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SUMMARY

Keywords: Androgen Insensitivity Syndrome. Androgen receptor, management, gonadal tumor, hormone 
replacement therapy, gonadectomy.

The goal In this article is discussed a clinical case of disorder of sex development (DSD) such us: Testicular femi-
nization in the context of contemporary literature.

Patient and Methods: A 15-year-old patient is admitted at Gynecology for primary amenorrhea. The clinical ex-
amination shows a female phenotype: the breasts are normally developed, but there few hair in the groins and axillary 
areas, the urinary meatus is normally inserted, and the vulva is unpigmented. The gynecological exam reveals that the 
hymen is present, the vagina short, while the uterus is absent. The karyotype was mapped in order to differentiate the 
androgen insensitivity syndrome from other genetic abnormalities. The testes were removed in order to avoid the ma-
lignant risk. We performed gonadectomy. 

Results: Surgically, the patient had a simple evolution. Mentally, the patient kept thinking she was a woman, so the 
decision of telling her the truth was left to the parents. 

Conclusions: Testicular feminization is a rare disease that must be diagnosed and treated through close work 
between gynecologists, endocrinologists, geneticians, urologists, and psychiatrists. Bilateral gonadectomy is the best 
procedure to avoid their malignant transformation.
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Introducere. Sindromul testiculului feminizant – 
este o anomalie de dezvoltare sexuală clasifi cată ca 
pesudohermafroditism masculin caracterizată prin 
fenotip feminin cu organe genital externe la naştere 
,caractere secundare la pubertate anormale,infertilitate 
şi cariotip 46XY cu prezenţa testiculelor.[5,12]

Incidenţa acestui sindrom este destul de rară şi 
se întîlneşte aproximativ de 1:20000-60000 barbati 
nascuti.[4]

Etiologia sindromului testicului feminizant este 
defi nită ca anomalii ale receptorului pentru androgeni 
– receptorul pentru androgen este absent şi determină 
sindromul de insensibilitate la androgeni (AIS Andro-
gen insensitivity syndrome). Gena receptorului pentru 
androgeni este localizată pe bratul lung a cromozomu-
lui X. Mutaţiile pot avea ca rezultat producerea unui 
receptor nefuncţional sau care se leagă de androgeni 
dar nu reuşesc să realizeze activarea transcripţională. 
În consecinţă poate exista rezistenţa completă la an-
drogeni fără ambiguitate genitală (organele genitale 
externe apar ca normale feminine. [10,12] Pentru pri-
ma dată AIS a fost descris în anul 1953 de către John 
Morris făcînd mulţi paşi cruciali pentru elucidarea 
mecanismului de producere. În 1970 Lyun si Hawkes 
2 au raportat despre transmiterea prin gena X lincată 
în sindromul testiculului feminizant la şoareci. Iar în 
1989 este demonstrată pentru prima data că AIS este 
cauzată de mutaţia genei pentru receptorii androgenici 
de către Brown et Al. [1,8]

Indivizii afectaţi la pubertate prezintă amenoree 
primară, dezvoltarea sânilor (datorită controversiei 
crescute androgen-estrogen), OGE – aspect aparent 
normal, pilozitate pubiană redusă sau absentă, vagin 
scurt, nu se indentifi că cervixul,uterul şi trompele 
uterine. Uneori testiculele pot fi  decelate intralabial, 
inghinal sau cu localizare intrabdominală. [2, 10] 
Funcţia sexuală poate fi  normală,în timp ce alţii pot 
cauza disfuncţii sexuale. [12]

Materiale şi metode.
Pacienta 15 ani internată în secţia ginecologie 

conservativă a IMSPIMŞC cu acuze la amenoree 
primară. După un examen clinic minuţios a fost rel-
evat fenotipul feminin cu sâni dezvoltaţi,pilozitatea 
axilară şi pubiană slab dezvoltată,labile mari 
şi mici, meautul uretral normal înserat şi vulva 
nepigmentată. Examen ginecologic: vaginul scurt, 
cervix nu se identifi că, uterul absent, anexe nu se 
palpează.

1. AGS, AGU, Biochimia – in limitele normei.
2. La ecografi e abdominală:  uterul nu se vizuali-

zează, ovarele nu se vizulizează.
3.Cariotpul- 46XY Varianta polimorfă a cariotipu-

lui masculin normal.
4. Tratament chirurgical – Gonadectomie

Palpator în 1/3 inferioară a canalului inghinal s 
– au depistat testiculile, mai apoi efecutată o incizie 
bilaterală cu relizarea gonadectomiei.

Perioada postoperatorie fără complicaţii. În stare 
satisfacatoare pacienta externată la domicliu.

La examenul patomorfologic preparetele sau 
dovedit a fi  testicule……

Concluzii.
1. În sindromul testicului feminizant principalul 

scop ar fi  stabilirea diagnosticului, deoarece individul 
fi ind fenotipic feminin la naştere se trece cu vederea 
peste aceasta descoperindu – se abia la pubertate cînd 
pacienţii se adreseaza pentru o amenoree primară.

• Examen fi zic
• Evaluările hormonale LH ↑, Testosteron ↑ uşor 

sau normal corepunzător bărbatului adult.
• USG,CT, RMN - absenţa uterului şi ovarelor).

[11]
• Cariotipul 46 XY pentru diferenţierea altor 

anomalii ale dezoltării sexuale aşa ca:  Sdr Klinefelter 
(46XXY), Sdr Turner (45XO), disginezia gonadală 

РЕЗЮМЕ

Ключевые слова: Синдром нечувствительности к андрогенам, ген AR рецепторы андрогенов, заме-
стительная терапия эстрогенами, гонадэктомия

Цель: В данной статье приводится клинический случай cиндрома тестикулярной феминизации в контексте 
современной литературы.

Maтepuaлы u методы:  пациенткa 15-лет госпитализированa в отделение оперативной гинекологии c жа-
лобами на аменорею.

Клиника: фенотип женский, молочные железы обычного размеpa, оволосение в аксилярной и паховой об-
ласти скудное, нормальное расположние наружного отверстия мочеиспускательного канала, непигментиро-
ванная вульва. Гинекологический осмотр: слепо заканчивающееся влагалище, матка и яичники отсутствуют. 
Для дифференциальный диагностики больной было выполнено кариотипирование. Результат – 46, ХУ. Во избе-
жание риска малигнизации яички были удалены хирургическим путем. 

Pезультаты: Послеоперационный период без осложнений. Пациентка считает себя женщинoй и решение 
сказать ей правду предоставилось родителям. 

Заключение: Cиндром тестикулярной феминизации это редкое заболевание, которое необходимо диагно-
стировать и лечить вместе с гинекологом, эндокринологом, генетиком, урологом и терапевтом. Гонадэкто-
мия является оптимальным методом избежания злокачественной трансформации яичек.
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mixtă (45XO/46XY) or tetragametic chimerism 
(46XX/46XY). [3,6]

2. Importanţă majoră are excizia chirulgicală a 
testiculelor pentru diminuarea riscului de apariţie a 
tumorilor de celule germinale (20-30%) (Chovham, 
2008). [7]

3. Terapia de substituţie estrogenică adecvată este 
esenţială pentru prezervarea dezvoltării sânilor,a ma-
sei osoase şi dispariţia simptomelor vasomotorii. [9]

4. În ţara noastră acest sindrom cît şi alte anomalii 
ale dezvoltării sexuale rămîne o temă taboo de aceea 
preţios ar fi  consilierea psihologica în suţinerea pa-
cientului.

Concluzii.
Sindromul testiculului feminizant – este o mala-

die rară care trebuie diagnosticată şi tratată în comun 
cu medicii:  ginecolog,endocrinolog,genetician ,tera-
peut şi pisiholog. Excizia chirurgicală a testiculelor 
rămîne a fi  standartul de aur pentru a preveni malig-
nizarea gonadelor.
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