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Sviluppo testicolare nella sindrome dell’insensibita completa agli
androgeni

Riassunto

La sindrome dell'insensibilita agli androgeni nedlza forma completa (CAIS), causata da mutazidni ne
gene del recettore degli androgeni (AR), € assmaaino sviluppo testicolare abnorme e a un auntito
rischi di malignita delle cellule germinali. Preesdi studi istologici su questa sindrome hannozsehato
le pazienti puramente sulla base delle diagnasictie ed erano principalmente basati su numerugsig
molti dei quali in eta post-puberale.

Qui vengono presentati 44 casi di CAIS, ciascunadali presenta una conferma patologica molecalare
mutazione del gene del recettore degli androgéeialmedia in cui € stata eseguita la gonadectendia
5,5 anni (5.5; IQR 1-13). Siamo cosi riusciti adgite lo sviluppo testicolare nell'infanzia, fant&zza e
puberta e a stimare l'incidenza di modificazioré4pnaligne in questa casistica. Inoltre, abbiamdiata se
la presenza di epididimi e/o di vasi deferentia@lhzienti CAIS, che in precedenza venivano associa
all'attivita residua dei recettori degli androgemitanti, sia collegata a uno specifico fenotipdicetare.
Nel 36% dei casi sono stati riscontrati epididimasi deferenti; queste pazienti hanno mostrafereinti
gradi di maturazione dei tubuli seminiferi alla puta rispetto a quelle con epididimi / vasi deférgm=0
003). Non ci sono state altre differenze istologitta questi gruppi di pazienti. In entrambi i gyuprano
presenti caratteristiche di degenerazione e disigmrdo sviluppo delle cellule germinali appanitardato,
con prolungata espressione dei marcatori dei gntmsfatasi alcalina placenta-simile e proteina
attivatrice -&. Le cellule germinali diminuivano rapidamente ddlgarimo anno di vita (R=0 42). Nel
corso dello studio sono stati individuati solo @asi di carcinoméan situ ed entrambe le pazienti erano in
eta post-puberale (17 e 53 anni). Da questi rig@tdalla letteratura, concludiamo che il risctio
modificazioni pre-maligne nelle cellule germinal@ssa prima e durante la puberta. Alle paziegtiiédi
possibile consigliare di posticipare la gonadectop@r consentire una puberta naturale, con un basso
rischio di trasformazione maligna. Il nostro studeincluso solo una paziente al di sopra dei 1, an
quindi non siamo in grado di esprimere commentrisghio di trasformazione maligna oltre quell’eta.
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