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RESUMEN

Objetivo: Reporte de un caso de embarazo exitoso
en una paciente con disgenesia gonadal pura. Di-
sefio de estudio: Informe de caso. Lugar: Centro de
Fertilidad y Reproduccion Fundacion Santa Fe de
Bogota (REPROTEC). Paciente: Una paciente con
disgenesia gonadal 46,XY confirmada. Interven-
cion: Gonadectomia por laparoscopia, fertilizacion
in vitro con donacion de oocitos, transferencia de
embriones en blastocisto (2) y parto por ceséarea.
Resultado principal: Embarazo exitoso y nacido
vivo. Conclusiones: Las pacientes con disgenesia
gonadal pura 46,XY; tienen como opcién de ferti-
lidad, la donacion de ovocitos y transferencia de
embriones con adecuadas tasas de embarazos
exitosos.

Palabras clave: sindrome de Swyer, disgenesia
gonadal pura, fertilizacion in vitro

ABSTRACT

Sexual differentiation is a complex process, that
begins from conception with determination of ge-
netic sex and from sixth week, gonadal differentia-
tion; any alteration in any of the tracts can cause
conditions where there is discordance between
phenotype and genotype, that are called altera-
tions in sexual development. Swyer’'s syndrome
and the syndrome of androgen insensitivity share
the characteristics of a female phenotype with 46,
XY karyotype.
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INTRODUCCION

La diferenciacién sexual es un proceso complejo,
que inicia desde la concepcién con el sexo genético
y desde la semana sexta la diferenciacion gonadal;
cualquier alteracién en alguna de las vias puede
causar condiciones donde hay discordancia entre
el fenotipo y el genotipo, llamados alteraciones
del desarrollo sexual'. El sindrome de Swyer vy el
sindrome de insensibilidad a los andrégenos com-
parten la caracteristica de un fenotipo femenino con
un cariotipo 46, XY2.

INFORME DE CASO

Paciente de 24 afios, procedente del area
rural de Colombia, consulté por infertilidad pri-
maria. Habia consultado previamente por ame-
norrea primaria, recibié6 manejo con estrégenos
conjugados, con posterior sangrado menstrual.
(Imagen 1). Antecedentes, patolégicos varicela,
quirdrgicos apendicectomia. Al examen fisico,
fenotipo femenino 1.83 m de estatura, peso 91 kg

Imagen 1. Caracteristicas fenotipicas de la paciente descrita. Tomada
con autorizacion.

e IMC: 27.3; Tanner Il mamario, vello pubico, con
vagina y cérvix normal, utero de tamafio normal,
sin evidencia de virilizacion. FSH 52,5 mlU/ml, LH
19,1 mlU/ml, Prolactina 7,54 ng/ml y testosterona
total menor 20 ng/dl. Estradiol 2 24.58 pg/dl. TSH
3.46 Ul/dl LDH 285,2 Ul/l , alfa 1 antitripsina 1272
mg/L, alfafetoproteina 0,79 Ul/ml.

Imagen 2. Vista laparoscopica de gonadectomia.

El cariotipo por andlisis de linfocitos fue 46, XY.
Se realizo laparoscopia con evidencia de gonada
izquierdade 2 x 1,5 cmy al lado derecho se encon-
tr6 bandeleta peritoneal sin evidencia de génada,
Utero de tamafio normal.(Imagen 2).

Se practico gonadectomia y salpingectomia
izquierda. Reporte de patologia génada izquierda
gonadoblastoma y derecha sin tejido gonadal.
(Imagen 3).

Imagen 3. Corte histoldgico de génada disgenética.
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Embarazo exitoso en paciente con disgenesia gonadal pura

Espermograma del compafiero normal. Se
considera paciente candidata para ovodonacion;
se realiza estimulacion ovarica a la donante y fertili-
zacion de ovocitos donados con semen del esposo
(cuyo espermograma era normal), con posterior
transferencia de dos embriones. Confirmacion de
embarazo Unico no complicado. Parto por cesarea
alas 39 2/7 semanas, recién nacido vivo masculino
peso 3000 g talla 48 cm apgar 9-10/10.

Disgenesia gonadal completa -
Sindrome de Swyer

El sindrome fue descrito en 1955 por Swyery
fue identificado como una nueva forma de herma-
froditismo, la forma mas comudn con presencia de
Utero y vaginal.

Se considera una alteracién rara, ocurre con
una frecuencia de 5 de 100.000 recién nacidos?.

Diferenciaciéon sexual normal

Muchos genes actian en la diferenciacion de
las gbnadas tanto femeninas como masculinas, es-

tos son SF1, LIM1, EMX2y LHX9. El proceso inicia
a la sexta semana de vida embrionaria, producto
de la activacién e interaccion de varios genes. El
SOX9 es el principal gen inductor testicular y el
SRY es considerado el factor diferenciador sexual
masculino. El SRY activa la hormona antimulleriana
(AMH) que lleva a la degeneracion de conductos
mullerianos; los andrégenos inducen los conductos
de Wolff , que desarrollan la rete testis conductos
deferentes, epididimo, conducto deferente, ve-
sicula seminal y préstata. La disrupcion de este
proceso lleva al desarrollo de disgenesia gonadal
pura (figura 1). 234

La mutacion del gen SRY es visto en 10 %
de los casos o en factor diferenciador testicular
como SF-1.

Las gonadas permanecen disgenéticas y asi
no producen hormonas in Utero, ni postnatalmente
ni en la pubertad; por lo tanto no hay virilizacién y
los genitales son femeninos. La pérdida de secre-
cién de hormona antimulleriana resulta en desarro-
llo normal de Utero, trompas de falopio y vagina. *

Figura 1. Desarrollo embrioldgico normal femenino y masculino, desarrollo disgenético y sindrome insensibilidad
androgénica(AlS). Modificado de Fertility & Sterility 20092.
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Presentacioén clinica

Tipicamente se presenta como una adolescen-
te con amenorrea primaria, asociado a pubertad
retrasada. La estatura es alta y el Gtero — aunque
presente- puede ser hipotréfico por la pobre esti-
mulacion estrogénica. La mutaciéon es usualmente
esporadica, aunque ciertos casos familiares han
sido descritos, por lo tanto las hermanas de las
pacientes afectadas deben ser estudiadas.

Hacer el diagnostico tan temprano como sea
posible es crucial, porque las génadas disgenéticas
tienen riesgo de malignizacion de hasta el 40 %, la
que puede ocurrir en la nifiez o en la adolescencia
temprana, antes que la condicion sea sospechada’.
Los tumores mas frecuentes son gonadoblastomas
y disgerminomas, puede haber una relacion entre
las alteraciones en los SRY vy el desarrollo de di-
chos tumores.®s

El manejo consiste en induccion de la pubertad
con estrégenos y después el sangrado menstrual
ocurrira con estrégenos y progestagenos combi-
nados.®

El utero tiene potencial de desarrollo y cre-
cimiento y el embarazo es posible con donacion

de dvulos, en la literatura se han reportado varios
casos de embarazo exitoso en estas pacientes. 78
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