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Disgerminoma y sindrome
de Swyer

Dysgerminoma and Swyer’s
syndrome

RESUMEN

El sindrome de Swyer es una disgenesia gonadal
pura, con cariotipo 46XY, fenotipo femenino
normal, y ausencia completa de tejido gonadal
funcionante, que estd representado por unas
cintillas gonadales rudimentarias, bilaterales, no
funcionantes, compuestas por tejido fibroso, en
presencia de genitales internos femeninos
normales. La forma de presentacion clinica mas
frecuente es amenorrea primaria. En un 20% existe
mutacion o delecion del gen SRY. En el 80%, el
SRY es aparentemente normal. El riesgo de
neoplasia gonadal es alto; estd indicado practicar
gonadectomia profilactica preferentemente por
laparoscopia. El gonadoblastoma y el disgerminoma
son las neoplasias mds cominmente asociadas.
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ABSTRACT

Swyer syndrome is a pure gonadal dysgenesis with
a 46XY karyotype, normal female phenotype, and
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complete lack of functioning gonadal tissue, which
is represented by bilateral, nonfunctioning,
rudimentary streak gonads composed of fibrous
tissue, with normal female internal genitalia. They
present most often with primary amenorrhea. To
date, 20% of these are explained by a mutation or
a deletion in SRY. In 80%, SRY is apparently
normal. The risk of gonadal neoplasia is high,
dictating early prophylactic removal of these
dysgenetic gonads. Laparoscopic surgery is
recommended. Gonadoblastoma and dysgerminoma
are the most frequently reported malignancies.
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INTRODUCCION

El sindrome de Swyer es una disgenesia gonadal
pura, con cariotipo 46XY, fenotipo femenino normal
y ausencia completa de tejido gonadal funcionante.
Los genitales internos son normales, salvo la pre-
sencia de cintillas gonadales bilaterales. La forma de
presentacion clinica mas frecuente es amenorrea pri-
maria, aunque también puede debutar con dolor y
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distension abdominal, con o sin hemoperitoneo,
cuando existen tumores germinales asociados, como
es el caso que presentamos. Pueden existir altera-
ciones genéticas, en el gen SRY u otros, pero solo
se han descrito en un 20% de casos. El riesgo de
neoplasia gonadal es alto, entre un 25-30%; el dis-
germinoma y el gonadoblastoma son las mas co-
munmente asociadas.

CASO CLINICO

Paciente de 13 anos de edad, sin antecedentes
personales o familiares de interés. Estadio de Tun-
ner P2-3 y T4, sin menarquia, talla de 1,77 ¢cm y
peso 63 kg, que consulta por aumento del peri-
metro abdominal con dolor. Se describe, tras el es-
tudio de imagen, una tumoracion solida de 13 cm,
con evidentes calcificaciones, dependiente de ane-
jo derecho; ascitis a tension. No presenta adeno-
patias (fig. 1). En estudios analiticos presenta
BHCG de 94,9 mU/ml y perfil hormonal prepuber.
Se practicé una laparotomia urgente y se hallé una
tumoracion ovarica derecha de 10 cm, con una
capsula integra. El dtero y el anejo izquierdos eran
normales para edad de la paciente. El diagnéstico
intraoperatorio fue tumor de los cordones sexua-
les-estroma sospechoso de células Sertoli-Leyding.
Se le practico una anexectomia derecha, una
omentectomia, una apendicectomia y una biopsia
de ovario contralateral mas lavados peritoneales. El
resultado definitivo de anatomia patolégica fue de
disgerminoma (fig. 2) para el ovario derecho, go-
nadoblastoma (fig. 3) para la biopsia del izquierdo,
y el liquido peritoneal fue negativo a células ma-
lignas. La paciente recibié tratamiento adyuvante
con 4 ciclos de bleomicina, etopdsido y cisplatino.
En la revision posquimioterapia en nuestra consul-
ta la paciente presentaba: fenotipo femenino nor-
mal, genitales externos normales, himen integro,
vagina de 9 cm de longitud. Los estudios de ima-
gen y los marcadores tumorales analiticos fueron
normales, incluido el BHCG. El perfil gonadal pre-
puber. El estudio del cariotipo desvel6 un 46XY
con gen SRY sin alteraciones, lo cual motivé nues-
tra propuesta para la gonadectomia izquierda, que
se realiz6 por laparoscopia, y se encontré un re-
sultado anatomopatologico de cintilla gonadal nor-
mal. La paciente comenzé un tratamiento con es-

Figura 1. Tumoracion pélvica.
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