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Wij rapporteren een casus van een 43-jarige pati-
ente met 46,XX gonadale dysgenesie, die door 
middel van eiceldonatie gravida werd. Er werd 
een literatuursearch verricht in Pubmed en de 
Cochrane Library met trefwoorden gericht op 
zwangerschap en gonadale dysgenesie, het syn-
droom van Turner en het syndroom van Swyer. 
Aan de hand daarvan willen wij de vraag beant-
woorden of een vaginale partus bij een pati-
ente met 46,XX gonadale dysgenesie al dan niet 
gecontraïndiceerd is. 

Zwangerschap bij patiënten met een gonadale dys-
genesie, zoals het syndroom van Swyer (46,XY), het 
syndroom van Turner (45,XO) en 46,XX gonadale 
dysgenesie is zeldzaam. In de literatuur zijn slechts 
15 casus beschreven.1 Echter door middel van eicel-
donatie kunnen deze vrouwen tegenwoordig wel 
zwanger raken.
Patiënten met gonadale dysgenesie hebben gonaden 
die veranderd zijn in bindweefselstrengen en geen 
geslachtscellen bevatten (de zogenoemde ‘streak 
gonads’). Gonadale dysgenesie kan voorkomen bij 
vrouwen met afwijkende geslachtschromosomen 
waarvan het syndroom van Turner (45,X of 45,XO) 
het meest voorkomt (50%). Daarnaast kan gonadale 
dysgenesie voorkomen bij een normaal 46,XX kary-
otype of een 46,XY karyotype (samen verantwoorde-
lijk voor 25% van de gevallen), waarvan de laatste 
ook wel bekend is als het syndroom van Swyer. De 
overige vormen van gonadale dysgenesie worden ge-
vormd door mozaïcismen.2 

Casus
Patiënte H, een 43-jarige gravida 3, para 0, meldde 
zich op de polikliniek Verloskunde in verband met 
controle van haar derde graviditeit. Haar obstetrische 
voorgeschiedenis vermeldde in 2009 en 2010 een 
spontane abortus bij een amenorroeduur van 5-6 we-
ken. Deze zwangerschappen kwamen ook tot stand 
door middel van eiceldonatie. Haar huidige graviditeit 

kwam tot stand door middel van eiceldonatie in een 
fertiliteitskliniek elders. Bij navraag bleek op 18-jarige 
leeftijd de diagnose gonadale dysgenesie te zijn ge-
steld op basis van uitgebreid onderzoek naar haar pri-
maire amenorroe. Patiënte gebruikte jarenlang Ovidol 
(ethinylestradiol-desogestrel) als substitutie. Destijds 
was zij summier ingelicht over de diagnose gonadale 
dysgenesie. Onduidelijk was of er sprake was van het 
syndroom van Swyer dan wel van een 46,XX gonadale 
dysgenesie. Na achterhalen van de medische gegevens 
blijkt er sprake te zijn van een 46,XX gonadale dysge-
nesie. Tevens is patiënte reeds elders gecounseld om 
een primaire sectio caesarea te ondergaan vanwege 
het mogelijk ontstaan van een androgyn bekken na 
jarenlange endogene oestrogeendepletie. 

Bij lichamelijk onderzoek, verricht in het begin van 
de graviditeit, werd een patiënte met een kleine ge-
stalte gezien, lengte 151 cm, gewicht 49 kg. Als gevolg 
van de 46,XX gonadale dysgenesie werd bij eerder 
onderzoek minimaal ontwikkelde secundaire ge-
slachtskenmerken vastgesteld (thelarche en pubar-
che tot Tanner stadium II-III). Zowel de clitoris als 
de labia zijn onderontwikkeld. Het hymen, de vagina 
en de portio zijn normaal ontwikkeld. Er is geen 
aanvullend onderzoek gedaan om het bestaan van 
een androgyn bekken aan te tonen dan wel uit te 
sluiten. Bloedonderzoek op 22-jarige leeftijd liet een 
LH van 43 U/L (referentiewaarde 1,5-8,0 U/L3) en FSH 
van 62 U/L (referentiewaarde 1,0-8,0 U/L3) zien. Een 
diagnostische laparoscopie toonde kleine, streak 
ovaria. Karyotypering liet een normaal 46,XX karyo-
gram zien. Een X-sella toonde geen bijzonderheden. 
In 1993 werd door de plastisch chirurg een mamma-
augmentatie verricht. Een dexameting in 2009 (41-ja-
rige leeftijd) bevestigde de diagnose osteoporose 
(femurhals T-score -2,8, L1 T-score -2,9), passend bij 
oestrogeendeficiëntie. 

De zwangerschap verliep verder ongecompliceerd, 
foetale groei was conform amenorroeduur en her-
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haalde controle van de cervixlengte liet geen afwij-
king zien.
Gezien de eerdere counseling en het feit dat dit haar 
enige en laatste graviditeit zou zijn, was patiënte niet 
gemotiveerd voor een vaginale partus à terme. Wel 
werd afgesproken om bij een eventuele premature 
partus deze vaginaal te accepteren.
Bij een amenorroeduur van 37+2 weken presenteer-
de patiënte zich met een milde pre-eclampsie. De 
bloeddruk bedroeg 145/85 mmHg, laboratoriumon-
derzoek toonde het volgende: ASAT 20, ALAT 9, EKR 
64. Gezien de diagnose pre-eclampsie werd besloten 
de sectio caesarea te vervroegen. De ingreep verliep 
ongecompliceerd, geboren werd een dochter met een 
geboortegewicht van 3750 gram, Apgar score 9/10, pH 
7,31/7,38 BE -3. 

Gonadale dysgenesie
In 1955 werd het syndroom van Swyer voor het eerst 
beschreven. Deze vorm van gonadale dysgenesie 
wordt gekenmerkt door hypoplastische en niet-func-
tionerende gonaden bij een persoon met een vrou-
welijk fenotype en een mannelijk karyotype (46,XY). 
Er bestaat een defect in de TDF (testes determining 
factor), waardoor de gonaden zich niet ontwikkelen 
tot testes. In aanleg worden de gonaden ovaria, maar 
door het ontbreken van een tweede X-chromosoom 
ontstaan streak gonads.2 Het syndroom van Swyer 
is zeldzaam. De incidentie wordt geschat op 5 per 
100.000 pasgeborenen. De meeste patiënten worden 
in de puberteit gediagnosticeerd, wanneer zij zich pre-
senteren met primaire amenorroe.4 

Het syndroom van Turner werd voor het eerst be-
schreven in 1930. Met een incidentie van één op de 
2500 vrouwen is het de meest voorkomende oorzaak 
van hypergonadotroop hypogonadisme bij primaire 
amenorroe.5,6,7 Genotypisch wordt het gekenmerkt 
door complete of partiële afwezigheid van één van 
de twee X-chromosomen (karyotype 45,XO). De ty-
pische klinische kenmerken van vrouwen met het 
syndroom van Turner zijn een kleine gestalte, het 
uitblijven van secundaire geslachtskenmerken, een 
‘webbed neck’ en prematuur ovarieel falen. In een 
foetus met het syndroom van Turner lijken de ova-
ria zich normaal te ontwikkelen. Versnelde follikel-
atresie en een verminderde vorming en groei van 
follikels zorgt echter voor een bijna complete folli-
keldepletie ten tijde van de geboorte of in de vroege 
jeugd. In 5-20% van de gevallen blijven genoeg fol-
likels over voor een spontane menarche, waarna 
echter vroeg de menopauze optreedt.8 

Over pure gonadale dysgenesie, zoals beschreven in 
de casus, is zeer weinig bekend. Bij vrouwen met een 
normaal 46,XX karyotype en gonadale dysgenesie ont-
wikkelen ovaria, uterus en externe genitalia zich over 
het algemeen normaal. Echter de gonaden vertonen 

een zeer sterke toename van verlies van geslachtscel-
len, waardoor er een zeer premature ovariële dege-
neratie optreedt. Waarschijnlijk is een mutatie in een 
autosomaal gen de etiologische factor.1

Geslachtsontwikkeling 
Vrouwen met gonadale dysgenesie hebben vrouwelij-
ke externe genitalia, een kleine uterus en tubae en zo-
geheten ‘streak gonads’: onderontwikkelde ovaria. Bij 
de meeste vrouwen komen de secundaire geslachts-
kenmerken niet tot ontwikkeling door het gebrek aan 
oestrogeen- en androgeenproductie door de ovaria. 
Dit tekort aan hormonen leidt tot verschillende pro-
blemen. Met name de oestrogeendeficiëntie  is verant-
woordelijk voor een verminderde borstontwikkeling, 
onderontwikkeling van het bekken en de heupen en 
de afwezigheid van de menstruatie. Ook hebben deze 
vrouwen meer kans op osteoporose en cardiovascu-
laire aandoeningen. Daarnaast hebben vrouwen met 
een 46,XY gonadale dysgenesie een kans van 25-70% 
op het ontwikkelen van gonadale tumoren. Het wordt 
dan ook geadviseerd om bij een 46,XY-karyotype de 
dysgenetische ovaria zo snel mogelijk na het stellen 
van de diagnose te laten verwijderen.4

Zwangerschap en partus
Vrouwen met gonadale dysgenesie worden als on-
vruchtbaar beschouwd. Door middel van eiceldonatie 
kunnen deze vrouwen echter wel zwanger raken. In 
het geval van het syndroom van Swyer lijkt het XY-ge-
notype geen invloed te hebben op de ontvankelijkheid 
van de uterus en het endometrium voor de innesteling 
van een embryo.4 Opvallend is dat in de literatuur 
slechts enkele casus zijn beschreven van vrouwen met 
deze vorm van gonadale dysgenesie en een zwanger-
schap. In vrijwel alle casus wordt de zwangerschap 
beëindigd door middel van een sectio caesarea.9-13 In 
de literatuur is slechts één vaginale partus beschre-
ven.14 Zowel de mogelijke aanwezigheid van een an-
drogyn bekken als ook de hypothese dat de uterus 
een uitblijvende reactie vertoont op prostaglandine 
en oxytocine, draagt mogelijk bij aan het hoge per-
centage sectio caesarea. De veronderstelling is dat 
de hormoonreceptoren op de hypoplastische uterus 
mogelijk deficiënt zijn. Tevens zou het kunnen zijn dat 
de cervix onvoldoende kan dilateren om een vaginale 
partus te bewerkstelligen.4 De kans op complicaties 
tijdens de zwangerschap of partus lijkt bij vrouwen 
met het syndroom van Swyer niet verhoogd. 

Cijfers over spontane zwangerschap bij vrouwen met 
het syndroom van Turner variëren van 2-10%.8,15,16 Het 
overgrote deel van de vrouwen is dus aangewezen op 
IVF. In tegenstelling tot patiënten met het syndroom 
van Swyer is de kans op complicaties tijdens de zwan-
gerschap of partus bij deze patiënten wel degelijk ver-
groot. Hoewel de cijfers uiteenlopen, heeft 5-50% van 
de vrouwen met het syndroom van Turner een cardio-
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vasculaire malformatie, zoals een coarctatio aortae of 
een bicuspide aortaklep.16 Als gevolg daarvan hebben 
deze vrouwen een verhoogde kans op hypertensieve 
aandoeningen en een aortadissectie of –ruptuur. Deze 
conditie predisponeert tot het ontwikkelen van zwan-
gerschapsgeïnduceerde hypertensie of pre-eclampsie 
gedurende de zwangerschap. Het aantal vrouwen met 
zwangerschapsgeïnduceerde hypertensie ligt bij deze 
groep dan ook fors hoger dan in de algemene popula-
tie: 20-50% in vergelijking tot 6-12%.15,17 In 2% van de 
gevallen is er zelfs sprake van zeer ernstige complica-
ties of overlijden ten gevolge van cardiovasculaire pro-
blematiek in de zwangerschap of rond de partus.8 Om 
deze reden wordt een zwangerschap dan ook sterk 
afgeraden bij vrouwen met het syndroom van Turner 
en bekende aorta-afwijkingen, eerdere aortachirurgie 
of pre-existente hypertensie ondanks medicatie.16,17

Naast een verhoogd risico op maternale problematiek 
zijn er ook risico’s voor de foetus. Uit onderzoek is 
gebleken dat het aantal spontane abortus in deze pa-
tiëntgroep op gemiddeld 23% ligt, een stuk hoger dan 
in de algemene populatie (13,5%).17,18 Een mogelijke 
verklaring is de grotere kans op chromosomale abnor-
maliteiten van de foetus, waar vaker een trisomie 21 
(4 vs. 0,4%) en eveneens het syndroom van Turner 
(15 vs. 0,5%) wordt gevonden. Een andere hypothese 
berust op de hogere incidentie van auto-immuunaan-
doeningen bij vrouwen met het syndroom van Turner, 
met als gevolg een grotere kans op een spontane 
abortus. Ten slotte is het mogelijk dat, net als bij vrou-
wen met het syndroom van Swyer, de endometriale 
receptiviteit verminderd is.15 Ook preterme partussen 
komen vaker voor: 22% vs. 6-10%.19 Dit leidt tevens 
tot een algemeen lager geboortegewicht bij kinderen 
van deze groep vrouwen. Statistisch blijft echter ook 
na correctie voor het aantal preterme partussen het 
geboortegewicht significant lager.17

Als gevolg van de vaak geringe lichaamslengte bij 
vrouwen met het syndroom van Turner is het bek-
ken vaak disproportioneel en vindt geboorte van het 
kind frequent plaats door middel van een sectio cae-
sarea.8,15

Over zwangerschap en partus in de groep vrouwen 
met een 46,XX gonadale dysgenesie is zeer weinig tot 
niets te vinden in de literatuur. Gepresenteerde casus 
zijn dan ook zeer zeldzaam. Op basis van de litera-
tuur over de andere vormen van gonadale dysgenesie, 
het syndroom van Swyer en het syndroom van Tur-
ner, is er een aantal aandachtspunten voor de prak-
tijk. Over de modus partus is, aan de hand van de 
huidige literatuur, geen goed onderbouwd advies te 
geven. Het percentage sectio caesarea is hoger in deze 
groep, enerzijds waarschijnlijk door het falen van in-
ductie, anderzijds speelt de wens van patiënte hierbij 
een rol.8-13,15 Concluderend lijkt er bij 46,XX gonadale 
dysgenesie geen absolute contra-indicatie te bestaan 
voor een vaginale baring.
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Samenvatting
Zwangerschap bij patiënten met gonadale dysgene-
sie, zoals het syndroom van Swyer (46,XY), Turner 
syndroom (45,XO) en 46,XX gonadale dysgenesie 
is zeldzaam. Dit artikel gaat over een succesvolle 
zwangerschap en bevalling van een 43-jarige vrouw 
met 46,XX gonadale dysgenesie die in vitro fertili-
satie en embryotransfer onderging na eiceldonatie.

Trefwoorden
Gonadale dysgenesie, syndroom van Swyer,  
syndroom van Turner, zwangerschap.

Summary
Pregnancy in patients with a gonadal dysgenesis, 
also known as Swyer syndrome (46,XY), Turner 
Syndrome (45,XO) and gonadal dysgenesis (46,XX), 
is rare. This article is about a successful pregnancy 

and delivery of a 43-year old woman with 46,XX 
gonadal dysgenesis who underwent in vitro fertili-
zation and embryo transfer after participating in a 
donor oocyte program.

Keywords
Gonadal dysgenesis, Swyer syndrome, Turner  
syndrome, pregnancy.
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