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De&qui&parle9ton&?&
•  5&groupes&disAncts&de&DSD:&

–  46,XX%DSD:%Filles&virilisées&
•  Hyperplasies&surrénales&congénitales&

–  46,XY%DSD:%Phénotypes&variables&9&Hypospades&/&Micropénis&
•  Anomalies&de&la&biosynthèse&des&stéroïdes&sexuels&
•  DysfoncAons&gonadiques&périphériques&ou&centrales&
•  DysfoncAons&des&Assus&cibles&

– Mosaïques%chromosomiques:%Phénotypes&variables&
•  45,X0/46,XY&(Dysgénésie&gonadique&mixte)&

– Ovo9tes;cular%DSD%
– DSD%«%non%hormonales%»:&&

•  Anomalies&caudales:&Exstrophies&



Hétérogénéité,&rareté&et&complexité&
des&DSD&

•  Prise&en&charge&
spécifique&&
–  propre&à&chaque&
pathologie&sous9jacente&

–  Propre&à&chaque&paAent&
•  Prise&en&charge&
mulAdisciplinaire&

•  IdenAficaAon&des&
centres&de&référence&
DSD&et&réseaux&de&soins&

•  Faible&volume&de&
paAents&
–  25&nouvelles&46,XX&HSC&
en&France&/&an&

–  29&CHU&!&
•  Grande&hétérogénéité&
de&prise&en&charge&

&



DSD&où&se&pose&le&problème&de&
l’assignaAon&du&genre&

•  46,XX%DSD:%%
–  HSC&très&virilisée&de&diagnosAc&tardif&

•  46,XY:%
–  Phénotypes&féminins&à&la&naissance&et&virilisaAon&à&la&puberté&

•  Blocs&enzymaAques:&17&βOH&deshydrogénase&…&
•  Déficit&en&5&α&réductase&

–  Insensibilité&parAelle&aux&androgènes&
•  45,X0/46,XY:&Asymétrie&des&OGE&/&OGI&

–  Phénotypes&très&variables&
•  Ovotes;cular%DSD%(46,XX&ou&mosaïque)&
•  DSD%«%non9hormonales%»%

–  Exstrophies&du&cloaque&



HSC&



17β&HSD&

A&la&naissance& A&16&ans&



Déficit&en&5α&réductase&

1&an& Puberté&

Guevo&doce&&



Insensibilité&parAelle&aux&androgènes&



45,X0/46,XY&



OvotesAcular&DSD&



Exstrophie&cloacale&



Contexte&du&diagnosAc&
•  Avant%la%naissance:%%

– Discordance&entre&échographie&des&OGE&et&caryotype&
•  A%la%naissance:%%

– Apparence&inhabituelle&des&OGE&
•  Dans%l’enfance:%

– Découverte&de&tesAcules&chez&une&fillefe&au&cours&
d’une&intervenAon&pour&hernies&inguinales&

•  A%la%puberté:%%
–  VirilisaAon&chez&une&enfant&élevée&dans&le&sexe&
féminin&

– AppariAon&de&seins&chez&un&enfant&élevé&en&garçon&



Insensibilité&complète&aux&androgènes&



Conséquences&possibles&des&DSD&9&1&

•  AssignaAon&d’un&genre&(«&visibilité&sociale&»)&
dans&certaines&situaAons&complexes.&

•  Absence&d’ouverture&au&périnée&des&cavités&
vagino9utérines&
– RétenAon&liquidienne&
– Dysménorrhées&
– DysfoncAon&sexuelle&

•  Développement&pénien&insuffisant&
– DysfoncAon&sexuelle&



Conséquences&possibles&des&DSD&9&2&

•  Clitoris&augmenté&de&taille:&&
–  image&corporelle&
– Douleurs&aux&érecAons&

•  Afeinte&de&la&ferAlité&dans&les&2&sexes&
•  Cancers&gonadiques&dans&certains&DSD&
•  InfecAons&urinaires&
•  InconAnence&
•  Troubles&de&la&construcAon&de&l’idenAté&psycho9
sexuelle&



Buts&souhaités&de&la&chirurgie&

•  Restaurer&l’anatomie&et&
les&foncAons&génitales&
–  Future&vie&sexuelle&
–  ReproducAon&(ferAlité)&
–  Concordance&idenAté&
sexuelle&individuelle&et&&
idenAté&du&genre&
(idenAté&sociale)&

•  ConstrucAon&idenAtaire&
•  Eviter&la&sAgmaAsaAon&



Chirurgie&de&«&féminisaAon&»&

•  Ouverture&du&vagin&au&périnée&
•  CréaAon&d’une&cavité&vaginale&par&subsAtuAon&
ou&dilataAon&

•  RéducAon&de&la&taille&du&bourgeon&génital&
– PréservaAon&de&l’innervaAon&clitoridienne&

•  ReconstrucAon&de&la&vulve&



Anatomie&



TUM&–PUM:&Top9down&vaginoplasty&



TUM9PUM&



TUM9PUM&

Photos&Yves&Aigrain&



Pelvic&neuroanatomy&

N.&Kalfa,&L.&Baskin&



Neuroanatomy&



Commentaires&

•  La&mobilisaAon&de&l’urèthre&jusqu’à&la&
confluence&vaginale&est9elle&une&menace&pour&
l’innervaAon&sphinctéro9vaginale&?&

•  R.&Rink:&Moins&de&Top9down&mobilizaAon&
•  Le&travail&de&N.&Kalfa&chez&L.&Baskin&plaide&
pour&la&non&mobilisaAon&de&haut&en&bas.&

•  Top9down%vs.down9top%vaginoplasty%



Approche&classique&



ClitorodoplasAe&P.&Mollard&



Résultats&approche&classique&



Chirurgie&classique&et&réducAon&clitoridienne&de&Mollard&

•  Tobogan&muqueux&entre&la&base&du&clitoris&et&
la&lèvre&antérieure&du&méat&uréthral.&&

•  Méat&uréthral&et&ouverture&vaginale&très&
profonds,&en&«&canon&de&fusil&».&&

•  Reprise&chirurgicale&de&l’introïtus&à&
l’adolescence&habituelle&

•  Résultat&esthéAque&discutable:&Pas&de&peAtes&
lèvres&



Technique&actuelle&



Incisions&



Ouverture&de&l’urèthre&jusqu’à&la&
confluence&



Gouuère&uréthrale&



Détachement&de&la&gouuère&uréthrale&



Détachement&de&la&gouuère&uréthrale&



Division&de&la&gouuère&uréthrale&



IntroitoplasAe&(muqueuse&uréthrale)&



IntroitoplasAe&



IntroitoplasAe&



IntroitoplasAe&



IntroitoplasAe&



Neuroanatomie&

Larry&Baskin& Frédérique&Dijoud&



DistribuAon&nerfs&clitoris&–&L.&Baskin&
(1999)&



Misleading&anatomy&

UROLOGY&72&(5),&2008&Ashwin&Vaze,&



Epispadias&Ransley&



EnucléaAon&des&corps&caverneux&



EnucléaAon&des&corps&caverneux&



EnucléaAon&des&corps&caverneux&



EnucléaAon&des&corps&caverneux&



EnucléaAon&des&corps&caverneux&



Ancrage&du&clitoris&



Ancrage&du&clitoris&



Ancrage&du&clitoris&



Ancrage&du&clitoris&



Ancrage&du&clitoris&



PeAtes&lèvres&



Abaissement&des&grandes&lèvres&



Abaissement&des&grandes&lèvres&



Aspect&final&



ModificaAon&de&J.&Pippi&Salle&



Chirurgie&des&gonades&

•  Ovaires&
–  Habituellement&
préservés&sauf&si&
associés&à&Assus&
dysgénéAques&(cancer)&

•  TesAcules&
–  Orchidectomie&&

•  Dysplasie&(tumeur)&
•  VirilisaAon&à&la&puberté&
(Aming)&

•  Insensibilité&complète&aux&
androgènes:&?&

–  Abaissement&
–  Prothèse&tesAculaire&



Chirurgie&des&résidus&mullériens&

•  Déficit&en&AMH&
–  Gonades&dysgénéAques&
–  Insensibilité&à&l’AMH&

•  Cavité&utriculaire&
•  Utérus&
•  Exérèse&si&troubles&
urologiques&ou&
gynécologiques&



Les&quesAons&

•  A&la&naissance:&les&seuls&éléments&d’évaluaAon&
dont&nous&disposons&sont:&
–  L’anatomie&
–  La&biologie&
–  Le&ressenA&des&parents&

•  Peut9on&décider&d’un&«&genre&»&(idenAté&sociale)&
chez&un&individu&non&consulté&dont&les&idenAtés&
inAmes&sont&encore&invisibles&?&

•  Peut9on&proposer&une&chirurgie&précoce&pour&
répondre&à&cefe&décision&?&



Chirurgie&précoce&

–  Pour:&&
•  Qualité&des&Assus&génitaux&(climat&hormonal)&
•  Expérience&chirurgicale&
•  Pression&des&parents&pour&restaurer&des&OGE&«&normaux&»&
•  Impact&psychologique&de&la&chirurgie&
•  ConstrucAon&idenAtaire&?&

–  Contre:%
•  Irréversible&
•  Pas&d’implicaAon&du&paAent&
•  Aucune&indicaAon&en&période&néonatale&sur&la&future&idenAté&sexuelle&de&

l’individu&
•  Reprise&chirurgicale&courante&avec&les&techniques&uAlisées&il&y&a&plus&de&20&ans&
•  Effets&délétères&sur&la&sensibilité&clitoridienne&?&
•  Challenges&d’une&chirurgie&de&reconstrucAon&sur&des&organes&en&croissance&



Chirurgie&tardive&

– Pour:%
•  ImplicaAon&de&l’individu&dans&la&décision&
•  Chirurgie&sur&des&organes&ayant&afeint&la&taille&adulte&

– Contre:%
•  Trauma&psychologique&de&la&chirurgie&génitale&à&
l’adolescence&

•  Morbidité&de&la&chirurgie&génitale&de&reconstrucAon&
inconnue&

•  Chirurgie&beaucoup&plus&lourde&
•  Expériences&chirurgicales&faibles&chez&l’adolescente&et&
l’adulte&



Pas&de&chirurgie&?&

•  Traitements&prénataux&par&la&Dexaméthasone&
– HCS&
– Pas&de&consensus&
– Morbidité&maternelle&et&fœtale&?&

•  Afendre&l’âge&de&l’hypothéAque&conscience&
de&l’individu&sur&ses&choix&sexuels&
&
NE&PAS&PRENDRE&DE&DECISION&EST&UNE&DECISION&!&



Confusions&
•  Amalgame&de&situaAons&qui&n’ont&rien&à&voir&entre&elles&

–  Nécessité&de&définir&de&qui&et&de&quoi&on&parle&
•  Les&résultats&rapportés&correspondent&à&des&
techniques&chirurgicales&praAquées&il&ya&20&ans&et&plus&
et&devenues&obsolètes&

•  Les&résultats&des&chirurgies&praAquées&actuellement&ne&
seront&connus&que&dans&20&ans&et&plus&

•  Séries&publiées&courtes&–&Pas&de&critères&objecAfs&
d’analyse&9&Pas&de&contrôles&

•  Extraordinaire&hétérogénéité&des&prises&en&charge&des&
DSD&à&cause&du&saupoudrage&des&paAents&





Comment&évoluer&à&parAr&de&là&
•  Vers&une&approche:&

–  &«&Factuelle&»&et&non&émoAonnelle,&courtoise&et&sans&parA&pris&
–  Comprenant&que&la&complexité&de&ces&situaAons&nécessite&une&
évoluAon&des&pensées&et&respectant&le&contexte&de&chaque&
époque&

–  Etudes&mulAcentriques,&prospecAves&et&contrôlées&
–  Impliquant&l’ensemble&des&acteurs&concernés&(médecins,&
chirurgiens,&psy,&associaAons,&parents,&paAents&…)&et&des&
représentants&de&la&société&(éthiciens,&philosophes,&juristes&…)&

•  Parcours&de&soins&idenAfiés&
•  Centres&de&référence&DSD&
•  Programmes&internaAonaux&de&recherche&clinique&
•  Fichiers&&(inter)naAonaux&par&pathologie&



Contexte&de&l’époque&…&

God’s&triangle&–&Ian&D.&Richardson&

Frida&Kahlo&



•  Il&est&des&DSD&où&quelle&
que&soit&la&décision&
prise,&y&compris&
l’abstenAon,&les&
résultats&ne&seront&pas&
à&la&hauteur&des&
espérances.&

•  Accepter&et&
accompagner&la&
situaAon&(«&coping&»)&
est&essenAelle&

•  Les&vérités&sont&très&
éphémères&



Centre&NaAonal&de&Référence&Maladie&Rare&

Anomalies du Développement 
Génital 

(DSD: Disorders of Sex 
Development) 


