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Resumen El sindrome de Swyer es una disgenesia gonadal pura caracterizada por fenotipo
femenino y cariotipo XY. Las pacientes presentan unas gonadas disgenéticas y no funcionantes. El
riesgo de neoplasia gonadal es alto, entre un 25y un 30%. El gonadoblastoma y el disgerminoma
son los tumores mas frecuentes. Presentamos un caso de gonadoblastoma bilateral y disgermi-
noma asociados en una paciente con este sindrome.
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Abstract Swyer syndrome is a pure gonadal dysgenesis with female phenotype and 46 XY
karyotype. Affected individuals have dysgenetic and non-functioning gonads. The risk of gonadal
neoplasia is high at between 25% and 30%. The most frequently reported malignancies are
gonadoblastoma and disgerminoma. We report a case of bilateral gonadoblastoma and dysger-
minoma in a female patient with this syndrome.
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gonadal funcionante; en su lugar, encontramos unas cintillas
gonadales rudimentarias, bilaterales, compuestas por tejido
conjuntivo sin mesénquima gonadal ni germinal.

Las pacientes presentan talla normal, amenorrea prima-
ria, habito eunucoide y genitales femeninos (tanto internos
como externos). Su etiologia se relaciona con un defecto del
factor de crecimiento del desarrollo testicular localizado en
el brazo corto del cromosoma Y. Un 20-30% de los pacientes

Introduccion

El sindrome de Swyer es una disgenesia gonadal pura con
cariotipo XY descrita por Swyer en 1955. Se caracteriza por
fenotipo femenino normal y ausencia completa de tejido
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afectados desarrollaran a lo largo de su vida una neoplasia
gonadal; el gonadoblastoma y el disgerminoma son las neo-
plasias que se asocian con mas frecuencia'. Por ello, esta
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indicada la practica de una gonadectomia profilactica pre-
feriblemente por laparoscopia.

Caso clinico

Mujer de 16 afos, sin antecedentes personales ni familiares
de interés, que consulta por amenorrea primaria.

A la exploracion presenta talla normal, sobrepeso leve,
mamas infantiles con pezones sobreelevados, clitoris promi-
nente sin clitoromegalia y vagina permeable. En el estudio
ecografico se visualiza un Utero hipoplasico con endometrio
atrofico; no se visualizan los ovarios. En la tomografia compu-
tarizada (TC) no se identifican las gbnadas en la cavidad, en el
retroperitoneo ni en el canal inguinal. El estudio hormonal
informé: FSH99 U/L, LH7 Ul/\, estradiol 25 pg/ml, prolactina
10 ng/mly testosterona 1 pg/dl. Las hormonas tiroideas eran
normales.

El cariotipo mostré una disgenesia gonadal 46XY. Con el
diagnostico de sindrome de Swyer, se indicé tratamiento
quirargico que la paciente declind. Durante 3 afos recibio
tratamiento sustitutivo con estroprogestagenos y controles
en la consulta de endocrinologia y de ginecologia. Tras este
periodo, la paciente se decidio por el tratamiento quirdrgico.
Se actualizaron todas las pruebas diagnésticas (analitica
hormonal y estudios radioldgicos) y no se encontraron alte-
raciones respecto a las anteriores. Se le practicé una gona-
dectomia bilateral por via laparoscopica (fig. 1).

Anatomia patologica

El estudio anatomopatologico informé de gonadoblastoma
bilateral y disgerminoma en la gonada derecha.

Al microscopio se observaban numerosos nidos tumorales
grandes y bien circunscritos, constituidos por una mezcla
aleatoria de células grandes de amplio citoplasma claro y
células de menor tamano, con escaso citoplasma y nucleos
algo angulados, correspondientes a células de los cordones
sexuales (fig. 2). Se identificaban seudoquistes rellenos de

Figura 1

Cintilla gonadal.

Figura 2 Grandes nidos circunscritos compuestos por una
mezcla aleatoria de células grandes germinales y células peque-
fas de los cordones sexuales.

Figura 3 Células germinales infiltrando el estroma ovarico
fuera de los nidos de gonadoblastoma.

material hialino que frecuentemente mostraban calcificacio-
nes de tipo distréfico (fig. 3). En el ovario derecho se obser-
varon células germinales infiltrando el estroma en pequefos
nidos y cordones, mas alla del area de gonadoblastoma. Las
células germinales tefian intensamente con PLAP y c-Kit
(CD-117), mientras que las células de los cordones sexuales
lo hacian con a-inhibina (fig. 4).

Tras la cirugia, la paciente no precis6 otro tratamiento
complementario y se encuentra libre de enfermedad con un
seguimiento de 6 meses.

Discusion

El término disgenesia gonadal pura hace referencia a una
alteracion a nivel de las génadas, por lo que no existen
anomalias cromosomicas ni fenotipicas. El fenotipo sera
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Figura 4 Positividad para a-inhibina en las células de los
cordones sexuales.

femenino, con talla normal o alta, pero dado que las génadas
son cintillas, las pacientes presentaran amenorrea primaria y
cierto grado de infantilismo sexual. Las gonadotropinas esta-
ran elevadas dado el fallo gonadal. Nuestra paciente consulto
por amenorrea primaria a los 16 afos, presentaba una talla
normal, genitales normales y escaso desarrollo mamario. ELl
valor de FSH al diagnostico fue de 99 U.

Aunque algunos autores llaman sindrome de Swyer a toda
disgenesia gonadal pura, ese término deberia reservarse para
la disgenesia gonadal con cariotipo XY. Existen dos tipos de
disgenesia gonadal pura: una con cariotipo XX y otra con XY.
La distincion es muy importante ya que las que asocian el
cariotipo XY con alta frecuencia desarrollan tumores: gona-
doblastomas y a veces disgerminomas. Es por ello que las
pacientes con disgenesia gonadal y cariotipo 46XY deben
someterse a una gonadectomia bilateral dado el alto riesgo
de transformacion neoplasica®>. La via de abordaje de elec-
cion para la gonadectomia es la laparoscopia debido a la
buena relacion coste-efectividad y a la excelente recupera-
cién postoperatoria precoz*®. La histerectomia no se acon-
seja en estas pacientes, ya que las técnicas de reproduccion
asistida posibilitan la concepcién posterior.

El gonadoblastoma y el disgerminoma son los tumores que
con mayor frecuencia se desarrollan en pacientes con sin-
drome de Swyer. El gonadoblatoma es un tumor bilateral en el
60% de los casos, presenta un comportamiento benigno pero
se asocia a disgerminoma en un porcentaje variable de
pacientes. El 80% de los que desarrollan el tumor presentan
fenotipo femenino, amenorrea primaria y masa abdominal.
De forma caracteristica, presenta calcificaciones visibles en
los estudios radiologicos®. En nuestro caso, las génadas no

fueron visibles con ecografia ni con TC a pesar de presentar
un gonadoblastoma bilateral.

El pronéstico del gonadoblastoma tras su extirpacion es
excelente si no esta asociado a otras neoplasias, y no precisa
terapia complementaria®. Sin embargo, en pacientes que
asocian disgerminoma, el tratamiento indicado es la correcta
estatificacion tras la gonadectomia, ya que a partir de esta-
dio Ib sera preciso un tratamiento adyuvante con quimiote-
rapia combinada: BEP (bleomicina, etoposido y cisplatino) o
VBP (vinblastina, bleomicina y cisplatino)’.

Tras la gonadectomia, se aconseja prescribir tratamiento
hormonal sustitutivo ciclico para mantener la mineralizacion
oOsea, restaurar la menstruacion y conseguir un desarrollo de
caracteres sexuales secundarios adecuado®. Con el fin de
detectar posibles recidivas, se realizaran controles periodi-
cos con técnicas de imagen®.

Los miembros de la familia deben estudiarse debido al
posible caracter hereditario de algunas formas de disgenesia
gonadal’®.
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