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Disgenesia gonadal pura o Sindrome
de Swyer-James. A propoésito de un caso
con degeneracion tumoral: melanoma

Dres. D. Russo; M. 8lanco; G. Falke; R Keller; .C. Puigdevall y C. Bergada

Areas de Cirugia, o del Infanti
Pila. Provincia de Buenos Alres, Argentina,

Se presenta una nilia de 14 arios de edad, con 10 dias e evolucin de dolor lumbar, polagiria
y discreto dolor generalizado a la palpacion abdominal. La rutina de laboratorio y el sedimento
urinario fueron normales. £n la ecografia abdominal presentaba liquido libre en cavidad y una
masa slida intra-pélvica, redondeads, de aspecto heterogéneo que comprimia fa vejiga y el itero, desplazan-
dolos hacia abajo y adelante. Se reaiz una resonancia nuciear magnética en la que pudo observarse que la

Resumen

masa correspondia a la . poniendo de ¥ de columna
acr0-lumbar S tomaron nuevas muestas de sangre para marcadores tumorale. Se abord po va laparoscs-
criterio i primario, originado en fa gé-

nada derecha. Se observd asimismo una extensa siembra peritoneal y hepitica de aspecto melandtico, el ovario
izquierdo en estria y el dtero infantil (2 x 3 cm). Con el diagnstico presuntivo de disgenesia gonadal se le indic6

el alta resolucién XY en todas las lineas. Los and-

lisis de i icos i io de la génads a. Con este diag-

néstico se ini ie para mel: respuesta. Se indicaron
dos pali o

Palabras clave: Disgenesia gonadal - Tumor abdominal - Melanoma.

A 14 years old girl heving 10-days lumbar pain, polaquiurya and moderate pain to abdominal
palpation is reported. Blood and urine analysis were normal. Abdominal ultrasound scan
showed cavity free fluid and a solid, rounded, heterogeneous, intrapelvic mass compressing

Summary

bladderand

Tum tumor mass
/o(alrled in the right gonad was ccmpleuly excised. Melanotic peritoneal and hepatic disemination were

rved. The patient had a left streak gonad and infantile uterus (2 x 3 cm). As gonad dysgenesia was sus-
pmed, high resolution (50 mytosis) cromosomic study was performed and resulted in cariotype 46 XY.
‘melanoma. oy no and

py
the patient died two months later

Index words: Gonad dysgenesia ~ Abdominal tumor - Melanoma.

Apresenta-se o aso de uma menina com 14 anos de idade, h 10 s dor lombar polaciria &
Resumo o7 Fithoie i & Arotina e foram

i liquido live massa sol-
ido pélic, arredondod, ¢ aspecto primia a bexiga e o itero, para baixo

e para frente. Foi realizada uma ressonancia nuclear magnética que mostrou que a massa correspondia & gona-
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do direita, com extensa invasdo hepatica e de coluna lombo-sacra. Foram colhidas amostras sanguineas para
marcadores tumorais. Foi realizada videolaparoscopia para diagndstico. Durante a operaao ressecou-se com-

pletamente o ) originado na

atico de aspecto melandtico, ovario esquerdo em fita e utero infantil (2 X 3 cm). Com o diagndstico de disgen-
esia gonadal indicou-se estudo cromossomico de alta resolugao (50 mitoses) que mostrou cariGtipo 46 XY em
todas as linhas. As andllises microscopicas e de imunomarcadores diagnosticaram melanoma primario na gona-
da ressecada. Com este diagndstico iniciou-se quimioterapia para melanoma avangado, sem resposta. Foram
indicados cuidados paliativos até o Gbito ocorrido dois meses depos

Palavras chave: Disgenesia gonada - Tumor abdominal - Melanoma.

Presentamos una nina de 14
afios de edad que ingresd a
la guardia del Hospital Uni-
versitario Austral con dolor lumbar y polagiuria de 10
dias de evolucion. Al examen fisico la nifa se encon-
traba en buen estado general, afebril, con buen cre-
cimiento pondo estatural (Pc: 90 para talla y peso) ve-
llo pubiano I, con mamas Il blandas. La palpacin
abdommal dm(ulmxa por una importante cicatriz re-
producto de una reduccion quirdrgica de inva-
ginacién mestmai alos 5 meses de vida, desperto dis-
creto dolor generalizado.
Selere

Introduccién

6 una rutina

de sangre para marcadores tumorales (Tabla ).
Se abordo por via laparoscopica con criterio solo
diagnostico. Durante la cirugia, por sugerencia del
patslogo, se resecs completamente el gran tumor
originado en gonada derecha (tumor primario). Se
observo asimismo una extensa siembra peritoneal y
hepatica de aspecto melandtico (Fig. 2), el ovario iz-
quierdo en estria y el dtero infantil (2 x 3 cm). Con el
diagnéstico presuntivo de disgenesia gonadal se e
indics el estudio cromossmico de alta resolucion (50
mitosis) que informé cariotipo 46 XY en todas las i
Los analisis de

urinario con resultados normales. En la Rx de abdo-
10 se observé alteraciones, pero en la
ecografia abdominal presentaba regular volumen de
liquido libre en cavidad y una masa sdlida intra-pélvi
ca, redondeada, de aspecto heterogéneo que compri-
mia la vejiga y Utero desplazandolos hacia abajo y
adelante. Se realiz6 resonancia nuclear magnética
(RNM: Fig. 1 2,by ©) con la que pudo observarse que
1a masa correspondia a génada derecha, poniendo de
manifiesto ademas, extensa invasion hepatica y de
columna sacro-lumbar. Se tomaron nuevas muestras

Fig. 1-a : Tumor primario.

1-b: Compromiso hepatico

y
informaron melanoma primario de la gonada reseca:
da. Con este diagostico inicié una serie de quimiote-
rapia para melanoma avanzado y no obteniéndose
respuesta, se le indicé s6lo cuidados paliativos. €l de-
ceso se presents al cabo de dos meses.

Discusion £l motivo de la presentacion
de este caso es a inusual aso-
ciacion de disgenesia gona-
dal pura con una degeneracion tumoral hacia mela-
nte presenta un cariotipo 46 XY de lec-

1-c: Invasion osea
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Marcador Dosaje Referencia
aFetoproteina: e79ngm (83
: 0.82 ng/ml (<3)
239mUim (<2}
s38pgml  @5261)
1216 mUlml_@-13)
LH.: 6132 mUlml  (1-18)

H.LM (horm. Inhib. Mulleriana): ausente

Tabla 1: Resultados de las marcaciones tumorales 2 imagen laparosctpicaque muestra el gran
T e aheac I ome paronadi e
yla g6nada izquierda en estria (3).

tura uni it dentes familia-

es a resaltar como se ha visto en la presentacion del
caso. La disgenesia gonadal pura (Sindrome de
Swyer-James) se caracteriza por una mutacién del
SRY o region determinante del sexo de cromosoma
“Y*12. Se cree que esta regién cromosomica s fa en-
cargada de actuar como disparador de las células de
Sertolf’. 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 adn, del correcto desarrollo testicular y ov-
rico*, Hay al menos dos genes mds que son el SOX-9y
€l WT-15-9 que participan en la determinacion sexual,
generando una cascada de fenémenos donde inter-
vienen diferentes proteinas llamadas "HMG" (Grupo
de Alta Motilidad) cuya funcion primordial es la de
modificar estructuralmente algunas porciones del
ADN para expresar regiones que son las encargadas
de controlar la diferenciacion sexual".
ejemplo de ellas son la hormona anti-Mulleriana y el
gen para la Aromatasa (P4S0-Aromatasa), enzima es-
ta ultima, encargada de convertir la testosterona en

Un daro

dectomia laparoscspica profilictica en los pacientes
afectados'*". La paciente que aqui presentamos no
posee antecedentes de familiares afectados. Lo
sorprendente de este caso es el tipo etiolgico del
tumor. La asociacion mas frecuente descripta es de
diversos tumores de estirpe germinal tales como los
disgerminomas, gonadoblastomas, teratocarcino-
mas y tumor de seno endodérmico™". Se han vincu-
lado también a tumores del estroma ovarico, tales
como de la granulosa o de Ia teca, entre otros. La
variable tumoral encontrada en nuestro paciente,
melanoma,
centros del més alto nivel técnico y cientifico como
son el Massachusett General Hospital (Boston) y ol
MD Anderson Institute (Houston) que avalaron
nuestro diagnéstico

La discusién de la etiologia de la estirpe tumoral
de este caso, nos permite especular sobre la teoria del
desarrollo de una sola linea celular que
origen ectodérmico a partir, posiblemente, de un

motivé la consulta internacional en

wolucra el

estradiol. pasa-

je del programa de difereniacion femenina al de
masculina. Existen algunos casos con antecedentes fa-
miliares utilizados como modelo de estudio de heren-
cia ligada al sexo, y que explican también la participa-

tual estaria indicado el estudio de las nifias del grupo.

Este caso confirma la degeneracion en melanoma
de una génada disgenética. La presente publicacion
se fundamenta en el raro hallazgo de melanoma aso-
ciado a gonadas disgenéticas y en la gran controver-
sia que genera la informacion que debe recibir la fa-
milia a la luz de los conocimientos actuales sobre di-
cha patologia
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