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Abstract

INTRODUCTION

L'agénésie testiculaire XY, est une maladie tres rare. Le phénotype des personnes atteintes est
variable en fonction du moment ou la régression gonadique in utéro survient.

OBSERVATION

Nous rapportons le cas d’un patient agé de 26 ans, sans antécédents particuliers, suivi pour retard
pubertaire signalé a I'age de 17 ans. L’examen clinique retrouve un patient de grande taille : 1m92,
macroskéle, une verge de taille normale, une pilosité pubienne classée P2, absence de pilosité
axillaire ainsi qu’au niveau du visage, pas de gynécomastie ni de galactorrhée spontanée ou
provoquée. Absence de gonades palpables en position intra scrotale ni en position inguinale.
L’exploration morphologique n'a pas visualisé de testicules en position normale ou ectopique avec
une prostate hypoplasique. Le bilan hormonal a retrouvé un hypogonadisme, hypergonadotrope, un
test a I’'HCG revenu négatif. Le caryotype est normal : 46 XY éliminant un syndrome de Klinefelter. La
laparotomie exploratrice n’a pas trouvé de gonade en position abdominopelvienne.

DISCUSSION :

Le SRT est une étiologie rare, de cause inconnue, il s’agit d’'un diagnostic d’élimination, au terme
d’une enquéte étiologique négative n’objectivant pas de stigmate morphologique ou hormonale de
gonade, chez notre patient Nous avons conclu a un SRT, devant I'absence de structure Mullerienne
et la normalité des organes génitaux externes. Le patient a recu un traitement hormonal substitutif
avec une bonne évolution clinique sans améliorer le pronostic de fertilité.

SRT : syndrome de régression testiculaire.

INTRODUCTION

L’agénésie testiculaire XY, ou anorchidie bilatérale congénitale, est défini par |'absence de
tissu testiculaire chez un patient présentant un caryotype male normal. Il s'agit d’une maladie trés
rare, sa prévalence est, approximativement, de 1 cas par 20 000 males mais reste souvent sous-
estimée et prise, souvent cliniquement, a tort pour une cryptorchidie bilatérale de siege intra-
abdominal. Le phénotype est variable en fonction du moment ou la régression gonadique survient in
utéro, quelques patient peuvent se présentent avec une ambigiité sexuelle de degré variable ou un
micro pénis, mais la majorité des patient ont un morphotype masculin normal.




OBSERVATION

Nous rapportons le cas d’un patient agé de 26 ans, sans antécédents particuliers, suivi pour
retard pubertaire signalé a I’'age de 17 ans. L'examen clinique retrouve un patient de grande taille :
1m92, macroskéle, une verge de taille normale de 10 cm, une pilosité pubienne classée P2, absence
de pilosité axillaire ainsi qu’au niveau du visage, pas de gynécomastie ni de galactorrhée spontanée
ou provoquée. Absence de gonades palpables en position intra scrotale ni en position inguinale.

L'exploration morphologique, par la pratique d’une échographie abdominopelvienne et
scrotale, N’'a pas visualisé de testicules en position normale ou ectopique avec une prostate
hypoplasique, confirmée par une IRM abdomino-pelvienne.

Le bilan hormonal a retrouvé un hypogonadisme hypergonadotrope, un test a ’'HCG revenu
négatif, le dosage de 'AMH et de I'hinibine B n’as pas été pratiqué vu la non disponibilité de ces
dosages. Le caryotype est normal : 46 XY éliminant un syndrome de Klinefelter. Nous avons réalisé
une laparotomie exploratrice qui n’a pas trouvé de gonade en position abdominopelvien

Hormone Resultats |[Normes
FSH 43,32 1-8mui/ml
LH 8,77 2-12mui/ml
TESTO 0,21 3-12 ng/ml
PROLACTINES |6,24 2-14ng/ml

tableaul : Résultats des bilans hormonaux.

DISCUSSION

Le SRT, situation assez bien connue par les urologues et les chirurgiens pédiatres, affecte
approximativement 5 % des enfants cryptorchides ce qui rend compte de la sous estimation de ce
diagnostic qui n'est pas si rare qu'on le pense.

Les manifestations cliniques dépendent du moment ou la régression gonadique survient ; in
utéro, au stade précoce ou tardif du développement embryonnaire ou feetale, ou dans la période
néonatale précoce. La régression des testicules peut étre unilatérale ou moins souvent bilatérale,
avec absence compléte ou partielle du tissu testiculaire, et dans la majorité des cas avec des organes
génitaux externes normaux.

Le degré de masculinisation des organes génitaux externes et internes dépend de la durée du

fonctionnement testiculaire avant son affaissement expliquant la variabilité phénotypique. En effet,
en présence d'organes génitaux externes masculins normaux, on peut supposer que le testicule feetal
était bien présent et fonctionnel durant la période précoce du développement avec une production
suffisante d'androgenes, pour assurer un développement normal ou subnormal des organes génitaux
externes males, et aussi une sécrétion adéquate d'hormone anti-Mullerienne, permettant une
régression des dérivés milleriens Ceci sous- entend que, dans cette condition, la régression
gonadique est survenue tardivement dans la vie foetale, au-dela de la 12éme semaine de grossesse,
ce qui est le cas de notre patient . Un phénotype féminin avec ou sans ambiguité des organes
génitaux externes, une absence de gonade avec présence d'un utérus hypoplasique est possible



suggérant une régression testiculaire précoce, entre 8 et 12 semaines de grossesse. Cette forme pose
au clinicien un probleme d'orientation du sexe.

Sur le plan biologique, le dosage de I'hormone anti-mullerienne (AHM) comme étant un
marqueur de la présence du tissu testiculaire, est extrémement bas ou indétectable avec une
absence de réponse de la testostérone plasmatique a la stimulation par I'HCG .L'association d'un taux
d'AMH indétectable et des gonadotrophines élevées, en période pubertaire, est tres
vraisemblablement en faveur d'un SRT. Malheureusement ce dosage n’est pas disponible a notre
niveau.

L'échographie, en plus de son caractére opérateur dépendant, ainsi que l'imagerie par
résonnance magnétique peuvent parfois ne pas mettre en évidence de tissu testiculaire. La
confirmation diagnostique ne peut étre apportée que par l'exploration ccelioscopique dont le
recours reste controversé. Lorsqu'elle est réalisée, elle confirme I'absence de gonade (cas de notre
patient) ou la présence de testicules rudimentaires, mais aussi I'existence d'une disposition normale
du pédicule spermatique et du canal déférent témoignant d'une migration normale du testicule qui
s'est trouvé détruit tardivement dans la vie foetale. En plus, la confirmation histologique de Ila
régression testiculaire rassure, généralement, le chirurgien pour ce qui est de sa démarche
diagnostique mais aussi la famille en mettant fin aux investigations para cliniques.

Plusieurs aspects anatomopathologiques peuvent étre retrouvés en proportions variables :
calcifications, hémosidérines, nodules, cordons spermatiques et épididymes. L'examen
anatomopathologique des pieces opératoires n'a permis d'identifier du tissu testiculaire que dans 10
% des cas sans présence de cellules germinales. Ceci pourrait plaider en faveur d'un risque
négligeable de dégénérescence maligne et donc d'une exploration coelioscopique non systématique
selon ses auteurs. D'autre part, certains auteurs ont rapporté parfois la présence de cellules
germinales sur des pieces opératoires dans 11% des cas et de tubes séminiferes dans 0 a 40%. Ces
éléments ont été considérés comme viables dans 0 a 16% des cas faisant craindre un risque potentiel
de dégénérescence maligne. L'issue ultérieure de ces éléments résiduels n'est pas encore connue. De
ce fait, I'exploration ccelioscopique, garde encore toute sa place et doit étre toujours indiquée
permettant ainsi de conclure définitivement sur le statut des gonades.

Plusieurs mécanismes ont été évoqués pour expliquer ce phénomene. Certains ont pensé a

un mécanisme de torsion en période foetale ou périnatale devant la mise en évidence de
macrophages chargées d’hémosidérine sur les piéces opératoires. Les traumatismes ou les occlusions
vasculaires sont aussi possibles. Cependant, devant I'association d'un micropénis, et d'une anomalie
du développement des canaux sexuels souvent retrouvée, certains auteurs ont suggéré la présence
préalable d'une altération intrinseque du tissu testiculaire avant sa régression, en effet la présence
de cellules marquées au WT1,( marqueur stable de cellule de Sertoli) dans le tissu interstitiel du
testicule évanescent dépourvu de tubes séminiféres, suggérent que la perturbation du
développement testiculaire survient apres la différenciation des cellules de Sertoli au cours de la
formation des tubes séminiferes, et peut provoquer la disparition des testicules, dans certains cas.

Finalement, une étiologie génétique possible a été envisagée sur la base d’une survenue
familiale. En effet, la description de familles consanguines comprenant plusieurs sujets atteints laisse
penser a une transmission autosomique récessive. En plus, plusieurs équipes ont évoqué |’ existence
d’anomalies au niveau des genes impliqués dans le développement ou la descente des gonades (SRY,
INSL3 or LGR8) mais aucune mutation n'a été documentée en cas d'anorchidie. Partant du principe
que le Steroidogenic Factor 1 (SF1) est connu pour son role crucial dans le développement des
glandes surrénales et des testicules aussi bien que dans la régulation de la stéroidogenése et la
reproduction, une étude francaise a pu mettre en évidence une nouvelle mutation partielle
hétérozygote (V355M) du SF1 chez un garcon présentant un SRT et un micro pénis.



L'androgénothérapie substitutive et I'implantation de prothéses restent, malheureusement,
les seules possibilités thérapeutiques a proposer a ces patients. L'implantation de prothéses
testiculaires peut étre envisagée pour des raisons psycho sociales et esthétiques mais a réaliser avant
le début du traitement substitutif. Cette technique peut étre grevée de complications a type
d'inflammation ou de perforation de la peau.

CONCLUSION

Le SRT est une étiologie rare, de cause inconnue, il s’agit d’'un diagnostic d’élimination, au
terme d’une enquéte étiologique négative n’objectivant pas de stigmate morphologique ou
hormonale de gonade, chez notre patient Nous avons conclu a un SRT, devant I'absence de structure
Mullerienne et la normalité des organes génitaux externes. Le patient a recu un traitement hormonal
substitutif avec une bonne évolution clinique sans améliorer le pronostic de fertilité.
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