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RESUMEN 

Con el fin de identificar las caracteristicas 

epidemiolégicas de ia poblacién con trastornos de diferenciatién 

sexual que recibié atencién médica en e1 Hospital General Centro 

Médico La Raza durante e1 periodo de julio de 1989 a junio de 

1994, se realizé el presente estudio . 

Se incluyeron 21 pacientes con rangos de edad de 1 dia hasta 

12 aos con un promedio de 18+/-30 meses . Se revisaron los 

expedientes clinicos reportandose los siguientes resultados: e] 

diagrméstico definitivo de Sindrome de Resistencia a Andrédgenos 

se encontré en el 48.2%, seguido de Hermafroditismo Verdadera 

33.3% . Los datos clinicos observados fueron presencia de falo 

100% , labios escrotalizados 96.8% e hipospadias 74.2% 5° el 

cariotipo sexual 46X¥ correspondio al 63% y 46XX al 25.9% . La 

cromAtina sexual fue negativa en el 80.8% 3; la respuesta 

hormonal de testosterona posterior a la estimulacién con 

hormona Gonadotropina coriénica fue adecuada en el 91.3% y el 

tratamiento psicolégico se proporcionoa al 61.3% de la poblacioén. 

Conclusién : Se identifies como el trastarno de diferenciacién 

sexual m4s frecuente al S{ndrome de Resistencia a Andrégenos. 

Los datos clinicos prevalentes fueron presencia de faio y labios 

escrotalizados. La crom4tina sexual fue negativa en la mayorta 

de las pacientes. El cariotipo m4s frecuente fue 46XY. Y el TX 

psicolégico sélo se proporciom a la mitad de los pacientes . 

PALABRA CLAVE : TDS Trastornos de Diferenciacién Sexual .



INTRGDUCC ION 

El neonato que tiene genitales ambiguos constituye un 

problema inmediato en el diagnéstico y tratamiento y crea una 

Situacién angustiante para ios padres, la mejor asignacién del 

sexo de crianza se Iogra después de una exploracién fisica 

Cuidadosa, valoracién de la anatomia interna y externa y una 

desicién del “sexo funcional" m4s apropiado, la asignacién 

apresurada del sexo del nifio puede hacer que haya que redefinir 

‘el sexo en fecha ulterior y esto generar rechazo por parte 

de los familiares; e©1 grupo encargado de la asignacién del sexo 

puede incluir al pediatra, urdlogo, endocrinoidgo, genetista, 

ginecdlogo y psiquiatra ,quienes deben de realizar una historia 

clinica completa que incluya antecedentes heredofamiliares 

investigando parientes con genitales anormales, infertilidad, 

consanguinidad, edad de los padres, muertes perinatales 

frecuentes ademas de investigar antecedentes perinatales de 

importancia como son exposicién a tera tégenos (virales, 

farmacoiégicos y ambientales), con enfasis en la exposicidén 

materna a progestagenas y andrégenos (1,2) . 

El estado cromasémico del feto queda definido desde la 

concepcién, pera antes de las 6 semanas de gestacién todavia 

no surgen signos de diferenciacién sexual, investigaciones 

recientes han identificado un supuesto gen el cual es denominado 

“determinante de testiculos" , en el brazo corto del cromosoma
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Y, cerca del borde pseudoautosémico (2) .« La diferenciacién de 

Jos testiculos comprende la formacién de tubulos seminiferos que 

rodean las células germinativas. Las células de Leydig (que se 

diferencian a partir de tas células intersticiales) comienzan a 

producir testosterona que actua sobre los conductos de Wolff,ias 

que dan origen a los genitales internos del varén {(conducto 

deferente, epididimo y vesiculas seminales). Las células de 

Sertoli producen una substancia que inhibe los conductos de 

Miller presentando estos regresién. Las células que reciben la 

accién de los andrégenos, que incluyen laos genitales externos 

transforman testosterona en dehidrotestosterona por accién de la 

enzima 5 alfa reductasa; la dehidrotestosterona se combina can 

un receptor andrégeno citosélico y permite que se formen los 

genitales externos del varén, mis bien por un proceso de 

crecimiento y fusién (pene y escroto) . Si falta el cromésoma Y 

como en la mujer, las g6nadas se diferencian en ovarios y los 

aocitos quedan rodeados por células de granulosa; lo cual exige 

la presencia del cromésoma X. El conducto de Miller, sin el 

andrégeno testicular, se transforma en trompa de Falopia, utero 

y mitad superior de La vagina, degeneranda los conductos de 

Wolff .En el plano exterior no hay fusidén, el tubérculo se 

transforma en el clitoris y los plieques y prominencia se tornan 

en labias (3-5). 

Cuando se sospechan genitales ambiguas és importante explorar 

al paciente en su totalidad en busca de signos especificos u
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otras malformaciones; se debe buscar primero simetria, es decir 

ja posicién de las génadas en relacioén una con atra y respecto 

al anillo inguinal externo (4) .- 

Qtros signas incluyen escroto bifido, escroto "“prepeniano" 

a escroto en "chal" , en el que sus fijaciones 

anteriores cubren la base del pene, arrugas del escroto, y 

presencia de hipospadias y encordamiento; deben medirse las 

dimensiones del falo, su longitud y anchura- En el recién 

nacido el pene debe medir 2.5 cm de longitud y el meatoa uretral 

ha de estar en su punta. El escroto muestra su linea media de 

fusién en la porcién media, y debe hallarse debajo del pene, hay 

que palpar lias génadas para aclarar Si hay epididima. En la 

neonata las labios mayores quiz4 no cubran por completa los 

menores, especialmente en ja niftia pretérmino, la longitud del 

clitoris no debe exceder de 1 cm y no debe existir fusidn de las 

labios, es importante detectar el orificio vaginal (6,7). 

Los trastornos de diferenciacién sexual pueden estudiarse en 

base a los siguientes aspectos sexuales : 

a)Sexa Cromosémico o Genéticozel individuo normal posee células 

diploides que contienen 22 pares de cromosamas autosémicos y 

dos cromosomas sexuales (dos X a un xX y un Y) cada cromasoma 

con ciertas caracteristicas en cuanto a tamafio y posicién dek 

centromero,ios cromasomas en conjunta son llamados cariotipo (&) 

En 1950 fue reconocido el cariotipo XY para el sexo masculino 

y XX para el sexo femenina (7,8). En los pacientes con genitales
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ambiguos el cariotipo puede revelar anarmalidades como 
‘ 

aneuploidia, delecién, rotura, redistribucién y anormalidades 

estructurales como traslocacién .Dos cromosomas X funcionalmente 

normales daran lugar a la formacién de ovarios, mientras que la 

presencia del cromasoma Y especificamente del brazo corto 

conocida como "factor determinante del test{iculo” (TDF) 

estimular4 la organogenesis testicular. El antigeno H-Y e1 cual 

en 1955 habia sido considerado responsable de la diferenciacidén 

testicular actualmente ha sido cuestionado (9,10). De las 

anormalidades cromosémicas, solo el hermafroditismo verdadero y 

la disgenesia gonadal mixta tienen oportunidades de crear 

confusién importante acerca del sexo del neonato -El 80% 

o més de los hermafroditas verdaderos tienen un cariotipo 46XX. 

La determinante en el brazo corto de Y se cree que esta 

translocado a X, lo cual explicaria la diferencia testicular .Lla 

mayor parte de los cariotipos con disgenesia gonadal mixta 

tienen el cariotipo 45X/46XY o bien 46XY_ la crom4tina sexual es 

negativa q11). En muchos casos se desconoce la 

causa, pero los varones XxX con ambigiiedad muy 

probablemente siquen un patrén de aparicién familiar.Los 

sindromes de Turner, Klinefelter son alteraciones del sexo 

eromosémico sin anormalidades de diferenciacidn sexual. La 

formacién de cromatina sexual (cuerpo de Barr)se presenta en la 

interfase célular de las personas que poseen dos cromosomas X 

qo, 11).
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b)Sexo Gonadal: Es determinado a los 43-50 dias de gestacion 

para la diferenciacién gonadal testicular . En el caso de ia 

diferenciacién gonadal de ovario esta acurre de los 77-84 dias 

de gestacién. Diversos trastornos del sexo gonadal son la 

consecuencia de mutaciones de un sola gene que origina 

discrepancias entre e@1 desarrollo de las gonadas y el sexo 

cromosémico o genético. tos ejemplos ms importantes en este 

grupo sonshermafroditismo verdadero, disgenesia gonadal, el 

Sindrome de sexo reverso ,este ultimo sin trastorno de 

diferenciacién sexual 3 en el pseudohermafroditismo masculino la 

histologfa testicular revela células de Sertoli normales y 

ausencia de células de Leydig » algunos de estos pacientes 

tienen asociadas anormalidades como son nefropatia y tumor de 

Wilms conocido coma sindrome de Drash 5 . En el 

Pseudohermafraditismo masculina disgenético los pacientes 

presentan testiculos disgenéticos bilaterales, los cuales se 

taractterizan por persistencia de estructuras mullerianas, 

criptorquidismo e inadecuada virilizacién este tipo de trastorno 

se ve asociado con alto grado de degeneracién maligna con 

incidencia de tumores testiculares de hasta el 30% . En el caso 

de los hermafroditas verdaderos estos tienen tejido gonadal bien 

desarrollado masculino y femenino, con presencia simultanea de 

tejido testicular (tubulos seminiferos) y tejido ovaricd 

(estroma), las diversas combinaciones morfolégicas, pueden 

incluir un testiculo de un lado y un ovario en el otro, 2
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avotestis, o una gonada normal en un lado y un ovotestis en el 

otro ,sus gonadas son frecuentemente asimétricas; el ovotestis 

es la ms caman estructura gonadal encontrada en el 

hermafroditismo verdadero ( 66% de los casos ) adems de 

encontrar de un lado un ovario y en el otro un testiculo(12-17). 

En la disgenesia gonadal mixta las gonadas son disgenéticas y 

existe conservacién de estructuras de conductos de miller, se 

encuentra diferenciacién gonadal asimStrica que se caracteriza 

por la presencia de una gonada acintada de un lado y presencia 

‘de testiculo en el lado opuesto. La etiologia supuesta es ila 

ausencia o deficiencia de un inductor gonadal . Clinicamente se 

caracteriza por la presencia de genitales externos femeninos con 

grados variables de virilizacién (clitoromegalia y fusidn 

labioescrotal) a nivel interno presentan utero y frecuentemente 

trompas de Falopio, el] testiculo igualmente es intraabdominal, 

pero puede tener situacién inguinal o labioescrotal (tiene una 

elevada incidencia de neoplasia )} (18, 19). 

c)Sexo Hormonals la diferenciacién de los genitales externos en 

el individuo masculino va a depender de tla accién de la 

testosterona sobre la alfa 5 reductasa la cual dara lugar a la 

dihidrotestosterana metabolito de la testosterona. La 

testosterona en el feto masculino es secretada por la células de 

Leydig, bajo la influencia de la Hormona Luteinizante secretada 

por la pituitaria. La exposicién del feto femenino antes 

de las 12 semanas de gestaci6n da como resultado virilizacién de 
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genitales externos .Puede presentarse por hiperplasia suprarenal 

congénita: deficiencia de 20-22 desmolasa, deficit de 3 beta 

hidroxiesteroide deshidragenasa, deficit de 17 alfa reductasa. 

Defecto de la sintesis androgénica testicular: deficit de 17-20 

desmolasa, deficit de 17 cetosteroide reductasa. Defecto de la 

respuesta del organo terminal (blanco) o sindromes de resistencia 

a androgénos: deficit de 5S alfa reductasa, trastorno del 

receptor de andrégenos. Se trata de caracteres heredados como 

autosSmicos recesivos; el pseudohermafroditismo masculino puede 

provenir de una: incapacidad para convertir la testosterona en 

dehidrotestosterona, por deficiencia de 5 alfa reductasa, ademas 

de un caracter recesivo ligado a X, origina una disminucién de 

respuesta al andrégeno por deficiencia de receptores 

correspondientes (20). 

En la disgenesia gonadal mixta hay una produccién disminuida 

de testosterona y de sustancia inhibidora de estructuras de 

Miller, de ello una masculinizacién deficiente de genitales 

externas y persistencia de conductos de MUller con gonadas 

disgeréticas con predisposicién a malignizarse. La prevalencia 

del defecto en la fusién de los conductos mullerianos se reporta 

del 0.1% pero en examenes postnatales, reporta hasta el 2-3%, la 

vagina es el sitio m4s frecuente de defecto en este trastorno. 

En el sindrome de resistencia a andrégenos la sintesis de 

testosterona y el factor de regresién mulleriana son normales, 

pero existe defecto en la actividad molecular de la testosterona 
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(resistencia) o en la generacién de dehidrotestosterona. Puede 

ser causado por a)deficiencia de 5 alfa reductasa, bidefecta en 

el receptor de andrégenos , cCianormalidad postreceptor de 

andrégenos (resistencia a receptor positivo) (21) .« 

d)Sexo Psicasocial : La diferenciacién psicosexual puede ser 

clasificada en 4 categoriassadidentidad sexual (definicigén e 

identificacién de la personalidad femenina 9 masculina), h)Rol 

sexual (aspectos de conducta en el cual los hombres y mujeres 

difieren en nuestra cultura y en nuestro tiempo), c)orientacién 

sexual, d)diferencias cognocitivas . La identidad sexual se 

establece usuaimente entre los 18-30 meses de edad (22). 

Para fundamentar nuestro diagnéstico podemos realizar los 

siguientes estudios , de acuerdo a cada situacién + 

Se puede obtener un frotis de exudado uretral buscando 

células epiteliales y vaginales . 

Hay que obtener frotis bucales en busca de cuerpos de crom&tina 

sexual, sin embargo éste puede ser erréneo en el periodo 

neonatal . La misma muestra puede utilizarse para cultivos 

de leucocitos con el fin de establecer el cariotipo; en 

suero deben medirse sodio, potasio y glucosa_= asi como 

gonadotropina y esteroides, para diagnéstico de la Hiperplasia 

Adrenal Cong4nita.tos estudios radiolégicos y ultrasonida pueden 

demostrar la presencia de una vagina y aclarar si se une a la 

uretra para formar el seno urogenital . Un buen estudio también 

puede descubrir la presencia de cuello, ausencia de dtero,
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testiculos abdominales o inguinales, puede requerirse endoscopia 

con cistoscopios Ppequefios . Las biopsias de piel genital 

seran utiles para cultivar ftibroblastos con el fin 

de calcular el rdimero de receptaores de andrégenos, afinidades 

de fijacién celular total y nucleares, y la actividad de 5 

alfareductasa. Las biopsias de gonadas ayudan a distinguir entre 

disgenesia gonadal mixta, hermafroditismo verdadero, y 

pseudohermafraditismo masculino disgenético. Pueden utilizarse 

técnicas inmunohistoquimicas para identificar individuos con 

hiperplasia de células de Leydig, y los que sufren errores 

especi ficos en la biosintesis de testosterona . La 

laparatomia o laparascopia se indican en los pacientes en 

quienes se desea una descripcién ms apropiada de tos genitales 

internos y de la posicién de las gonadas, lo cual puede ser muy 

importante para la decisién de asignacién sexual (23,24). 

La meta es escoger el mejor sexo funcional para toda tla 

vida, entre los aspectos por considerar estan: el aspecto de los 

genitales externos, posibilidad de reconstruccién, funcién 

sexual futura, peligro de cancerizacién, fertilidad , deseos y 

Opiniédnres de las padres . tas anormalidades cromosémicas a 

menudo son de novo, de mado que los padres tienen paco riesgo de 

que generen nuevos hijos con el problema (24) . 

Con el fin de conocer las caracteristicas epidemiolédgicas de 

la poblacién con trastornos de diferenciacién sexual durante un 

Periodo de 5 afios, se realizé el presente estudio .
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MATERIAL Y METODOS 

Se estudiaron a los pacientes pedidtricos registrados en la 

Clinica de Trastornos de Diferenciacién Sexual (integrada por 

los Servicios de Genética, Higiene Mental, EndocrinopediAtria y 

Cirugia PediAtrica), atendidos en el Hospital General Centro 

Médico La Raza en el periodo comprendida de julia de i989 a 

junio de 1994. 

Se incluyeron 31 pacientes con rangos de edad de 1 dia hasta 

12 affios, con un promedio de edad de 18+/-30 meses. Se excluyeron 

a todos los pacientes con TDS secundario a Hiperplasia 

Suprarrenal Congénita .- 

Se revisaron los expedientes ciinicos registrando los 

Siguientes datos : 1) diagnéstico especi fico del trastorno de 

diferenciacién sexual, 2) edad, 3) presencia o no de cromtina 

sexual, 4) cariotipo, 5) datos cliinicos ms importantes, 6) 

métodos diagnésticos empleados, 7) tipo de tratamiento, 8) sexo 

definitivo asignado, 9) evolucién psico-social .Para concentrar 

los resultados se disefio una hoja de recoleccién de datos que 

incluyS los datos ya comentados adem4s peso, talla, antecedentes 

heredo-familiares de infértilidad, ambigtedad de genitales, 

muertes perinatales previas, mimero de gesta, edad de los 

padres, exposicién a teratédgenos, niveles de testosterona 

posterior a la estimulacién con hormona Gonadotropina Coridénica. 

Se aplicé un cuestionario escrito a los diferentes servicios
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que integran la Clinica de TDS con el fin de conocer el plan de 

trabajo que ofrece cada uno de ellos al paciente en estudio y 

con objeto de identificar la impresién generada en los pacientes 

con respecto a la aceptacién del sexo asignado . 

El anAlisis estadistico fue realizado mediante el Coeficiente 

de Sperman buscando un coeficiente de correlacién de 0.50 y una 

Significancia de 0.05 . 
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RESULTADOS 

Se estudiaran 31 pacientes con trastornos de diferenciacion 

sexual en el Hospital General Centro Médico La Raza en el 

periods comprendido de julio de 1989 a junio de 1994 .Con rangos 

de edad de 1 dia de vida hasta 12 afios con un promedio de 

12 +/- 30 meses; siendo la edad mas frecuente de envio para su 

estudio al afio de edad en 980.6% ,con envio de sélo i caso 

(3.2%) a los 12 afos por presentar genitales fenotipicamente 

‘femeninos y testiculos inguinales ssiendo el motivo de envio en 

la gran mayoria de los casos por presentar genitales ambigttos 

77.4% (Figura 1 , Tabla 1) . 

Se analiz6 el peso para la edad encontrandose el 

77.5% dentro de percentilas normales y el 22.5% por debajo de la 

percentila 3%, traduciendo algun grado de desnutricién. Can 

respecto a la talla el 74.4% estuvo en percentilas normales y el 

25.6% por debajo de la percentila 3%, correspondiendo a algun 

tipo de talla baja . 

El diagnéstico definitivo mas frecuente fue sindrome de 

resistencia a andrégenos el cual puede ser causado por 

a) deficiencia de 5 alfa reductasa, b) defecto en el receptor de 

andrégenos, e) anormalidad postreceptor de andrégenos, 

correspondiendo a 13 pacientes (48.2%), seguido de 

hermafroditismo verdadero 9 pacientes (33.3%), disgenesia 

gonadal mixta 4 pacientes (14.8%) y s6lo i paciente (3.7%) 
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con testiculo feminizante, encontrandose 4 pacientes sin 

diagnéstico definitivo por estar atin en estudio. (Figura 2 5 

Tabla 2) . 

El sexo asignado con mayor frecuencia fue el masculino 64.5% 

(20 pacientes), asignAndose sexo femenino a 8 pacientes (25.84%), 

y 3 pacientes restantes (9.7%) sin asignacién de sexo por 

encontrarse atin en estudio .(Figura 3 , Tabla 3). 

Los antecedentes heredo familiares tuvieron importancia en 1 

paciente (3.2%) quien refirio un familiar con genitales ambigttos, 

2 pacientes (6.5%) can familiares portadores de infertilidad, 

presentandose en 3 pacientes (9.7%) antecedentes prenatales de 

obitos u abortos previos . (Figura 4, Tabla 4) .« 

La mayoria de los pacientes con TDS fueron producto de la 

primera gestacién 10 pacientes (32.3%) « 

La edad materna promedia fue de 25 afias con rangos de edad de 

14 a 43 aNtos . Y la edad paterna se encontré en rangos de 19 2 

49 aNios con un promedio de 28 afios . 

Con respecto a la exposicién prenatal a agentes teratogénicos 

4 pacientes (12.9%) tuvieron antecedentes positivos para agentes 

farmacolégicos, 1 paciente (3.2%) se expuso prenatalmente al 

virus de la rubeola, de los cuales el 80% de los pacientes 

fueron expuestos al teratégeno durante el primer trimestre de 

gestacioén . (Figura 5, Tabla 5) - 

Los datos clinicos encontrados en los pacientes con TDS 

fueron por frecuencia: presencia de falo (100%), presencia de 
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labios escrotalizados (96.8%), hipospadias (74.2%), gonadas 

palpables (71%), introito vaginal (48.4%), criptorquidia (35.5%) 

y anorquia bilateral (25-8%) . (Figura &, Tabla 6). 

El tamafio del falo presenta un range minimo de 0.6 cm y un 

maximo de 3.5 cm can un promedio de 1.79 cm y una moda de 1.5 cm 

de Ingitud - 

La respuesta hormonal fue adecuada elevandose los niveles de 

testosterona posterior a la estimulacién con hormona 

gonadotropina coriénica (HGC) en 91.3% de los pacientes. Dentro 

del protocolo de estudia a todos los pacientes se les determing 

17 alfa hidroxiprogesterona con el fin de descartar hiperplasia 

suprarrenal congénita, reportandose valores pre inhibicién de 

0.120 a 7.50 con un promedio de 3.182 y niveles post inhibicieén 

de 0.400 a 2.110 con un promedio de 0.9935 con io cual se 

descarto la hiperplasia suprarrenal cangénita- 

£1 porcentaje de crom4tina sexual negativa se encontrd en 

88.8% de los pacientes y en 19.2% resulto positiva can un rango 

que vario del 10 al 19% de positividad. (Figura 7, Tabla 7) - 

El cariotipo sexual mas frecuente fue SEXY 17 

pacientes (63%), sequido de 46XX 7 pacientes (25.9%), ASXO/4EXVY 2 

Pacientes (7.4%) y 46XV/47XXY 1 paciente (3.7%) . (Figura &, 

Tabla @. 

A los pacientes en quienes macroscopicamente se observaban 

gonadas anormales se jes realizé biopsia (41.9%) reportandose en 

12% ovoteste y testiculo , 9.7% gonadas acintadas, 3.2% ovoteste
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bilateral y 3.2% ovoteste y ovario 5; al momento de realizar 

laparatomia exploradora sélo en 6.9% se encantraron restos 

Millerianos, siendo importante mencionar que al 58.1% de 

los pacientes no se les efectto biopsia «(Tabla 11 3). 

De los pacientes a las cuales se les realizd Genitografia 

51.6%, la mayoria presentaron uretra de caractert sticas 

masculinas (62.5%), sin embargo debemos mencionar que sélo 

se realiz6 el estudio al 51.6% de los pacientes. (Tabla 12). 

E1 tratamiento farmacolégica consistié basicamente 

en testosterona y se otorgs unicamente al 29% de los 

pacientes, con el fin de incrementar el tamafio del falo 

facilitando esto el tratamiento quirurgico, de este ultimo el 

m4s utilizado fue la plastia de hipospadias (40%), sequido de 

orquidopexia + plastia de hipospadias (12%), clitoroplastia 

(8%), Vaginoplastia (8%), reseccién de gonadas + clitoroplastia 

(16%). 

El tratamiento psicolégico se otorgo a 19 pacientes (61.3%) 

de la poblacién total . (Figura 9 , Tabla 9). 

La aceptacién del sexo por parte de los familiares se logré 

en el 93.5% y solamente en 2 pacientes (4.5%) no hubo 

aceptacién total . (Figura 10, Tabla 10) . 

El rechazo familiar y social se identificé en 2 pacientes 

representando e1 6.5% de la poblacién . (Figura 11). 

La asociacién con otras malformaciones se presento en 4 

pacientes (12.9%) entre las cuales se encontraron labio leporino
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y paladar hendido como las principales . 

Se realiz6 correlacién mediante el Coeficiente de 

Sperman encontrando lo siguiente : se identificé que no existe 

correlacién entre cariotipo y cromtina sexual con un 

coeficiente menor de 0.3994 (p=0,043) significativa. 

Presentandose correlacién positiva entre e1 sexo asignado y el 

TX quirargica con un coeficiente de 0.5325 y una significancia 

importante (p= <0.007). Con una correlacién positiva entre 

el tamaNo del falo y sexa de asignacién masculino 

mostrando un coeficiente de correlacién menor de 0.4751 

(ps0.011) significativa - Identificandose una correlacién 

negativa entre TX farmacoiégo y diagnéstico definitivo 0.5664 

(p=0.06). Sin encontrar correlacién del sexo asignado con 1a 

edad de envio ni con el reporte del cariotipo .
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TABLA 1 

EDAD DE ENVIO DE LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

PACIENTE| EDAD DE ENVIO| SEXO DIAGNOSTICO CARIOTIPO 

EN MESES ASIGNADD 

1 24 M SX DE RESIST.A 4OXY 

2 1 M SX DE RESIST.A 46XY 

3 12 F DISGENESIA G. M 4bXY 

4 1 M HERMAFRODITA V.| 46XY/XXY 

5 7 F HERMAFRGDITA V.| 45X0/46XY 

& 2 M HERMAFRODITA V. 46XX 

7 1 ” SX DE RESIST.A ABXY 

8 144 F SX DE RESIST.A 46XY 

9 48 " HERMAFRODITA V. 4OXX 

10 2 M SX DE RESIST.A AGXY 

il 1 M SX DE RESIST.A AGXY 

12 4 4 SX DE RESIST.A 4OXY 

13 il M DISGENESIA G.M.| 45X0/46XY 

14 24 M HERMAFRODITA V. 4OXX 

15 1 " HERMAFRODITA V. 4GXX 

16 8 F HERMAFRODITA V- 4OXX 

17 8 “ SX DE RESIST.A AGXY 

18 1 F SX DE RESIST.A 4OXKY 

19 48 1 DISGENESIA G. M AGXY 

20 1 M SX DE RESIST.A AbXY 

24 21 M HERMAFRODITA V. AbXX 

22 2 MN SX DE RESIST.A 4GXKY 

23 12 bx! EN ESTUDIO AGXK 

24 i M SX DE RESIST.A 4GXY 

25 4 M SX DE RESIST.A SEXY 

26 io F DISGENESIA G. M P 

27 1 Pp EN ESTUDIO Pp 

28 1 P EN ESTUDIO P 

29 3 P EN ESTUDIO P 

30 Ss Ll HERMAFRODITA V. 4bXY 

St 5 F TESTICULO FEM. AGKY         
  

  

SEXO ASIGNADO: 
M= MASCULINOG 
F= FEMENINO 

P=PENDIENTE 

DIAGNOSTICO =: 

SX DE RESISTENCIA A ANDROGENOS 

HERMAFRODITA VERDADERO 

DISGENESIA GONADAL MIXTA 

TESTICULO FEMINIZANTE 

 



  

  

DIAGNOSTICO DEFINITIVO EN LOS PACIENTES CON TDS 

TABLA 2 

  

DIAGNOSTICO DEFINITIVO No. PACIENTES % 

  

    
  

  

  

SX DE RESISTENCIA A ANDROGENOS 13 48.2 

HERMAFRODITISMO VERDADERO 9 33.5 

DISGENESIA GONADAL MIXTA - 4 14.8 

TESTICULO FEMINIZANTE 1 3.7 

TABLA 3 

SEXO ASIGNADD A LOS PACIENTES CON TDS 

SEXO ASIGNADO No. % 

MASCUL INO 20 64.5 

FEMENINO 
8 25.8 

3 9.7 
EN ESTUDIO     
  

  

 



TABLA 4 

ANTECEDENTES HEREDO - FAMILIARES EN LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

      
  

ANTECEDENTES No. % 

GENITALES AMBIGUOS 1 3.2 

INFERTILIDAD 
2 6.5 

ABORTOS Y OBITOS PREVIOS 3 9.7 

NEGADOS 25 80.6 

TABLA 5 

EXPOSICION PRENATAL A TERATOGENOS EN PACIENTES CON TDS 

  

  

  

AGENTES TERATOGENOS No. % 

FARMACOS 4 12.9 

VIRUS 1 3.2 

NEGADGS 26 83.9     
  

  

 



TABLA & 

DATOS CLINICOS ENCONTRADOS EN LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

      
  

DATOS CLINICOS No. DE PACIENTES 4% 

FALO PRESENTE 31 100 

LaBIOS ESCROTALIZADOS so 96.8 

HIPOSPADIAS ; 23 74.2 

GONADAS PALPABLES 22 71 

INTROITO VAGINAL 15 48.4 

CRIPTORQUIDIA 11 35.5 

ANORQUIA BILATERAL . 8 25.8 

TABLA 7 

CROMATINA SEXUAL EN LOS PACIENTES CON TDS 

  

CROMATINA No. % 

  

  
NEGATIVA 25 80.8 

POSITIVA & 19.2     
  

  

 



TABLA 8 

CARIOTIPO SEXUAL DE LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

  

CARIOTIPO No. % 

46 XY 17 63 

46 XX 7 25.9 

45 XO /46 XY 2 7.4 

AS XY /A47 XXY i 3.7     
  

TABLA 9 

TRATAMIENTO PSICOLOGICO OTORGADD A PACIENTES CON TDS 

  

  

  

TRATAMIENTO PSICOLOGICG No. % 

SI 19 61.35 

NG 12 38.7     
  

  

  
 



  

  

TABLA 10 

ACEPTACION FAMILIAR DEL SEXO GTORGADO EN LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

    
  

  

  

ACEPTACION DEL SEXO No. % 

sI 29 93.5 

NO 2 6.5 

TABLA 11 

REPORTE DE BIOPSIA EN LOS PACIENTES CON TDS 

HALLAZGOS HISTOLOGICOS No. % 

OVOTESTE + TESTICULO 4 12.9 

GONADA ACINTADA 3 9.7 

RESTOS MULLERIANOS 2 6.5 

TESTICULOS 2 4.5 

OVOTESTE BILATERAL 1 3.2 

OVOTESTE + OVARIO 1 3.2 

NO SE REALIZO 18 58.1     
  

  

 



TABLA 12 

REPORTE DE LA GENITOGRAFIA EN LOS PACIENTES CON TDS 

  

  

HALLAZGOS 
No. % 

URETRA FEMENINA 
3 18.8 

URETRA MASCULINA 
10 62.5 

URETRA FEMENINA + VAGINA 

Y OTRAS ESTRUCTURAS FEMENTNAS i 4.3 

PSEUDOVAGINA CIEGA 
2 12.9 

NO SE REALIZO 
15 48.4     

       



DISCUSIQN 

En nuestra poblacién estudiada se detectd como principal 

trastorno de diferenciacién sexual el Sindrome de Resistencia a 

Andrégenos en Zo. lugar el Hermafraditismo Verdadero y en ser 

lugar la Disgenesia Gonadal Mixta , lo cual es similar a lo 

reportado en la literatura internacional. 

Una proporcion alta de pacientes tuvieron antecedentes 

prenatales previos de muertes perinatales (9.7%) encontrandose 

asi mismo en ‘menor porcentaje antecedentes familiares de 

infertilidad y genitales ambiglios. El antecedente de exposicién 

prenatal a agentes teratogénicos de tipo farmacolégico y viral 

se encontraron presentes en un 16.1% apoyando parcialmente la 

influencia de estos factores en la g@nesis de TDS, mencionada 

por diversos autores ~Se emcontro que el cariotipa ms 

comunmente presentado en los pacientes con hermafroditismo 

verdadero es el 46XX (67%) lo cual coincide con lo 

reportada por Kofman — Alpero McGillivray 1992 quienes 

refieren que m4s de la mitad de los pacientes con esta 

patoloogia presentan cariotipo AbXX y similar a lo 

referido por otros autores como Donahue 1987 quién comenta 

que el 80% de estas pacientes tienen el mencionado cariotipo. Se 

observé que los pacientes con Disgenesia Gonadal Mixta 

presentan en su mayoria cariotipo A5X/4EXY 9 46XY , Similar a 

jo referido en la literatura internacional.La edad promedio de 
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envié del paciente para su estudio es en su mayoria dentro 

del primer afio de vida lo cual es importante ya que la identidad 

sexual se establece entre los 18 y 30 meses de edad . El 

ovoteste fue la estructura gonadal m4s comunmente encontrada en 

el hermafraditismo verdadero lo cual es similar a lo referdo por 

Aarason y Luks et—al - 

Con respecto a los servicios integrantes de la Clinica de TDS 

estos intervienen en forma conjunta en la decisién del sexo a 

asignar a cada paciente tomando en consideracién como puntos 

basicos caracteristicas de les genitales externos, 

posibilidades de reconstruccfién , cariotipo y deseo uw apinién 

de los padres, considerando en un segundo plano la funcionalidad 

sexual futura, fertilidad ¥ peligro de cancerizacion, 

Refiriendose una aceptacién de sexo asignado del 68% y en su 

mayoria una adecuada colaboracién familiar para continuar el TX 

indicade. Siendo la principal problem4tica que enfrenta el 

paciente desde el punto de vista biolégico el aspecto estético y 

funcional; y desde el punto de vista psicolégico se han 

identificado reacciones ansiosas y depresivas asi como problemas 

de adaptacién a la asignacién genérica dependiendo de la etapa 

de desarrollo del paciente , esto ultimo generado porque el 

paciente no acude en forma temprana o porque no se reciben todas 

las interconsultas a tiempo participando inclusive después de 

que ya se ha asignada el género; para tratar de evitar la 

generacién de rechazo y conflicto familiar con-respecto al sexo
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asignado el servicio de Higiene Mental se entrevista con los 

padres y con el paciente y trata de identificar las espectativas 

concientes y no concientes de los padres en relacién al género 

del producto. Llamando la atencién el tratamiento psicolégico en 

nuestro estudio el cual se proporcions sélo al 41.3% de la 

poblacién total y siendo escaso e1 sequimiento de cada paciente. 

La participacién del servicio de genética es importante ya que 

proporciona consejo genético a un 80-100% de ios familiares del 

paciente segun sea el caso . El servicio de endocrinopedidtria 

por su parte proporciona el tratamiento hormonal sustitutivo 

para el desarrollo: de una adecuada Pubertad segtin el sexo 

asignado . £1 seguimienta por parte de cirugia pedidatrica 

tiene como principal finalidad tratar ei aspecto estético y 

funcional . Consideramos de vital importancia ei realizar un 

adecuado seguimiento socio~psicolégico del paciente en un 

futuro, con el fin de conocer la adaptacién en su vida de pareja 

y st desempefio coma individuo en la sociedad adulta .



wii HS Ho pe CONCLUSTIONE ij OE DER 

4 bpp 
1. El Trastorno de diferenciacién sexual mas veecsen Oita 

huestra poblacién es el Sindrame de Resistencia a Andrégenos. “ 

2. tos datos clinicos m4s frecuentemente encontrados en los 

pacientes con trastornos de diferenciacién sexual son presencia 

de falo en promedio de 1.7 cm , labios escrotalizados e 

hipospadias. 

3. La respuesta hormonal muestra una adecuada elevacién de los 

nRiveles de testosterona posterior a la estimulacién con hormona 

gonadotropina coriénica . 

4. El cariotipo sexual m4s frecuente encontrado es 44XY en 

general, sin embargo en ios hermafroditas verdaderos lo es el 

ABXX . 

5.La cromi4tina sexual es negativa en la mayoria de los pacientes 

con trastornos de diferenciacién sexual . 

6.£1 tratamiento quirdrgico mayor empleado es ila plastia de 

hipospadias. 

7.El tratanmiento psicolégico que se proporciona es estaso con 

un seguimiento de los pacientes en forma irregular .
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