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RESUMEN

El pseudohermafroditismo masculino implica la presencia de una
conformacién anormal de los genitales externos, no acorde con el
sexo genético, son individuos con cariotipo XY, cuyas génadas
estan constituidas por testiculos, y los genitales externos son ge-
neralmente femeninos al momento del nacimiento. Se presenta el
caso de un pseudohermafroditismo masculino diagnosticado a la
edad de ocho meses por presentar fenotipo femenino y masas in-
guinales bilaterales, con diagndstico inicial de hernias inguinales
bilaterales. Se realizé cariotipo, laparotomia exploradora ademas
de otros estudios complementarios con asignacién de sexo gené-
tico como masculino. El tratamiento fue extirpacién de ambas go-
nadas mds vaginoplastia y cistogenitoscopia. La paciente actual-
mente tiene siete aios y es criada socialmente como mujer, se en-
cuentra bajo supervision por parte de pediatria, psicologia y en-
docrinologia. Todo lo anterior destaca la importancia de tener en
mente este diagndstico y no asignar en forma prematura el sexo
de un recién nacido con duda en la exploracién fisica, por las im-
plicaciones éticas, médicas y psicoldgicas tanto del paciente
como de la familia.

Palabras clave: Hermafrodita, intersexo, genitales ambiguos.

INTRODUCCION

El sexo debe ser considerado como un espectro
en el que en uno de sus extremos se encuentran
los individuos masculinos bien conformados y en
el extremo opuesto los femeninos. El embrion hu-
mano es sexualmente ambiguo hasta la octava se-
mana de gestacidn, época en la cual la presencia
o ausencia del cromosoma Y determina la mascu-
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ABSTRACT

Male pseudoermaphrodism implies the presence of abnormal
external genitalia, in accordance with genetic sex; they are in-
dividuals with XY caryotype whose gonads are compose by tes-
ticles, and external genitalia are usually female at birth. We
present the case of male pseudoermaphrodism, diagnosed at
the age of 8 months due to female phenotype and inguinal bi-
lateral mass, with initial diagnosis of inguinal bilateral her-
nia, caryotype was performed as well as exploratory laparoto-
my plus corresponding studies for genetic male sex. Treatment
included surgical resection of both gonads, vaginoplasty and
bladder genitoscopy. The patient actually is seven years old,
socially raised as female and is under pediatric, psiychiatric
and endocrinologic supervision. Diagnosis should always be
considered before assigning the definite sex of a newborn when
there is doubt in the physical exam, because of the ethical,
medical and psychological implications for the patient and his
or her family.

Key words: Hermaphrodites, intersex, ambiguos genitalia.

linizacién del embrion.! Para una diferenciacion
masculina se requiere ademads la produccién testi-
cular de la hormona antimiilleriana (HAM), que
induce la regresion de las estructuras miillerianas;
de esta forma, los conductos de Wolf progresan
formando los vasos deferentes, epididimos y ve-
siculas seminales que, con la secrecion de testos-
terona, lleva a la total diferenciacién y estabiliza-
cion.'? Sin la influencia de una regién del cro-
mosoma Y (gen SRY) la tendencia innata del em-
brién es desarrollarse como mujer. El término de
“pseudohermafroditismo” se refiere a las anoma-
lias de la diferenciacion sexual propiamente di-
cha, e implica la presencia de una conformacion
anormal de los genitales externos, no acorde con
el sexo genético. Son individuos con cariotipo
XY cuyas génadas estadn constituidas por testicu-
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los (pélvicos o en forma de hernia inguinal) y los
genitales externos son generalmente femeninos al
momento del nacimiento.?*-

Dentro de las multiples causas, el problema es
generalmente atribuible a defectos de la biosinte-
sis testicular de hormonas sexuales masculinas, o
a la resistencia a estas hormonas en los tejidos
blanco.

A continuacién se presenta un caso de pseu-
dohermafroditismo masculino, diagnosticado a
los ocho meses de vida en el Servicio de Medici-
na Interna Pedidtrica del Centro Médico Nacional
“20 de Noviembre”.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente de ocho meses de edad producto de la
primera gesta; madre de 22 afios quien cursé con
varicela al cuarto mes de embarazo sin aparentes
complicaciones médicas. Se obtuvo producto por
parto eutdcico a las 36 semanas de gestacién con
peso al nacer de 2,450 g y calificaciéon Apgar de 8/
9. Permaneci6 en incubadora durante 48 horas
para observacion por peso bajo y posteriormente
alojamiento conjunto. La historia familiar no de-
mostré antecedentes de consanguinidad ni de en-
fermedades genéticas o alteraciones del desarrollo
sexual, s6lo carga positiva para hipertension arte-
rial y esquizofrenia por rama materna. Cuenta con
esquema de vacunacién completo para la edad y
desarrollo psicomotor normal.

Al nacimiento se observé edema importante de
ambos labios mayores sin mds alteraciones en la
exploracién fisica y sin tratamiento médico se
egresé a las 48 horas de vida. Por continuar con
mismo cuadro clinico de aumento de volumen a
nivel inguinal bilateral, es revalorada a los ocho
meses de vida referida al Centro Médico Nacional
“20 de Noviembre” con diagndstico de hernia in-
guinal bilateral.

A la exploracion fisica tuvo peso de 8 kg y talla
de 71 cm. Signos vitales: frecuencia cardiaca 115
por minuto, frecuencia respiratoria 32 por minuto,
temperatura 36° C. Paciente fenotipicamente feme-
nino de edad aparente igual a la cronoldgica, acti-
vo, reactivo, sin fascies caracteristica. Cardiorres-
piratorio sin compromiso. Abdomen blando sin
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masas palpables. Genitales femeninos con labios
mayores cubriendo a menores. A nivel inguinal bi-
lateral se palpan masas ovoides blandas mdviles y
no dolorosas de aproximadamente 4 x 4 cm. sin
cambios en la coloracion. Extremidades integras y
simétricas.

Por el antecedente de que desde el nacimiento
presenté aumento de volumen a nivel genital, se le
realizaron los siguientes estudios desde su ingreso
al Centro Médico Nacional "20 de Noviembre".

Laboratorios: Quimica sanguinea y electrdli-
tos normales. Perfil hormonal: Cortisol 191.3 nm/
L, 170H progesterona 0.8 nmol/L, progesterona
2.5 nm/L, testosterona 0.2 nm/L, estradiol 77.2
pmol/L, androstenediona 0.1 nm/L, androstene-
diol 0.3 nm/L, hormona leutinizante 9.0 UI/L,
hormona foliculoestimulante 11.0 UI/L, prolacti-
na 492.1 pmol/L.

Cariotipo: Se realiz6 andlisis citogenético con
técnica de bandas G a partir de linfocitos de sangre
periférica en el que se demostré un componente
cromosomico masculino 46, XY sin alteraciones
numéricas ni estructurales aparentes.

Genitograma: Se observé vagina muy pequefia
para la edad, con fondo de saco ciego.

Uretrogenitoscopia: Se reviso vulva, encontran-
do fondo de saco ciego de 1.5 cm de longitud.

Como tratamiento se realiz6é una laparotomia ex-
ploradora y se efectud extirpacion de ambas masas
inguinales, cuyo reporte de biopsia reveld dos tes-
ticulos infantiles en fase estatica; testiculo derecho
de 2.5 x 1.2 x 0.7 cm y testiculo izquierdo de 1.5
x 1.3 x 0.7 cm.

Ante los hallazgos quirdrgicos e histopatoldgi-
cos, en un segundo tiempo quirdrgico se realiz6
vaginoplastia y cistogenitoscopia.

En la tomografia axial computarizada postope-
ratoria de pelvis no se observaron tdtero ni anexos,
s6lo una imagen hipodensa en correspondencia a
la situacién anatémica del ttero.

Se realiz6 seguimiento estrecho en Consulta Ex-
terna en forma multidisciplinaria (medicina interna
pediatrica, cirugia pedidtrica y endocrinologia) y
en paidopsiquiatria tanto para los padres como
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Figura 1. Caracteristicas actuales del paciente a ocho afios de
la cirugia.

para la paciente, la cual es tratada como mujer
ante su familia y la sociedad (Figura 1).

Actualmente, la paciente tiene una hermana dos
aflos menor que ella, a la que se le realizé carioti-
po prenatal por tratarse de un padecimiento auto-
sémico recesivo. No se encontré ninguna altera-
cién genética o fenotipica en su hermana.

DISCUSION

Los trastornos de diferenciaciéon sexual (TDS)
siempre han sido un reto médico que requiere va-
loracién multidisciplinaria para la adecuada asig-
nacién sexual de los pacientes, ya que de ello de-
pendera la vida futura de éstos, su funcionalidad,
papel social y posibilidad de reproduccion. Dicha
asignacidn deberd realizarse lo mas pronto posible,
por lo que en multiples informes se ha sugerido
que la asignacion sexual y su tratamiento quirdrgi-
co debe considerarse una urgencia médica y so-
cial.6-8

La apariencia de los genitales externos del re-
cién nacido depende de la presencia o ausencia de
influencias genéticas y hormonales responsables
del proceso activo de masculinizacién. En ausen-
cia de éstas, el feto tiende a desarrollarse como fe-
menino. Por lo tanto, la condicidn intersexual es el
resultado de anomalias en el camino de una com-
pleta masculinizacién o, en el caso de un feto fe-
menino, influencias virilizantes sobre el mismo.

La anormalidad de la diferenciacién sexual o es-
tados intersexuales (EI) se clasifica en cuatro gran-
des grupos:

1. Pseudohermafroditismo femenino.

2. Pseudohermafroditismo masculino (diagnds-
tico del caso clinico presentado).

3. Hermafroditismo verdadero.

4. Disgenesias gonadales.”?

Dentro de las patologia de los estados inter-
sexuales se encuentra el pseudohermafroditismo
masculino (PHM), diagnéstico establecido en el
caso aqui presentado, que requiere un abordaje
pluridisciplinario en el que intervienen cirugia y
endocrinologia pediatricas, radiologia, genética,
bioquimica hormonal y molecular, anatomia pato-
légica y psiquiatria. Este tipo de padecimientos
ofrece un diagnéstico diferencial a menudo dificil,
no lograndose muchas veces conocer la etiologia
segura antes de tener que decidir el sexo civil a
asignar. Los pacientes con pseudohermafroditismo
masculino se caracterizan por ser individuos con
sexo genético masculino, 46 XY, con sexo gona-
dal diferenciado en testiculos, pero con un desa-
rrollo genital, interno y/o externo en el sentido
masculino, ausente o incompleto.

La insensibilidad periférica a los andrégenos o
feminizacion testicular es una de las dos grandes
categorias de los pseudohermafroditismos masculi-
nos. El sindrome de Morris es la forma mas comun
y la mas grave.!

Hasta hace poco la asignacion del sexo era con-
dicionada fundamentalmente por el fenotipo, tal
como preconiz6 Money.!Y En la actualidad, un
diagndstico etioldgico de certeza, se logra gracias
al diagndstico molecular de los genes implicados
en el desarrollo sexual y, en muchos casos, debera
tenerse en cuenta el prondstico de respuesta a los
andrégenos ya que si las mutaciones encontradas
afectan al gen AR se debe asignar el sexo femeni-
no, por la imposibilidad de virilizacion en la pu-
bertad (falta de respuesta a los andrégenos).

En esta paciente no se realiz6 estudio molecu-
lar, ya que cuando el fenotipo de los genitales ex-
ternos es completamente femenino no ofrece pro-
blemas para la asignacién de sexo; pero se debid
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considerar como principales causas etioldgicas
para esta paciente la disgenesia gonadal pura 46
XY, la aplasia de células de Leydig y la resisten-
cia o insensibilidad a los andrégenos, que es la
forma mas frecuente de presentacién dentro de
un factor de herencia autosémico recesivo. En la
clasificaciéon etiol6gica de pseudohermafroditis-
mo masculino, el sindrome de Morris es la forma
mas comun y la mas grave (resistencia total a los
andrégenos), no teniendo los estudios molecula-
res complementarios en esta paciente para un
diagnéstico de certeza.l!?

Es importante recordar que con la identifica-
cién del cromosoma Y existe el riesgo de dege-
neracion neopldsica testicular hasta en 25% de
los casos, por lo que la gonadectomia profilactica
se impone en las pacientes portadoras de un cro-
mosoma Y."!! El tratamiento quirdrgico de los
estados intersexuales se basa, fundamentalmente,
en dos conceptos: Por un lado reconstruir genitales
externos cosmética y funcionalmente correctos, en
el sentido del sexo asignado, y por otro lado extir-
par las génadas no concordantes (o disgenéticas)
con el sexo asignado.!” Estas intervenciones de-
ben ser realizadas de forma precoz, y de ser posi-
ble antes de los 18 meses de vida, por motivos psi-
coldgicos y sociales tanto de la familia, como del
propio paciente. Los individuos asignados y edu-
cados como mujeres pueden casarse y estar bien
ajustados a su rol sexual,'? empleando terapia
cosmética para asegurar un adecuado desarrollo de
los caracteres sexuales secundarios y prevenir la
aparicién de osteoporosis precoz, y de una patolo-
gia aterosclerdtica cardiovascular asociada.

CONCLUSION

El propésito de analizar este tipo de patologia es
con el fin de tener siempre en mente que, a pesar
de que no es muy comin este tipo de alteraciones
de diferenciacioén sexual, todo paciente recién na-
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cido fenotipo femenino con masas inguinales o in-
cluso palpables a nivel abdominal, requiere com-
plementacion diagndstica para la asignacion de
sexo al nacimiento, incluyendo siempre la realiza-
cién de cariotipo como diagnéstico de certeza.

No debe asignarse nunca el sexo a un recién na-
cido en forma prematura ante esta posibilidad
diagndstica para evitar dafio psicoldgico a la fami-
lia y, en un futuro, al paciente. Para esto, la ley
mexicana ampara la no asignacién de sexo hasta
en un lapso de 30 dias.
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