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PRESENTACION DE CASO

Pseudohermafroditismo masculino
Masculine pseudohermaphroditism
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RESUMEN

El pseudohermafroditismo masculino dentro de las alteraciones de la diferenciacion sexual (ADS) constituye
un grupo complejo de entidades. Su frecuencia en nuestro medio es muy escasa. Se presenta el caso de una
adolescente, remitida a consulta por aumento del tamafio del clitoris, con erecciones del mismo. Al examen
fisico se encontrd: presencia de falo, rodetes labioescrotales sin testes y vagina corta. En el estudio
ultrasonografico se descarté la presencia de Utero y ovarios y se constatd la presencia de testiculos en
cavidad abdominal. La cromatina sexual de células en interfase de la mucosa oral revelé la presencia de 0%
de cuerpo Barr y el estudio cromosémico mostrd un cariotipo masculino normal (46XY).
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Descriptores: TRASTORNOS DEL DESARROLLO SEXUAL.

SUMMARY

Masculine pseudohermaphroditism as part of sexual differentiation alterations (ADS) constitutes a complex
group of entities. Its frequency in our health system is very rare. The case of a female adolescent is sent to
the consultation due to an increase in the size of the clitoris plus erections. The physical examination
revealed: the presence of phallus, labioscrotal buns without testes and a short vagina. The ultrasonographic
study discarded the presence of uterus and ovaries and verified the presence of testicles in the abdominal
cavity. The sex chromatin of cells in interface of the oral mucosa revealed the presence of 0% Barr body and
the chromosomal study showed a normal masculine karyotype (46XY).
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Descriptors: DISORDERS OF SEX DEVELOPMENT.

INTRODUCCION testes palpables, hipospadias que se acompanan de
criptorquidea uni o bilateral, hipospadia asociada a
micropene (en el recién nacido de término < 2,5 cm,
en pretérmino 34 sem < 2 c¢cm y en pretérmino 30
sem < 1,5 cm) o microfalo (< 1 cm de largo) (3).
Hoy el termino GEA esta en desuso y se sustituye
desde el 2006 por ADS.

La causa principal de ADS es la hiperplasia adrenal
congénita (HAC), aunque pueden encontrarse otras
entidades, como el pseudohermafroditismo
masculino, que de no diagnosticarse tempranamente
traen consecuencias traumaticas tanto para el

La presencia de genitales externos ambiguos (GEA)
constituye una emergencia médica y desde el punto
de vista social y legal requiere una pronta solucién.
Su etiologia puede poner o no en riesgo la vida del
paciente.

Se considera GEA la diferenciacion incompleta de los
genitales externos segun el sexo cromosémico (xx 6
xy). (1, 2) También se incluyen en esta
denominacion las fusiones parciales o totales del
rafe perineoescrotal, criptorquidea bilateral sin
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paciente, como para los padres y familiares en
general.
Algunos estudios internacionales dan cifras

estimadas de incidencia de 1/4 500 recién nacidos
vivos. (4) El ECLAMC, organizacion latinoamericana
de registro de malformaciones congénitas, informa
una prevalencia general de 1,9 por 10 000 nacidos
vivos. En nuestro pais y provincia la incidencia es
baja también y se corresponde con lo reportado por
dicha organizacion. (5, 6)

En los ultimos afios se han producido notables
avances en el diagndstico precoz de esta patologia,
asi como en el desarrollo de nuevas técnicas
bioquimicas y moleculares, que permiten un
diagnostico etiolégico mas exacto y rapido en estos
pacientes. (1, 7, 8)

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 11 afos, nacida a las 40,3
semanas de gestacidon, parto distécico por cesarea,
sin sufrimiento fetal (Apgar 9/9). Las mensuraciones
fueron normales: peso 3550 g; talla 51 cm;
circunferencia cefdlica 37 cm y toracica 36 cm.

Historia obstétrica: gesta 4, un parto anterior (una
hembra sana), 3 abortos por decision de la pareja.
No se recogen antecedentes de trastornos genéticos

ni de otra indole tanto por via materna, como
paterna. Todos los examenes de Ilaboratorio
realizados en los tres trimestres mostraron

resultados normales.

FIGURA 1. Genitales externos

Examen fisico: apariencia femenina de los genitales
externos, vello pubico de distribucién masculina,
presencia de falo de £ 2 cm de largo por 1 cm de
grosor con prepucio, hipospadia, rodetes
labioescrotales sin testes, presencia de himen vy
vagina corta (figura 1). Voz gruesa, cara con
distribucion del vello facial de aspecto masculino.

Examenes complementarios:

-Ultrasonido del hemiabdomen inferior. No se
visualiza Utero ni ovarios, estructuras de Wolf
primitivas. Presencia de ambos testiculos en cavidad
abdominal.

-Cromatina sexual en frotis de mucosa oral: 0% de
cuerpos de Barr.

-Cariotipo en sangre periférica con técnicas de
bandas G (GTG): 46 XY.

DISCUSION

Todo paciente con una alteracién de Ila
diferenciacion sexual (ADS) debe ser tratado por un
equipo especializado (ginecoobstetras, urélogos,
pediatras, endocrindlogos, genetistas y psicdlogos),
que incluye el tratamiento psicoldgico adecuado a
los padres y familiares.

Al médico que examine el caso por primera vez le
corresponde orientar a los padres del paciente,
refiriéndoles que su bebé presenta un desarrollo
incompleto de sus genitales externos. Ademas, que
se le debe asignar un nombre comin a mujer u
hombre y que la asignacién del género estard en
dependencia de la viabilidad futura de sus genitales
externos. (1)

El diagndstico de ADS en un individuo 46XY es
complicado, debido a la gran variabilidad fenotipica
y al numero extenso de causas que pueden
originarlas. Es importante recordar que algunos
tipos de HSC pueden producir genitales ambiguos en
sujetos 46XY, tales como el déficit de 17-alfa-
hidroxilasa/17-20-liasa (solo genitales ambiguos en
XY) 'y 3-beta hidroxiesteroide deshidrogenasa
(genitales ambiguos en XX y XY), ademas de las
mutaciones de P450-6xido reductasa y déficit de
proteina StaR (hiperplasia lipoidea). (7-9)

En el pseudohermafroditismo masculino el cariotipo

es 46XY, pero los genitales externos estan
incompletamente virilizados, son ambiguos o
completamente femeninos. Cuando es posible

encontrar las génadas, éstas son testiculos, cuyo
desarrollo morfoldgico puede oscilar desde
rudimentario hasta normal. Existen dos causas
principales que generan un pseudohermafroditismo
masculino:

- deficiencia 5-alfa reductasa, presente en nifios que
tienen cariotipo 46 XY y ambigliedad genital;

- sindrome de insensibilidad andrdégena: presente en
nifos que tienen cariotipo 46XY y genitales externos
femeninos normales.

Revista Electronica Dr. Zoilo E. Marinello Vidaurreta

Vol. 39, numero 8, agosto 2014



Pseudohermafroditismo masculino Vargas Gonzalez D...

La enzima 5-alfa reductasa convierte la testosterona Se denomina sindrome de insensibiidad a
en dihidrotestosterona (DHT), necesaria para la andrégenos o sindrome de Morris (también
masculinizacién final del feto varéon. Casi siempre los feminizacion testicular) al trastorno genético que
pacientes son criados como nifas, pero en la provoca que los bebés varones no respondan a los
pubertad la produccidn de testosterona por los andrégenos (testosterona). Las personas afectadas
testiculos permite el desarrollo masculino, que se son cromosdmicamente masculinas (46XY) con
traduce en engrosamiento de la voz y aumento del genitales externos aparentemente femeninos, con
tamafio del pene y de la masa muscular. No vagina ciega, sin Utero ni ovarios. Los testiculos
obstante, los drganos que responden normalmente  estdn presentes en el abdomen o en el canal
a la dihidrotestosterona (escroto, testiculos, inguinal y muchas veces son confundidos con
prostata) contindan siendo prepuberales, debido a la hernias en niflos con apariencia fenotipica femenina
deficiencia de este esteroide. (3, 5, 7) normal. Asi ocurrid en el diagndstico del caso que se
presenta.
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