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PRACA POGLADOWA

Zespdt braku wrazliwosci
na androgeny 46xy

Syndrome of insensitivity to androgens 46xy

Grazyna Jarzgbek, Zbigniew Friebe

Klinika Ginekologii Akademii Medycznej w Poznaniu

Streszczenie

Przedstawiono rzadki przypadek pacjentki z zespolem braku wrazliwosci na androgeny 46xy, u ktérej

wystepowat zachylek pochwy, umozliwiajgcy podjecie wspdizycia plciowego. Operacja wytwdrcza po-

chwy w tym przypadku nie byla konieczna.
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Abstract

It was presented a patient with syndrome of insensitivity to androgens 46xy. As the vaginal edge was long

enough to enable the patient to have sex, vaginal plastic surgery was not necessary.
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Zgodnie z nazwq, zespdt ten charakteryzuje sie bra-
kiem wrazliwosci tkanek docelowych na androgeny.

Dihydrotestosteron powstaje w tkankach embrio-
nalnych, powoduje meski rozwdj prostaty i narzgdow
plciowych, natomiast rozwoj przewodow Wolfta
w najgdrza i drogi wyprowadzajgce nasienie wyma-
ga dziatania testosteronu. Oba androgeny dziatajg
za posrednictwem receptora androgenowego. Zwig-
zanie sie z nim androgenu aktywuje go i inicjuje trans-
krypcje. Powstaly w wyniku tego procesu mRNA prze-
dostaje sie do cytoplazmy i po translacji w ryboso-
mach prowadzi do powstania nowych biatek, odpo-
wiedzialnych za efekty androgenne.

Brak tych efektéw moze by¢ wynikiem mutaciji re-
ceptoréw androgenowych, powodujgcych zaburzenie
transformacii kompleksu receptor-hormon, wigzaniu
kompleksu z DNA, transkrypciji albo translacji. Defekty
receptorowe lub poreceptorowe sg przyczynami
réznych postaci zespotu — od zespotu kompletne-
go z zenskim fenotypem do niecatkowicie meskiego,
nieplodnego mezczyzny z normalnymi genitaliami.
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We wszystkich tych przypadkach zawsze wystepuje
catkowita regresja przewoddéw Mullera, co stanowi
podstawe rozpoznania [1, 2].

Kompletny zespot braku wrazliwosci na androge-
ny — kariotyp 46xy — to zespdt Morrisa, Goldberga-
-Maxwella. Jgdra produkujg testosteron, powodujg
normalng regresje przewoddéw Millera.

Pacjentki z tym zespotem trafiajg do lekarza z po-
wodu braku miesigezki. Czesto mogg wystepowad
jedno- lub obustronne przepukliny pachwinowe.
W worku przepuklinowym najczesciej znajduje sie jg-
dro; zdarza sie, ze mylnie jest ono wprowadzane do
jamy brzusznej jako jajnik.

W okresie dojrzewania pacjentki majg prawidiowq
dziewczecq sylwetke, normalnie rozwiniete sutki, narzg-
dy plciowe zewnetrzne z drobng techtaczkq [1, 3, 41.

Owlosienie fonowe i pachowe jest bardzo skgpe albo
nie wystepuje w ogdle. Pochwa jest wgska, slepo zakon-
czona, jgdra znajdujg sie w jamie brzusznej, kanatach
pachwinowych lub w wargach sromowych wiekszych.

U pacjentek z tym zespolem nie rozwijajq sie ele-
menty powstajgce z przewodow Wolffa i nie wystepuje
spermatogeneza. W surowicy krwi stwierdza sie nie-
kiedy podwyzszone stezenia testosteronu i hormonu
luteinizujgcego (LH). U czesci kobiet wystepuje catko-
wita niezdolnosé wigzania androgendw z receptorem
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(receptoronegatywne); u czesci — niskie lub normal-
ne wigzanie (receptoropozytywne). U tych pacjentek
receptor moze by¢ wadliwy, a kompleks receptor—ste-
roid — niestabilny; receptor moze nie by¢ prawidio-
wo zlokalizowany w jgdrze komérkowym (jakosciowo
nieprawidlowy receptor).

Na podstawie badan rodzinnych zaobserwowano,
ze receptor androgenowy jest zwigzany z chromoso-
mem X. Gen tego receptora jest zlokalizowany w re-
gionie gqll-12 dlugiego ramienia chromosomu X.
U receptoronegatywnych chorych stwierdzono muta-
cje w domenach wigzgcych steroidy, zas u recetoro-
pozytywnych — w domenach wigzgcych DNA.

Nie zanotowano jednak wyraznych relacji miedzy
rodzajem mutacji a obrazem klinicznym. U cze$ci pa-
cjentek nie stwierdzono w ogdle zmian patologicznych
dotyczgcych genu receptora.

W postepowaniu klinicznym, ze wzgledu na moz-
liwo$é powstania nowotworu zlosliwego, usuwa sie
jadra, a nastepnie wdraza estrogenoterapie bez pro-
gestagenow (brak macicy).

W zespole niekompletnym czes¢ pacjentek wyka-
zuje niekompletng ptodowqg maskulinizacije.

Czestq postaciq zespotu jest fenotyp meski z mosz-
nowatymi wargami sromowymi wiekszymi, matym
czlonkiem ze spodziectwem i malqg kieszonkg, stano-
wigcq zachylek pochwowy. Jgdra sg mate z zatrzy-
mang spermatogenezq i z prawidtowo rozwinietymi
komdrkami Leydiga. W niektorych przypadkach moz-
na tez stwierdzi¢ meski fenotyp z matym czlonkiem,
moszng, spodziectwem, ginekomastiq i azoospermig.

W rozpoznaniu pomocne sg oznaczenia testoste-
ronu i LH; obserwuje sie stabqg reakcje na podanie
testosteronu o przedtuzonym dziataniu [1-4].

Pacjentka zgtosita sie do lekarza w wieku 18 lat
(kariotyp 46xy); w wywiadzie stwierdzono w 13. roku
zycia operacje przepukliny pachwinowej; w 17. roku
zycia — gonadektomie, zdiagnozowang w Instytu-
cie Pediatrii; stwierdzono réwniez brak macicy oraz
obecny zachytek pochwy, pozwalajgcy na podjecie
wspdtzycia. Wyniki badania hormonalnego: steze-
nie LH = 47,3 mIU/m], stezenie FSH = 104,2 mIU/m],
stezenie testosteronu — 1,7 nmol/], stezenie estradio-
lu — 2,82. W terapii zastosowano estrofem, krem
z estriolem. Wobec dostatecznie dlugiego zachytka
pochwy, umozliwiajgcego wspdtzycie, u chorej tej nie
zaistniata koniecznos$¢ operacii plastycznej pochwy.

Whnioski

U pacjentek z zespolem braku wrazliwosci na andro-
geny istnieje koniecznos¢ indywidualnego doboru terapii.
Decyzje o operacii plastycznej pochwy podejmuje sie
zaleznie od woli pacjentkiijej warunkdw anatomicznych.
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