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RESUMEN

El sindrome de feminizacion testicular completo (sindrome de Morris), puede
presentarse en uno de cada 20.000 a 64.000 recién nacidos varones, es una
forma de seudohermafroditismo masculino. El diagndstico se establece
generalmente cuando el individuo acude por amenorrea primaria después de
la pubertad. Los genitales externos son femeninos pero con hipoplasia de
los labios mayores y menores. L.a vagina es poco profunda y termina en un
fondo de saco ciego. Las mamas tienen buen desarrollo. Se presenta el caso
de una adolescente de 17 afios que consulta al Centro Materno Pediatrico
Zulia por presentar amenorrea primaria y dispareunia. Examen fisico
impresiona fenotipo femenino normal y examen ginecolégico vagina corta,
fondo ciego sin cérvix; ultrasonido muestra ausencia de utero y anexos,
cariotipo 46 XY por estudio citogenético. Se realiza tratamiento hormonal
y se sugiere tratamiento psicolégico y quirdrgico para ampliacién vaginal.
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About a case of testicular feminization syn-
drome

ABSTRACT

The complete testicular feminization syndrome (Morris syndrome) can occur in one of
20,000 to 64,000 male newborns. It is a form of male pseudohermaphroditism.
The diagnosis is usually established when the individual goes to medical
consultation due to primary amenorrhea after puberty. External genitalia are
female but with hypoplasia of labia majora and minora. The vagina is shallow
and ends in a blind sac bottom. Breasts have good development. This is the
case of a 17-year-old teenager who visited the Centro Materno Pediatrico Zulia
for presenting primary amenorrhea and dyspareunia. Physical examination
impresses: normal female phenotype and gynecological examination reveals
short vagina, blind fund without cervix. Ultrasound scanning shows absence of
uterus and annexes, 46 XY karyotype by cytogenetic study. Hormone treatment
is applied and psychological and surgical treatment for vaginal enlargement is
suggested.

KEY WORDS: Morris syndrome, amenorrhea, phenotype.

Introduccion

Cuando ocurren anormalidades en la accién androgénica, tanto los efectos
embrionarios como postnatales de los andrégenos son defectuosos, aunque su sintesis,
produccién y muchas veces la cifra circulante sea normal o elevada. El sindrome de
feminizacion testicular completo o resistencia completa a los andrégenos (sindrome
de Mortis), puede presentarse en uno de cada 20.000 a 64.000 recién nacidos varones.
Se lo considera la tercera causa de amenorrea primaria, después de la disgenesia
gonadal y la ausencia congénita de vagina. En la feminizacién testicular completa
los individuos XY tienen genitales externos femeninos, vagina ciega, testiculos
bilaterales y carecen de derivados de los conductos de Miiller. El sindrome tiene gran
heterogeneidad genética, puede producirse por alteraciones cuantitativas o cualitativas
del receptor androgénico y se caracteriza por el fenotipo femenino en individuos 46
XY (Scucces 2016). El diagnéstico se establece generalmente cuando el individuo
acude por una hernia inguinal antes de la pubertad o por una amenorrea primatia
después de la pubertad. Los genitales externos son femeninos, pero con hipoplasia de
los labios mayores y menores. La vagina es poco profunda y termina en un fondo de
saco ciego. L.as mamas tienen buen desarrollo. El cuadro clinico varfa desde pacientes
con genitales femeninos en la resistencia androgénica completa o sindrome de Morris;
genitales ambiguos en la resistencia parcial o sindrome de Reifenstein; hasta genitales
masculinos normales en los casos de formas mas ligeras de la resistencia androgénica
(Cecil, 2013). Los testiculos se localizan en el abdomen, canal inguinal o labios
mayores y son normales antes de la pubertad. Es frecuente la presencia de carcinoma
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in situ y de seminoma testicular después de la pubertad, por lo que es recomendable la
extirpacion profilactica de los mismos (Evans, 2016).

1. Presentacion del caso

Se trata de una paciente de 17 afios de edad, natural de Cabimas estado Zulia;
acudi6 a la consulta ginecoldgica en el Centro Materno Pediatrico Zulia, por presentar
amenorrea primaria y dispareunia. Al examen fisico fenotipo femenino (Figura 1y 2),
estatura 1,65 mts, peso 56 kg. Ta: 110/80mmhg. No se evidencia vello axilar (Figura
3). Caracteres sexuales externos femeninos: mamas tanner 4, genitales externos:
vello pubico (tanner 2), clitoris pequefio, labios menores hipoplasicos, vagina corta
con fondo ciego (Figura 4); tacto: vagina corta 4 a 5 cm aproximadamente termina
en fondo de saco, no se palpa dtero y anexos. Se palpa en regién inguinal izquierda
aumento de volumen no doloroso.

Se realiza ultrasonido transvaginal (Figura 5) y pélvico: no se visualiza dtero y
ovarios. Ultrasonido renal: rifiones normales Densitometria dsea: osteopenia en fémur.
Laboratorio muestra: FSH 43,9 mUI/mL, LH 19,2 mUI/mL, prolactina 15,4 mg/mL,
estradiol 20 pg/mL, progesterona 0,2 ng/mL, TSH 2,61 uUI/mL, cortsol 11,4 U/
mL., testosterona: 10 ng/ml

Se practica puncion biopsia de tumoracién inguinal que corresponde a tdbulos
seminiferos incompletamente desarrollados sin espermatogénesis e hiperplasia de
células de Sertoli, fibrosis intersticial con islotes pequefios y escasos de células de Leydig.
Estudio citogenético: a partir de una muestra de sangre total, se obtuvo un catiotipo
46, XY, cromatina sexual negativa. Se inicié terapia psicologica, terapia estrogénica
para favorecer el desarrollo sexual secundario y prevenir a largo plazo la osteoporosis.
Se sugirié extirpacion gonadal a los 20 afios de edad para evitar malignizaciéon Se
canaliz6 con el servicio de urologfa para ofrecer tratamiento quirdrgico neo vagina o
tratamiento con dilatadores. Se sugirié extirpacion gonadal a los 20 afios de edad para
evitar malignizacion.
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FIGURA 1

FIGURA 2
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FIGURA 3

FIGURA 4

FIGURA 5
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2. Discusion y recomendaciones

En la feminizacion testicular completa en su forma clasica (resistencia completa
a los andrégenos) el individuo es genéticamente masculino, pero fenotipicamente
femenino; hay vagina pero sin cuello uterino, con vello pubico y axilar escaso. La
distribucion de la grasa corporal es femenina, pero no ocurre menatrquia. Se desarrollan
los caracteres sexuales secundarios, mamas desarrolladas con tejido glandular normal
y areola palida. Los genitales externos aparentemente femeninos, con vagina ciega, sin
utero ni ovarios. Los testiculos estan presentes en el abdomen o en el canal inguinal
y muchas veces son confundidos con hernias en los nifios con apariencia fenotipica
femenina normal.

Los niveles de testosterona generalmente estan elevados o normales
correspondiéndose al género masculino. El tratamiento para los trastornos de
la diferenciacion sexual dependera de su tipo especifico, pero se suele realizar una
cirugfa correctiva para resecar o crear los 6rganos reproductores apropiados para
el sexo del paciente. El tratamiento también puede incluir la terapia de reemplazo
hormonal (Farifia, 2014). En pacientes con insensibilidad parcial a los andrégenos
y genitales externos predominantemente femeninos, la literatura recomienda realizar
gonadectomia antes de la pubertad, a fin de evitar disconfort y cliteromegalia cuando
se alcance esta etapa. En el caso reportado, la paciente fue criada como nifia y a pesar
de ser una condicién que podtia estar ligada al sexo, no referfa antecedentes familiares
de esta enfermedad; la ausencia de menarquia la atribufan a una condicién hormonal
y solo acude al presentar dispareunia e insatisfaccién en su primera relacion sexual.

El examen fisico de la paciente permitié hacer la sospecha diagnéstica ante la
presencia de escaso vello pabico y axilar, vagina corta y ciega con un desarrollo mamario
de acuerdo a su edad. La ausencia de utero y ovarios, a diferencia del Sindrome de
feminizacion incompleta, donde el paciente tiene fenotipo masculino y hay mayor
virilizacién con genitales ambiguos, un clitoris aumentado de tamafio o plieges
labioescrotales fusionados, el vello pubico y axilar se desarrolla de acuerdo a su edad
y puede o no haber ginecomastia. Los niveles hormonales en este caso demostraron
testosterona ligeramente aumentada, estrégeno FSH plasmatica normales, y Lh
aumentada tal como se describe en la literatura para estos casos. La feminizacién
ocurre por la accion del estradiol sin oposicion. La produccion de estradiol es mayor
que la del varén normal (aunque menor que en la mujer normal). Por lo tanto la
resistencia androgénica con una mayor produccion de estradiol, provoca el desarrollo
de caracteristicas sexuales secundarias femeninas en la pubertad, tal como ocurrié en
esta paciente.

El manejo de estos pacientes debe ser integral y consiste en:

Apoyo psicoldgico, reconociendo el derecho de la persona afectada a conocer con
exactitud su diagnostico y determinar su identidad sexual. Extirpacion quirdrgica de
las génadas ectopicas por las molestias que suele conllevar, particularmente cuando
son de localizacion inguinal, al producir hernias y en segundo lugar estos testiculos



Karina De Sousa, Jorge Urdaneta, Soledad Moreno///
Sindrome de feminizacion testicular completo. A propédsito de un caso

52

criptorquidicos son un riesgo latente de hasta un 9% segin algunos reportes, de suftir
degeneracion maligna, por lo que generalmente se hace prudente su exéresis (Balash,
2013).

La cirugfa se recomienda después de los 20 afios para permitir que se produzcan
de forma espontanea la feminizacién y la pubertad, lo cual tiene ventajas fisiolégicas
y psicologicas frente a la pubertad inducida medicamentosa. Sin embargo, la
gonadectomia en edades previas se practica no solo como profilaxis mas segura de
malignidad, sino con la intencién de evitar una crisis psicolégica como consecuencia
de explicar mas adelante la necesidad de tal operaciéon o como en nuestro caso, con
intenciones diagnosticas para estudio biépsico. L.a masculinizaciéon medicamentosa no
es posible debido a la incompleta insensibilidad a los androgenos. La terapia hormonal
sustitutiva, como regla, es necesaria para evitarlos trastornos tipo climatéricos que suelen
aparecer tras la extirpacion, la osteoporosis y el incremento del riesgo de enfermedades
cardiovasculares (Gonzilez, 2012). La hipoplasia vaginal que puede presentarse en
grado diverso y que se relaciona directamente con niveles bajos de estrégenos, favorece
el desarrollo de traumatismos minimos en sus primeras relaciones sexuales tal como
ocurri6 en este caso. Los casos severos deben ser tratados con métodos quirtrgicos,
0 no quirurgicos como la autodilatacion por presion en dependencia de la severidad
de la hipoplasia (Baird, 2015). El estudio Anatomo-patoldgico en este caso mostrd
la hiperplasia de células de Sertoli, descrita en la mayorfa de los casos publicados
con feminizacion total. Esta descrito el efecto feminizante de la hiperplasia de estas
células, cuando se presenta en esta enfermedad. Otras entidades similares desde el
punto de vista clinico con cariotipo 46 XY fueron descartadas; como el sindrome de
Denys-Drash, enfermedad genética rara que ademas de la feminizacion, generalmente
incompleta, se asocia con Tumor de Willms y Glomerulopatia rapidamente progresiva
aIRC terminal, se ha demostrado su relacién con la mutacion del gen supresor del tumor
de Willms (TW1) localizado en el cromosoma 11p- 13. Por otra parte, el denominado
Sindrome de Frasier, condicion similar que comparte la mutacion TW1 pero que la
lesion renal se caracteriza por glomeruloesclerosis focal y segmentaria. Se ha sugerido
que ambos sindromes forman parte del espectro de una misma enfermedad resultante
de la mutacion del gen TW1 (Griffiths 2015). El sindrome de Reifenstein, enfermedad
que se hereda con rasgo recesivo ligado al cromosoma X, de presentacion infantil,
también constituye una forma de pseudohermafroditismo masculino, pero donde la
feminizacion somatica no es completa debido a una resistencia androgénica parcial
que puede detectarse morfolégicamente al nacimiento o en la infancia temprana con
hallazgos de ambigiiedad genital, clitoris peniforme o pene pequenio con hipospadia,
en dependencia del grado de feminizacion. Estos pacientes generalmente crecen como
varones, en aquellos raros casos de feminizacion intensa puede ser dificil descartar el
sindrome descrito por Botella y Nogales (Botella, 2015).

El tratamiento y la asignacion de género pueden ser un asunto complicado, por lo
tanto, debe ser abordado de forma individual. Con relacién al prondstico la paciente
debe conocer que sera infértil y que se debe realizar la castracion de los testiculos
después de los 20 afios para prevenir una malignizacion.
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