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Abstract: Disorders of sex development are causing a discrepancy between the actual sex (phenotypic) and genetic sex (genotypic).
We report a rare case of late revelation disorders of sex development in an adult of 43 old-years man who admitted to want marriage
and the presence of abnormalities in the external genital. The patient had a total hysterectomy with salpingotomy after confirmation
of its karyotype.
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Anomalie de différenciation sexuelle associé a une forme chimere (45 XO / 46 XY) a révélation tardive : entité rare.

Résumé :

Les anomalies de différenciation sexuelle sont a 1’origine d’une discordance entre le sexe proprement dit (phénotypique) et le sexe
génétique (génotypique). Nous rapportons un cas d’anomalie de différenciation sexuelle a révélation tardive chez un adulte de 43
ans qui consulte pour désire de mariage et présence d’anomalie au niveau des organes genitaux externes et internes. Le patient a eu
une hystérectomie totale avec annexectomie aprés confirmation de son caryotype.
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Introduction :

Les troubles de différenciation sexuelle sont des états intersexués rares, se caractérisant par un mélange en proportions variables de
caracteres sexuels masculins et féminins. Selon la nouvelle nomenclature on ne parle plus d’ambig(ité sexuelle mais d’anomalie de
différenciation sexuelle (ADS). Cette classification est basée sur le caryotype [1]. L’ADS a révélation tardive est rare et a un
retentissement psychologique. Nous rapportons un cas d’ADS chez un adulte de 43 ans afin de soulever les difficultés diagnostiques
et les modalités thérapeutiques de cette entité.

Observation :

Monsieur R.A 4gé de 43 ans avait consulté pour désir de mariage et présence d’anomalie des organes génitaux externes. Le
morphotype et la voix étaient de type masculin. L’examen physique avait révélé un patient anxieux, une bourse gauche vide, un
hypospadias postérieur avec une verge coudée (I'hypoplasie de sa face inférieure figure 1), le testicule droit était en place et de taille
normale. L’échographie inguinale et pelvienne avait retrouvé un testicule gauche diminué de taille, de 16 mm de diameétre
cryptorchide au niveau de la fosse iliaque gauche. L uretrocystographie rétrograde et mictionnelle (UCRM) avait montré un trajet
fistuleux au niveau de I’urétre postérieur communiquant avec une cavité rétro et latéro-vésicale gauche (figure 2). Une IRM avait
montré une petite cavité utérine de situation rétro vésicale, communiquant avec 1’urétre postérieur (figure 3).

Le bilan biologique hormonal avait montré une progestérone augmenté a 1,94 ng/ml, un taux de FSH augmentée a 26,13Ul/I, un
taux de LH augmenté a 23,89UI/l. Un taux de testostérone normal a 4.04ng/ml. Une hystérectomie totale associée a une
annexectomie (trompe, petit testicule, canal déférent, vésicule séminal) avaient été réalisé (figure 4). L’examen cytogénétique avait
confirmé une dysgénésie gonadique mixte 45 X / 46 XY (figure 5).
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Discussion :

Les ADS sont des pathologies rares avec une prévalence de 0,1 a 2% selon certains auteurs [2]. Tout changement de sexe ou d’état
civil a I’adolescence peut avoir un retentissement psychologique important pour la famille et le patient.

Les ADS recouvrent un large spectre de tableaux cliniques qu'il est fondamental d'identifier quel que soit la période de leur expression
: dans les premiers jours de vie, dans I’enfance, a la puberté ou méme pendant le développement feetal. Dans tous les cas, une prise
en charge rapide et rationnelle s'impose. Elle implique une démarche rigoureuse susceptible d'aboutir au diagnostic étiologique et au
choix thérapeutique adéquat [2, 3].

Dans notre cas, c’est un adulte avec un age avancé de 43 ans géné par la présence de I’hypospadias et le petit pénis a décidé de
consulter tardivement pour désire de mariage. Le bilan radiologique retrouve un homme avec un utérus et le bilan hormonal était
perturbé.

Selon la nature du caryotype, le praticien est amené a poser son diagnostic en tenant compte des dosages hormonaux, d’autres
éléments biologiques et des éléments anatomiques qui combinés entre eux permettent de retenir 1’une des formes d’ambiguités
connues et décrites par la littérature. Le type de forme détermine la conduite thérapeutique médical et / ou chirurgical a entreprendre.
Cette approche doit résulter de 1'expérience d'une équipe pluridisciplinaire, au sein de laquelle I’endocrinologue, le généticien, le
radiologue, le chirurgien, le pédiatre et le gynécologue coordonnent leurs compétences [2,3, 4].

Malgré les résultats de I’examen clinique et le bilan radiologique le caryotype reste indispensable pour mieux orienté le médecin et
le patient afin d’éviter un probléme médico-légal. Dans ndtre contexte ndtre patient était un homme avec un caryotype 46 XY mais
ayant un utérus et une trompe et sans ovaire (une dysgénésie gonadique mixte 45 X / 46 XY).

La dysgénésie gonadiques 45 X/46 XY mixtes ou asymetriques se preésentent a la naissance avec un hypospadias postérieur, des
bourrelets souvent asymétriques (d’un c6té, testicule dysgénésique qui s’épuise autour de la puberté, de ’autre, une bandelette
fibreuse avec un hémi-vagin et hémi-utérus. Ce qui est le cas de notre patient avec un hypospadias postérieur, un testicule gauche
cryptorchide, un utérus et une trompe.

Le rble du généticien dans la pathologie de la différenciation sexuelle est capital mais la réalisation du caryotype reste difficile dans
certains pays africains pour une question de bas niveau socio-économique des patients. La réalisation du caryotype nous a permis de
confirmer que c’était un ‘’homme a utérus’’ et a permis de faire une hystérectomie totale avec annexectomie sans doute dans le sens
de masculinisation.

Les ADS sont une entité rare. Malgré, I’apport de données cliniques, biologiques et échographiques, un diagnostic de certitude
génétique a rarement été établi lors de leur prise en charge. Le diagnostic est retardé en raison de facteurs sociaux et éthiques et leur
prise en charge multidisciplinaire quasi-inexistante compte tenu du manque de plateau technique et d’équipe spécialisée [5]. Les
ADS doivent étre détectées a la naissance ou elles constituent une urgence néonatale. Ce qui n’est pas le cas souvent dans les pays
africains ou elles peuvent passé inapercgues a la période néonatale en raison de leur méconnaissance, de leur ignorance ou de la
négligence [3]. Les ADS a révélation tardive posent un probléme diagnostic, entrainent un retentissement psychologique et une
intégration sociale. L’apport du généticien est important dans la prise de décision.

Conclusion :

L’anomalie de différenciation sexuelle a révélation tardive est rare et entraine un retentissement psychologique. La prise en charge
est multidisciplinaire. Le choix du sexe confirmé par le caryotype, une chirurgie adaptée en tenant compte du désire du patient déja
connu homme ou femme chez 1’adulte, le soutien psychologique sont indispensable pour une bonne intégration sociale.
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Figure 1 : un hypospadias postérieur avec une petite verge coudée (I'hypoplasie de sa face inférieure)

R N S N S S S . ——————————————
www.ijeais.org/ijahmr



International Journal of Academic Health and Medical Research (IJAHMR)
ISSN: 2643-9824
Vol. 7 Issue 11, November - 2023, Pages: 1-7

Figure 2 : UCRM

Un trajet fistuleux au niveau de I’urétre postérieur communiquant avec une cavité rétro et latéro-vésicale gauche (fleche).
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Figure 3 : IRM pelvienne : une petite cavité utérine de situation rétro vésicale, communiquant avec 1’urétre postérieur (fléche).
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Figure 4 : image per opératoire (utérus et annexe), fléche blanche : utérus, fléche noire : trompe
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46,xXy

mos 45,X[14]/46,XY[5)
nuc ish(SRYx1),(CEPXx1)[60]/(SRY-),(CEPXx1)[20]

Figure 5 : Caryotype, dysgénésie gonadique mixte 45 X / 46 XY
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