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Que dire ?

Le plus souvent, comme il est enseigné 
au lycée en SVT (Sciences de la Vie et 

de la Terre), le chromosome Y détermine 
le sexe masculin, et son absence le sexe 
féminin. L’insensibilité complète aux an-
drogènes (ICA) est une maladie modèle : la 
testostérone doit se lier à son récepteur pour 
avoir un effet, or le récepteur est non fonc-
tionnel, la testostérone est donc produite 
mais inefficace, le phénotype est féminin. 
Malheureusement, le testicule est normal 
et produit de l’AMH qui fait régresser les 
dérivés Müllériens. Même si l’annonce ne 
pose pas un problème de compréhension, 
elle est difficile pour une jeune fille qui ap-
prend qu’elle n’a pas d’utérus, et que son ca-
ryotype est XY. Bien souvent, le médecin, 
lui, ne sait pas quand dire, s’il faut tout dire 
(le caryotype, la transmission liée à l’X…), 
et dans quel ordre. Les parents sont sou-
vent eux aussi dans une situation difficile 
(la transmission liée à l’X est difficilement 
audible pour la mère). 
Quels mots employer pour dire à une 
jeune femme qu’elle est une femme XY et 
qu’elle n’a pas d’utérus ? Un élément très 
important est l’absence totale d’urgence, 
rien n’est pressé, l’annonce peut se faire 
en plusieurs étapes. Le plus souvent, l’ab-
sence d’utérus est le premier élément de 
l’annonce : l’adolescente arrive avec une 
échographie pelvienne à la main, prescrite 
devant l’aménorrhée primaire. Le choc est 
rude. Lors de la consultation, l’examen cli-
nique (développement mammaire normal 
et faible pilosité, taille), permet au médecin 
de faire le diagnostic, qu’il pourra, s’il le 
juge utile, ne partager avec l’adolescente 
que dans un second temps, après un bilan 
et l’analyse génétique du récepteur des an-

drogènes. Quand on interroge rétrospec-
tivement des jeunes femmes de plus de 18 
ans sur l’annonce qui leur a été faite de leur 
condition clinique, elles expriment l’impor-
tance d’avoir été considérées comme une 
personne plutôt qu’une maladie (« CAIS is 
a part of me, not all of me »), d’avoir ren-
contré des médecins qui suivaient d’autres 
femmes présentant une insensibilité com-
plète aux androgènes (ICA), d’avoir été 
rassurées par l’examen gynécologique et 
la possibilité d’avoir une vie sexuelle nor-
male [1, 2].
Les parents sont là souvent jusqu’à l’an-
nonce du diagnostic. Ils permettront la 
réalisation de l’arbre généalogique et les 
explications concernant l’enquête fami-
liale (drôle de vocabulaire !) et le dépistage 
éventuel d’autres femmes conductrices ou 
atteintes [3].
Puis la jeune fille doit venir seule, et c’est 
avec elle que seront abordées les questions 
de sexualité et de longueur du vagin, et les 
questions d’identité parfois. L’impact des 
mots est important : quel intérêt y a-t-il à 
dire testicule, plutôt que gonade, en ex-
pliquant que ce terme définit les glandes 
sexuelles? Il n’existe pas d’association de 
patients ICA en France, mais l’association 
anglaise est très active. Une page en fran-
çais se trouve sur le lien : www.aissg.org/
AISinFrench.htm.
Un petit livret en français raconte l’ICA, et 
peut être utile pour trouver des explications 
à distance de la consultation (https://grap-
sia.files.wordpress.com/2014/02/ais_war-
ne_ fr.pdf ).

Que faire ?

Une fois l’annonce diagnostique faite, 
plusieurs aspects de l’ICA doivent être 

abordés, avec un degré d’urgence variable 
selon l’âge de la patiente [3]. 
La longueur du vagin doit être évaluée, 
d’abord cliniquement par l’examen gyné-
cologique. Celui-ci ne permet en général 
pas de répondre à la question [2, 4]. L’IRM 
est alors un examen d’appoint pour l’éva-
luation de la longueur vaginale : il mesure 
6 à 10 cm chez 80 femmes nullipares nor-
males, variations non expliquées par la 
taille [5]. Une femme ICA sur deux aura 
besoin d’un agrandissement de la cavité 
vaginale, le plus souvent par des dilata-
tions que fera la patiente elle-même, ac-
compagnée par le gynécologue, plus rare-
ment chirurgical (vaginoplastie sigmoïde) 
[2, 4, 6]. Cette question ne doit plus être 
celle des chirurgiens pédiatres mais de 
chirurgiens gynécologues adultes, aguer-
ris à ces questions [6].
La question de la gonadectomie reste non 
résolue complètement [7]. La chirurgie 
ne doit plus être pratiquée dans l’enfance 
quand le diagnostic est posé tôt. A la pu-
berté, les testicules sont souvent visibles et 
grossissent. Les laisser en place permet un 
développement mammaire spontané, de 
ne pas prendre de traitement œstrogénique 
et d’associer la patiente à la décision de 
l’intervention: là encore, aucune urgence, 
il est possible d’attendre la fin de la puber-
té pour décider avec elle du moment de 
l’ablation des gonades [3, 7]. Le risque de 
cancérisation, qui sert souvent d’argument 
pour la chirurgie, est faible, et doit être ex-
pliqué. Depuis les années 2000, le risque 
de cancer in situ, ou de gonadoblastome 
est évalué à moins de 10 %, sauf dans une 
étude chinoise récente qui a retrouvé 9 
gonadoblastomes chez 30 patientes ICA 
de 20 ans en moyenne, et un séminome 
est rapporté dans la littérature chez une 
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jeune fille ICA de 14 ans [8, 9]. La ques-
tion suivante est donc : faut-il enlever les 
testicules [10] ? De même, il n’y a pas de 
consensus sur la surveillance à long terme 
de gonades en place. L’IRM permet de 
retrouver des kystes para-testiculaires et 
des adénomes à cellules de Sertoli, sans 
danger à priori. L’échographie a été peu 
évaluée mais est facile et rapide, elle per-
met de repérer les mêmes images que 
l’IRM [11]. L’augmentation de volume 
des gonades serait un critère suffisant 
pour indiquer une exérèse. Il n’existe pas 
de marqueurs biochimiques fiables de la 
transformation en gonadoblastome.
Quand la décision de l’ablation des go-
nades est prise : doit-on parler à la patiente 
et ses parents de leur possible conserva-
tion ? Quelles gamètes contiennent-elles 
qui pourraient être utilisées un jour ? Dans 
quel but ? 
En dernier lieu, la naissance d’enfants en 
bonne santé, de mère XX sans utérus (syn-
drome de Rokitansky), greffées, a permis 
d’ouvrir des perspectives pour les femmes 
XY sans utérus [12]. La question n’est pas 
encore d’actualité et un long chemin tech-
nique reste à parcourir. Ce chemin est aus-
si intellectuel : l’équipe de Limoges [13], 
qui vient de recevoir l’accord de greffer 
un utérus de cadavre à 9 femmes, écrit en 

octobre 2016 : « L’ICA est extrêmement 
rare et touche 1/20 000 à 1/99 000 hommes 
à la naissance…. Deux problèmes majeurs 
se posent : un problème anatomique, ces 
patientes n’ont pas d’ovaires (certes…) et 
un problème éthique : ce sont des hommes 
génétiques, ce qui revient à transplanter 
un utérus à un homme » [13].
La question de l’annonce et de la prise en 
charge de ces adolescentes ICA reste très 
individu dépendante. Elle est au mieux ré-
alisée par un médecin habitué à ce type de 
dialogue, en plusieurs temps, et progres-
sivement. Faut-il tout dire? La question 
reste ouverte. Il n’existe probablement pas 
une bonne façon, pour toutes les patientes, 
d’annoncer une aussi mauvaise nouvelle 
[1, 14].
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