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Resumen

El sindrome de insensibilidad a los andrégenos,
sindrome de Morris o feminizacién testicular es un
desorden en la diferenciacién sexual, en el cual el
individuo es fenotipicamente femenino, pero con
caracteres genéticos de un hombre. Se presenta el
caso de una escolar de 9 afios de edad con hernia
inguinal bilateral como forma de presentaciéon del
sindrome de Morris. Se valora en consulta y se
constata la presencia de testes en el acto quirdrgico,
corroborada mediante anatomia patoldgica. Se
realiz6 cariotipo describiéndose cromosémicamente
46XY. En edad prepuberal se reevalla con hernias
inguinales bilaterales y genitales externos de
apariencia femenina. Se comprueba mediante
examenes imagenoldgicos ausencia de cuerpo
uterino y anejos, con presencia de vagina permeable
hasta su tercio medio, que termina en un saco ciego
en el interior de la pelvis, realizdndose orquiectomia
por minimo acceso sin plastia vaginal. La aparicion
de hernia inguinal bilateral en la infancia fue la
forma de presentacién del sindrome de Morris en
esta paciente. Se presenta el caso por lo poco
frecuente de la aparicion de esta entidad.
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Abstract

Androgen insensitivity syndrome, Morris syndrome
or testicular feminization is a disorder in sexual
differentiation, in which the individual is
phenotypically feminine, but with a man's genetic
characteristics. The case of a 9-year-old schoolgirl
with bilateral inguinal hernia is presented as a form
of presentation of Morris syndrome. It is assessed in
consultation confirming the presence of testicles in
the surgery, corroborated by pathological anatomy.
A karyotype was described describing
chromosomally 46XY. In prepubertal age it is
reevaluated with bilateral inguinal hernias and
external genitals of female appearance. It is verified
by imaging examinations, the absence of uterine
body and annexes, with presence of permeable
vagina until its middle third, which ends in a blind
sac inside the pelvis, performing orchiectomy by
minimal access without vaginoplasty. Bilateral
inguinal hernia in childhood was the form of
presentation of Morris syndrome in this patient. The
case is presented due to the low frequency of
occurrence of this condition.
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INTRODUCCION

El sindrome de insensibilidad androgénica (SIA),
sindrome de Morris o feminizacion testicular, es
un desorden en la diferenciacion sexual XY, en el
que los dérganos diana son incapaces de
reaccionar a la testosterona (T) o
dihidrotestosterona (DHT). Como consecuencia,
aunque las génadas son testiculos, los genitales
no se virilizan adecuadamente durante el
desarrollo fetal y los individuos tienen una
apariencia externa femenina. La falla en la
accién de los andrégenos se debe a una
alteracién del receptor, siendo este el
mecanismo fisiopatolégico esencial del sindrome
de insensibilidad a andrégenos (SIA).*?

La etiopatogenia reside en mutaciones del gen
localizado en el locus Xql1-12 del brazo largo del
cromosoma X que codifica los receptores
intracelulares de andrégenos y que provoca una
ausencia de estimulo y respuesta de los 6rganos
diana a dichas hormonas. Aproximadamente 2/3
de los casos se transmiten de modo recesivo
ligado al cromosoma X y 1/3 corresponde a
mutaciones de novo."3” Hasta la fecha, la base
de datos de las mutaciones del gen receptor de
andrdgenos, ha reportado mas de 800 diferentes
mutaciones en pacientes con SIA.“®

Si la falla del receptor es severa se produce la
forma completa de SIA, las formas menos
severas se caracterizan por virilizacidn
incompleta, con o sin infertilidad y las formas con
moderada severidad se caracterizan por grados
diversos de ambigliedad sexual.*?

La forma completa de SIA es relativamente rara.
En la infancia la presentacion clinica mas comun
es la aparicion de hernia inguinal bilateral. Los
individuos no diagnosticados durante la infancia
son detectados después de la pubertad debido a
amenorrea primaria.*>"®

Epidemiolégicamente, el SIA es una enfermedad
rara y se estima un caso de SIA completo por
cada 20,000 a 64,000 recién nacidos varones*#?

aunque existen otras estadisticas que plantean
una prevalencia de 1:20 400 a 1:99 100 recién
nacidos genéticamente masculinos.®>

Se presenta el caso por lo poco frecuente de la
aparicion de esta entidad.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de una escolar de 9 afios de
edad, nacida de un embarazo normal, parto
distdcico por cesarea a las 37 semanas de estado
gestacional, sin infecciones interrecurrentes, ni
radiaciones, la fenilcetonuria al 5to dia negativa.

Se le realizé interconsulta a los 2 meses de edad
con el Servicio de Cirugia Pedidtrica porque al
cambiar el pafial la madre not6 que protrufa un
aumento de volumen en ambos canales
inguinales, interpretdndose como hernia inguinal
bilateral. Se decididrealizar intervencién
quirdrgica y en el acto se constataron génadas
con aspecto macroscépico de testes; se realizd
toma de muestra para biopsia y se corroboré la
presencia de testiculos mediante anatomia
patoldégica (08-B-83).

Ante la sospecha de un desorden en la
diferenciacién sexual se realizé cariotipo,
describiéndose como cromosémicamente normal
con sexo cromosodmico masculino (cariotipo 46XY,
12 metafases).

La paciente regresé a los 9 afios buscando
reevaluacién por las especialidades de
endocrinologia y cirugia pediatrica.

Examen fisico

-Mamas: escala de Tanner 0.

-Vello pubiano: escala Tanner 0.

-Palpacién de testes en ambas regiones
inguinales.

-Genitales externos de apariencia femenina, con
clitoris y labios menores hipotréficos. (Figura 1).
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Figural.

Paciente de 9 afos (prepuberal) con

aparienda externa femenina.

Estadio Tanner 0.

Perfil hormonal

TSH: 4mui/L.

170HP: 4,44 ng/ml.
Testosterona: 8 ng/ml / elevada.
FSH: 25,5 nmol/L/ elevada.

LH: 2,9 nmol/L.

Prolactina: 549 nmol/L.
inecoldgi

[trasoni

No se observd imagen sugestiva de cuerpo
uterino, aunque se constato la vagina hasta su
tercio medio. No se constataron anejos.

Se explord con transductor de partes blandas
ambos canales inguinales, llam¢ la atencion a
nivel del canal derecho imagen de baja
ecogenicidad, fusiforme, de 20x15mm, que
impresionaba en el interior del anillo inguinal por
la cercania a los vasos ilfacos y que en una
exploracion dindmica protruia hacia la pared
anterior con maniobra de Valsalva. En la regidn
inguinal izquierda se mostré una imagen similar
de 29x9.2 mm que se mantenia fija sin
movilizarse con dicha maniobra.

Resonancia magnética nuclear (RMN) de pelvis

Se observaron en canales inguinales en ambos
testes, el derecho media 2,2 cm.el izquierdo 2,8
cm. homogéneo. (Figura 2).
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Figura 2. RMN de pelvis. Presencia de testes en ambaos
canales inguinales

Se observd ausencia de Utero y anejos. gue abocan en un saco ciego en el interior de la
Permeabilidad a nivel de los genitales externos, pelvis. (Figura 3).

Figura 3. RMN de pelvis. Ausencia de estructuras mullerianas.,

Luego de su evaluacién en consulta paciente tuvo un posoperatorio adecuado y
multidisciplinaria, se realiz6 orquiectomia por via ahora se encuentra con terapia hormonal de
laparoscépica, extrayéndose los testes, sin la reemplazo.

realizacién por el momento de plastia vaginal. La
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DISCUSION

El sindrome de insensibilidad a los andrégenos
fue descrito por primera vez por Morris en 1953,
con la descripcién clinica de 82 pacientes con
testes pero fenotipo femenino, razén por la cual
Morris nombré este sindrome como “feminizacién
testicular”.>71

El diagndstico se sospecha generalmente cuando
el individuo acude por hernia inguinal bilateral en
la infancia, como ocurrié en este caso o por una
amenorrea primaria después de la pubertad.®>7#
No obstante, existen reportes de casos que se
presentan por infertilidad después del
matrimonio e incluso con tumores del aparato
reproductor como carcinoma in situ y seminoma
testicular.®3"

La forma total del SIA se caracteriza por:

- Ausencia de epididimos, vasos deferentes y
vesiculas seminales, estructuras derivadas de los
conductos de Wolff, que no responden al
estimulo de la testosterona producida por las
células de Leydig.

- Ausencia de préstata y genitales externos
(pene, uretra peneana y bolsas escrotales) al
necesitar el seno y el tubérculo urogenital de la
estimulacién por parte de la dihidrotestosterona
(DHT) para su desarrollo.

- Ausencia de trompas de Falopio, Utero, cérvix y
tercio superior de la vagina debido a que las
células de Sertoli segregan con normalidad la
hormona antimdilleriana (HAM) que evitara el
desarrollo de estas estructuras, dependientes de
los conductos mullerianos.

- Presencia de testiculos no descendidos
(frecuentemente criptorquidicos localizados en
anillo inguinal, intra-abdominales o a nivel labial)
ya que la HAM provoca el descenso
transabdominal de los testes pero no alcanzan el
pliegue labio-escrotal debido a la ausencia de la
estimulacién androgénica.

- Vagina corta con extremo ciego al
desarrollarse solo la porcién inferior derivada del
seno urogenital, clitoris y labios mayores
normales, labios menores hipotréficos y ausencia
de himen.

- Desarrollo normal de las glandulas mamarias
debido a los estrégenos segregados por los
testiculos y por la conversién periférica de los

andrdégenos, pero con hipopigmentacién de las
areolas y pezones de pequefio tamafio.

- Disminucién de la cantidad de vello pubiano y
axilar.@>7810

Existe una forma parcial de insensibilidad en la
gue se pueden ver manifestaciones androgénicas
de intensidad variable.®*?

El perfil hormonal suele mostrar LH elevada, lo
que refleja la falta de respuesta hipotaldmica a la
testosterona, la cual muestra niveles normales o
ligeramente elevados. Los niveles de estradiol
seran elevados como un efecto directo de la
secrecién testicular y la aromatizacién periférica
de los andrégenos con la consiguiente conversion
en estrégenos y la FSH se encontrard de normal
a elevada.®*>7 En el caso presentado la
dosificacién sérica de testosterona y FSH fue
elevada, con el resto del perfil hormonal
realizado dentro de pardmetros normales. El
nivel elevado de HAM puede ser un marcador de
resistencia a los andrdégenos en el primer afio de
vida y después del comienzo de la pubertad.®

Las imagenes radioldgicas juegan un importante
papel en el diagndstico y manejo del SIA. La
ultrasonografia es la primera linea de
investigaciéon para confirmar la agenesia
mulleriana y la localizacién de los testes,
especificamente al nivel del canal inguinal o los
labios mayores. No obstante, ya que es un
operador dependiente y puede ser inconclusa, la
resonancia magnética nuclear (RMN) es el
examen por excelencia, con un 100% de
precision, para el diagndstico de la agenesia
mulleriana, el hallazgo de los remanentes
wolffianos, la evaluacién de la terminacién ciega
de la vagina, la localizacién pélvica o abdominal
de los testes, asi como el desarrollo de cualquier
proceso maligno gonadal. Las imagenes sagitales
y transversas potenciadas en T1 y T2 son las mas
usadas con estos fines.?”210

El abordaje de esta entidad debe realizarse en
forma multidisciplinaria e incluir la gonadectomia
y posterior reemplazo hormonal, la creacién de
una vagina funcional, el asesoramiento genético
y el apoyo psicoldgico.*

El manejo estandar del SIA es la gonadectomia,
de preferencia por via laparoscdépica, para
prevenir posibles transformaciones malignas en
los testes. Después de la gonadectomia la
terapia estrogénica de reemplazo es
indispensable para mantenerla feminidad y
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proveer una adecuada mineralizacion 6sea. *>*7
Las opciones para la creacién vaginal incluyen la
dilatacion o creacién quirdrgica.*?

El sindrome de insensibilidad androgénica (SIA)
es un desorden en la diferenciacién sexual XY
producido por una falla en la accién de los
andrégenos debido a una alteraciéon de sus
receptores. Esta entidad debe ser considerada en
pacientes que presenten hernia inguinal en la
infancia, como en el presente caso, amenorrea
primaria o variaciones en la apariencia de los
genitales externos, en el caso de las formas
incompletas. Las pruebas de imagen juegan un
importante rol en la identificacién de los testes
ectdpicos. El tratamiento debe ser integral y
debe incluir la gonadectomia, terapia hormonal
de reemplazo, cirugia reconstructiva vaginal y la
intervencidn psicoldgica.
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