ce fait est confirmé par la découverte

dans près de 30 /o des cas de mosaiques chromosomi-
ques. Celles-ci précisent les origines possibles de cette

iàtersexualité : anomalies de la ségrégation mitotique,
double fécondation ou fusion de 2 zygotes.

Les formes avec euploïdie sont plus nombreuses et

leur pathogénie est inconnue. Quelques observations

cependant suggèrent une origine génique.
La cytogénétique en fait pose dans l'hermaphrodisme

plus de problèmes qu'elle n'en résout. La seule cer-

iitude est qu'un mosaîcisme peut être à I'origine d'un
hermaphrodisme. Il serait donc souhaitable de multi-
plier dans chaque observation les investigations et sur-

tout de prafiquer l'analyse chromosomique des gonades

pour détecter une éventuelle mosaique.

SI'MMARY

The authors report tbe case of a lsteral berDaphrodite
Éged ? years with È right testicle in the scroturD and an
ovBry in the left §ide ol the pelvls. This child hed B mÈle
phenotype, but the external geDitalie were ambiguous. Laparo-
toBy revealed ô l'Àllopi&n tube snd a vas defereDs, but there
was neither vagina nor uterus.

CtrloEosotre anâ.lysis caried out on & culture of blood cells
showed a 46XY/4ô:IX rDosaic, vrhere )<Y predominÊted.

Ttre authors review the karyotypes already de§cribed in
b,erEèphrodites aDd ttreir possible pathogenic explÊnêtions.



ETT]DE CHROMOSOMIQUE DE I.fiERNÀPHRODISNE HU NÀIN - 25/P.25 -i !. ÂNNÉE
.\. 1/1

AI'MABIO

I-os autore§ exporret} lÈ observaclôD de bertDatro'utÈ lateral'
de ? aôos de edâd, poseye[alo a la derecha uu testiculo €a

l*rro 
"*rotar 

y a la lzquterds urx ovarlo eÂ posture pélvlca'

"*IÏ friî'àl-ri"àtiË--ÀÀurmo, preseotabê a'ubigüedad al

"ir"f 
aî f* O"g8'Dos geElteles exterDos' LB lêparrotoBla obje-

rivô urxÈ troEpa y uD caa8l deteretrte pelo tlo habia vaEilüÀ

Ili tarnpoco rlterlo.

El Èaâlis!§ croloosôBlco etectuado a pülr de, cultlvo de

"ro-g""-p"tliea"" 
Puso de Ba,trli'eaÙo un mæélco §8/##'

La liDea :lY parece predomlrxalxte'

coD Eotlÿo de la pre§eate observaciôD se bsce le' revist8 de

los cartotlpos y8 desclltos eD los berEaJrodltas y de la§ ltrter-
pretaciones pêtogéDicas 6ugerldes por los ral§Eos'

ZI'AÂÀ[llrE§FÂSSI'NG

Dle verlasser berlchtelx über dle Beobacbtung ehes alelien-
ptiigen,- iateta.leu Eeraepbrodlten, trelcücr recbtss€ltlg €lDer

;'.d;ïl; skrotBler LEge uud utrx§seltig einen Eierstock ln

""f"irlu" 
1,"g" Èutzelgte. Dlesê6 KID'[ EastsullDeq PbËrlotfD§

iJiil-â". àâitikàÉ ou" àuaserea GenlÙalle-D'. Die LapEro-

ËËt" i1"*lr"'itaso suetter und olnêE sr'Eealetter zun vor-
rin"iit,-1"à."4 veder eiBe §chelde, rlocb elI€- Gebànsutter'
ï;;b";e eh.er Kultur des perlpherea- BIYJ""- YorBeDoE-

;;. ;b-;;ôoae enEtvse brschte eiE Mosalk-'46'xr/46'§
-^itË",--*"u"-i ai" xi-e.uui--ttrrg" EI8 vorherscbend

erscbletletl.-Ë;i*ii"ù dles€r Beobacbtung schrltten dle -vertasser 
zu

"f"î"T-O"""i"Ut 
der bel àen germapnroeiteD rcborl bêacbtlc-

üJi""-È""votvpen uDd der Petbogenetlecbetl Ausleguagen'

wêlcbe dleselbetl veraûlâssteD'
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