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Disgenesia gonadal pura o sindrome de Swyer.
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RESUMEN: Se presenta una nifia de 14 afios de edad, con 10 dias de evo-
lucién de dolor lumbar, polaquiuria y discreto dolor generalizado a la
palpacién abdominal. Tras diferentes estudios de laboratorio y de ima-
gen se le hallé una masa tumoral que abarcaba toda la génada dere-
cha con siembra metastdtica en higado. Los marcadores tumorales fue-
ron normales. En la exploracién quirdrgica, en donde se resecé com-
pletamente el tumor primario, se observé ademds, infiltracion perito-
neal masiva, ovario izquierdo en estria y un ttero de tipo infantil. El
diagndstico presuntivo de disgenesia gonadal pura se confirmé con el
estudio cromosdmico que reveld ser 46 XY. Los andlisis de inmuno-
marcaje y microscopicos informaron de melanoma primario de la gé-
nada resecada. Con dicho diagndstico se inicié una serie de quimiote-
rapia para melanoma avanzado, no obteniéndose respuesta. Se le indi-
caron cuidados paliativos hasta su fallecimiento ocurrido dos meses
después.

PALABRAS CLAVE: Disgenesia gonadal pura; Tumor abdominal;
Melanoma.

PURE GONAD DYSGENESIA OR SWYER SINDROME.
A CASE R EPORT HAVING TUMORAL DEVELOPMENT: MELANOMA

ABSTRACT: A 14 year old girl having 10-days lumbar pain, polaquiu-
ria and moderate pain to palpation is reported. Blood and urine analy-
sis were normal. Abdominal ultrasound scan showed cavity free and
solid, rounded, heterogeneous, intrapelvic mass compressing bladder
and uterus. Magnetic resonance image was performed showing right
gonad compromise with extensive liver and sacro-lumbar spine inva-
sion. Tumoral markers were ruled out. During surgery, primary tumor
mass localizad in the right gonad was completely excised. Melanotic
peritoneal and hepatic disemination were observed. The patient had left
streak gonad and infantile uterus (2 x 3 cm). As gonad dysgenesia was
suspected, high resolution cromosomic study was performed and re-
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sulted in cariotype 46 XY. Microscopy of the resected gonad showed
primary gonad melanoma. Chemotherapy was instituted with no tumor
response and the patient died two month later.

KEY WORDS: Pure gonad dysgenesia; Abdominal tumor; Melanoma.

CASO CLINICO

Presentamos una nifia de 14 afios de edad que ingresé en
el Hospital Universitario Austral con dolor lumbar y pola-
quiuria de 10 dias de evolucién. Al examen fisico la nifia se
encontraba en buen estado general, afebril, con buen creci-
miento pondoestatural (Pc: 90 para talla y peso), vello pu-
biano III, con mamas III blandas. La palpacién abdominal,
dificultosa por una importante cicatriz retractil producto de
una reduccién quirtrgica de invaginacion intestinal a los 5
meses de vida, despertd discreto dolor generalizado. Se le re-
alizé una rutina de laboratorio y sedimento urinario con re-
sultados normales. En la Rx de abdomen de pie no se ob-
servaron alteraciones, pero en la ecografia abdominal pre-
sentaba regular volumen de liquido libre en cavidad y una
masa sélida intrapélvica, redondeada, de aspecto heterogé-
neo que comprimia la vejiga y tdtero desplazdndolos hacia
abajo y adelante. Se sugiri6 realizar un estudio de imdgenes
por resonancia (Fig. 1 A, B y C) con lo que pudo observar-
se que la masa correspondia a goénada derecha, poniendo de
manifiesto ademds extensa invasion hepética y de columna
sacrolumbar. Se tomaron nuevas muestras de sangre para mar-
cadores tumorales (Tabla I). Se abordé por via laparoscopi-
ca con criterio s6lo diagndstico. Durante la cirugfa, por su-
gerencia del patdlogo, se resecd completamente el gran tu-
mor originado en génada derecha (tumor primario). Se ob-
servd asimismo una extensa siembra peritoneal y hepdtica de
aspecto melandtico (Fig. 2), el ovario izquierdo en estria y el
ttero infantil (2 x 3 cm). Con el diagndstico presuntivo de
disgenesia gonadal se le indic¢ el estudio cromosémico de
alta resolucién (50 mitosis) que inform cariotipo 46 XY
en todas las lineas.
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Tabla I Marcadores tumorales

Marcador V. Hallado V. Ref
a-Fetoproteina 67,9 ng/ml (<8.3)
Ag. carcinoembrionario 0,82 ng/ml (<3)
B-HCG 23,9 mUI/ml (<2)
Estradiol 5,98 pg/ml (25-261)
FSH 121,6 mUI/ml 4-13)
LH 61,32 mUI/ml (1-18)

HIM (horm. inhib. mulleriana): ausente.

Los andlisis de inmunomarcaje y microscopicos informa-
ron melanoma primario de la génada resecada. Con este diag-
nostico se inicid una serie de quimioterapia para melanoma
avanzado y, no obteniéndose respuesta, se le indic6 entonces
s6lo cuidados paliativos. Falleci al cabo de dos meses.

DISCUSION

El motivo de la presentacion de este caso es la inusual
asociacion de disgenesia gonadal pura con una degeneracion
tumoral hacia melanoma. La paciente presenta un cariotipo
46 XY de lectura uniforme (50 mitosis) y sin antecedentes
familiares a resaltar, como se ha visto en la presentacién del
caso. La disgenesia gonadal pura (sindrome de Swyer) se ca-
racteriza por una mutacion del SRY o regién determinante
del sexo de cromosoma Y(-2. Se cree que esta region cro-
mosoémica es la encargada de actuar como disparador de las
células de Sertoli®. Esto ha sido demostrado en el 15 a 20%
de los casos estudiados al presente, confirmando que con los
avances genéticos actuales, mucho falta por dilucidar atn,
sobre el correcto desarrollo testicular y ovarico®. Hay al me-
nos dos genes mds, el SOX-9 y el WT-16), que participan en
la determinacidn sexual, generando una cascada de fend-
menos donde intervienen diferentes proteinas llamadas HMG
(Grupo de Alta Motilidad) cuya funcién primordial es la de
modificar estructuralmente algunas porciones del ADN para
expresar regiones que son las encargadas de controlar la di-
ferenciacion sexual(0-12,
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Figura 2. Siembra hepética y peritoneal.

Un claro ejemplo de ellas son la hormona anti-mulleria-
nay el gen para la aromatasa (P450-aromatasa), enzima es-
ta dltima encargada de convertir la testosterona en estradiol.
De este modo actuarfa permitiendo el pasaje del programa de
diferenciacion femenina al de masculina.

Existen algunos casos con antecedentes familiares utiliza-
dos como modelo de estudio de herencia ligada al sexo, y que
explican también la participacion del cromosoma X en el com-
plejo proceso de diferenciacion?. De no tratarse de una mu-
tacién puntual estarfa indicado el estudio de las nifas del gru-
po. Existe suficiente evidencia de la necesidad de la gona-
dectomia laparoscdpica profildctica en los pacientes afecta-
dost+15), El paciente que aqui presentamos no posee antece-
dentes de familiares afectados. Lo sorprendente de este caso
es el tipo etioldgico del tumor. La asociacién més frecuente
descrita es de diversos tumores de estirpe germinal tales como
los disgerminomas, gonadoblastomas, teratocarcinomas y tu-
mor de seno endodérmico(®!7. Se han vinculado también a tu-
mores del estroma ovdrico, tales como de la granulosa o de la
teca, entre otros. La variable tumoral encontrada en nuestro pa-
ciente, melanoma, motivo la consulta internacional en centros
del més alto nivel técnico y cientifico como son el Massachusett
General Hospital (Boston) y el MD Anderson Institute
(Houston) que avalaron nuestro diagndstico.
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La discusion de la etiologia de la estirpe tumoral de este
caso nos permite especular sobre la teorfa del desarrollo de
una sola linea celular que involucra el origen ectodérmico a
partir, posiblemente, de un teratocarcinoma. Este caso con-
firma la degeneracién en melanoma de una génada disge-
nética. La presente publicacion se fundamenta en el raro ha-
llazgo de melanoma asociado a génadas disgenéticas y en
la gran controversia que genera la informacién que debe re-
cibir la familia a la luz de los conocimientos actuales sobre
dicha patologfa.
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