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Przypadek czystej dysgenezji gonad u osobnika fenotypowo zenskiego z kariotypem
46,XY

Yuctas dopmMa roHagHOH OUCTEHCIMH y MHAWBHAYYMA C XEHCKUM (eHOTHIIOM H ¢ 46, XV
KapHOTHIIOM

The Case of Pure Gonadal Dysgenesis in a Phenotypically Female Patient with 46, XY Karyotype

Z przypadkow pierwotnego braku miesigczkowania skojarzonego z brakiem dojrzewania picio-
wego i eunuchoidalna budowa ciata wydzieli¢ mozna grupe chorych z negatywnym wynikiem bada-
nia chromatyny piciowej. Negatywny wynik badania chromatyny plciowej w praktyce klinicznej
wskazuje u osobnika z fenotypem kobiecym na defekt rozwoju gonad. Brak chromatyny piciowej
moze mie¢ miejsce u osobnika z genotypem o ukladzie 45,XO0, czyli przy braku jednego chromoso-
mu piciowego, badz tez przy ukladzie mozaikowym XX/XO lub przy meskim wzorze chromosomow
piciowych, czyli XY. W tych przypadkach mozna spodziewac si¢ wystgpowania zaburzen rozwoju
cielesno-piciowego w postaci dysgenezji gonad obejmujacej zespot Turnera oraz zespét tzw. czy-
stej lub mieszanej dysgenezji gonad. Do zespolu czystej dysgenezji gonad zaliczamy przypadki
legitymujace si¢ Zenska picia metrykalna, o proporcjach ciala zblizonych do kobiecego biotypu,
lecz bez rozwoju piersi, z prawidlowym lub nadmiernym wzrostem i szczatkowymi gonadami.
W przypadkach tych nie wykazuje si¢ anomalii somatycznych, tak jak to ma miejsce w zespole
Turnera.

W 1952 roku Dux i wspétpr. (4) zaproponowali podziat pacjentek z tzw. ,,szczatkowymi gona-
dami’’ na dwie grupy : 1) Zespot Turnera, i 2) eunuchoidyzm kobiecy bez innych wad wrodzonych.
W 1955 roku Swyer (14) opisat dwa pierwsze przypadki czystej dysgenezji gonad — zespot Swyera.
W ostatnich latach pojawily si¢ opisy nowych przypadkow, w ktorych obok badan klinicznych,
hormonalnych i histopatologicznych szczatkowych gonad wykonywano badanie cytogenetyczne
(1, 2,3,5 6,7, 8, 11, 12). Wprowadzenie badan chromosomalnych pozwolito na wykazanie, ze
w zespole czystej dysgenezji gonad moze wystgpowac prawidiowy kariotyp zenski 46,XX lub mgski
46,XY, a takze i mozaikowato$¢ chromosomalna w postaci XX/XXX, XO/XX, lub XO/XY. Mie-
szana posta¢ dysgenezji gonad zostala wyodrebniona przez Sohvala (13) jako osobna jednostka
kliniczna wsrod przypadkow interseksualizmu, charakteryzujaca si¢ asymetrycznym wystgpowa-
niem gonad — po jednej stronie znajduje si¢ szczatkowe widkniste pasmo, a po drugiej dysgene-
tyczne jadro.
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PE3IOME

B paboTe mpeacTaBieHbl PE3yJbTaThl KITHHUYECKHUX, NMCHXOJIOTHYECKHX, PalHO-
JIOTMYECKHX, T'MCTOJOTMYECKAX M Op. UCCIENOBaHWH IO BONpPOCY 4HCTOM (HOpPMEI
roHagHoil nucrenesun c¢ Karyotype 46, XV. ['opMoHalibHOE W IICHXOTEpaNeBTH-
YeCKOe JICUCHHE B TedeHUue 2 JIET IMOJOKUTENIBHO MOBIUAJIO HA TICHXUKY MAllMEHTKH,
a TaKkxe Ha pa3BHTHE )XEHCKUX 4YepT.

SUMMARY

The authors present the results of clinical, psychological, radiological, cyto-
genetic, histological and other examinations of the case of pure gonadal dysgenesis
with 46, XY karyotype. The hormonal treatment and psychotherapy applied for
two years, brought favourable changes in the psyche of a patient and her female
sex characteristics.
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