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B INTRODUCCION

En los casos de intersexualidad y especialmente en el pseudoherma-
froditismo desempefian un papel fundamental, desde el punto de vista
diagnodstico y de diagnostico diferencial, las investigaciones de morfologia
nuclear y citogenéticas. Para el pseudohermafroditismo masculino, lo
normal es el hallazgo de ndcleos cromatin negativosy cariotipo de caracte-
risticas masculinas XY, y para el pseudohermafroditismo femenino na-
cleos cromatin positivos y la muestra cromosémica sexual XX.

El gran interés de las investigaciones citogenéticas en estos casos,
reside en la determinacion del sexo genético y al mismo tiempo el de las
gonadas como instrumento auxiliar de diagnéstico.

m MATERIAL Y METODOS

El caso presentado es un recién nacido a término después de un
embarazo y parto normales. Es el primer hijo de una mujer soltera, nor-
malmente constituida y en cuyos antecedentes familiares no relata la exis-
tencia de ningun tipo de anomalia.
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Alnacerel propésito presentaba un peso y tallas normales. Su desarro-
llo estato-ponderal ha sido satisfactorio pero presenta genitales externos
de apariencia femenina con clitoris de gran tamano. (Figs. 1y 2).

En cada uno de lo que parecian ser labios mayores se palpaba un
noédulo que biopsiado resulté tener la estructura histologica tipica del
testiculo. (Figs. 3y 4).

Elexamen cromosdmico del paciente se realizé después del cultivo de
sangre periférica, encontrando un cariotipo masculino XY. (Figs. 5y 6).

m DISCUSION

El pseudo hermafroditismo y el hermafroditismo son trastornos del
desarrollo sexual en los que existe una discrepancia entre las caracteristi-
cas morfoldgicas de las gonadas, de una parte, y los genitales externos o
internos por la otra. La configuraciéon de los genitales externos puede
mostrar distintas gradaciones, desde la forma enteramente masculina
hasta la completamente femenina y en estos estados extremos es imposi-
ble presumir la existencia de un trastorno en el desarrollo sexual, que
muchas veces no se hace patente hasta la pubertad.

Mientras que en el pseudohermafroditismo las gonadas aparecen cla-
ramente diferenciadas, testiculos en el pseudohermadroditismo mascu-
lino y ovarios en el femenino independientemente de la configuracién del
resto del aparato genital externo o interno, en el hermafroditismo verda-
dero existe siempre enel mismo individuo los dos tipos de tejidos testicular
y ovarico, bien en forma separada o reunidos en una misma gonada (ovo-
testis).

El pseudohermafroditismo es un fenémeno que aparece con relativa
frecuencia, entanto que el hermafroditismo verdadero es de rara presenta-
cién. La relacién de frecuencias de ambos trastornos de desarrollo sexual
perturbado se evalla aproximadamente en 80:1.

Desde el punto de vista del diagndstico diferencial tiene un especial
interes la delimitacién del sindrome adrenogenital congénito, con miras al
establecimiento de un diagnoéstico precoz.

Enelsindrome adrenogenital congénito la causa es el déficit heredado
de una enzima especifica que interviene en la biosintesis de los esteroides
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suprarrenales. Las manifestaciones suelen ser muy patentes en el mo-
mento de nacer, pudiendo distinguirse clinicamente tres formas:

1.2 Virilizacion sola.
2.% Virilizacion y pérdida salina.
3.% Virilizacion e hipertension.

La virilizacién puede ser muy intensa, de tal forma que los genitales
externos de la nifia pueden presentar caracteristicas completamente mas-
culinas, originando una conclusion errénea en cuanto al sexo del paciente.

La deficiencia de 21-Hidroxilasa es la causa mas frecuente del tras-
torno, su ausencia origina aumento de la 17-Hidroxiprogesterona y otros
precursores de los andrdgenos, sobre todo androstendiona y testosterona,
las cantidades elevadas de esta Ultima hormona son la causa de la viriliza-
cion.

En los casos en que la virilizaciéon se acompana de pérdida salina
existe una produccion de cantidades elevadas de esteroides capaces de
inhibir de forma competitiva la aldosterona. Tales sustancias derivan pro-
bablemente de la progesterona y serian similares al esteroide sintético
espirolactona.

Cuando la enzima genéticamente deficiente es la 11-Hidroxilasa existe
junto a la virilizacion una hipertension muy manifiesta...

Ante todo caso de pseudchermafroditismo es necesario descartar los
casos debidos a induccién exdgena, con toda probabilidad una de las
formas mas frecuentes de manifestacién de la intersexualidad. Por ello
debe prevenirse de forma rigurosalaadministracion de hormonas virilizan-
tes durante el embarazo. La naturaleza y la gravedad de la malformacién
estan determinadas por el momento de la administracién de la hormona
virilizante (fase especialmente sensible entre la séptima y la vigésima se-
mana del embarazo) y también por la dosis de hormona administrada, cuyo
espectro es muy amplio.

Existen asimismo pseudohermafroditismos de induccién endogena a
consecuencia de la presencia de tumores virilizantes de activacién hormo-
nal durante el embarazo, las repercusiones sobre el embrion y el feto son
sustanciaimente las mismas que en los de induccién exdgena.

En los casos de pseudohermafroditismo en que no se comprueba la
existencia de hiperplasia suprarrenal asi como de inducciones exdégenas o
endégenas, se trata de una perturbacion de caracter genético del desarro-
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llo sexual, probablemente una pequefa perturbacion cromosdmica inde-
tectable con las actuales técnicas citogenéticas.

Esto hace que la investigacién genética quede limitada al estudio del
arbol genealdgico en el que se demuestra, no raras veces, una presenta-
cion familiar. En determinados casos como en el [lamado pseudoherma-
froditismo masculino con feminizacion total o la feminizacion testicular
(sindrome de MORRIS) existe una clara presentacién familiar, pudiendo
encontrarse tanto entre hermanos como a lo largo de varias generaciones
entre los hermanos de la madre y de la abuela. Los afectados presentan un
fenotipo femenino con genitales externos femeninos y desarrollo de ma-
mas, sinembargo, carecen de utero, presentan pelo corporal escaso o nulo
y son varones, desde el punto de vista gonadal y cromosdmico. Este
trastorno se debe quizas a un gen autosémico dominante con efecto
sexual.

El pseudohermafroditismo masculino con pilificacion secundariay sin
desarrollo mamario o la hipospadia pseudovaginal perineoescrotal se ha
observado también entre hermanos y se debe, con toda probabilidad a un
gen autosémico recesivo por lo que puede diferenciarse con claridad de la
feminizacion testicular.

Finalmente se ha observado en algunos casos de pseudohermadrodi-
tismo masculino la existencia de imagenes citogenéticas que se apartan de
lo que corresponde al sexo masculino normal, fundamentalmente diversos
tipos de mosaicos de gonosomas, se trata, sin embargo, de observaciories
aisladas y en las que con mucha probabilidad se esconden otras alteracio-
nes y sindromes cromosémicos.
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