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INTRODUCTION

La dysgénesie gonadique (DG) partielle a 46,XY est une anomalie du
développement sexuel assocliée a un developpement anormal des
gonades qui se traduit par une ambiguite génitale de degre variable.
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Nous rapportons le cas d’une DG a 46XY revélée par une ambiguité
sexuelle.
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Issue d’un mariage consanguin de 3
a J4 de vie pour une ambiguUité sexuse
de perte de sel.

degré, notre patiente a ete exploree
le stade 3 de prader sans syndrome

Le bilan hormonal a montre une elévation des gonadotrophines avec une
testostéronemie effondréee et repondant au test a 1I’"HCG.

L’échographie pelvienne et la geénitographie ont montrée la présence d’un
vagin et d’>un utérus.

L’exploration genetique a montre un caryotype a 46 XY avec absence du
gene SRY.

A 1°’age de 8 mois, 1’échographie a mis en eéevidence l|la presence d’un
testicule au niveau du canal Inguinal droit.

La geéenitographie a montrée wun uretere de type masculin hypospade
vulvaire, un SINnuSs urogenital, un vaglin et une cavite utérine.
L’ exploratlon endoscopique a revéle deux gonades hypoplasiques en
position Inguinale.

A 1’age de 3 ans, la patiente a beneficie d’une réesection anastomose des
corps caverneux et d’une vaginoplastie.

Une ablation des gonades a eté pratiquee a l1’age de 5 ans.
Le traitement hormonal substitutif a eété Iinstaureée a l1’age de 14 ans.

CONCLUSION

Dans notre cas, la présentation clinique ainsi que les donneéees biologiques
0(Q I ques sont en faveur d’ume DG a 46xy partielle en rapport
ement avec une perte accidentelle du gene SRY.
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