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Una vegada més i davant la perspectiva dels
Jocs Olimpics de Barcelona 1992, es planteja la
gliestioé del control de feminitat de totes les atletes.
Tot i que els motius per a tal conveniéncia expres-
sats pel COI no sén molt especifics, hom pot de-
duir que els motius principals sén evitar que un in-
dividu amb musculatura masculina participi en les
proves femenines i, per tant, que faci us d'un avan-
tatge ilicit. .

Les instruccions de la Comissié Médica del Co
mité Olimpic Internacional dicten que totes les es-
portistes que han estat inscrites com a dones han
de passar un test de feminitat. El test de deteccid
consistira en un estudi de la cromatina XiY en un
frottis de les cél.lules de la mucosa bucal.

Barr i Betram van observar en 1949 que existia
una diferéncia entre les cél.lules de mascles i de
femelles. Les observacions fetes primerament en
les cél.lules nervioses dels gats demostraven que
els nuclis de les cél.lules de les gates presentaven
un percentatge elevat d'una massa densa de cro-
matina que no era present en els gats. La continua-
ci6é d'aquests estudis fins als humans ha propor-
cionat una prova clinica i senzilla relativament Gtil.
La determinacié del corpuscle de Barr per al diag-
nostic del sexe. Un frottis de les cél.lules de la mu-.
cosa bucal obtingudes per rascada i tenyides ade-
quadament ens permet de detectar la preséncia o
la abséncia del corpuscle esmentat. En el primer .
cas s'anomena cromatin-positiu i en el segon cro-
matin-negatiu. L'existéncia del corpuscle de Barr
proper a la membrana nuclear presuposa I'existén-
cia de més d'un cromosoma X. Dels dos cromoso-
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mes X de ies femelies, un queda inactivat en una
fase primerenca en la embriogénesi i és part d'a-
quest el que es mostra de la cromatina de Barr. Per
tant, la preséncia d'aquest corpuscle ens permet
de predir a grans trets que es tracta d'una femella.
No hi ha relacié entre els corpuscles de Barr i el
nombre de cromosomes Y. l.a regla és que el nom-
bre de corpuscles de Barr és sempre un menys
que el nombre de cromosomes X. A la figura se-
glient, es pot apreciar el corpuscle de Barr en una
dona gue presentava un 50% de cél.lules amb dos
cromosomes X i un 50% de cel.lules amb tres cro-
mosomes X i, per tant, es tractava d'una femella
amb un mosaic XX/XXX també anomenada “Su-
perfemelia”.

Foto 1: Cél.lules de la mucosa bucal amb una cromatina de
Barr positiva (XX). (Fortuny A. & Pujol, P. Europ. J. Obs.
Gyn. Repro. Biol. 5/4, 209, 1975).

Foto 1: Células de la mucosa bucal con una cromatina de
Barr positiva (XX). (Fortuny A. & Pujol, P. Europ. J. Obs.
Gyn. Repro. Biol. 5/4, 209, 1975).

s

El corpuscle de Barr, perd, només pot identifi-
car-se en un percentatge petit de cel.lules femeni-
nes, que varia segons el teixit que s'estudia. Per
tot aixd, I'estudi de la cromatina, fins i tot com a
prova de deteccid, es considera insuficient (De la
Chapelle, A. 1986) en els casos que se sospita una
anomalia en el cromosoma X. D'aqui que en molts
casos calgui practicar un cariotip cromosomic amb
aquesta finalitat, bé sigui de leucodcits, de fibro-
blasts o de cél.lules de la medul.la dssia. El proble-
ma pot sorgir aqui en els atletes pel fet que una ex-
tracci6é de sang per a l'estudi de metafases en
leucocits no sempre podria ser acceptada pels at-
letes en general.

Com és sabut, el cariotip normal consisteix en
22 parells de cromosomes homoiegs anomenats
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Foto 2: Cél.lules de la mateixa dona amb dos corpuscles de
Barr (XXX). (Fortuny A. & Pujol, P. Europ. J. Obs. Gyn.
Repro. Biol. 5/4, 209, 1975).

Foto 2: Celulas de la misma mujer con dos corptsculos de
Barr (XXX). (Fortuny A. & Pujol, P. Europ. J. Obs. Gyn.
Repro. Biol. 5/4, 209, 1975).




autosomes i un parell de cromosomes sexuals. Els
cromosomes han estat classificats en set grups
~des de la A fins a la G- segons la llargada dels
cromosomes i la posicié dels centromers. Més
recentment, s‘ha desenvolupat una nova técnica
per estudiar I'arquitectura dels cromosomes, els
estudis de les bandes (banding). La tinci6 de diver-
ses regions del cromosoma amb Giemsa, acridina
taronja o bé mitjancant fluorescencia amb quina-
crina permet la deteccié d'unes bandes de carac-
teristiques-Uniques a cada parell d'autosomes i als
cromosomes X i Y. Dins de cada grup de parells de
cromosomes, aquests han estat numerats d'1 a
22. El cromosoma X és separat dels cromosomes
6 al 12 del grup C i I'Y és separat del 21 al 22 del
grup G. El cariotip tal com es veu a la fotografia se-
glient, permet un estudi més profund de les carac-
teristiques del cromosomes sexuals.

Limitacions de I'“Screening” amb
I'estudi de la cromatina de Barr

Si el que es pretén realment és detectar les atle-
tes en les que I'estudi de la cromatina de Barr indi-
ca la preséncia d'un sexe genétic masculi i que,
per tant, puguin presentar una musculatura corres-
ponent a aquest sexe, els exemples seglients de-
mostren que el test pot conduir a falses interpreta-
cions.

Sindromes amb cromatina sexual anomala en
persones que no va acompanyada d'un
“augment de forga muscular

Una d'elles és la sindrome de feminitzacié testi-
cular. Sén individus que presenten un aspecte to-
talment femeni, amb desenvolupament mamari,
genital externs femenins, perd presenten un cario-
tip. 44AXY. La vagina de llargada variable acaba en
fons de sac, no tenen Gter ni ovaris i presenten uns
testicles que poden-ocupar diverses posicions: ab-
dominal, inguinal (com hérnies), etc. El pél axil.lar i
pubia és escas o absent. La cromatina sexual és
negativa i el cariotip demostra la preséncia d'XY.
La histologia gonadal mostra unes caracteristiques
similars a les d'un testicle amb el caracteristic ade-
noma de Pick, tiibuls seminifers cel.lules de Sertoli
i cél.lules de Leyding. Aquestes Ultimes cél.lules
produeixen en aquestes pacients també una quan-
fitat de testosterona apreciable que contrasta amb
I'aspecte totalment femeni dels individus. L'absén-
cia de virilitzacié en les formes completes d'aques-
ta sindrome (les formes incompletes responen par-
cialmente fins al punt de poder presentar una
lleugera hipertrofia de clitoris) s'explica per I'ab-
séncia de receptors androgénics. En la pell, pros-
tata i vesicula seminal la testosterona pateix una

Foto 3: Cariotip amb 2 cromosomes X
(Pujol, P.: Arxiu personal).

Foto 3: Cariotipo con 2 cromosomas X
(Pujol,P.: Archivo personal).
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transformacié mitjangant l'accié de I'enzim 5 alfa
reductasa donant el 5 alfa dihidrotestosterona (Ve-
geu formules).

5 ALFA REDUCTASA
OH
7
0
TESTOSTERONA
OH
Vs
o’ H

5 Alfa DIHIDROTESTOSTERONA

Aquest s'uneix als receptors i és el component
actiu de l'accié androgénica. En altres organs (ron-
y6 i mlsculs) la quantitat de 5 alfa dihidrotestoste-
rona formada és més petita i el receptor s'uneix
amb la testosterona si bé la seva afinitat és menor.
En aquesta sindrome, per tant, la forca muscular
no és superior a la d'una dona normal tot i el cro-
mosoma Y.

Una altra sindrome amb abseéncia de la cromati-
na de Barr sense augment de la forgca muscular és
la sindrome de Turner. Aquestes pacients presen-
ten un Unic cromosoma X i els seus ovaris degene-
ren cap a unes estructures fibroses. En el cas tipic
de la sindrome el fenotip és infantil. La sindrome
s'ha descrit amb nombrosos mosaics els quals han
estat agrupats sota la denominacié de disgenésia
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gonadal. La disgenésia gonadal amb XY, anome-
nada també disgenésia gonadal pura, es caracte-
ritza perqué les pacients presenten un aspecte to-
talment femeni. Aquesta sindrome pot ser es-
poradica o familiar. No existeixen les anomalies
que es produeixen en la sindrome de Turner (cubit
valg, pterigion coli, coartacié de I'aorta, linfedema,
altres anomalies cardiaques, baixa estatura, im-
plantacié baixa del cabell, etc.) tot i que s'han des-
- crit casos, amb ovaris. Les disgenésies gonadals
XY presenten una talla major que les dlsgeneSIes
XX. En alguns casos, es pot detectar la preséncia
de cél.lules de Leyding en les cintes fibroses que
indiquen la necessitat de practicar una gonadecto-
mia degut a la possibilitat potencial de degenera-
cié neoplasica dels testicles disgenétics. En alguns
casos, es pot donar en forma de mosaic XO/XY.

Aquestes pacients tampoc no poden posseir
una forga muscular superior i, en canvi, I'absencia
del corpuscle de Barr les exclou.

Casos en qué I'esportista pot presentar una
férmula cromosomica femenina normal, és a
dir, 44A XX i tenir una forga muscular superior
a la resta de dones

Aqui, en primer lloc, hem de considerar les do-
nes que prenen esteroides anabolitzants. L'admi-
nistracio d'hormones a una dona no pot fer canviar
el sexe genétic, d'aqui que els androgens conferi-
ran una forga muscular superior i aquestes dones
passarien sense dificultat el control de feminitat
tant per la cromatina de Barr com pel cariotip. Si
després se'ls hi detecten els anabolitzants en el
control farmacologic , aixo ja és un altre problema.
Aqui hem d'asenyalar que existeix una major evi-
déncia que els anabolitzants produeixen un aug-
ment de forga superior al que se suposa que es
produeix en els homes. En els homes fins ara I'e-
vidéncia només és anecdotica. Una explicacié se-
ria que degut a les petites quantitats -endogenes de
testosterona en la dona, els receptors musculars
no estarien ocupats al maxim. ,

Aixo ve il.lustrat per un altre tipus d'anomalia en
que ies pacients presenten un corpuscle de Barr
positiu, és a dir, genéticament i fenotipicament fe-
melles i presenten un major augment de forca. El
quadre es coneix amb el nom d'hiperplasia supra-
renal congeénita o adquirida. El cas tipic s'ha ano-
menat sindrome adrenogenital. El quadre clinic
produit per un trastorn enzimatic es tradueix en
una hipersecrecié d'hormones androgéniques per
part de les suprarrenals, que en els casos extrems
poden virilitzar les dones donant un quadre de
pseudohermafroditisme femeni amb un desenvolu-
pament muscular intens, aparicié d'hirsutisme, hi-
pertroﬂa de clitoris, etc. En els casos lleus, que son
els més freqlients, les modificacions no sén tan
evidents i a vegades poden passar desapercebu-

des per als no experts. Poden consistir en un aug-

Foto 4: Pacient afecteda de sindrome de feminitzacié
testicular. (Pujol, P.: Arxiu personal).

Foto 4: Paciente afectada de sindrome de feminizacion
testicular. (Pujol, P.: Archivo personal).
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ment de la produccié de pél i del tamany de la
musculatura. Aquestes formes lleus poden donar-
se segons Speiser amb una freqliéncia que va des
de 1:1.000 a 1<30 en diferents poblacions. Aques-
tes pacients presenten a vegades disminucié del
tamany de les mames i el seu cos té una aparenca
més aviat homenenca. En totes aquestes pacients,
la cromatina de Barr és positiva i, per tant, passen
el test de feminitat sense cap problema.

Foto 5: Nodul de cél.lules de Leyding en els testicles
anteriors. (Pujol, P.: Arxiu personal).

Foto 5: Nodulo en los testiculos anteriores.
(Pujol, P.: Archivo personal).

Foto 6: Testicles corresponents a la pacient anterior.
{Pujol, P.::Arxiu personal).

Foto 6: Testiculos correspondientes a al paciente anterior.
(Pujol, P.: Archivo personal).
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Un altre grup d'individus fenotipicament mascles
que passarien el test de feminitat sén els casos de
sindrome de Klinefelter, si bé aquests no es pre-
sentarien a competir amb les dones. Els cariotips
d'aquests individus presente XXY o bé mosaics,
per tant, sdn cromatin positiu. Un altre grup serien
la sindrome de ['home amb XX. La freqiiencia de la
primera és de 1:1.000 i la secrecio de la testostero-
‘na pot anar dé baixa fins a normal. No entrarem
aqul en els detalls del quadre clinic. Pel que faala
segona sindrome, se n‘han descrit uns 135 casos
en la literatura amb un fenotip masculi. La freqiién-
cia d'aparicié d'aquesta és, perd, molt més redui-
da, entre 1:20.000 i 1:30.000.

Conclusions

Els casos exposats anteriorment demostren cla-
rament que si bé la cromatina de Barr com a mitja
per realitzar un “screening” de feminitat és Gtil en
general, a I'hora de la seva aplicacié practica pot,
en alguns casos, no reflectir el que es pretén amb
ell, és a dir, eliminar aquells individus que per
raons diverses competeixen amb els avantatges
que els pot conferir una muculatura major. Creiem
que s'han de buscar métodes que reflecteixin més
la realitat, per exemple, investigar métodes de de-
teccié hormonal, si bé no sabem quin tipus d'hor-
mones i a quin compartimente organic. Recordem
que I'extraccié de sang pot estar subjecta a limita-
cions de causa diversa.
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