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résumé : 

Le trouble de la différenciation sexuelle ovotesticulaire est 
une affection rare caractérisée par la présence, chez un 
même patient, de tissu testiculaire et ovarien, conduisant 
au développement des structures masculines et fémini-
nes. Nous rapportons le cas d’un adolescent de 14 ans qui 
présentait un trouble de différenciation sexuelle. Son sexe 
d’élevage était masculin mais à la puberté les caractères 
sexuels secondaires féminins apparaissaient. Le dosage 
de la testostérone était normal. L’échographie objectivait 
un utérus d’échostructure normale, un ovaire droit et un 
testicule gauche intrascrotal. Le caryotype était 46 XX. On 
ne notait pas de gène SRY permettant de trancher un gen-
re féminin. Une gynécoplastie féminisante a été réalisée. 
L’examen anatomo-pathologique de la pièce opératoire de 
gonadéctomie gauche confirmait sa nature testiculaire et 
épididymaire. 

mots clés : trouble de différenciation sexuelle, ovotesticu-
laire, échographie, caryotype

Summary: 

the ovotesticular disorder of sex developpement is cha-
racterized by the presence of an ovarian as well as a tes-
ticular tissue in the same patient. We report the case of a 
14 years old teenager who had a disorder of sexual dif-
ferenciation. His rearing sex was male but at the age of 
puberty, female secondary sexual characteristics appea-
red. the dosage of testosterone was normal. Ultrasound 
exam revealed an uterus, a right ovary and an intrascrotal 
left testicle. the karyotype was 46 XX. no sry gene was 
detectable allowing to determine a female gender. Femini-
zing gynecoplasty was performed. Histological examina-
tion of the surgical specimen from the left gonadectomy 
confirmed its epididymal and testicular nature. 

Keywords: eovotesticular disorders of sexual differencia-
tion, ultrasound, karyotype

introdUction

Le DSD ovotesticulaire (ou ovotesticular disoder of 
sex developpement), anciennement appelé hermaph-
rodisme vrai (1) est une cause rare de trouble de la 
différenciation sexuelle caractérisé par la présence 
chez un même patient de tissu testiculaire et ovarien 
(2). Or l’anomalie de différenciation sexuelle consti-
tue une des principales causes d’anxiété des parents 
et peut créer des problèmes psychologiques et so-
ciaux si elle n’est pas correctement prise en charge 
(3). Nous rapportons un cas de DSD ovotesticulaire 
afin de préciser la place de l’imagerie médicale de-
vant cette affection.

observation

Il s’agissait d’un adolescent de 14 ans, présentant un 
trouble de la différenciation sexuelle, adressé pour 
une échographie pelvienne à la recherche des orga-
nes génitaux internes féminins. Sa mère n’a pas été 
suivie pendant sa grossesse et en particulier aucune 
échographie obstétricale n’a été réalisée. L’accou-
chement, par voie basse, était à domicile et assisté 
par une matrone. Le sexe déclaré à la naissance était 
masculin et c’était le sexe d’élevage. 
A l’âge de 11 ans, des caractères sexuels secondai-
res féminins apparaissaient, le patient rapportait des 
manifestations hémorragiques d’allure menstruelle 
depuis cet âge. A l’examen clinique, on notait un mor-
photype féminin avec des seins développés. L’exa-
men des organes génitaux externes montrait un mi-
cro-pénis vulviforme avec un hémi-scrotum droit vide 
et un hémi-scrotum gauche contenant une gonade 
[Figure 1].
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figure 1 : Schéma montrant un micro-pénis vulvifor-
me (a) et un hémi-scrotum droit vide, un hémi-scro-
tum gauche contenant une gonade (b).

L’échographie pelvienne a mis en évidence un utérus 
mesurant 50 mm de hauteur pour 30 mm d’épaisseur 
avec un endomètre fin et régulier et un myomètre ho-
mogène [Figure 2]. 
 

figure 2 : Image échographique, en coupe sagittale, 
montrant un utérus dans sa loge habituelle, de taille 
et d’échostructure normale pour son âge.

En latéro-utérine à droite, on visualisait une struc-
ture ovarienne mesurant 37 x 17 mm de dimension, 
contenant des follicules périphériques physiologi-
ques et un follicule dominant [Figure 3].

figure 3 : Image échographique, en coupe sagit-
tale, montrant une structure ovarienne latéro-utérine 
droite avec des follicules périphériques et un follicule 
dominant.

 L’ovaire gauche n’était pas visualisé. On n’objecti-
vait pas de formation d’échostructure prostatique. Au 
niveau du « scrotum », la loge testiculaire droite est 
vide mais à gauche, on notait la présence d’une for-
mation tissulaire ovoïde ayant un aspect échographi-
que de testicule mesurant 17 x 15 x 9 mm de dimen-
sion, coiffé par un épididyme [Figure 4].

figure 4 : Image échographique, en coupe sagittale, 
au niveau de l’hémi-scrotum gauche montrant une 
formation tissulaire ovoïde d’échostructure testicu-
laire coiffée par un épididyme (flèche).

Les reins étaient en place et de morphologie habi-
tuelle. Absence de masse ni d’autre formation anor-
male visible au niveau des loges surrénaliennes. Les 
dosages de progestérone (0,9 nmol/l), inhibine B 
(127 pg/ml), déhydroépiandrostérone (DHEA) (17,7 
nmol/l) étaient normaux. Le taux de testostérone 
était normal pour un garçon pubère (4,5 nmol/l). Le 
caryotype était 46XX. Absence de gène SRY détec-
table, à l’étude par hybridation fluorescente in situ 
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(FISH), permettant de trancher un genre féminin. 
Après consentement des parents et de l’enfant, une 
génitoplastie féminisante associant une labioplas-
tie, une réduction clitoridienne et une gonadéctomie 
gauche, a été réalisée. L’examen histologique de la 
pièce opératoire de gonadéctomie gauche confirmait 
sa nature testiculaire et épididymaire. Le diagnostic 
d’un DSD ovotesticulaire est retenu.

discUssion

Les anomalies de différenciation sexuelle sont des 
pathologies rares avec une prévalence de 0,1 à 2 % 
[4] et le DSD ovotesticulaire constitue 3 à 10 % de 
ces anomalies [2].
Les troubles de la différenciation sexuelle se carac-
térisent  par  un  mélange  en proportion  variable  de  
caractère  sexuel  masculin  et féminin  à  l’origine  
d’une  discordance entre  le  sexe  proprement  dit  
(phénotypique)  et  le  sexe  génétique  (génotypi-
que) [4]. Le DSD ovotesticulaire est une cause rare 
de trouble de différenciation sexuelle caractérisée 
par la présence chez un même patient de tissu testi-
culaire et ovarien, soit dans deux gonades séparées, 
soit dans une même gonade (ovotestis) [2] ; dans ce 
cas, la personne est dotée de chromosomes sexuels 
variables (XX, XY). Pour le 46, XX DSD, ancienne-
ment appelé « pseudohermaphrodisme féminin » 
[1], la personne a un caryotype féminin XX avec des 
ovaires normaux mais présentant des caractères 
phénotypiques masculins plus ou moins marqués [5] 
et pour le 46, XY DSD anciennement appelé « pseu-
dohermaphrodisme masculin » [1], le sujet a des go-
nades et un caryotype masculin (46, XY) associés à 
des organes génitaux externes (OGE) ambigus. 
La différenciation sexuelle résulte de plusieurs éta-
pes, depuis l’établissement du sexe génétique ou 
chromosomique (XX, XY) à la fécondation, jusqu’à la 
réalisation du sexe phénotypique : mâle ou femelle.  
L’établissement du sexe gonadique est sous contrôle 
du gène SRY (Sex determing Region on the Y chro-
mosom). En présence de ce dernier, une cascade 
d’autres gènes est activée et la gonade se différencie 
en testicule; tandis qu’en son absence et en présen-
ce de deux chromosomes X, la gonade se différencie 
en ovaire. 
Toute erreur au cours de ces différentes étapes peut 
entrainer une discordance entre les organes géni-
taux internes et externes et les caractères sexuels 
secondaires [6].  Le diagnostic de cette anomalie de 
différenciation sexuelle doit être posé le plutôt pos-
sible, ceci pour éviter l’erreur d’attribution d’état ci-
vil non conforme dont la modification ultérieure peut 
entrainer des conséquences  psychologiques et so-
ciales aussi bien pour le patient que pour sa famille 
[6]. Pourtant le diagnostic est très souvent posé à 
l’adolescence, comme celle dans notre cas, devant 
les troubles de la puberté, les troubles des règles, ou 

lors de certains rites (circoncision, excision) [4].
L’aspect des organes génitaux externes est variable 
selon le degré de tissu testiculaire présent et les go-
nades peuvent siéger en intra-abdominal ou au ni-
veau inguinal ou labio-scrotal. L’aspect des organes 
génitaux internes est variable en fonction des gona-
des présentes [7].
Le dosage du taux de testostérone, d’œstrogène et 
de ses dérivés, de base et après stimulation,  permet 
de confirmer la présence de tissus testiculaire et ova-
rien fonctionnels [7].
Le DSD ovotesticulaire est une pathologie génétique-
ment hétérogène. Le caryotype 46 XX (c’est-à-dire 46 
chromosomes par cellules, dont deux chromosomes 
X) est majoritaire et c’est le cas de notre patient. Plus 
rarement, on trouve d’autre formule chromosomique 
: caryotype 46 XY (c’est-à-dire 46 chromosomes par 
cellule, dont un chromosome X et un chromosome Y) 
ou mosaïque 46 XX/46 XY (coexistence des cellules 
de génotype différent dans un même individu). 
L’exploration paraclinique morphologique fait appel, 
en premier lieu, à l’échographie abdomino-pelvienne 
qui permet d’évaluer les organes génitaux internes, 
de rechercher certaines anomalies des surrénales, 
de préciser la localisation intra-abdominale des testi-
cules (difficile) et de mettre en évidence la présence 
des gonades dans les régions inguinales [8]. Dans 
notre cas, elle permet de trouver un utérus, un ovaire 
droit et un testicule gauche intra-scrotal. L’hystérosal-
pingographie apporte des précisions indispensables 
sur la conformation des voies génitales. Une géni-
tographie rétrograde est réalisée pour la description 
anatomique générale du sinus urogénital afin de re-
pérer la localisation et l’abouchement de l’urètre et 
du vagin dans le sinus [8].  
La cœlioscopie, lorsqu’elle est réalisée, assure l’ex-
ploration anatomique de la cavité pelvienne et per-
met de faire la biopsie d’une gonade en vue d’une 
étude histologique [5].
La confirmation est obtenue par l’analyse histologi-
que des gonades afin d’authentifier la présence de 
tissu testiculaire contenant des tubules séminifères 
ainsi que de tissu ovarien contenant des follicules 
[2,9].
Le soutien psychologique doit être intégré dans la 
prise en charge thérapeutique.
Le choix du sexe définitif doit tenir compte de l’aspect 
des organes génitaux et du type histologique des go-
nades présentes. L’ablation du tissu correspondant 
au sexe opposé est de règle. Tout tissu testiculaire 
de morphologie ou en position anormales doit être 
retiré, pour éviter la survenue de tumeur gonadique 
ultérieurement [7]. 

conclUsion

Le DSD ovotesticulaire est une cause rare de trouble 
de différenciation sexuelle, nécessitant un diagnos-
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tic précoce. L’échographie tient une place importante 
car elle sert à évoquer le diagnostic mais la confirma-
tion reste histologique. La prise en charge doit être 
pluridisciplinaire.
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