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RESUMEN

El Sindrome de Insensibilidad Androgénica es una forma de seudohermafroditismo masculino en
la que los organos diana son incapaces de reaccionar a la testosterona o dihidrotestosterona.
Como consecuencia, aunque las gonadas son testiculos, los genitales no se virilizan
adecuadamente durante el desarrollo fetal. El cuadro clinico varia 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.

Se presenta el caso de una mujer adulta que consulta a la Catedra y Servicio de Ginecologia y
Obstetricia de la Facultad de Ciencias Médicas de la Universidad Nacional de Asuncién en agosto
de 2012. La misma acude por deseo de mejor calidad de vida sexual. La paciente se conoce
portadora de Sindrome de Morris desde el afio 2006. Se realiza tratamiento quirdrgico para
ampliacion vaginal obteniéndose resultados favorables constatados durante el seguimiento de la
paciente.

Palabras clave: Sindrome de Morris, amenorrea, insensibilidad androgénica.

Autor correspondiente: Dra. Romina Espinola Castiglioni. Cel: 0981812163. Catedra de Ginecologia y
Obstetricia. Facultad de Ciencias Médicas. Universidad Nacional de Asuncion. Paraguay. E-mail:
rocastiglionil@gmail.com.

Fecha de recepcion el 03 de diciembre del 2013; aceptado el 08 de julio del 2014
67


mailto:rocastiglioni1@gmail.com

Espinola Castiglioni R, et al, ¢ Sindrome de Morris. Reporte de un caso

ABSTRACT

Androgen Insensitivity Syndrome is a form of male pseudohermaphroditism in which the target
organs are unable to respond to testosterone or dihydrotestosterone. As a result, although the
gonads are testes, genitalia virilization do not properly occurs during fetal development. The clinical
manifestations varies from female genitalia in patients with complete androgen resistance or Morris
syndrome; ambiguous genitalia in partial resistance or Reifenstein syndrome; to normal male
genitalia in cases of milder forms of androgen resistance.

This is a case report of an adult woman who is attended atthe Service of Obstetrics and
Gynecology of the School of Medicine of the Universidad Nacional de Asuncién. She wishes for a
better sexual life. The patient is known to have Morris syndrome since 2006. Surgery is performed
to expand the vagina, obtaining favorable results as it was confirmed in the follow up.
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INTRODUCCION

La amenorrea es la ausencia de la menstruacién. Se considera primaria si no se ha producido la
menarquia a los 16 afios de edad y secundaria en aquellos casos con ausencia de menstruacion
por un periodo igual o mayor a tres meses, en mujeres que han menstruado con anterioridad. La
ausencia de la menstruacion refleja una alteracion en el eje gonadal o en las vias genitales y
puede ocurrir en mujeres con fenotipo normal, asociarse a hipogonadismo, disgenesia gonadal o a
sintomas de hiperandrogenismo (1).

El Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA) es una forma de seudohermafroditismo
masculino en la que los 6rganos 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 (2,3). El cuadro clinico varia 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 (4).

El sindrome de resistencia completa a los andrégenos, feminizacion testicular o sindrome de
Morris, 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. 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 (5).

El diagnéstico se establece generalmente cuando el individuo acude por una hernia inguinal antes
de la pubertad o por una amenorrea primaria 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. Las mamas tienen buen desarrollo.

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 in situ y de seminoma testicular después
de la pubertad, por lo que es recomendable la extirpacion profilactica de los mismos (6).
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CASO CLINICO

Paciente de 32 afios que consulta a la Catedra de Ginecologia y Obstetricia de la Facultad de
Medicina de la Universidad Nacional de Asuncion. La misma refiere deseo de mejorar su vida
sexual. Antecedentes patolégicos personales: conocida portadora de agenesia uterina desde el
afio 2006. Refiere hernia inguinal izquierda a los nueve meses de vida, con extirpacién de ovario
izquierdo. Presenta cariotipo 46XY. Antecedentes gineco-obstétricos: niega menarca. Niega
gestas.

Examen Fisico: apariencia longilinea. Mamas: simétricas, no se palpan nédulos. Abdomen: plano,
simétrico, blando, depresible, no doloroso. Distribucion pilosa femenina. Genitales externos de
caracteristicas femeninas normales (Figuras 1y 2). Especuloscopia: clpula vaginal normal, vagina
corta (4-5 cm de longitud). Tacto vaginal: vagina corta.

Figura 1. Paciente longilinea con caracteres sexuales secundarios femeninos.
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Figura 2. Genitales externos en apariencia femenina normal

Métodos auxiliares de diagnoéstico: Ecografia de abdomen superior normal. Se observan ambos
rifones normales. Laboratorio: FSH: 2.5 Ul/ml (N: 3-20 Ul/ml) Estradiol: 55ng/l (N: 30-300ng/l)
Prolactina: 7.4ug/l (N: 5-25upg/l) TSH: 1.9mUI/Il (N: 0,4-4mU/l) T4: 1.1ng/dL (N:08—4ng/dl).
Ecografia transvaginal: Utero de 26x10x19mm dificil de visualizar. Interfase endometrial de 1mm.
Ovarios derecho e izquierdo no caracterizados. Ecografia mamaria normal.

Se realiza cirugia video laparoscépica diagndstica en la que se constata: Ovario derecho ausente.
Ligamento lumbo-ovarico que penetra en orificio inguinal profundo. Ovario Izquierdo presente.
(Figura 3y 4).

Figura 4. Ligamento lumbo-ovérico penetrando al
Interpretado previo al cariotipo como ovario y conducto inguinal derecho.
remanente tubarico.

Se realiza biopsia del mismo y una puncién aspirativa con aguja gruesa de un noédulo solido
elastico de 4x3cm de didmetro ubicado en la regién inguinal derecha. El informe de anatomia
patoldgica revela en el material de puncion fondo proteinaceo sin atipias celulares. Biopsia de
ovario lzquierdo: Estructuras microglandulares de escaso calibre separados por estroma fibroso,
sin atipias, cuyo aspecto evoca caracteristicas observadas en el tumor de tipo Sertoli. La paciente
se niega a extirpacion de los tumores a pesar de la explicacion de la posibilidad de malignizacion
de los mismos. Con tales resultados se procede a la ampliacién vaginal quirdrgica mediante la
fijacion de la cupula vaginal con hilos, a los accesos guia de video-laparoscopia y traccién diaria
de los mismos por 12 dias. Al cabo de este tiempo se retiran hilos por via vaginal. Se realiza
nuevo examen genital y se constata introito que deja penetrar dos dedos ampliamente y fondo
mas de un dedo que antes. Se coloca un espéculo mediano sin dificultad.
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Se indica estrégenos locales por 15 dias.El nuevo examen a los 15 dias revela pasaje de dos
dedos sin dificultad al tacto. Forzando la vagina se amplia el fondo (Figura 5). Actualmente la
paciente se encuentra con relaciones sexuales satisfactorias.

la imagen la zona de re-epitelizacién correspondiente al aumento de la
longitud vaginal.

Figura 5. Post cirugia: obsérvese al fondo d

DISCUSION

El sindrome de insensibilidad andrégena o sindrome de Morris (antes llamado «feminizacién
testicular») es un trastorno genético caracterizado por la escasa respuesta a los androgenos
(testosterona). Este es un sindrome que se produce por una mutacion en el gen receptor de
andrégeno en el cromosoma X, por lo cual su herencia se describe como «recesiva ligada al X».
Las madres portadoras del gen tienen un 50% de posibilidades de tener hijos con sindrome de
insensibilidad androgénica o hijas con un 50% de posibilidades de ser portadoras de la mutacion
(7). Las personas afectadas son cromosdémicamente masculinas (46XY) con 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 (8).

El tratamiento para los trastornos de la diferenciacion sexual dependera de su tipo especifico, pero
se suele realizar una cirugia correctiva para resecar o crear los drganos reproductores apropiados
para el sexo del paciente. El tratamiento también puede incluir la terapia de reemplazo hormonal
(9). En el caso reportado la paciente conociendo la patologia solicité ser sometida a cirugia a fin
de mejorar su calidad de vida sexual. Sin embargo y a pesar de las informaciones brindadas
acerca de la posibilidad de malignizacion testicular, esta se negé a la extirpacion del mismo,
comprometiéndose a controles periddicos.

La correcta determinacion del sexo es importante no sé6lo en lo que respecta al tratamiento sino
también en lo relacionado con el bienestar emocional del nifio. Estos pacientes deben ser criados
en un ambiente donde se adapte con toda conviccion al sexo «asignado» (9). La paciente en
cuestion fue criada desde un principio como nifia por lo cual la misma a pesar de conocer y
entender su condicién genética se sinti6 identificada con el sexo femenino desde un principio. Se
realiz6 igualmente acompafiamiento psicoldgico en el servicio, tanto para la paciente como para
los familiares, a fin de entender las implicancias de la cirugia, asi como sus limitaciones para su
vida reproductiva.
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El tratamiento y la asignacion de un género son situaciones bastante complicadas por lo tanto
deben ser abordadas en forma muy individualizada y con gran cuidado en cada caso. Se requiere
de un conocimiento pleno de la patologia como tal y en casos como este en el que la paciente ya
tiene una identidad de género respetar independientemente del género cromosémico.

En pacientes con insensibilidad parcial a los androgenos 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 aquellos pacientes con genitales
ambiguos o predominantemente masculinos el proceso de asignacién de sexo es mas complejo.
Ademas de considerar los aspectos puramente anatdmicos y quirlrgicos es necesario realizar
pruebas terapéuticas con testosterona a fin de predecir la potencial respuesta androgénica en la
pubertad (10).
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