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ABREVIATIONS :

ACTH : adénocorticotrophic hormone ou coricotrophine
AMH : hormone antimullérienne

DHT : dihydrotestosterone

OGE : organes génitaux externes

OGI : organes génitaux internes

FSH: follicular stimuling hormone

ECBU : examen cytobactériologique des urines
IMSO : incision médiane sous ombilicale
UIV : urographie intraveineuse

T1 : premier temps

T2 : deuxieme temps

TR : toucher rectal

LH: luteinising hormone

TSHsus :thyroid stimuling hormone
Ng/ml: nano gramme par millilitre

M Ul/ml : milli unité par millilitre

KG : kilogramme

Cm : centimetre

Mm hg : millimétre de mercure

T4 : thyroxine T4

N : normes

PHM : pseudohermaphrodisme masculin

PHF : pseudohermaphrodisme féminin.
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INTRODUCTION.

Les ambiguités sexuelles sont dues a une anonealgéedifférenciation sexuelle,

aboutissant a une discordance entre les organeggemnternes (OGlI), les
organes geénitaux externes (OGE) et les caractamegels secondaires. La
différenciation sexuelle est le résultat d’'uneesé@vénements qui se succedent
dans un ordre chronologique précis, a partir dédandation de I'ovule par le
spermatozoide qui détermine le sexe génétique mmdsomique (XX, XY),
jusqu’a la fin de la croissance et de la pubertécéurs de cette différenciation
sexuelle interviennent également I'action de laété&mn hormonale des gonades

(ovaires et testicules) et la sensibilité des §ssaes hormones sécrétées.

L’occasion du diagnostic se présente généralementadnaissance, devant des
OGE anormaux, mais peut étre beaucoup plus tardiv@&ge de la puberté ;
devant un retard pubertaire, une aménorrhée owpdiitmpn des caracteres
sexuels secondaires discordants avec le sexeassigné. Le diagnostic doit
étre aussi précoce que possible, parfois antémetal éviter toute erreur
d’'attribution de sexe dans lequel l'enfant seravéleerreur dont les
conséquences psychologiques et sociales songrages pour le patient et sa
famille. Le diagnostic de I'ambiguité sexuelle est général porté en période
néo-natale. C’est une urgence pour deux raisohspeut s’agir d'une
hyperplasie des surrénales a I'origine d’un syndrala perte de sel, c’est donc
une urgence métabolique nécessitant une prise angeclimmeédiate, une fois
eliminée l'urgence métabolique, I'enquéte diagmpsdi doit étre rapide afin
d’attribuer un sexe a l'enfant. C'est la que lesregns d’'imagerie ont leur

place.
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Ces situations d’ambiguité sexuelle sont relativetnnares dans le monde et la
prévalence varie en fonction de la définition 0 2% aux USA [1].

Parmi les états intersexuels, les hyperplasiesé&utajes des surrénales sont les
plus fréquentes dans le monde avec une prévalenteds pour 15000

naissances vivantes [2].

Au Mali, nous n'avons trouvé qu’une étude hospatairéalisée dans le service
de Médecine interne, ce travail ne prend pas erptmitaspect chirurgical des
ambiguités sexuelles bien que quelques cas isodés até publieés par des
confreres chirurgiens et cytogénéticiens. C’estrguoi, nOus NoOus sommes
proposé de mener une étude contributive de I'anitgigaexuelle dans le service
d’'urologie du CHU du Point G afin de mieux les décet de comprendre leur

prise en charge.
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OBJECTIFS D'ETUDE

1-Objectif général

Etudier 'ambiguité sexuelle dans le service dage du CHU de Point — G.
2-objectifs spécifiques :

-Déterminer la fréquence hospitaliere des ambigustxuelles dans le service
d’Urologie du CHU du Point G.

-Décrire les aspects anatomo-cliniques, paraclagget thérapeutiques des
ambiguités sexuelles,

- Déterminer les problemes soulevés par les anmBiggexuelles dans notre

pratique professionnelle.
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GENERALITES :

|- Rappel embryologique de I'appareil génital

Pour comprendre la possibilité et le mécanisme dissordances, il est
nécessaire de rappeler I'embryologie normale : déion essentielle est la
bipotentialité sexuelle de [I'embryon aux premiergdades de son
organisation (c’est-a-dire la bipotentialité gompei que gonophorique).

Du milieu de la ™ semaine & la fin de la semaine de la vie embnjionisa
constituent les premiéres ébauches des appareiitagé Ces modalités de
développement sont communes aux deux sexes. Oe piots de stade
indifférencié.

Stade indifférent de I'appareil génital[3, 6, 14 ,22 ,32]

1-La gonade indifférente:

Elle résulte de la formation et de I'organisati@ndux éléments distincts :

- Des cellules germinales primordiales : elles agipaent au cours de 1™
semaine dans l'aire extra embryonnaire, puis migmogressivement pour
atteindre une position intra embryonnaire : ellepkcent a la partie moyenne
du mesonephrosu dedans de la créte génitale.

- Le blastéme somatique commun : au cours dé"&sémaine, le mésenchyme
sous-jacent a la créte génitale s’organise en andemsation cellulaire appelée
blastéme somatique commun. A [@'%semaine, celui-ci est nettement détaché
de I'épithélium ccelomique par une zone mésenchyusatelans laquelle on
observe des gonocytes primordiaux. La partie pestér du blasteme somatique
commun se différencie en un systeme de canauxsaéaliun réseau
anastomotique mettant en relation le blasteme squeaatommun et les tubes

mesonéphrotiques.

Theése présentée et soutenue par M .Mamadou Diallo 13



Ambiguité sexuelle

2-Les voies génitales indifférenciées

- Les canaux de Wolff : ils apparaissent & 14°4emaine, longent les bords
antero-externes de chaque mesonéphros, puis skopiémet en direction de la
face postérieure de la zone allantoidienne du aaq

Au coursde la 6™ semaine, I'extrémité distale des canaux de Walffymente
de diameétre : ainsi se forment les cornes du simngénital.

Au cours de la ¥ semaine, la séparation entre uretéres et canawotfé se
poursuit, les orifices urétéraux apparaissent esitipn supé€rieure par rapport a
I'ouverture intra sinusale des canaux de Wolff.

- Les canaux de Miller: plus tardifs, ils appaseig au cours de 1a°%
semaine. lls s’allongent progressivement, croisengvant les canaux de Wolff,
puis cheminent cote a cote vers la partie postériéu sinus uro-génital.

Au cours de la 8™ semaine un accolement des canaux de Miiller seuiprod
mais sans ouverture : en regard de cette extrélaifgroi du sinus uro-génital
s’épaissit pour constituer le tubercule de Miller.

- Le sinus uro-génital : au cours de ff%emaine, le cloaque est le siége d’'un
phénomeéne de cloisonnement qui aboutira a l'indi@idation du rectum en
arriere et du sinus uro-génital en avant.

Au cours des et 8™ semaines, I'allongement de la face postérieursimlis
uro-genital permet de distinguer une portion vesiierale supérieure et une
portion génitale inférieure au dessous de I'abooerd des canaux de Wolff.

La membrane uro-génitale se transforme égalementulhercule cloacal, en se
développant vers l'avant, prend le nom TBebercule génital. Latéralement
situées de chaque coté de la base du tuberculalgéei font jour deux saillies :

les bourrelets génitaux qui délimitent une gotsti@médiane.
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Il - Différenciation des organes génitaux :

A. Différenciation féminine :

1. L'ovaire :
- Classiqguement la différenciation de I'ovaire as&nt par predominance de la
zone corticale de la gonade primitive avec régoessie la zone médullaire a
destinée masculine.
- Selon une conception moderne, elle découle damaniement du blastéeme
somatique commun proliférant et s’étendant, de meea dehors vers la surface
de la gonade primitive en s’insinuant entre lesoggtes primordiaux.
Les gonocytes englobés dans les cellules du blassamatique commun sont
appelés «ovogonies » et les cellules du blastémmatgue commun
s’organisent en couronne autour des ovogoniessi aont constitués les
premiersfollicules primordiaux. Les autres cellules du blastéme somatique
commun donneront les cellules interstitielles stdellules du stroma ovarien.
Un contrble génétique est certainement a lorigmhe la différenciation
gonadique. La différenciation et le maintien desogmnies nécessitent la
présence de deux chromosomes X, alors qu'un sewduffit a régler la
différenciation ovarienne : des sujets turnériefs, (XO) ont, pendant la vie
foetale, un développement ovarien et des cellulesigeles ; mais I'absence
d’'un chromosome X entraine ultérieurement une dé&gsdeence anticipée des
ovogonies (SINGH et CARR, 1966).

2. Les organes génitaux internes :
La partie profonde du blastéme somatique commutif@encie en un systeme
de canaux qui s’anastomosent avec les tubes mdwotigpes et forment

I'organe de Miahlkowicz qui involuera pour laisser subsister le rete avari
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Destinée du corps et canal de Wolff
lls ne participent pas a la constitution des orgagénitaux féminins mais
donnent seulement une série de reliqguats embry@ai
- L’hydatide pédiculé (ou hydatide de Morgagni),
- L’époophore (ou organe de Rosen Muller) ;
- Le paraphore (ou tubes de Kobelt) ;
- Les canaux para vaginaux (ou organes de Gartner)
Destinée du canal de Mller.
- Formation de la trompe : la trompe est constitaepartir de lI'extrémité
craniale du canal de Miller. Le développement dullpa et le reste de la
trompe s’effectuent selon des modalités a des gesidifférentes.
- Formation de l'utérus : nous avons vu qu'au codesla 8™ semaine les
canaux de Miller s’étaient accolés, mais sans fiusioouverture de leurs
cavités propres, tandis qu'apparait le tuberculMdker, d’origine sinusale.
Au début de la ¥ semaine débute I'organisation de I'utérus avecofusies
canaux de Miiller, disparition de la cloison médiafela 17™ semaine,
I'isthme est individualisé et les différentes coeghde la paroi utérine
commencent & s’organiser, le col est alors biemidéf la 40°™ semaine, les
rapports péritonéaux sont déja pratiquement ceweuees chez I'adulte.
- Formation du vagin : « complexe et encore tresrogatsée » (GAGNAIRE et
COLL, 1975), 'embryologie du vagin a une doubl@ire :
Les 4/5 supérieurs sont d’origine Mullerienne.
Le 1/5 inférieur est d’origine sinusale.

3. Les organes génitaux externes :
Le caractére essentiel de la différenciation fén@rest la persistance de la fente
et de la gouttiere uro-génitale.
- Formation du vestibule vulvaire : il provient télargissement de la portion
génitale du sinus uro-génital. Cette portion gdmititonne aussi naissance aux

glandes de Bartholin
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- Formation des autres constituants vulvaires séddifférencient au cours du
3F™mois.

Le clitoris : provient du tubercule génital,

Les petites levres : sont formées a partir dessrgphitaux,

Les grandes levres : résultent du développemenrtutlescules génitaux.

B. Différenciation masculine

1. Le testicule :
Il commence & s'individualiser autour de f*semaine :
- L’épithélium de surface se réduit a une seuleheuwe cellules ;
- L’albuginée s’organise ;
- Le tissu interstitiel se rattache au mésenchymigiali subissant une
différenciation au niveau de la zone sous cortjgalés un accroissement rapide
donnant des amas inter tubulaires, il régressesaiten faisant place a un tissu
conjonctif ou I'on trouvera des tubes prépondérants
Les tubes séminiferes sont les cordons médulldg&schés de la créte sexuelle.
Différents types de cellules s’organisent peu a:dea unes formeront le tissu
sertolien, les autres sont les spermatogonies.
- Le rete testis forme un réseau qui met en comeation les tubes
spermatigues avec les cones efférents.
Au début, la gonade est reliée a la paroi dorsateup mesoperitonéal qui, en
haut va jusqu’au diaphragme et se dirige, en bas kerégion inguinale. Il
prend le nom du gubernaculum testis dans sa podmms-gonadique. Il
s’accroit alors moins vite que la gonade et queeséte de I'embryon de telle
sorte que vers 1e*3° mois, le testicule est attiré en bas, abandoniaarégion
lombo-sacrée. A partir du®® mois la région inguinale se modifie et le
processus vaginalis se forme, se creuse d’'une séggien pour aboutir a la
formation du canal peritoneo-vaginal qui débouciiesde scrotum.
L’ancien processus vaginalis, devenu fibreux, ette testicule dans I'anneau

inguinal, qu’il franchira vers 1e*7°mois.
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L’épididyme et le déférent suivent le mouvementront une courbe en S.
Vers le 8™ mois le testicule apparait finalement dans la pahotale.

Une anomalie dans la migration du testicule pengt éause deryptorchidie :

ce terme désigne tout testicule qui se trouve gp@ment en permanence en
dehors du scrotum et dont I'abaissement manueltégkeast suivi d'un retour
immeédiat a la position antérieure dés que cesge fmaction.

Cependant, des études ont montré que, du pointude pathogénique, la
cryptorchidie n’est pas un simple défaut de migratde la glande lié a un
obstacle anatomique ou un désordre endocrinienis m@n une maladie
primitivement testiculaire : le défaut conditionmi la glande s’exprimant entre
autre par sa situation anormale.

Il est actuellement admis que la fréquence de d&géoence maligne de la
gonade est plus grande pour un testicule cryptdietlyjue pour un testicule en
place, il faut noter que cette frequence n’estrpadifiée par la mise en place du
testicule.

2. Les organes génitaux internes :

- Le corps de Wolff : par sa partie située faca gdnade, donne naissance aux
cbnes afférents de I'épididyme.

Au dessus et en dessous, il ne restera que lesexrgi@générés du mesonéphros
qui formeront :

- L’hydatide pédiculée, accolée a la téte de I'@yithe,

- Le para didyme ou organe de GIRALDES situé phs b

- Le canal de Wolff : donne I'épididyme prés du e puis le canal déférent.
Son abouchement dans le sinus uro-génital presgd@ d’'un petit bourgeon
qui, vers le ™ mois, donnera naissance aux vésicules séminales.

- Le canal de Midiller : involue presque totalementarssant :

En haut que I'nydatide sessile ;

En bas l'utricule prostatique.

- Le tubercule de Mdller : évolue en veru montanum.
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3. Différenciation du sinus uro-génital :

A partir du début du %8 mois, le sinus uro-génital forme trois segments qu
donnent l'uretre.

- L’ébauche vesico-uretrale : donne la partie soostanale de l'uretre
prostatique : c’est un segment tres court situéénouché de la vessie et qui va
jusqu’au point de terminaison des canaux de WolffieeMdiller.

- L’ébauche pelvienne : donne l'urétre prostatigeeis-montanale et l'uretre
membraneux.

Le sinus uro-geénital prolifere a ce niveau sousmirde bourgeons qui
s’enfoncent dans le mésenchyme environnant et fomhda prostate vers le
5°™ mois.

- L’ébauche phallique : donne la portion initiale turetre spongieux. A ce
niveau aussi se développent des bourgeons qui dwrinies glandes bulbo
urétrales de Cowper et de Littré.

4. Les organes génitaux externes :

La membrane uro-génitale donnera les organes gé&ngaternes et l'urétre
inférieur. Le pénis se forme a partir du tubergdaital qui s’allonge, se reléve,
se renfle a son extrémité pour donner le gland.

Au cours du 3" mois nait de la partie postérieure et supérieur@éhis, une
saillie mésodermique qui progresse vers le glante eecouvre d’'un double
feuillet épithélial qui se clivera a la naissancenaveau de la lame profonde et
donnera le prépuce sur les c6tés et sur la facérisupe, ces deux replis se
rejoignent sur la ligne médiane et individualisdet frein, tandis qu’en
profondeur, sur toute la longueur, s’organise wsutimésenchymateux qui
donne les corps caverneux et spongieux et le éissttile du gland.

L’'urétre antérieur est une gouttieére qui est situégeface inférieure du tubercule

geénital, prolongeant l'orifice uro-génital.
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Il se transforme en canal par un processus d’acemedes deux plis génitaux

qui fusionnent sur le raphé meédian. Cette fusiorfiaged’arriere en avant de

sorte que, vers la 1% semaine l'urétre va jusqu’a I'extrémité du pénis a

niveau du méat définitif.

La jonction des bourrelets génitaux sur la lignadiawsée va former le scrotum.

Le raphé scrotal se prolonge vers le bas par leérggnien et en arriére par un

épaississement pré anal de la région péri analdé@doppement des bourrelets

génitaux se fait de facon inégale ; ils disparaisea avant pour libérer la racine

de la verge, en arriere et sur les cotes ils saeserg pour donner les bourses.

L’appareil génital externe est donc terminé chearime au cours di' mois.

Il ne sera complété que par I'arrivée des testicalecours du®7°mois.

Ce tableau récapitule les organes externes masaili@gminins.

Tableau 10 — 1 : Développement des OGE masculinsféminins

Ebauche resomptive

Structure male

Structure femelle

Tubercule génital

Gland et corps du peni

Gland et corps du clitg

ris

Sinus uro-genital

Uretre pénien

Vestibule du vagin

definitif
Pli uretral Pénis entourant l'uretre Petites levres de la vulve
pénien
Pli labio-scrotal Scrotum Grandes levres de la vulv

e

Source : Embryologie humaine : William J. Larsen (p. 258)[ 22]
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N -DONNEES GENETIQUES ET ETAPES DE LA DIFFERENCIATION
SEXUELLE NORMALE : [ 3, 11, 20, 42, 43]

1. Physiologie La différenciation sexuelle dépend de 3 facteurs

- Facteurs génétiques : les chromosomes sexuaardeent le développement
de la gonade primitive vers un ovaire ou un tekticu

- Facteurs hormonaux : la sécrétion des gonaddtrephest responsable de
I'activité sécrétoire des gonades.

- Facteurs tissulaires : les hormones gonadiqugseneent exercer leurs effets
périphériques que si les tissus cibles sont poutkus systeme intracellulaire
capable de recevoir et d'exécuter le message h@imon

2. Données génétiques : [20]

- Le sexe geénétique :

L’ceuf normal a une formule chromosomique 44 XX @uXy, I'absence de
disjonction des chromosomes sexuels avant la féetmmdpeut donc produire
des anomalies chromosomiques (44 XXY, 44 XO, 44 Xo(x44 YO).

Le matériel génétique de I'ceuf est conservé lors diwisions mitotiques
successives, des anomalies de la mitose peut &wegine d’un mosaicisme
plus ou moins complexe.

La détermination du sexe génétique se produitaléssion des cellules
reproductrices, le spermatozoide et I'ovule, tagdis la différenciation sexuelle
organique commence at™ mois de la vie embryonnaire. On distingue ainsi,
le sexe génétique porté par les chromosomes sexiuetexe phénotypique,
défini par la présence de caracteres sexuels f@sou masculins (gonades ou
glandes sexuelles, organes génitaux externes, wiogih, gametes ou cellules
reproductrices).

La concordance entre sexe génétique et sexe pipdmatyassure la normalité

de l'individu.
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Le caryotype: est I'ensemble des chromosomes d'une cellule aun d’
d’'individu :

Caryotype masculin normal : 46 XY

Caryotype féminin normal : 46 XX

Le chromosome est un élément microscopique constitué d'une nuddéc
d’ADN.

Le geneest l'unité de linformation géneétique transmisar pindividu a sa
descendance par reproduction sexuée ou asexuée.

NB : 25000 génes chez I’'homme

Le génotype est le patrimoine héréditaire d’un individu, aotemt dit
I'ensemble des alléles d’un individu portés pamdM d’une cellule vivante.
L'’ADN (acide desoxyribonucleique) principale constituatimique des
chromosomes, support du contréle des activitésllagks et de la transmission
des caractéres héreditaires.

La différenciation de la gonade :

Une ancienne théorie voulait que le testicule seeld@pe au dépend de la
médulle ; et I'ovaire au dépend de la corticalett€notion est actuellement trés
controversée. Il est certain que le testicule rateepour se développer, un
chromosome Y. le développement de [l'ovaire néasdidbsence de
chromosome Y et la présence d’'un chromosome X.

- La différenciation des voies génitales :

Depuis les travaux de Jost sur 'embryon de lapmpense que le testicule feetal
secrete trois substances :

Une substance inhibant des canaux de Miller (@atsere protéine non encore
identifiée). Elle n’agit que du c6té du testicida,cas de castration unilatérale.
Une substance stimulant les canaux de Wolff, gmibde étre un androgene.
Une substance qui masculinise les organes géngeiexnes, qui est sirement

un androgene.
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On a aussi déemontré le réle décisif du testiculaalf@ans la différenciation
sexuelle pendant la vie intra-utérine.

La notion de sexe :

Finalement la différenciation sexuelle normale sigap:

Un sexe génétique normal XX ou XY ;

Un développement gonadique harmonieux et concordlamt dépend la
différenciation des voies génitales,

Une réceptivité normale des organes génitaux atmdres sexuelles ;
L’absence d’'imprégnation du fceetus par des hormbeeso -sexuelles.

Un défaut a chacun de ces niveaux peut induireauble de la différenciation,
voire une ambiguité sexuelle.

On peut définir les termes suivants :

Le sexe chromosomique établi par étude du caryotype.

Le sexe chromatinien :établi par la recherche de corpuscule de Barr.

Le sexe gonadique qui dépend de lI'aspect histologique de la gonade.

Le sexe des organes génitaux internesnasculin s’il existe un canal déférent
et une vésicule séminale, féminin s’il existe uoatpe et un utérus.

Le sexe des organes génitaux externemasculin avec pénis et soudure totale
de la fente uro-génitale, féminin avec un clitotis, orifice urétral et un orifice
vulvaire.

Le sexe légal :.déterminé a la naissance sur l'aspect des orggéegaux
externes.

Le sexe psychique qui est I'identification sexuelle du sujet lui-mém
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3. Etapes de la différenciation sexuelle normale : [43

Le premier stade de la différenciation est le sggeétique, déterminé par
I'équipement chromosomique embryonnaire, lors détmndation de I'ovule
par le spermatozoide.

Le deuxieme stade met fin au stade indifférenci@aleade bi potentiel pour
évoluer soit vers le testicule, soit vers 'ovudiest le sexe gonadique.

La troisieme étape est la différenciation du traageénital interne ou externe,
selon le type male ou femelle. Cette étape esitmghar les hormones sécrétées
par la gonade : c’est le sexe gonophorique, élémajgur de la différenciation
somatique. Enfin, la derniére étape pubertairelacsécrétion des hormones et
I’équipement de leurs récepteurs donnent I'aspemphologique définitif, par
I'apparition des caracteres sexuels secondairés ket libido.

3.1-Le sexe geénétique : Chaque individu posséde normalement 46
chromosomes (44 autosomes et 2 chromosomes seXXelshez la femme et
XY chez 'homme). Les ovules ont 23 chromosomes, a22osomes et 1
chromosome X. La moitié des spermatozoides a laeniérmule, I'autre moitie

a 22 autosomes et 1 chromosome Y. La portion distlal bras court du
chromosome Y contient le géne. Elle va détermimedifférenciation de la
gonade primitive en testicule. Le chromosome sejust également un réle
important. Il contrble I'apparition des récepteaux androgenes. Les autosomes
participent au développement sexuel harmonieuxcdtgrolent notamment les
enzymes de la biosynthéese de la testostérone da densformation de la
testostérone (T) en dihydrotestosterone (DHT), Ipatermédiaire de la 5£-

réductase.
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3.2-Le sexe gonadique La gonade embryonnaire primitive indifférenciée
apparait au cours de la 5eme semaine de la vieyemimire. Les crétes
génitales sont constituées d’'un épaississemengpigheluim coelomique a la
face antero interne du mesonephros. Elles vonif@rmet pour constituer les
cordons sexuels primaires. En présence du gene(fEBlis determining factor )
le testicule se développe précocement et rapidement

A la 8eme semaine, les tubes séminiféres, dontdigles de Sertoli secretent
I’'hnormone anti mullerienne. A la 9eme semaine lglfutes Leydig secretent la
testostérone. Ces deux activités sont sous la dépea, d'abord de 'HCG
maternelle, puis de la LH et de la FSH embryonsaike foetus. En I'absence du
chromosome Y, ce n'est qu'a 1a°T8 semaine que les cellules germinales
s’entoureront d'une assise de cellules follicufgtures, structure ovarienne.
3.3-Le sexe gonophorique et somatiqueC’est de cette phase hormonale de
différenciation des organes geénitaux internes &regs qu'une anomalie peut
survenir et entrainer une ambiguité sexuelle. Lésgmce et l'activité du
testicule feoetal déterminent la masculinisation dacttis génital (canaux
déférents, canaux €jaculateurs et vésicules sémina@ous l'effet de DHT, les
bourrelets génitaux se soudent, constituant lewtrou migrent les testicules.
En I'absence de ces facteurs de masculinisaticgg thfemme, les canaux de
Muller se difféerencient en utérus et trompes, Hitale génital reste petit. Le
sinus uro génital se différencie en canaux uringiineaginal sépareés.

Le testicule est donc I'élément principal de lafé#nciation sexuelle. Toute
anomalie qualitative, quantitative ou chromosomigde la sécrétion, du
métabolisme ou de [l'action des androgenes entrainetrouble de la

différenciation des organes génitaux.
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IV Rappel physiopathologigue :[42]

Le développement sexuel normal résulte de chieinement et du
chevauchement complexe des phénoménes génétigeteshormonaux
programmes.

L’embryon est sexuellement bi potentiel. DesGéame semaine la gonade
primitive bi potentielle se détermine en testicbda a défaut en ovaire.
Schématiquement, on considere actuellement quaékence chez le feetus du
géne SRY porté par le bras court du chromosomatiiee la différenciation
de la gonade en testicule. Le testicule foetal fome formé secréte deux
hormones.

- L’hormone antimullérienne (AMH) sécrétée par ¢efiules de Sertoli, qui est
responsable de la régression des canaux de Muller.

- La testostérone (T) secrétée par les celluldsegdig. La testostérone assure
elle-méme le maintien et le développement des cat@aWWOLFF.

Aprés réduction par ob réductase, son dérivé actif, la dihydrostesto&ron
(DHT), se fixe sur les récepteurs spécifique®alise la virilisation des organes
génitaux externe et du sinus uro génital.

Dans le sexe masculin les conduits génitaux isterdeviennent donc des
canaux de WOLFF qui se différencient en épididymeasnaux déférents
vésicules séminales et canaux éjaculatoires ; w@amément les canaux de
MULLER régressent en laissant pour résidus les tigelm et I'utricule
prostatique.

Dans le sexe féminin, ce sont les canaux de MULQERpersistent et qui vont
former les trompes avec leur pavillon et par fusien’utérus et la partie haute
du vagin ; les canaux de WOLFF régressent et rssdat persister que des
résidus (canaux de Gardtner).

L’absence du fragment de chromosome Y portant lee g8RY conduit au

développement féminin ainsi donc :
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- La différenciation masculine est un phénoméneaquré et actif ; le défaut de
gonade, I'absence ou le retard de sécrétion hor@oleadéfaut des récepteurs
périphériques vont entrainer un défaut de masealiian

- La différenciation féminine est un phénomene plaadif et passif; la
masculinisation d’'un feetus féminin ne peut S’expdig que par un exces
d’hormones virilisantes.

V- Troubles de la différenciation gonadigud 33, 34,40]

1. Dysgénésies gonadiques :
Syndrome de Turner 44 XO : il se traduit au montent'adolescence par deux
signes qui aménent a consulter :
L’'impuberisme qui se traduit par une aménorrhémairie, une hypoplasie des
organes geénitaux externes de lutérus et du vadinuree absence de
développement des caracteres sexuels secondaires.
Le retard de croissance : se manifeste tot leetalhximum ne dépasserait pas
1m50. la silhouette a un aspect global massif aputr De nombreuses
malformations s’associent a ce tableau : dystraphoelettiques, cou palmé,
coarctation aortique, daltonisme. La chromatineisk& est négative.
Il existe des formes atypiques de dysgénésie gquadivec chromatine
positive,avec chromatine Y.
A coté de cette forme habituellement décrite, amsere actuellement comme
syndrome de Turner des formes a chromatine positive
Mosaique d’aberrations numériques avec XO sans Y.

Aberration de structure d'un X, homogene ou mosaiqu
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2. Dysgénésie des tubes séminiferes :
Syndrome de Kline Felter : 44 XX'Y
Ce syndrome est une orchidystrophie trigonosomicges,traduisant chez
I'adolescent ou l'adulte jeune par I'existence dames génitaux males sans
ambiguité. Les testicules sont petits, toujourplene, I'épididyme est de taille
normale ainsi que les bourses et la verge, la gymastie est classique.
Sur le plan biologique, 17 cetosteroide et 17 OHtiaumstéroide sont
subnormaux. Par contre, I'épreuve de stimulatigtidelaire reste sans réponse.
Sur le plan histologique, la biopsie testiculairévale une sclérose —
hyalinisation tres poussée des tubes séminiferes. dellules de Sertoli sont
altérées ; la lignée germinale fait défaut ou rekiquéee.

VI- Troubles de la différenciation des voies généjues :[34,40]

Chez certains sujets dont la différenciation gomaeliest normale, les voies
génitales présentent un développement incompldijganou contraire au sexe
gonade.

1. Pseudohermaphrodisme masculin :
Ce terme désigne un état inter sexuel comportascdeacteres phénotypiques
féminins plus ou moins accentués chez un sujeepode testicule : testicule
foetal s’est révélé partiellement ou totalement filgant pour provoquer
I'involution millerienne et / le développement delffien.
Le testicule féminisant ou syndrome de Morris :
Ce syndrome, fort rare, est caractérisé par I'atesele tout signe de virilisation
et par une féminisation parfaite du morphotype alnesujet de sexe génétique
et gonadique masculin.
Cliniguement, le morphotype est parfaitement fémirCes organes geénitaux
externes sont normaux. Seul le vagin est toujoursrmaal, absent ou

insuffisamment profond. Il N’y a ni utérus, ni piate.
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La gonade est un testicule en position inguinale labiale ou encore
abdominale. Il comporte un épididyme et un canédreét.

Le diagnostic est confirmé par :

Une chromatine négative.

Un caryotype masculin normal xy

Biologiqguement la sécrétion d’androgene est normalasi il existe une
insensibilité totale aux androgenes chez ces sujets

Le mode de transmission de cette affection seétbéerécessif, lié au sexe.
Formes incomplétes testicules féminisants :

Un certain nombre de pseudohermaphrodismes masadiprésente avec une
ambiguité sexuelle plus ou moins marquée :

Les OGE sont plutét féminisants mais ou on note hypertrophie du clitoris,
une soudure partielle de la fente urogénitale.

Le vagin est souvent normal, I'utérus peut exister

La pilosité axillaire et pubienne se développe arii@, a 'opposé du testicule
féminisant complet ou elle reste absent.

Formes rares ou déficit enzymatiques.

On a un décrit quelques rares cas exceptionneteyheopathie, a I'origine de
pseudo hermaphrodisme masculin : déficit en C22% Beomolase, déficit en
3-B hydroxysteroide déshydrogénase.Déficit enolRydroxylase, déficit 17
cétosteoide réductase.

La description détaillée de ces formes tres rafestre pas dans le cadre de
notre étude.

Formes mal classées :

Quelques cas ou un testicule abdominal rudimentexiste avec un hémi
utérus et une trompe du méme cote.

Le syndrome de REIFENSTEIN, caractérisé par un $yadias, des signes
d’'insuffisance testiculaire avec une petite veriggpertrophie testiculaire et

gynécomastie.
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2- Pseudo hermaphrodisme féminin.

Il est défini par la coexistence d'ovaires bierfati#énciés et de voies génitales
plus ou moins masculinisées. C'est la plus fréquelets ambiguités sexuelles.
Le caryotype est 46xx. L'origine de I'hyper androggest extra-gonadale. La
masculinisation des organes génitaux externes tetnes est d’autant plus
marquée que lI'androgénisation est plus importansrient plus tét durant la
vie foetale. Les canaux mullériens sont normalentEveloppés. Trompes,
utérus et tiers supérieurs du vagin sont normaesg.dvaires sont en place.

Un tel état est réalisable si le foetus féminin g®imis a une stimulation
androgénique en l'absence de gonade male. L'excé@énique peut avoir
comme origines : la mere virilise son feetus fémsi elle présente une tumeur
virilisante ou si elle a été soumise, a tort, araitement androgénique.

Mais la cause la plus fréquente reste I'hyperplasigenalienne congénitale
virilisante. Hyperplasie surrénalienne congénivaldisante.

A la naissance, il existe une ambiguité sexueke@@BE dans tous les cas.
DRADER a établi une classification en fonctionl'tigpertrophie clitoridienne
et des signes associés :

Entre 3 et 10 ans une pseudo puberté hétérosexaetke produire avec :
apparition de poils pubiens et axillaires.

Erection du clitoris qui grandit, acné et abaissgnde la voix

L’évolution se fait toujours vers un état inter selkavec un grand hirsutisme,
associé ou non a 'ambiguité des OGE.

La chromatine sexuelle est positive., le caryoggtenormal 44 XX.

Grace aux progres de la biochimie et de 'embryiel@xpérimentale, plusieurs
formes étiologiques ont pu étre décrites : défesit 21 hydroxylase ; forme
particuliere : le syndrome de perte sel ; définitld hydroxylase ; déficit en[3
hydroxystéroide dehydrogénase.

Le mode de transmission de cette affection essauimue récessif.

Virilisation foetale maternelle.
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Dans des rares observations, une tumeur virilisgaievent un arrhénoblastome
de l'ovaire) peut étre responsable.

Il s’agit le plus souvent d’une simple hypertropklaoridienne. Il est rare de
trouver une tumeur d'évolution assez rapide potilisér le foetus avant la %

semaine et détermine ainsi une ambiguité des csggarataux.
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VII-TRAITEMENT
1-TRAITEMENT MEDICAL
S'’il est aisé de préconiser une supplémentatidmydro cortisol dans les PHF, il

est tout autant difficile de dire de facon formetiee dans les autres cas
d’ambiguité sexuelle, il faut préconiser systématigent tel protocole.

Le plus souvent la décision du sexe d’élevage etraitement a instituer est
prise par une équipe multidisciplinaire (endocriguies, chirurgiens, pédiatres,
cytogénéticiens, biologistes moléculaires et bimisiies hormonaux) en
fonction du diagnostic, de I'aspect des OGE et@eolutivité de la maladie en
collaboration avec la famille.

Le traitement prénatal des foetus femelles qui eat déficits en 21-hydroxylase
par la DEXAMETHASONE est de plus en plus précomjsand bien méme il
est possible d’avoir quelques effets non favoratrlas rares.

Il est reconnu qu’une prise en charge psychologegiémportante.
2-TRAITEMENT CHIRURGICAL

L’acte chirurgical dépend lui aussi du diagnostide sexe assigné et est décidé

au sein dune équipe multidisciplinaire (endocrogples, chirurgiens,

biologistes moléculaires et biochimistes hormonaux)

En général la quasi-totalité des anomalies gésitplut étre chirurgicalement
corrigée ; un trés bon résultat esthétique.

Une laparotomie est indiquée dans les PHF, PHMeehaphrodisme vrai pour
ablation des gonades normales et des structurekicioices qui sont contraires
au genre assigné ainsi que des gonades dysgérgsguie sont non

fonctionnelles et susceptibles des dégénérescemalames.
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METHODOLOGIE

1- CADRE ET LIEU D’ETUDE :
Notre étude a éte effectuée au Service d’'urologi€ldU de Point G.

Ce service constitue un service de 3éme reféeremddadi dans le domaine de
I'Urologie.

Il comporte 39 lits repartis comme sulit :

- cing salles d’hospitalisation individuelle de égdrie 1

- quatre salles d’hospitalisation individuelle @égorie 2

- dix salles d’hospitalisation commune dites cati&g8d

-le bureau du chef du service

- trois bureaux pour les Assistants

- le bureau du Major (Infirmier-chef)

- une salle pour les infirmiers

- une salle de consultation et une salle de se@tta

- une salle des étudiants

- une salle de soins

- des toilettes

Le personnel comprend :

- un Professeur titulaire qui est le chef de sexic

- un Assistant et deux médecins urologues.

-les médecins stagiaires en spécialisation chieuggnérale
-des internes

- des infirmiers dont un Major qui est le respomsales infirmiers
-des étudiants stagiaires

- des garcons de salles

-les éleves infirmiers stagiaires et aides soighatagiaires
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Les activitts menées dans le service sont: catisums externes,
hospitalisations, interventions chirurgicales.

2-TYPE ET PERIODE :

Notre étude est prospective allant de Janvier 2086vembre 2006 (soit 23
mois)

3-POPULATION D’ETUDE :

Il s’agit des patients (quels que soient I'age eetséxe) hospitalisés dans le
Service d’'urologie du CHU de point G.

3-1-CRITERES D’INCLUSION :

Tout patient présentant une ou plusieurs anomales organes génitaux
externes ou internes, et/ou des caractéres sesesgadaires discordants avec le
sexe déclare.

3-2-CRITERES DE NON INCLUSION :

Tout patient ne présentant pas de signes clinighaxcateurs d'un état
intersexue.

4-SELECTION DES CAS:
-EXAMEN CLINIQUE:
Pour notre étude prospective :

L’interrogatoire a permis de recuelllir les donnégsdémiologiques (nom,
prénom, age, résidence, profession, sexe) ; lef m@tconsultation, de préciser
les signes fonctionnels (aménorrhée, douleurs ¢mahds ou abdominales,
dysurie, bralure mictionnelle) ; les signes géngréasthénie, anorexie) et les
facteurs de risque (pathologie pendant la grossisda mére et médicaments
utilisés, mariage consanguin des parents, notimiligde d’ambiguité sexuelle).
L’examen physique a recherché une dysmorphie, waformation congénitale

des OGE, une anomalie des caractéeres sexuels saesnd
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-EXAMENS COMPLEMENTAIRES :

Spécifiques :

- L’échographie abdomino-pelvienne a la rechercheamalies des OGI, des
testicules haut situés et d’anomalies de I'apparailaire associées.

- Le caryotype (aucun patient n'a pu pratiquer eeamen car le plateau
technique était insuffisant, alors qu’il existe ALl des compétences en la
matiere) : a la recherche d’anomalies chromosorsique

- Les dosages hormonaux plasmatiques (LH, FBHHCG, testostérone,
prolactine, oestradiol.....).

- Les autres dosages hormonaux plasmatiques niotne faits en raison de
I'insuffisance du plateau technique (17-OH progesté, 17-OH prégnénolone,
prégnénolone, ACTH, Dihydroépiandrosterone).

- La Coelioscopie non faite dans notre étude.

- Histologie gonadique a la recherche d’anomalis®logiques.

Non spécifiques :

- Dosage sanguin de la TT4, TH Sus, sodium, pot&ass

- Radiographie du poignet pour déterminer 'ageoss

- Radiographie du bassin

- Bilan sanguin préopératoire (NFS, glycémie, dcnéaémie, TP, TCK,
groupage rhésus)

- ECBU

5-TECHNIQUE DE COLLECTE DES DONNEES:

Sur un support écrit (fiche d’enquéte standardjsée)s avons procédé a une

exploitation des données cliniques et para clirgqles dossiers.
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RESULTATS

1-Frequence

De Janvier 2005 a Novembre 2006 (soit 23 mois),52patients ont été
hospitalisés dans le Service d'urologie du CHU dmpG. Parmi ces malades,
cing (5) patients présentaient une discordanceeel@s organes génitaux
externes (OGE), les organes génitaux internes (@Glles caracteres sexuels
secondaires ; soit une fréequence hospitaliere 2@9%2.

L’échantillon comportait 5 patients de sexe masceti 0 de sexe féminin, soit
tous déclarés de sexe masculin a la naissance.

L’age moyen dans notre série est de 19.5 plus omanbl.8 ans avec des

extrémes de 6 ans et 31 ans.
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2-Etude des cas

Cas I

Monsieur M. F.. agé de 28 ans, ethnie Bambaraypgr® Rh+ déclaré garcon a
la naissance.

Motif de consultation :

Ambiguité sexuelle et douleurs pelviennes

Histoire de la maladie:

Le début de l'affection remonte a la naissancg.dl5 ans le sujet se plaint de
douleurs pelviennes a type de pesanteur d’intensibélérée sans facteurs
aggravants ni calmants, accompagnées souvent déeud®umammaires
bilatérales. Ces douleurs limitant les activitéssdjet depuis quelques années,
il consulte au Centre de Référence de Bougouni awécu comme traitement :
Diclofenac 50mg (1comprimé matin, midi et soir) puiest referé en urologie
pour une prise en charge spécialisée.

Antécédents:

Familiaux : pas de cas d’ambiguité sexuelle dariarfalle ni de malformation
congénitale particuliére
Personnels : il n’a jamais présenté d’hématurie.

Examen clinique:

L’état général est bon, mais le sujet présenteanmaguité sexuelle.

Le morphotype est masculin cependant la pilositBigmne est triangulaire ;
barbe et moustache sont absentes ; la voix estulresc

Sur le plan sexuel, on notait la présence des gml&res, d'un micropenis et
une cryptorchidie droite.

Le TR ne retrouve pas de structures féminines rieteret ne permet pas de

percevoir la prostate.
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Examens complémentaires

- L’échographie abdomino-pelvienne montre de grosires bilatéraux
kystiques avec un utérus hypoplasique.

- UIV : haut appareil urinaire d’aspect normal.

- Les dosages hormonaux n’ont pas été honorés.

- Le caryotype n’a pu étre réalisé par manque deal technique.

Au total : il s’agit d’'un patient agé de 28 ans chez qui lrera clinique
retrouve un phénotype masculin, une absence dee b&rlole moustache, un
micropénis et une cryptorchidie droite, une prestain percue au TR. Tandis
gue I'échographie abdomino-pelvienne met en éwdedeux gros ovaires
bilatéraux kystiques avec un utérus hypoplasique.

Diagnostic retenu: pseudohermaphrodisme féminin.

Compte rendu opératoire:

Sous anesthésie générale : IMSO.

On découvre un utérus avec un petit bout de col.
- annexe droite sans particularité

- annexe gauche : absence de I'ovaire gauche.
On pratique une hystérectomie totale :

*ligature, section du ligament lombo ovarien droit
*ligature, section des ligaments ronds

*ouverture des ligaments larges

*ouverture du péritoine vesico-uterin puis refoudgrnde la vessie
*ligature, section des pédicules utérins.

Ablation de l'utérus.

*Mastectomie bilatérale :

Fermeture PPP, fil en intradermique.

Le patient est perdu de vue.
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Cas 2

Monsieur M.. C.. : déclaré garcon a sa naissariest gisqu’a I'age de 31ans,
accommodé de sa malformation et est venu consldte26-03-2006 pour
ambiguité sexuelle et hernie inguino-scrotale dragisociée a une hydrocele.
Depuis novembre 1998, en effet une boule fermeeaespar intermittence dans
le scrotum droit, sensation de malaise et suewguja ce que la petite masse
remonte.

L’examen pratigué a cette occasion nous a permidade le diagnostic
d’hermaphrodisme vrai. En voici les données :

-Sur le plan sexuel, il existe depuis 5 ans seubtrmre gynécomastie parfois
douloureuse, des manifestations hémorragiques lpieiant menstruelles sans
hématurie intermittente, dont la périodicité edfiaie a préciser chez un sujet
frustré, mais sans calcifications bilharziennes icadss visibles a la
radiographie.

-L’habitus somatique est masculin quoi que la pEaufine et le tissu graisseux
reparti de facon féminine.

-L’implantation des cheveux est masculine et ilsprée la barbe, la moustache,
la pilosité pubienne répondant a ce type.

-La voix qui était grave, est devenue depuis 1988 pigué, coincidant avec la
descente testiculaire.

-Le comportement psychique est celui d’'un male, érestions sont possibles
s’accompagnant méme d’éjaculation en petite guantit

Les organes génitaux externes : présence de pseatlps droit ne contenant
pas de testicule, de grandes levres avec un negyagiis hypospade (mesurant
0,5cm), pilosité normale.

Ailleurs le sujet se dit divorcé il y a 4 ans eanité de nouveau ; il est
hypospade. Le TR ne retrouve pas de structuresiées internes et ne permet

pas de percevoir la prostate.
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Examens complémentaires

-Echographie abdomino-pelvienne montre une hengeino-scrotale droite
contenant deux boules : utérus, les ovaires.

-Les dosages hormonaux n’ont pas été faits

-Le caryotype n’a pas été réalisé par manque deaalaechnique.

-L’UIV est normale.

Au total : il s’agit d’'un patient &gé de 31 ans chez qui lreera clinique
retrouve une hernie inguino-scrotale droite, uneégpmastie douloureuse, des
manifestations hémorragiques probablement menks ¢ présence de barbe
et de moustache, une voix grave d’abord, aigueinsin comportement
psychique male. Tandis que I'’échographie abdormgleienne objective une
hernie inguino-scrotale contenant deux boulesi¢tdses ou ovaires ?Uutérus

Diagnostic retenu: hermaphrodisme vrai.

Compte rendu opératoire: (Ie27 mars 2006)

Sous anesthésie générale :

T1 : mammectomie bilatérale

T2 : incision inguino-scrotale droite.

A l'ouverture du sac, on découvre une formationlldfa utérine dont le col
mesure 2 cm environ avec deux boules ressembldes desticules. On décide
de compléter l'incision médiane sous ombilicalenpettant de réaliser ainsi une
hystérectomie totale avec orchidectomie bilatér@la coté ressemblant a
I'ovaire et 'autre coté au testicule) a confirnpar I'histologie. FPP aprés mise
en place d'un drain et vérification satisfaisanee l'thiémostase. La piece est

envoyeée a I'histologie.
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Photol: Patient 2 sur la table opératoire

(image service dlogie C.H.U du Point-G)
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Trompe T_,
P G

Corps de

'utérus

Photo l2ystérectomie et annexectomie

(image service d’'urologie du C.H.U. du Point-G)
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Phota BIéo vagin

(image service d'urologie du C.H.U. du Point-G)

Résultat de I'histoloqgie:
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*Les fragments examinés sont faits d’un tissu @ragvec des ovocytes ; un
tissu testiculaire avec des tubes séminiféres emgiogenese, on note la
présence de cellules de leydig.

*fragments de tissu mammaire faits de quelques avet présence de canaux
galactophores.

Absence d’atypies cytonucléaires.

Diagnostic retenu : hermaphrodisme vrai.

Treize (13) mois apres, sous rachi-anesthésiearege a une libération de la
verge du pseudoscrotum puis plastie pénienne

La taille du pénis d’environ 1,5cm, patient trésssait.
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G

Phota 4ibération de la verge des bourrelets

Sourc&ervice d'urologie du CHU du point G
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Cas 3:

Monsieur S.. K.. 4gé de 16ans, ethnie Miniankauge B Rh+, déclaré garcon
a la naissance.

Motif de consultation :

Adressé par le centre de référence de Koutiala gouieur pelvienne et
dysurie.
Histoire de la maladie:

Le début de I'affection remonte depuis la naissamarqué par une ambiguité
sexuelle ignorée par les parents. C'est a 'ageqaire que I'évolution est
marquée par des épisodes de douleurs pelviennesipagnées de brilures
mictionnelles, de dysurie et une diminution deaile du pénis ; motivant une
consultation en urologie pour une meilleure priselarge.

Antécédents

*Familiaux : sans particularité
*Personnels : bilharziose urinaire

Examen clinique:

L’état général est bon ; la tension artérielledestl20/80mmhg ; le pouls est de
75battements/minute. Le sujet présente une ambigakuelle.

Le morphotype est féminin et de pilosité corresamich ce type. La voix est

féminine, les barbes et moustaches sont abseaseseihs sont bien développés.
Sur le plan sexuel on note la présence d’un dhitbypertrophié, un micro-pénis
hypospade et des grandes lévres, présence de bmursEant un testicule,

pilosité normale. Le TR ne retrouve pas de strastdéminines internes et ne
permet pas de percevoir la prostate.

Examens complémentaires

- Echographie abdomino-pelvienne montre un uténstfonnel, un ovaire droit

et des trompes. Absence de I'ovaire gauche.
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- Les dosages hormonaux n’ont pas été honores.

- Le caryotype n’a pu étre réalisé par manque deal technique.

Au total : il s’agit d’'un sujet &gé de 16 ans chez quidimen clinique retrouve
une gynécomastie bilatérale, un morphotype fémunie, absence de barbe et de
moustache, un pénis clitoriforme, des grandes $atanedis que I'échographie
abdomino-pelvienne met en évidence un utérus fomaél, un ovaire droit et

des trompes.

Diagnostic retenu: pseudohermaphrodisme féminin.

Compte rendu opératoire:

Sous rachianesthésie, on a procédé a une désnsautpénis de la bourse et
mise en place d’'une sonde urétrale.

Le patient est perdu de vue.
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Cas 4:

Motif de consultation: Il s’est agi d’'un enfant de 6 ans, ethnie peuleuge A

Rh+, premier enfant de sa fratrie, baptisé gar@rsps parents. Il a été adressé
par le centre de santé de référence de Yanfoliia @mbiguité sexuelle.

Histoire de la maladie:

Le début de I'affection remonte depuis la naissalure I'évolution fut émaillée
de douleur hypogastrique a type de pesanteur, ggamgmée d’une faiblesse du
jet urinaire.

Ailleurs il N’y a pas d’autres symptomatologiesnaires.

Antécédents

- Familiaux : mere hypertendue, sous METHYLDOPA 20 1comprimé
matin, midi et soir) et FUROSEMIDE 20mg (1comprijoér)

- Sceur née sans clitoris et décédée a I'age de 5 an

- Personnels : sans particularité

Examen clinique

L’état général est bon ; la tension artérielledes110/80mmhg. Le sujet
présente une ambiguité sexuelle. Le morphotypmastulin, ailleurs on note
I'absence des caracteres sexuels secondaires.

Sur le plan sexuel : présence des grandes leveesusvnéo-vagin, un pénis
avec meéat urétral bas situé, absence de boursepdbdité. Le reste de
I'examen est sans particularité y compris le TRsugt pese 14kg pour une
taille de 90cm.

Examens complémentaires

- Echographie abdomino-pelvienne :
L’échographie abdominale est strictement normdleyast mis en évidence
aucune lésion hépato-bilio-pancréatique, splénicgregle et péritonéale.

Absence d’'image pathologique décelable sur 'enseohd 'abdomen.
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L’échographie pelvienne montre une image liquideemetro-vésicale. Les
hypothéses diagnostiques étaient: un diverticidel'dretre, une valve de
I'uretre postérieure.

Absence d’'image de gonade écho décelable.

- Dosages hormonaux :

FSH<0,86mui/ml N (1,7-12 ,0)

LH<0,10mui/ml N (1,7-7,0)

HCG<2,00mui/ml N (<3)

Prolactine=3,56ng/ml N (1,5-19)

- Radiographie du bassin est normale

- ECBU : culture stérile

- Le caryotype n’a pu étre réalisé par manque deal technique.

Au total : il s’agit d’'un sujet agé de 6 ans chez qui lieea clinique retrouve
un morphotype masculin, présence des grandes lewess un néo-vagin, un
pénis hypospade, absence de caracteres sexueladaiges. Tandis que
I’échographie pelvienne montre une image liquideretro-vésicale :

un diverticule ? une valve de l'uretre postérieual¥sence d'image de gonade
écho décelable. Les dosages hormonaux sont normaux.

Diagnostic retenu: agénésie gonadique

Compte rendu opératoire:

Sous anesthésie générale :

- décollement du gland et du pénis

- mise en place d’une sonde de folley Ch8

- libération des deux corps caverneux, on procagleegplastie pénienne et une
urétrostomie périnéale.

Evolution : bonne (au bout de 3mois).
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CasS5:
Monsieur O.. K.. 4gé de 18 ans, ethnie MalinkK&} énfant de la fratrie et le

seul garcon, déclaré garcon a la naissance.

Motif de consultation :

Hypogonadisme avec hypospadias scrotal + dévetoppt des caracteres
sexuels secondaires féminins

Histoire de la maladie :

Le début de l'affection remonte depuis la naissan@@qué par une anomalie
de l'appareil urinaire, le méat urétral se situamtniveau de la bourse, absence
de testicule gauche dans la bourse avec une vergeetite taille .Ailleurs il
signale des douleurs pelviennes irradiant ver©IB& sans facteurs aggravants
ni calmants, accompagnées d'une hématurie évolpantdant 4 jours et
disparait avec les douleurs. Elles surviennent fome par mois. Devant la
persistance de la symptomatologie le patient dédaleonsulter en Urologie
pour une prise en charge spécialisée.

Antécédents :

Familiaux : pas de cas d’ambiguité sexuelle dariarfalle ni de malformation
congénitale particuliére.

Personnels : bilharziose a I'enfance, opéré 2 fpoigr hernie inguino-scrotale
gauche, présence de cicatrice de suture au niveekufdnte du périnée.

Examen clinique :

L'état général est bon, mais le sujet présente ambiguité sexuelle. Le

morphotype est féminin et de pilosité correspondante type, barbes et
moustaches sont absentes ; la voix est féminiles eeins bien développés.

Sur le plan sexuel, on note I'absence du testigaleche dans la bourse et au
niveau du canal inguinal adjacent, présence dictéstdroit dans la bourse

avec un micropénis hypospade. Les grandes et {gsgevres sont suturées.

Le TR ne retrouve pas de structures féminines rieteret ne permet pas de

percevoir la prostate.
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Examens complémentaires :

-I'échographie abdominale est strictement normale, il n'est miségience
aucune lésion hépato-bilio-pancréatique, splénicgregle et péritonéale.
Absence d’'image pathologique décelable sur 'enseohd 'abdomen.
L’échographie pelvienne ne montre pas d’anomaliéring, péritonéale ou
vésicale.

Dystrophie macro folliculaire ovarienne droite.

Le testicule droit est en place.

Le testicule gauche et I'ovaire gauche ne sonvamlisés.

-Dosages hormonaux :

Testostéronemie = 0,4ng/mN (3,00 a 10,60).

Prolactinemie=25,4ng /mIN (inférieur & 20ng/ml).

-Caryotype sanguin :

Formule chromosomique : 46, XX

Conclusion : caryotype de sexe chromosomique fémini

NB: ce résultat n'exclut pas les syndromes midétdinels ou les
microremaniements.

Au total : il s’agit d’'un sujet 4gé de 18 ans chez qui I'exarolnique retrouve
un morphotype féminin, présence de testicule desiec un micropénis
hypospade, de caracteres sexuels secondairesfiémini

Tandis que I'échographie pelvienne montre un uténde, une dystrophie
macro folliculaire ovarienne droite et le testicdleit en place, mais le testicule
gauche et I'ovaire gauche ne sont pas visualisesdtyotype sanguin montre
une formule chromosomique 46, XX.

Diagnostic retenu: pseudohermaphrodisme féminin.

Le malade exprime le souhait d’étre un garcon, ablgoutenu par la grande
sceur du malade.

Apres la consultation pré anesthésique, le péusedfintervention.
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Photo 5:
Source: service d'urologie du CHU du point G
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hypospadias §

Orifice
vulvaire

photo 6:Vue des organes génitaux externes

Source: service d'urologie du point G
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Aspects sociodémoqgraphiques

1). L'age moyen de nos patients était de 19,56 plumoins 11,8 ans avec des
écarts de 6 a 31 ans.

2). Parmi les cinqg (5) malades, deux (2) étaientaldtivateurs.

3). Quatre (4) de nos patients sont de la régioSikasso, le cinquieme est de
celle de Ségou.

Aspects clinigues et échographigues

1). Parmi les cing (5) malades, trois (3) étaiegriw pour des anomalies des
organes génitaux externes.

2). Parmi les cing (5) patients, I'hypertensioréaedlle a été décelée chez une
mere. Les quatre (4) autres avaient des antécédentmus.

3). Trois (3) patients sur cing (5) présentaiene amomalie au niveau du
scrotum.

4). Dans notre étude, nous avons trouvé troisg8)khypertrophie clitoridienne
et un cas de pénis clitoriforme.

5). Deux (2) patients de notre série présentaiernitauble de la pilosité.

6). Tous nos malades étaient déclarés de sexe lina&da naissance, cependant
trois (3) sur cing (5) présentaient des anomaless afganes génitaux externes
(OGE).

7). Seul un (1) patient de notre série présengattesticules inguinaux.

8). Parmi les cing (5) malades, deux (2) présemtaie utérus normal.

9). Seul un (1) patient de notre étude possédait@s normaux.

10). Parmi les cing (5) malades, un (1) possedda fvis des ovaires et un
utérus normaux.

11). Seul un (1) patient sur cing (5) a bénéfidian caryotype, le sexe
chromosomique n’était compatible au sexe définitigat attribué.

Aspects étiologigues
Le pseudohermaphrodisme féminin a été retenu Bdifois sur cing (5) (avec

Aspects thérapeutigue et évolutif :

1). Trois (3) patients sur cing (5) ont bénéfickeng anesthésie géneérale.

2). Parmi les cing (5) malades, quatre (4) ont fiéi@éd’'une prise en charge

chirurgicale.

3). Deux (2) patients sur cing (5) ont bénéficiar# hysterectomie et d’'une

mastectomie totales.

4). Parmi les cing (5) malades, deux (2) ont bé&reti’'une plastie pénienne.

5). Il a été demandé chez un (1) patient sur dgun avis spécialisé autre que
celui de l'urologue.

Theése présentée et soutenue par M .Mamadou Diallo 54



Ambiguité sexuelle

3- Les problemes rencontres au cours de notre étude

a. les problemes diagnostics
- diagnostic clinique :

La grande majorité des accouchements étant desi@oements normaux, le
bébé n’est vu que par la seule sage-femme et nole paédecin. De ce fait, la
recherche d’anomalies sexuelles chez le nouvegagéerait a étre faite par la
sage-femme. L'’examen des OGE chez le nouveau-né&almiporter plusieurs
temps et demande a étre effectué avec le plus gmand

- Examens para cliniques

L’'impossibilité de réaliser le caryotype chez nadignts s’expliquait par le
manque de plateau technique, donc leur sexe défsaixe génétique) n'a pas
été établi. Des bilans hormonaux n’ont pas étés&sahon plus par manque de
moyens financiers.

Les données des examens biologiques a savoir gelaka 22-hydroxylase, de
17 —OH progestérone plasmatique, de 17-20-desmalasé pu étre obtenues
par manque de plateau technique.

La coelioscopie a un intérét diagnostique et perdeetfaire la biopsie des

gonades. Malheureusement, elle n’a pas pu éteedaédz nos patients.
b-les problemes thérapeutiques

La possibilité d’envisager un changement légalale s£hez un sujet parvenu a
'age de la puberté peut entrainer des psychalegigraves.

On se contente de faire en sorte qu'il y ait uneroodité, un certain confort
anatomique et bien que la plastie chirurgicaledaits ce domaine d’énormes
possibilités d’adaptation, elle n'arrive pas aaeéfr la marque psychologique
des ambiguités sexuelles.

Apres la puberté ,il est difficile de procéder a e¢lrangement de sexe avec
rectification de I'état civil.

On traitera également les malformations associées
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c- les problemes psychologiques

L’analyse psychologique de nos patients montraivent une nuance féminine

de la personnalité, se manifestant par une passivitmanque d’énergie dans le
caractere, avec une certaine timidité (Obs. 2.et 3)

Cependant au cours de notre étude, de gravesog#tions sont quelquefois

apparues. Au cours de notre étude nous avons gcenabandon de I'enfant

par sa mere, parce gu'’il est hermaphrodite. Soa pst décédé un mois aprés
I'intervention. Qu’allait penser la Société ? (Obk.

Un cas de divorce d’'un de nos malades a été sigoalédes raisons de rapports
sexuels non satisfaisants : par défaut de la tdilgénis. Le sujet n'a jamais

avoué de quoi il souffre. Il est fiancé de nouv@ahs. 2)

Dans un des cas un pere, sans justification au@mexjgé gu’'une apparence
masculine soit sauvegardée pour son enfant 'exdiaht est né masculin et il

restera masculin (Obs. 1).
d- les aspects socioculturels :

Les sujets ambigus ne peuvent pas étre des lesagjigux. Il est prohibé de
célébrer le mariage entre ces sujets. Les étiddogimt divines et sont de la
volonté de Dieu.

Sous l'angle juridique: les ambiguités sexuelles sont inconnus dansdi d
civil moderne malien. Leur statut juridique n’esispdéfini dans nos lois, et il n’
y a pas d’autres textes pour régir les ambigsigselles.

Au Mali dans nos textes le mariage est célébréecetds personnes de sexe
masculin et de sexe féminin.

L’union entre des personnes d’états intersexuatkadss et reconnus n’est, chez

nous, dans les temps actuels ni pratiquée ni ne&wvisageable.
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COMMENTAIRES ET DISCUSSIONS :

Nous avons réalisé une étude prospective s’étemggjainvier 2005 a novembre

2006, soit une période d'étude de 23 mois. Ellsts&roulée dans le service
d'urologie du CHU de point G. Nous n’avons pu réerunos cas que parmi les
patients hospitalisés. Il s’agissait donc d’'un étilannage de type accidentel.
Cing (5) patients sur 2135 hospitalisés préseritaiae discordance entre les
OGE, les OGI ou les caractéres sexuels secondiEse®GI ayant été confirmés
par une échographie abdomino-pelvienne et/ou wsielbgie, et a 'échographie
ont été parfois associés des bilans hormonauxréeafence hospitaliere ici a
donc été de 2.30%.. Sridhar R Gumpeny trouve 2.5P3.%% dans un centre
d’endocrinologie en Inde [7] et la prévalence an dge la population aux USA a
été estimée a 1 pour 2000 naissances selon I'lSN&réex Society of North
America) [8]

En réalité cette prévalence varie aussi selon e sg'on donne aux états
intersexuels [1].

L’analyse des données sociodémographiquesontrait que quatre (4) patients
sur cing (5) venaient de l'intérieur de la régian Sikasso. lls étaient tous des
ruraux. Dans notre série, tous nos patients étdieriarés de sexe masculin a la
naissance. L’age moyen était de 19.50+/- 11.&apendant I'adolescence.
Cela signifie que I'age moyen auquel le diagnodtintersexuel était posé se
situait vers l'adolescence, alors que le diagnosiiit étre posé pendant
I'enfance selon Joel Hutcheson et Howard M Sniidiey .

1 patient sur 5 était sans profession et de mgrertgndue.

Sur le plan clinique : parmi les motifs de consultations, les anomalies@Q&E
constituaient 'unique motif observé chez 3 pasesir 5, alors que chez un
patient, la hernie inguino-scrotale droite et uneldur sous ombilicale étaient
les motifs de consultation. Par contre dans larature [2] le retard staturo-

pondéral était le motif le plus fréquent chez lggts jeunes.
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Ce résultat s’explique par le fait que dans I'entg I'aspect clinique des OGE
peut inquiéter les parents et les pousser a cemnsuitmédecin. Les patients les
plus agés venaient consulter pour des problemedésieloppement staturo-
pondéral ou de douleurs sous ombilicales (puberté).

Joel HutchesonT et M Snyder Ill ont relaté la mémgation dans la littérature.
2 patients sur 5 présentaient des troubles dedsitgi. Ces résultats s’expliquent
par le fait que les gonades et les surrénalesisgiiguées dans la production
d’androgénes (les stimulateurs du développementadpilosité axillaire et
pubienne). L'anomalie de la production d’androgéeesrainerait donc des
répercutions directes sur la pilosité, comme kmalé Jacques Hanoune [3].

3 patients sur 5 présentaient un trouble du dépelmgnt mammaire. Ces
troubles s’expliqueraient par la perturbation desé&rétion de testostérone et
d’'cestrogene qui, elle-méme serait due a des armssnaonadiques que
présentaient nos patients. Car comme l'a souligiegiuks Hanoune [3] ces
hormones interviennent dans l'arrét de la croissanammaire chez les
hommes (pour le testostérone) ou dans le dévetogpemammaire chez les
femmes (pour l'cestrogéne). Ces mémes situationsrrgpent expliquer
I'absence des barbes et des moustaches chez deos gatients.

Un patient de notre série avait des menstruatio@gogiques, celles-ci
s’expliguent par la présence d’ovaires fonctionnels

Sur le plan biologique : 1 patient sur 5 a pu réaliser des dosages hormonaux
(FSH, LH,B-HCG, prolactine) qui sont revenus normaux ; c&ats’expliquer
par I'age du patient (6ans).

La testostéronemie réalisée chez I'un de nos atainale. La prolactinémie
était élevée chez le méme patient, cela pouvaipBter par une insuffisance
de sécrétion des ovaires ou des testicules (hy@aligme).

Un (1) patient sur cing (5) a réalisé le caryot{#@, XX).

Theése présentée et soutenue par M .Mamadou Diallo 58



Ambiguité sexuelle

Au regard des résultats de I'imagerie itous nos patients avaient réalisé une
échographie abdomino-pelvienne, 3 au moins avaignttesticule dans la
bourse, tandis que 4 avaient un utérus dont urtitoneel.

Dans notre série d’étude un seul patient possédhit fois des ovaires et un
utérus normaux, les autres étant caractériséspsoitune absence totale de
gonades, soit par des reliquats de gonades.

Ces résultats seraient dus au fait que chez lesnegima présence de gonades
males fonctionnelles est indispensable a I'expoessie ce phénotype, tandis
gue la seule absence de la fonctionnalité des gsnadles suffit pour exprimer
le phénotype féminin, selon Hutcheson J et Snyldlét\ [2], Mahoudeau [4] ,
Lajic Sand[6] .

A chaque fois que nous avons retrouvé des ovageraux ou des reliquats, ils
étaient en position normale. Joel Hutcheson siglaaleéme situation dans son
travail [2].

Sur le plan étiologique : nous avons eu des difficultés pour établir un
diagnostic tres précis soit a cause des contrafimascieres dans la réalisation
des investigations nécessaires, soit a cause daieap technique insuffisant
(surtout 'impossibilité de réaliser le caryotype).

Le pseudohermaphrodisme féminin PHF était retefais3sur 5 et semble étre
le plus fréquent (avec un cas confirmé par le dgpe), alors que Hutcheson J
[2] signale dans son article que les PHF sont les fréquents avec une
fréequence de 60% de tous les cas d’intersexe. Yrd't@rmaphrodisme vrai a
été retenu chez un patient présentant une hergignio-scrotale droite aprés
histologie de la piece opératoire. Les difficulass citées ne nous ont pas
permis de faire toute les investigations nécessaifim d’établir un diagnostic

plus précis (cas de PHF).
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Sur le plan thérapeutique : la prise en charge devrait commencer par
I'attribution définitive du sexe d’élevage bien quas patients fissent tous venus
avec un sexe déclaré a la naissance. Dans notle iébws avons voulu respecter
le sexe déclaré a la naissance bien que certawmestigations prouvent le
contraire. Cette attribution devrait tenir compte tgpe des OGE et de leur
aspect, de la possibilité de mener ultérieuremast activité génitale normale,
de la présence et du type de gonades, des taukode®mnes sexuelles et de
I'age du patient.

Mais cette attribution définitive de sexe et lasprien charge thérapeutique
devraient se faire au sein d'une équipe pluridlse@ore (endocrinologues,
pédiatres, chirurgiens, psychologues, cytogénéscibiologistes moléculaires,
biochimistes hormonaux, obstétriciens et androegneés), comme l'ont relaté
Hutcheson J et Howard M Snyder 11l [2] et Sird5F.

Sous anesthésie générale, 2 patients sur 5 onfidérdune hystérectomie et
ovariectomie totale, et 2 cas de mastectomie bakaé

La plastie pénienne a été faite chez 2 patientprisientaient une dysurie.

De nombreux facteurs exogenes rendaient diffickdtec prise en charge
collégiale : la dispersion des spécialistes etsgegices spécialisés dans la ville
de Bamako, I'absence de culture de feed-back tegnmédecins et I'inexistence
de certaines spécialités. Le médecin se faisdibited’expliquer et de rassurer
les patients et les parents.

Notre étude aurait gagné en pertinence si les n¥ofypanciers de nos patients
et le plateau technigue nous avaient permis de faiccaryotype surtout, ainsi

gue les dosages hormonaux nécessaires chez topatiess.
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Sur le plan socioculturel et éthique :dans notre société des pathologies telles
gue les ambiguités sexuelles sont difficiles a éeoca cause de la pudeur.
Certaines sociétés pensaient que ces situatiorisdses a des mauvais sorts
(gestante ayant dormi couchée sur le dos, ventpesexa la clarté lunaire,
rapport sexuel pendant certaines périodes de l@anng

Le plus souvent le probléme se pose au cours dairterites (circoncision,
excision....) sinon généralement avant ce stade ke asbué a I'enfant était le
plus souvent masculin a cause de notre concegitals.

Cela peut expliquer la déclaration comme sexe utiasde tous nos patients a
la naissance. Aprés des investigations nous avoasé que certains de nos
patients étaient de sexe féminin (PHF) plutét gasaulin.

La décision thérapeutique dépend de Il'anatomie tgéniexterne et des
possibilités de reconstitution de lI'anatomie géeitaterne et ses capacités
fonctionnelles, de la cause exacte de 'ambigud@ns notre contexte ou le
plateau technique est insuffisant, notamment l'isgialité d’avoir le caryotype
qui est I'examen spécifique pour déterminer le séxe prise en charge est
fonction de I'examen clinique et para clinique aisiple. On discute avec le
patient et sa famille pour leur faire comprendrebl&, les avantages et
inconveénients, les conséquences probables, tagaslutions possibles dans le
choix du sexe afin de donner au patient une mdogr® compatible avec la

SOcCiéteé.
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LES PROBLEMES RENCONTRES AU COURS INOTRE
ETUDE:

Le probleme diagnostique

a. Diagnostic clinique:

La grande majorité des accouchements étant desi@oements normaux, le
bébé n’est vu que par la seule sage-femme et nole paédecin. De ce fait, la
recherche d’anomalies sexuelles chez le nouvegagéerait a étre faite par la
sage-femme. L’examen des OGE chez le nouveau-né&almporter plusieurs
temps et demande a étre effectué avec le plus gand

L’examen du nouveau-né a la naissance fait parda-femme comprend : apres
les mensurations pour apprécier le poids, la tdile périmetres céphalique et
thoracique, I'examen porte sur :

- I'état général a la recherche de I'existencarrivements spontanés d’une
bonne amplitude chez I'enfant ; de présence daxeaseosa sur la peau ;

- les membres a la recherche des malformations érmades :doigts
surnumeéraires, syndactylie...

- le crane a la recherche d’'une bosse serosangliimecephalhematome , d’'une
micro ou macrocéphalie...

- la face pour rechercher un cedeme palpébral, yvertglorisme, une
macroglossie...

- le cou et le thorax a la recherche des malfaonattelles que le syndrome de
Turner.

- I'abdomen pour rechercher des malformations comglés telles que
I'nydronéphrose, le néphroblastome, les herniesilaales et inguinales, une
imperforation anale.

L’examen du périnée nécessite I'éclairage du jaue® cuisses bien écartées.
Au niveau des OGE, la sage-femme recherche et @ppléxistence des

anomalies congénitales :
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Chez le garcon : ',cedéme scrotal est fréquent demigrs jours. Les testicules
sont en position tres variable, mobiles tantot dassbourses, tantoét dans le
canal inguinal. L’hydrocele vaginale est assez kandabituellement
unilatérale. On recherchera systématiquement texee d'un phimosis, d'un
hypospadias ou d’un épispadias, du méat qui datvésible.

Chez la fille: rechercher les grandes levres encpeu développées, la
coalescence des petites levres, les vulves dogbiese voient chez les enfants
polymalformés et I'hypertrophie des petites levrAs. niveau du clitoris, la
sage-femme recherchera une hypertrophie clitomdien une bifidité
clitoridienne et une agénésie du clitoris .Elleherchera éventuellement une
extrophie vésicale.

Le médecin, trop souvent d’ailleurs, est consul€oh tardive pour ces
anomalies.

Les problémes diagnostigues ne se posent évidemman cas de
morphologie externe ambigle. C’est un des probleleeplus graves, car il
importe d’éviter a la famille I'angoisse de l'intierde sur la nature du sexe de
leur enfant, mais il faut se garder, d’autre pdine trop grande précipitation.
La décision reste difficile a prendre dans les &asexe chromatinien négatif,
PHM. Hormis le cas d’'une aplasie tres marquée dudamn génital, il est plus
satisfaisant de déclarer I'enfant comme un gartentest chromatinien risque
de laisser passer les hermaphrodismes vrais, reaisrareté est telle gu'ils
n’entrent pas en ligne de compte de cette décfmiécoce.

A la naissance ce sont des malformations des OGH fagut chercher
systématiquement. L’hypertrophie clitoridienne det symptéme constant

variable selon I'importance de la virilisation (PHF
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Nous rappelons ici la classification de PRADIgRI rend compte de I'état
anatomique de I'ambiguité sexuelle et du degré ascalinisation.

STADE | : hypertrophie clitoridienne ;

STADE Il : hypertrophie clitoridienne et fusion dgndes lévres ;

STADE lll : clitoris peniforme et sinus uro-génital

STADE 1V : le sinus s’ouvre par un orifice punctiiee a la base d’un clitoris
peniforme ;

STADE V : la masculinisation est compléte avec deglis labio-scrotaux
plissés, I'orifice urétral est a I'extrémité d’uenp-clitoris.

Le dépistage des états intersexuels doit étre pee@t tenir compte de tous les

facteurs dont nous avons parlé pour éviter lesussrde déclaration de sexe et
d’élevage qui ne manqueraient pas d’entrainer davegr troubles
psychologiques.
En cas de diagnostic douteux, la conduite prati@guenir, proposée par un
grand nombre d’auteurs, est de déclarer fille et paite, d’élever en fille tous
les sujets qui n'ont pas une verge compléte. Leugdie correctrice éventuelle
se fera plus tard, vers 2 ans et toujours avagel@e la puberté. L’exploration
abdominale complétera le diagnostic. En aucun leasexe d’état civil ne
devrait étre changé aprés I'age de 3 ans, dates dpggielle cette décision
risquerait de provoquer des troubles psychiquesitapts. Passé ce délai, la
décision thérapeutique sera basée, avant toutesypossibilités chirurgicales
d’adaptation sexuelle et non sur le sexe génétigusyr la nature des gonades
Dans tous les cas, deux impératifs catégoriquesdemt :
< ne jamais révéler le sexe réel en cas d’état iexerd, ni au sujet, ni a son
entourage.
< ce faisant, éviter a tout prix un drame psychologigt ménager au sujet
une vie sexuelle ultérieure aussi normale que plaessi
Bon nombre d’affections sont identifiées par I'examntlinique a condition qu'il
soit effectué avec le plus grand soin. Ailleurs ee@mens complémentaires sont

nécessaires pour préciser le diagnostic.
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b- Examens para cliniques

L’'impossibilité de réaliser le caryotype chez nadignts s’expliquait par le
manque de plateau technique, donc leur sexe défsdixe génétique) n'a pas
été établi. Des bilans hormonaux n’ont pas étésé&sahon plus par manque de
moyens financiers.

Les données des examens biologiques a savoir gelaka 22-hydroxylase, de
17 —OH progestérone plasmatique, de 17-20-desmalasé pu étre obtenues
par manque de plateau technique.

La génitographie se pratigue a tout age mais ereunhospitalier, elle a un
intérét diagnostique et opératoire (manque de qliatechnique)

La coelioscopie a un intérét diagnostique et perdeetfaire la biopsie des
gonades. Malheureusement, elle n’a pas pu éteedaéz nos patients.

L’'UIV : trouve également son indication dans les [foranations urétro-
vaginales ou les dysgénésies gonadiques.

La courbe de croissance et la détermination dee I5ant nécessaires dans tous
les cas ol on soupconne une endocrinopathie odysgEneésie.

La détermination du sexe chromatinien pouvant &tite des la naissance, on
peut éviter ainsi déja un certain nombre d'errepar, exemple de déclarer
comme garcon une fille présentant une hypertropiigenale congénitale ou un

autre cas de PHF.
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Les problemes thérapeutiques

Comme le dit justemeM@ECOURT [19]

» L’erreur la plus grave serait, quelle que soitidkgie, d’élever en garcon un
sujet qui, en raison de ses organes geénitaux @derméme aprés les
interventions correctrices, ne sera pas capabtepl@er en mate

Le traitement de ces états inter sexuels n’a pakié\wavec la méme allure que
leur identification et leur compréhension. L'effoii@® du traitement est ici
encore tres relative. L’attitude thérapeutiqueievdorcément en fonction de
I'age auquel le malade est venu consulter, detfangque le malade est vu tres
jeune ou tres tard

On se contente de faire en sorte qu’il y ait unemroodité, un certain confort
anatomique et bien que la plastie chirurgicaledaits ce domaine d’énormes
possibilités d’adaptation, elle n'arrive pas aaeéfr la marque psychologique
des états intersexuels. En effet dans les étdtxr isexuels on note:
I'impossibilité d’envisager un changement Iégalksd&e chez un sujet parvenu a
'age de la puberté ; et pour beaucoup d’auteorg #Money et Hampson, la
période critique se situe a I'age de 18 mois.

Devant une ambiguité sexuelle, il convient de prendu plus tard a I'age de 2
ans, une décision quant a l'orientation définitide sexe. Souvent devant
I'attitude indécise des médecins les parents estjd’ opter pour un choix, plus
conforme a leur désir qu’a l'intérét futur de I'ant. Il arrive que I'aspect des
OGE soit ou devienne en désaccord flagrant aveeXe choisi. L’'enfant s’étant
déja habitué a un genre de vie, a une certainetatien de sa psychologie
sexuelle, la prise de conscience ultérieure détegtpeut engendrer des conflits
psychologiques d’autant plus séveres que dansakesxirémes, l'intéressé aura

peu a espérer des ressources chirurgicales.
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Ce climat défavorable est aggravé par le comporéeme I'entourage (fréres,
sceurs, camarades d’école). On comprend que dansocedions, I'enfant
manque de confiance en sa famille et, ce quilastgrave encore, en lui-méme
et soit exposé de ce fait a diverses formes deosésr

L’age limite pour pouvoir changer l'orientation sede d’'un sujet, sans que
cela ait des répercussions sociales, est fixaris2

Apres la puberté : 1l est difficile de procédeur changement de sexe avec
rectification de I'état civil. Le plus souvent laérapeutique devra confirmer
I'individu dans son sexe légal. Par ailleurs dasss das exceptionnels, ou I'on
veut changer de sexe, il faudra faire une requétealgble sur I'état
psychologique du malade afin de lui éviter une iléfece psychique ultérieure
pouvant perturber toute la thérapeutique déja pnse Ici, le traitement sera
surtout d’accommoder au mieux les organes géniiaiexnes et externes avec
le sexe choisi afin de donner au sujet un certairiazt anatomique. On traitera
également les malformations associées :

- mastectomie en cas de gynécomastie a développ@wostrpubertaire

non régressive ;

- correction des hypospadias ;

- libération de la verge des bourrelets
Problemes psychologiques :

L’analyse psychologique de nos patients montraivent une nuance féminine

de la personnalité, se manifestant par une passivit manque d’énergie dans le
caractere, avec une certaine timidité (Obs. 2.et 3)

Cependant au cours de notre étude, de gravesog#tions sont quelquefois

apparues. Au cours de notre étude nous avons gecenabandon de I'enfant

par sa mere, parce gu'’il est hermaphrodite. Soa pstr décédé un mois apres

I'intervention. Qu’allait penser la Société ? (Obk
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Un cas de divorce d’'un de nos malades a été sigoaledes raisons de rapports
sexuels non satisfaisants : par défaut de la tdilgénis. Le sujet n'a jamais
avoué de quoi il souffre. Il est fiancé de nouv@ahs. 2)

Dans un des cas un pere, sans justification au@mexjgé gu'une apparence
masculine soit sauvegardée pour son enfant 'exdiaht est né masculin et il

restera masculin (Obs. 1).
Aspects socio-culturels:

Il serait erroné de croire que le mythe de la hiséité originelle a été le propre
des Grecs. En fait, on rencontre un tel mythe danglupart des anciennes
civilisations dont les civilisations africaines.d pratiques traditionnelles de la
circoncision et de I'excision, comme elles se faisa autrefois, dans toute
I'’Afrique, sont inséparables de la croyance a usexXualité primitive.

L’ablation du prépuce aurait pour fin d’éliminerezhle garcon ou 'homme, un
élément appartenant a la féminité afin de parachswa étre masculin. De
méme, l'ablation du clitoris aurait pour but de rdét quelgue chose de
masculin afin que la jeune fille ou femme soit déss consacrée dans sa
féminité parfaite.

Sans doute des justifications diverses ont été @mmde ces rites ; on a invoqué
ou on invoque encore I'hygiéne des parties sexaiellede meilleures conditions
pour I'acte sexuel. Mais ces rationalisations cstal@les ne sauraient épuiser le
sens profond de ces rites millénaires que I'Afrigyeratiqués depuis longtemps.
Pour la pensée africaine, la nature produirait tra Bumain inachevé dans
lequel les éléments masculin et féminin coexistentelle sorte que I’'homme
n'est pas encore suffisamment homme, ni la femrffsamnment femme avant
la circoncision. C’est la Société qui, a traverpiique rituelle, va promouvoir
cet enfant de la nature trilogique en un étre haméritable dont la masculinité
ou la féminité sera libérée de son contraire aaleedr de I'une ou de l'autre

ablation.
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On peut tenir la circoncision et I'excision pous Imarques ineffacables que la
Société ou, si I'on préfere, la Culture impose adtaure en ’humanisant.

Sous l'angle religieux les états inter-sexuels se classent en troigg®:

= La prédominance des OGE masculins par rapporfémnmiins est caractérisée
par I'abouchement du méat urétral au gland, paxistence d'une barbe
d’'implantation masculine. Ces sujets sont consglém@nme de sexe masculin.
lls peuvent étre des leaders religieux (imans ...).

= La prédominance des OGE féminins par rapport aascolins est caractérisée
par I'élimination des urines au niveau de la vulagyrésence des seins.

= L’égalité entre les deux OGE caractérisent legtsambigus. Il est prohibé de
célébrer le mariage entre ces sujets. lls ne péypanétre des leaders religieux.
Du point de vue héritage on procédera ainsi :

- les pseudo hermaphrodites masculins auront léiéraes biens hérités par un
sujet masculin sans ambiguité (4 pour un mascuaimal et 2 pour I'ambigu a
tendance masculine)

- les pseudo hermaphrodites féminins auront eusi susoitié des biens hérités
par un sujet féminin sans ambiguité (2 pour un m@&mnormal et 1 pour un
ambigu tendance féminine).

Les étiologies sont divines et de la volonté deuDi
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CONCLUSIONS ET RECOMMANDATIONS

1-Conclusions:

Les états intersexuels bien que relativement ranasient au Mali et partout
dans le monde. Leur prévalence hospitaliére daime gtude était

de 1 sur 427 soit 2,30 %eo.

Leur diagnostic au Mali, compte tenu de l'insuffisa du plateau technique,
repose sur linterrogatoire, I'examen physique,chiégraphie abdomino-
pelvienne, le dosage sanguin des hormones sexuetles/entuellement la
coelioscopie.

Le diagnostic doit étre précoce pour permettre aréssance normale, une
puberté et une fertilité satisfaisantes.

Par ordre de fréquence, les diagnostics que naussaetenus étaient :

Le pseudohermaphrodisme féminin: 3 fois sur 5 ¢as confirmé par le
caryotype).

L’hermaphrodisme vrai : 1 fois sur 5.

L’agénésie gonadique : 1 fois sur 5.

Au terme de cette étude, en fonction des donnéesjués, biologiques,
échographiques et étiologiques dont nous disposmns, pouvons conclure que
le diagnostic précis des ambiguités sexuelles d8tild du fait que de
nombreux patients présentaient des OGE normaux reaisance, et que le
plateau technique insuffisant ne permettait pashesstigations nécessaires. La
prise en charge ne se fait pas de facon colléd@aland il s’agit des PHF, cette
prise en charge par le traitement médical assa@étuellement a la chirurgie
plastique pourrait donner de bons résultats. Demsulitres cas de notre série, la
prise en charge tendait a assurer une activitétajémormale sans toutefois
aboutir a la fertilite.

Notre conduite thérapeutique cherchait a recomstilne anatomie conforme au
sexe choisi tout en sachant la difficulté de chawgesexe surtout apres 2 ans et

en se souvenant qu’il est toujours plus aisé de tae fille qu'un garcon.
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Dans notre expérience, nous nous sommes confoursexa légal.
Les états intersexuels sont inconnus dans le cikaitmoderne Malien et il n'y
a pas d’autres textes pour les régir. L’héritagesenté en fonction du sexe

choisi.
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2-Recommandations

Aux autorités politique et sanitaire :

> Un meilleur équipement des hépitaux de référentamment en
matériels d’exploration biologique et matérielsessaires pour la détermination
du caryotype.

» La formation des accoucheuses, sages femmes, medgmur qu’ils
puissent reconnaitre tot les états intersexuels.

» La formation des chirurgiens plastiques pour laemion des anomalies
des OGE.
Aux personnels socio-sanitaires :

> La réhabilitation d’'une échographie pelvienne eihdiosage des
hormones sexuelles dans le sang devant toute aleotesl OGE, un retard
pubertaire ou une puberté précoce.

» La pratique de la coelioscopie peut constitueraide au diagnostic.

> La prise en charge collégiale des cas d’ambigeitaedle.

> La sensibilisation des parents sur I'effet de cestanédicaments pendant
la grossesse.
Aux parents et aux patients :

> L’attribution de prénom neutre (convenable aussila un garcon qu’a
une fille. Exemple : Adama) lorsqu’il y'a des desitsur le sexe de I'enfant.

> Inciter a la consultation précoce afin de perméd#tarise en charge la
meilleure pour le patient.

» Eviter les mariages consanguins.
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FICHE D'NQUETE

l. IDENTITE DU MALADE

Q1. Numéro de la fiche :
Q 2. Nom :

Q 3. Prénom :

Q4. Age:

Q 5. Ethnie:

Q 6. Profession :

Q 7. Domicile :

[I.  ANTECEDENTS
A. ATCD personnels :

Q 8. Cryptorchidie:  oui non

Q 9. Intervention ou traumatisme inguino-scrotali:

Q 10. Infection uro-génitales : oui non
Q 11. Tabac : oui non

Q 12. Alcool : oui non

Q 13. Tuberculose : oui non

Q 14. Diabete : oui non

Q 15. HTA: oui non
Q 16. Autres a préciser :

B. ATCD familiaux

Q 17. Cas d’hermaphrodisme dans la famille : oui

Q 18. HTA: oui non
Q 19. Diabete : oui non
Q 20. Tuberculose : oui non

Q 21. Rang dans la fratrie :
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C. ATCD obstétricaux chez la mere :

Q 22. Notion d’avortement : oui non
Q 23. Notion d'infection : oui non
Q 24. Notion de prises médicamenteuses :  oui non

D. Motifs de consultation :

Q 25. Malformation congénitate oui non
Q 26. Douleurs pelviennes : oui non
Q 27. Douleurs lombaires : oui non

.  EXAMEN PHYSIQUE
Q 28. Talille :
Q 29. Poids :
Q 30. Pilosité :

Q 31. Glandes mammaires : oui non
Q 32. Morphotype : oui non

Q 33. Testicules : oui non

Q 34. Clitoris : oui non

Q 35. Grandes lévres : oui non

Q 36. Gynécomastie : oui non

Q 37. Pénis : oui non

Q 38. Vagin : oui non

Q 39. Vulve : oui non
Q 40. Fosses lombaires :

Q 41. Hypogastrique :

Q 42. Toucher rectal :

Q 43. Abdomen :

Q 44. Autres malformations :
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IV. BILANS PARACLINIQUES

A. Echographie abdomino-pelvienne :
Résultats :

B. Radiographie du bassin :
Résultat :

C. Autres imageries medicales :
Résultats :

D. Dosages hormonaux et résultats :
- FSH

- LH

- Prolactinémie

- B-HCG

E. Caryotype :
Résultats :
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V.

Traitement :

A. Chirurgie :

Q 45.
Q 46.
Q 47.
Q 48.
Q 49.
Q 50.

B.

Q 51.

C.
Q 52.

Hystérectomie : oui non
Ovariectomie : oui non
Mastectomie : oui non
Reconstitution du pénis : oui non
Reconstitution de la bourse : oui non
Reconstitution du vagin : oui non

Hormonothérapie :
oui non

Psychothérapie :
oui non

D. Autres a préciser :
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FICHE SIGNALETIQUE :

Nom : DIALLO

Prénom : MAMADOU

Titre : ETUDE DE L'’AMBIGUITE SEXUELLE DANS LE SERVI CE
D'UROLOGIE DU CHU DU POINT G A PROPOS DE 5
OBSERVATIONS.

Ville de soutenance : BAMAKO

Pays d’origine : MALI

Année : 2007-2008

Lieu de dépdt : Bibliothéque de la Faculté de Médawe, de Pharmacie et
d’Odonto-Stomatologie

Secteur d'intérét : Urologie

Résumeé:

Il s’agit d'une étude prospective de janvier 200Govembre 2006. Elle s’est
déroulée au service d'urologie de Point G. 4 p&iesur 2135 patients
hospitalisés en urologie, présentaient une discael&ntre les OGE, OG | ou
les caracteres sexuels secondaires, soit une pneeahospitaliere de 2.30.
L’age moyen était de 19.50 + ou — 11.8 ans et thédarés garcons a la
naissance.

Les signes cliniques observés étaient une doubais smbilicale, une dysurie,
une hypertrophie du clitoris, une hernie inguinoetale, une cryptorchidie, des
troubles des pilosités axillaire et pubienne.

Biologiquement 1 patient sur 5 avait réalisé lesages de la FSH, de la LH de
la B-HCG et de la prolactine : tous les résultats ataiermaux.

Un (1) patient sur cing (5) avait réalisé le caypat (46, XX).

Sur le plan échographique 4 de nos patients ausyaaient un utérus et un
ovaire, et 3 au moins avaient u testicule danslade.

Les difféerents diagnostics retenus étaient le PHfois), 'agénésie gonadique
(1 fois), 'lhermaphrodisme vrai (1 fois).

Il existait une discordance entre le résultat démng paracliniques et le sexe
déclaré a la naissance.

La prise en charge comprenait un traitement chicatgui était favorable car a
défaut d’assurer la fertilité, on aboutit parfoisige amélioration de I'activité
génitale.

Mots clés :inter sexe, états intersexuels, ambiguités seegjdlermaphrodisme,
prise en charge.

Theése présentée et soutenue par M .Mamadou Diallo 82



