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1.- ANTECEDENTES 

J .DIFERENCIACIÓN GONADAL 

La ditCrenciación sexual es un mecanismo complicado en el que se han involucrado 
múltiples genes. factores de crecimiento .. enzimas y hormonas. Se calcula que alrededor de 
30 genes localizados ~n el cromosoma X .. Y y nutosomas son necesarios para Ja regulación 
de Jos procesos involucrados en la diferenciación gonadal ( 1 ). Se han distinguido tres 
etapas de Ja ditCrcnciación sexual: J) determinación del sexo cromosórnico. que está dado 
por la distribución de cromosomas sexu.a.les durante la meiosis y se establece al momento 
de la fertilización .. 2) determinación del sexo gonadaL está definido por el tipo de gónada 
existente. 3) determinación del sexo genital,. está dado por por J.a presencia de testosterona y 
hormona antimillleriana (HAl'vf}., que originan genitales masculinos. en ausencia de estos la 
diferenciación es hacia genitales femeninos (3). 

Durante las primeras 6 semanas de vida fetal las estructuras sexuales son idéntic:is 
en ambos sexos y consisten en una cresta genital que dará origen aJ ovario y al testículo. las 
células germinales que dar.in lugar a oocitos y espermatocitos. los conductos de Wolf que 
darán origen a genitales internos masculinos. los conductos de ~IOllcr que originan los 
genitales internos femeninos y el tubérculo genital. los pliegues Iabiocscrotales y seno 
urogcnital que originaran los genitales externos (2). 

Alrededor de la quinta semana de vida intrauterina el mesonefro constituye un 
pliegue longitudinal dc:nominado cresta urogenitaJ. El esbozo de la gónada primitiva se 
desarrolla a partir de la cara interna del mesonefros. La diferenciación testicular es 
distinguible a las 6-7 semanas de vida. La organización de la la gónada primitiva en 
testículo comienza por la individualización de los túbulos seminíferos. que se derivan de los 
cordones epiteliales del epitelio celómico y del blastema gonadaJ. en su interior se 
dif"crencian y multiplican las células de Sertoli que proceden de la cresta genital. quedando 
las células germinales en su interior. Las células germinales derivan de la capa interna del 
saco vitelino. su proliferación y diferenciación se quedan c:n estado de espennatogonias. La 
diferenciación dt: las células de Lc:ydig ocurre posterior a la individualización de los 
túbulos seminíferos y al inicio de la HA!vf secretada por las células de Sertoli apartir de la 
septima semana.. 

La diferenciación del testículo esta casi completa al final del tercer mes~ el descenso 
testicular del abdomen a la cavidad escrotal se lleva a cabo en los siguientes mt!scs. 
interviniendo factores honnonaJes v anatómicos. 

La diferenciación ovárica· comienza algunas semanas después que el testiculo. 
completándose al sexto mes de vida. La dif"ercnciación comprende 3 procesos: conversión 
de las células germinales en oocitos. desarrollo de células foliculares con formación de 
folículos primari"s y diferenciación de células c:steroidogénicas. 

El SF-1 (steroidogenic factor) regula la expresión de los genes que codifican a las 
enzimas de Ja esteroidogénesis como Ja de la subunidad a de las hormonas hipofisiarias. 
Durante el desarrollo fetal. los niveles altos de SF-1 están asociados con ditCrcnciación 
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testicular. primero de células de Scnoli y posteriormente de células de Leydig. la expresión 
en el ovario está rc:g.ulada a Ja baja después de la expresión inicial en el desarrollo gonadal 
(12). 

Como es bi~n s.abido. para Ja ditC:renciación testicular es necesario la presencia del 
cromosoma Y. Sin embargo .. se desconocían los genes involucrados en este proceso. Se 
reconoce al gen SR Y como el respons:ible de la diíerenciación testicular. El gen SR Y se 
localiza en la región pseudoautosómica del cromosoma Y. se expresa en un corto periodo 
de 10.5-12 dias post-coito. justo antes de la diferenciación testicular y se expresa en la 
cresta genital (4 .. 11 ). 

Se han descrito otros genes involucrados en el desarrollo genital como es el caso del 
SOX 3 y SOX 9. El gen SRY actúa inhibiendo al SOX 3. estimulando el SOX 9 y 
pcnnitiendo la diferenciación hacia testículo. en ca.inbio en ausencia de SRY el SOX 3 se 
expresa inhibiendo aJ SOX 9 con diferenciación hacia ovario (5) {figura 1). 

""°'*:111.11"11S.._Y ---- • 

--~~~L..:.. _____ \ 

Figura 1. Interacción entre el gen SRY y genes SOX 

Existen evidencias de que algún gen localizado en el cromosoma X en la región 
Xp2 l .2-22.1 regularía la diferenciación ováric~ d locus se detenninó DSS (dosage sex 
reversal scnsitive). Este locus contiene un gen que se clonó posteriormente,. el DAX-1 .. 
necesario para. el desarrollo de la corteza suprarrenal y células gonadotropas. El DA...X-1 se 
expresa en la cresta genital al mismo tiempo que el gen SRY en hombres y mujeres. 
Mientras el proceso de dif'erenciación gonadal se desarrolla. el D.A..,."X-1 es rápidamente 
regulado a la baja en testículo. mientras su expresión continúa en el ovario~ esto sugiere que 
el DAX-1 pudiera dctenninar la formación del ovario y ser antagonista de la función de 
SR Y (8). Sin embargo Jos esquemas actuales lo proponen como tal. de tal modo que 
DSS/DA.X:-1 actuaria como represor de los genes ma.sculinizantes (8.12). 

Así mismo para la diferenciación femenina es necc:saria la presencia del gen Wnt 4. 
fnjcialmt!nte el gen \Vnt 4 es requerido para la formación de los conductos de :'\.lilller. t!n el 
desarrollo gonadal suprime la diferenciación de células de Leydig. se ha encontrado que en 
masculinos con mutaciones de Wnt 4 la diferenciación es normal. sin embargo en mujeres 
las estructuras mClllerianas se encuentr.1.n ausentes y e:xiste síntesis de testostt!rona (6). 
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:?. DIFERENCIACIÓN DE CONDUCTOS DE MÜLLER Y WOLFF. 

La hormona antimillleriana (HA:VI) es secretada por las c\!lulas de Scrtoli fetales .. 
t:sta hormona inicia la regresión de los conductos de 1\rfOller en el producto masculino. En 
ausencia de HA:Vt. los conductos mUllerianos se diferencian a trompas de Falopio .. útero y 
dos tercios superiores de vagina. . La porción del conducto de \.Volff más cercana al 
testículo da lugar al epididimo .. dismlmente al conducto deferente y en su punto de unión 
con c:l seno urogcnital se forma la vesicula seminal(lO). 

El gen de la HA:Vf se localiza en el cromosom<J. 19p 13.2-13.3 .. está compuesto por 4 
kb. En el testículo de ratón se ha observado que inicia su expresión a los 11.5 días 
postcoito. La t:xpresión del gen est.á regulada por el gen SRY y probablemente por SF-1 y 
SOX-9. Los conductos de Z\i-IUJler son sensibles a H.-\.l\.11 dura.ah: un periodo corto de 8 
semanas aproximadruncnte. Los receptores de HA!vt tipo C y U se expresan en el tejido que 
rodea los conductos de :VtUller .. compan.en un 40% en similitud. su acción es inhibir la 
multiplicación celular. actualmente se le ha considerado un factor necesario para el 
descenso testicular (7 .. 11). La ditCrencinción de los conductos de 1\.-lUller en el f"eto íemenino 
no parecen necesitar la presencia de estrógenos. sin embargo algunos autores opiil:ln que 
los estrógenos son necesarios para el desarrollo de útero y vagina(9). En ausencia de 
andrógenos los conductos de Wolf degeneran en el sexo femenino. mientt:l.S que en el 
embrión masculino es necesaria la testosterona para su desa.rrol1o. La n:g:resión de los 
conductos d..: 1\.-tüller en el embrión masculino inicia a panir de los 60 días y han 
desaparecido completamente a las 1 O semanas (figura :? ). 

v:.= 
""--- 'ª-'" 

FigurJ. 2.Genes involucrados en la diferenciación sexual 

3. DIFERENCIACIÓN DEL SENO UROGENITAL Y GE.:-llTALES EXTER... .... OS 

En ausencia de testiculo. los genitales se diferencian hacia el fenotipo tC:menino. 
Los genitales extcmOs indiferencfo.dos son un surco urog:enital fonnado entre 2 repliegues 
uretrales y mas ~xtemrunente 2 pliegues labioescrotales. El surco gt:nital queda cerc3do por 
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repliegues uretrales quedan scparJclos constituirán los labios menores. si se fusionan 
constituirán el cuerpo esponjoso en el que se engloba la uretra pencana en el varón .. 
mientras que en las nii\as tbnna.rá el clítoris .. el tercio interior de vagina está dado por t:1 
seno urogeniraJ.. Si Jos n:pJiegues lubioc:scrotah:s quedan separados se f"onnaran los 1.abios 
mayores .. si se fusionan formarán el escroto y la epidermis ventral del pene (figura 3). 

~~~ 
~u· 

Figuro 3 .. Esquema de Ja diferenciación sexual. 

-1. HERMAFRODITISMO VERDADERO 

Es una causa rara. de intersexualidad en Ja cual se encuentra. tejido ovanco y 
testicular en el mismo individuo (13). Hasta el 90% tienen genitales 6llllbiguos (14).La 
palabra hermafrodita proviene del griego hermaphroditus. Dios que simboliza el patrón de 
unión sexual. Hennaphroditus era hijo de Hennes y Afrodita... la imagen de este dios menor 
está carocteriz.;:ida por pechos femeninos y pene (Figura 4). Se tienen antecedentes de la 
existencia de personas con anibos s&.:xos por diversas piezas artísticas en las que se 
representaban individuos con genitales de ambos sexos. El hermafroditismo siempre ha 
impactado a los pueblos. en Ja Roma clásica a los hermafroditas se les colocaba en colinas 
para que murieran. En la cultura hindú existe una representación andrógina llamada 
Ardhanarisvara.. cuyo cuerpo es asimétrico. el l.ado izqujerdo tiene pecho f"emenjno .. cabello 
largo y cadera redonda. en su lado derecho tiene un pene con un testículo., cabello corto., 
pc:cho masculino y cadera delgada. En 1946 se descubrió una escultura de la edad de piedra 
de la tribu Dogón de África la cual tiene senos y pene prominente.(27) (Figura 5) 
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Figura 4. Hermaphrodirus 

PRESENTACIÓN CLINICA: 

Figura 5. Figura hermafrodita 
de Ja tribu Dogón 

El hermafroditismo verdadero puede presentarse de forma esporádica y de forma 
familiar (15,16).La causa de consulta más común en pacientes con hermafroditismo 
verdadero es Ja presencia de genitales ainbiguos. Para clasificar esta aJnbigQedad, 
habitualmente se utiliza la escala de Prader, la cual clasifica a los distintos fenotipos en S 
grados que van desde los genitales f"emeninos normales hasta los genitales masculinos 
normales, pasando por toda variación de genitales entre estos dos (Figura 6). 

Normnl 9 

~ 
1 11 111 IV V Normal d' 

~~\~~~~ 

Figura 6. Escala de Pradcr 
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Luclcs y colaboradores proponen otra clasificación: grado 1: fenotipo femenino 
normal .. grado 11: solamente crecimiento de clítoris, grado ID: fusión parcial de pliegues 
labioescrotaJes, grado IV: fusión total de pliegues labioescrotales, grado V: escroto 
hipoplásico con hipospadias pcnescrotal. grado VI: fenotipo masculino nonnal(l7). (Figura 
7) 

Figura 7. Clasificación de Lucks para genitales ambiguos 

En el nifto con hermafroditismo verdadero se encuentran genitales femeninos 
normales en el 2% de Jos pacientes, hipertrofia de clítoris en el 15%, fusión parcial de 
pliegues labioescrota.les en 25%, fusión total de pliegues en 35%, fusión total con 
hipospadias en 15% y genitales masculinos normales en el 10%.(Figura 8). 

Figura 8. Genitales ambiguos en un paciente con hennafroditismo verdadero. 
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FISIOPATOLOGÍA V GENOTIPO: 

El carioúpo encontrado más frecuentemente es el 46XX en 70~{, de los casos. seguido 
por mosaicos 46XX/46XY en el 20%. el resto está dado por 46XY. 46 XXY. 
45X0/46XY.47XXY/46XX(14). Otros autores han encontrado una frecu.,ncia d"l 60% 
par.i 46XX. 13% para 46A..~46XY. 12% para 46 XV. 15% para 
46XY/47XXY.45X0/46XY. 

En los hermafroditas en que existe evidencia citogenética de cromosoma Y Ja 
presencia de tejido testicular se explica por la presencia del gen SRY. sin embargo en el 
caso de hermafrodiuis 46X..'X Ja presencia de tejido testicular se explica por la presencia 
oculta dc:l gen SRY. debido a traslocación de Y-X o V-autosoma(IS .. 19)~ Se ha explicado 
también asocindo a mutaciones de genes autosómicos o del cromosoma X que ~nniten 
determinación testicular incompleta en ausencia de SRY o la presencia de una línea celular 
desconocida que lleve todo o parte del cromosoma Y. En algunos hermafroditas 46X:X se 
ha demostrado la presencia del gen SRY en tejido gonadal .. no encontrándolo en cariotipo 
de sangre perifCrica. 

En el caso de las quimeras 46XX/..i6X"'x. se ha demostr:ido Ja presencia de DNA 
proveniente de 2 espermas .. teniendo la posibilidad que la quimera se origine por 3 
mecanismos: 1) fenilización del ovocito y su primer cuerpo polar .. 2) fertilización de un 
ovocito y su segundo cuerpo polar y 3) un quimerismo completo .. es decir .. la fusión de 2 
óvulos fecundados por separado (20). 

ANATOMIA GONADAL E HISTOLOGIA: 

Según sea Ja. anatomía. gormda.J el hermafroditismo se clasifica en a.) alterno. cuando se 
cncul!ntra un ovario en un lado y testículo en otro,. b) bilareral. cuando existe ovotestes de 
un lado y testículo u ovario del otro y c) unilateral .. cuando ambas gónadas están del mismo 
lado. 

La gónada encontrada con más frecuencia es el ovotestes correspondiendo al 44% de 
las gónadas. seguida del ovario en un 33%. Generalmente los ovotestes se encuentran en 
posición ovárica y del lado derecho .. aunque pueden tener un grado variable de descenso .. 
dependiendo de la Ci:llltidad de tejido testicular contenida en la gónada. Los ovarios se 
encuentran en posición habitual y generalmente del lado izquierdo y los testículos con 
grado variable de descenso desde el abdomen a bolsa escrotal y en su mayoría del lado 
derecho. La combinación más frecuente es el ovotestes-ovario. Van Nierk (21) encontró en 
un estudio de 409 pacientes con herrnaf'roditismo verdadero una frecuencia de ovario­
testiculo en :!9.1 ~~. ovotestes-ovario en 29. l %. ovotestes bilateral en 20.8%. ovotestis­
testículo en 11 % .. otras combinaciones en el 9.5%., en contraste Krob y colaboradores (22) 
en una serie de 215 pacientes encontraron ovotestes-ovario en 36. 7% .. ovotestes bilateral en 
3::?.6% .. ovario-testículo en 18.6o/o y ovotestes-testiculo en 12.lo/o. 

Hisrológicarriente pueden ser tejidos normales .. el testículo suele ser displásico .. con 
fibrosis intersticial .. túbulos inmaduros y esclerosados,. Ja csperniatogénesis es excepcional .. 
con lo que la fertilidad es casi nula. El ovario suclie estar menos alterado, en especial si el 
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cariotipo es 46XX. pudiéndose encontrar foUculos primordiales bien madurados, es posible 
la fertilidad. En los ovotestes se encuentra tejido testicular y ovárico separado por tejido 
conectivo (Figura 9). Existe el riesgo de malignidad en el 2.6-4.6% de los casos, es especial 
en presencia de un cromosoma V, siendo los tumores de células genninales los encontrados 
rnás frecuentemente, siendo el disgenninoma la variedad histológica más frecuente (23). 

Figura 9. Aspecto histológico de un ovotestes,. el tejido ovárico 
con folículos primordiaJes, tejido testicular con túbuJos inmaduros. 

DIAGNOSTICO: 

El diagnóstico solo se puede confirmar por el estudio histológico de la gónada al 
encontrar tejido testicular y ovárico en el mismo individuo. La existencia de células de 
Leydig se sospecha al demostrar niveles de testosterona circulantes. Jos cuales pueden ser 
basales o posterior a una prueba de estimulación con gonadotropina coriónica humana 
(hCG), administrando J 500 U por 4 días, midiendo niveles de testosterona basales, durante 
y posterior a la administración. Para demostrar la existencia de tejido ovárico se realiza una 
prueba de estimulación con menotropinas (gonadotropina menopáusica)9 de 6 a 8 semanas 
posteriores a la estimulación con hGC administrando 2Ul/k cada 12 horas9 en caso de 
encontrar niveles de estradiol mayores de 80 pg/01] 9 Ja prueba debe suspenderse9 en caso de 
no tener estos niveles se continúa hasta por 7 días. En un estudio realizado por Méndez y 
colaborddore:s en el que se realizaron estas pruebas previo a la cinlgia se encontró que S de 
19 pacientes con sospecha diagnóstica por genitales ambiguos respondieron con niveles de 
estradiol mayores de 80 pg/ml. en todos los casos se diagnosticó hermafroditismo 
verdadero por estudio histológico9 en el resto de ldS pacientes con pobre respuesta el 
diagnóstico fue disgenesia gonadaJ mixta y varón XX(24). 
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cuidadosamente basada en las características de los genitales .. la respuesta hormonal .. Jos 
hallazgos anatómicos .. el contexto fiuniliar y cultural. Esta decisión debe tomarse mt::dinnte 
el análisis cuidadoso de estos aspectos .. realizado por un equipo multidisciplinario en donde 
se incluya al endocrinólogo .. urólogo .. c.:irujano plástico .. genetisra y psicólogo. Los padrc:s 
deben ser incluidos en la decisión de la asignación del sexo (25 .. 26). 

Se prefiere Ja asignación al sexo femenino en caso de que Jos genitales no sean 
totalmente masculinos o que presenten solamente hipospadias .. debido a la menor dificultad 
para reconstruir de forma satisfactoria y funcional la anatomía genital ( 17). 

El manejo quin.irgico a los pacientes con hc:nnafroditismo verdadero consiste en la 
extirpación de tejido gonadal y conductos que no penl!necen al sexo asignado. En caso de 
que se asigne el sexo femenino. se realizará extirpación del tejido testicular encontrado .. así 
como genitoplastia. Si se asignó al paciente al sexo masculino .. se deberá retirar el tejido 
ovárico y rema.nl!nte!S de conductos de 1\.fillJer. dé'scenso testicular y corrc!'Cción de 
hipospadias. El inicio del reemplazo honnona.1 es alrededor de los l:? ai'los. En aquellos 
pacientes que se encuentran en rol femenino .. se inicia con dosis bajas de estrógenos .. las 
cuales se awnentan gradualmente. es caso de tenc:r útero .. se agregan progestágenos. En los 
pacientes masculinos se utiliza testosterona de depósito la cual se ad.ministril cada 3 a 4 
semanas. 

11. 00.JETIVOS 

! .OBJETIVO GENERAL: 

Conocer y describir las caracteristic3S clínicas .. genéticas y anatómicas de los pacientes 
. con diagnóstico de hermaf'"roditismo verdadero del Hospital Infantil de l\.-féxico ··Federico 
Gómez•• y compararlo con la literatura... 

:?.OBJETIVOS ESPECIFICOS: 

a). Conocer los genitales encontrados en los pacientes con hermafroditismo verdadero. 
b). Conocer la frecuencia del cariotipo en pacientes con herma.t'"roditismo verdadero. 
e). Conocer Ja frecuencia de las gónadas encontradas en pacientes con hermafroditismo 
verdadero. 
d). Conocer hallazgos quirürgicos en pacientes con hermafroditismo verdadero. 

lll. MATERIAL Y METODOS 

Se trata de un estudio retrospectivo .. descriptivo .. observacional. Se incluyeron todos lo 
pacientes con diagnóstico de hermafroditismo verdadero que acudieron al Hospital Infantil 
de ?vféxico ··Federico Gómez·· de enero de 1990 a septiembre de 2002 .. Se excluyeron todos 
los pacientes con expedit:nte incompleto o en pacientes que se: descanó el diagnóstico por 
biopsia. Se revisaron 86 expedientes con diagnóstico de genitales ambiguos .. de los cuales 
14 expedientes tenían diagnóstico inicial de hennafroditismo verdadero .. se excluyeron 4 
por no tener ese diagnóstico posterior aJ reporte de la biopsia. Se les estudió genitales 
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encontrados al ingreso por clasificación de Prader .. rol asignado al nacimiento y posteñor al 
diab'llÓStico.. gónadas encontradas en cirugía.. respuesta hormonal a la estimulación con 
gonadotropina coriónica humana (hCG) .. hallazgos quirúrgicos. Todos los datos se c.:iptaron 
en el programa Excell para su análisis c:sta:distico. 

IV. RESULTADOS 

De los 14 expedientes revisados .. se encontraron 10 pacientes con diagnóstico 
histológico de hermafroditismo verdadero .. los 4 restantes se excluyeron ya que: posterior al 
repone de la biopsia se descartó el diagnóstico de hermafroditismo verdadero. 

Las características de los pacientes se presenUln en Ja tabla 1. 
La causa más frecuente de consulta fue la presencia de genitales aJllbiguos en el 901?1> 

de los casos y solo un 10~1. acudió por hipospadias. 
El tt:notipo de genitales externos encontrado .. 5 pacientes tenfa. Prader J .. J con Prader 

4 y 2 pacientes con Prader :?. .. ningún paciente presentó genitales bien diferenciados. 6 
pacientes se encontraban en rol masculino y 4 en rol femenino. ningún paciente caznbió de 
rol posterior al diagnóstico. 

El cariotipo encontrado con mayor frecuencia fue el 46 XX en S pacientes .. seguido de 
46XX/46 XY en 2 pacientes y las siguientes fórmulas cromosómicas 46 XY .. 47 XXY. 47 
XXY/46 XX en un paciente ca® una (Gráfica 1). Un paciente del rol masculino presentó 
cariotipo 46 x·y y Prader 4. un paciente con cariotipo 47 XXY/46 XX con Prader 3. :? 
pacientes con cariotipo 46 X:X y Prader 3 .un paciente con cariotipo 47 X:XY con Prader 4 y 
un paciente 46 XX/46 XV con Pr:ider 4 (Gniiica 2). De las pacientes 4 c:n el rol tCmenino .. 3 
tenían cariotipo 46 XX de las cuales una paciente tenia Pra.dc:r 2 y 2 con Prader 3. la 
paciente restante presentó cariotipo 46 XX/46XY y Prader 3 (Gráfica 3) (Tabla 2). 

La combinación de gónadas encontradas fue de ovotestes-ovario en 5 pacientes. 
ovario-testículo en 4 .. ovotestes-testiculo en uno .. no se encontraron pacientes con ovotestes 
bilateral (Gráfica 4 ). 

De las 20 gónadas estudiadas 6 correspondieron a ovotestes. 4 del lado derecho y :! del 
lado izquierdo .. la gónada encontrada más frecuente fue el ovario en 9 de los pacientes. 
correspondiendo 4 al lado derecho y S al lado izquierdo .. las 5 gónadas restantes fueron 
testículos .. localizados 2 en el lado derecho y 3 del lado izquierdo9 el grado de descenso fue 
variable (Gráfica 5). 

A Ja curva de estimulación con hCG respondieron 5 pacientes con producción de 
testosteron:i de los cuales 4 tenían ovario-testículo y uno ovotestes-ovario. 2 pacientes no 
tuvieron respuesta y :?. tuvieron respuesta parcial. no se realizó curva de estimulación en un 
paciente (Tabla 3). 

Durante la cirugía se encontraron restos milllerianos en 9 pacientes .. de los cuales 8 
estaban relacionados al ovario y solo en uno no se encontraron y el otro en relación a un 
ovotestes .. siendo la gónada contralateral testículo .. en los ovarios con ovotestes .. Jos restos 
milllerianos se encontraron del lado del ovario. 

Los hallazgos quinírgicos se presentan en la tabla 4. 
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V. DISCUSIÓN V CONCLUSIONES 

La posibilidad de hermafroditismo verdadero debe de considerarse cuando se 
examina un paciente con genitales 3.Illbiguos. El diagnóstico se: basa en la demostración 
histológica de tejido testicular y ovárico. En nuestra revisión encontramos que el 
motivo de consulta más frecuente fue por genitales ambiguos .. Jo que concuerda con Ja 
literJtura. 

El hermafroditismo verdadero es una entidad genéticrunente heterogénea.. El 
cariotipo encontrado mas frecuentemente en nuestra revisión fue el 46 XX.. seguido del 
46 XX/46 XY y en menor frecuencia 47 XXY. 46 XY y 47 XXY/46 XX. Montero y 
colaboradores describen un 70o/o de los casos con czuiotipo 46 XX ... 20% con 46 
)t(XJ 46 XY. el resto con otras fórmulas cromosómicas (14). Se ha reportado tnmbién 
en orden de frecuencia cariotipo 46XX, 46XX/46XY, 46XY, 46XX/47 XXY, 
45X/46XY. 

La combinación de gónadas encontr:ldas en relación a la frecuencia fue ovotestes­
ovario.. ovario-testículo,. ovotestes-testículo y no se encontró ningún paciente con 
ovotestes bilateral. Estos hallazgos difieren de una serie de 409 pacientes reportados por 
Van Nierk y Reticf .. en donde un :?.9.1 % correspondía a ovario-testículo. un :?.9.1 o/o para 
ovotestes-ovario. el 20.8% para ovotestes bilateral y ovotestes-testículo en et 1 1 ~'o de 
los casos (:!1). Krob reportó en una serie de 215 pacientes que ta combinación de 
gónadas más frecuente es Ja de ovotestes-ovario en un 36.1 %. ovotestes bilateral como 
la SCb7Unda combinación en el 32.6-?"á. ovario-testículo en el J 8.6% y como Ja 
combinación menos frecuente ovario-testículo en el 12.1%(22). En relación a la 
localización de las gónadas no encontrarnos diferencias en cuanto a la localización del 
lado derecho o izquierdo. ya que prácticamente se encontraron de forma similar en 
ambos lados. sin embargo se ha descrito que Jos ovarios se localizan en posición 
anatómica y del lado derecho. mientras que d testículo se localiza del lado derecho y en 
canal inguinal o t:scroto .. mientras que el ovotestes se puede encontrar en el abdomen. 
rc:gión inguinal o sacos labioescrotales dependiendo de la cantidad de tejido testicular 
que posean y localizados con más frecuencia del lado derecho (13). 

La elección sobre la asignación del rol sexual depende de la edad al diagnóstico. 
grado de virilización de los genitaJes externos. respuesta con producción de testosterona 
dd tejido testicular posterior a Ja estirnulación con hCG y la presencia o ausencia de 
estructuras mOtlerianas (25.:?6). 

A todos los pacientes se les realizó laparotomía exploradora y toma de biopsia de 
las gónadas. encontrando en la mayoría restos mOJlerianos. los cuales fueron extirpados. 
Todos los ovotestes y las gónadas del rol sexual contrario al asignado fueron retirados y 
se dejaron las gónadas de acuerdo al sexo asignado. 

Solo 2 pacientes continúan en vigilancia.. los cuales se encuentran con rol sexual 
masculino y ambos tienen cariotipo 46 XX .. actualmente se encuentran con terapia de 
reemplazo hormonal a base de testosterona de depósito aplicada mensualmente con 
desarrollo parcial de c~cteres sexuales secundarios masculinos. Además n:ci~n 
terapia psicológica.. en donde se les ha encontrado bien identificados en el rol 
masculino. 
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Con este c:studio podemos decir que nuestra población tiene características 
similares a las encontradas en la literatura en cuanto al cariotipo. sin embargo se 
encuentran diferencias en relación a las gónadas encontradas y localización. esto 
posiblemente sc:a sc:cundario al poco número de pacientes con c:I que: contamos. 

Es importante señalar que a nuc:stros pacientes no se les realizó secuencias del 
cromosoma Y. lo cual seria imponante para determinar la causa del hermafroditismo 
verdadero en aquellos pacientes con cariotipo 46 XX. ya que se han encontrado 
secuencias del cromosoma Y en algunos pacientes. cabe mencionar que en caso de 
realizar c:l estudio molecular y reportarse negativo. no se descarta. la presencia de algún 
otro gc:n involucrado en el desarrollo testicular localiz:ido en los autosomas. En los 
pacientes que continúan en vigilancia se les realizará el estudio molecular. 
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TAlll.A l. CAllACHllÍSTICAS DI: UIS l'ACll:N'l'ES 

PACIENTE MOTIVO ROL JtOL l'ltt\[)J'.Jt CARIOTll'O OVOTEST OVOTEST OVARIO OVARIO TESTIC. TESTIC 
CONSULTA NAC'IM ACTUAi. DER IZQ. DER. IZQ DER • IZQ 

.. 
1 lllPOSl'ADIAS MASC MASC 4 46XY + - . + 

CRIPTOltQ!llDEA 
2 GENITALES MASC MASC 3 47XXY/46XX . t + 

AMBIGUOS 
J GENITALES FEM FEM 2 46XX + . t 

AMBIGUOS 
4 GENITALES FEM FEM 3 46XX + + . 

AMlllGUOS 
5 GENITALES l'EM FEM 3 46XX/46XY t - + . 

AMBIGUOS -6 GENITAi.ES MASC MASC 3 46XX + + 
AMBIGUOS ....___ ~ 

7 GENITAi.ES MASC MASC 4 46XX/46XY . . + I· . 
AMBIGUOS --1-

8 GENITALES MASC MASC 4 47XXY . . + + .. ·. 
,....___ AMIJIGUOS 

~ 9 GENOTAl.ES FEM FEM 2 46XX . ·+ +· . 
AMIJIGUOS :·.-·::' 

t-t IO GENITALES MASC MASC 3 46XX t . : . t . 
5;: L;5 AMBIGUOS 
t:;I~ 
J:xj t/.) 

ºº !:OÜ ...... 2: o 
J:xj 

2: ..._____ 
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TABLA 2. RELACION DEL ROL SEXUAL ASIGNADO CON CARIOTIPO V 
CLASIFICACION DE PRADER. EN EL PARÉNTESIS SE ENCUENTRA EL 

NUMERO DE PACIENTES. 

ROL IPRADER11PRADER2,PRADER3 PRADER4 IPRADERS 
ASIGNADO 
FEMENINO 

1 
o 146 x..x (1) l 46X:X (2) o 

1 
o 

46XX/46XY (1) 

MASCULINO! o 

1 

o /46XX (2) 46XY(l) 1 
47XXY/46XX (1) 46XX/46XY (1) o 

47XXY(l) . 

TABLA 3. RESPUESTA DE LAS DIFERENTES COMBINACIONES DE 
GONADAS A LA ESTIMULACIÓN CON hCG (•).SE MUESTRA EL NUMERO 

DE PACIENTES. 

GONADAS SIN RESPUESTA 
RESPUESTA PARCIAL 

OVOTESTES-OV ARIO 1 1 
OVOTESTES- 1 o 
TESTICULO 
OV ARIO-TESTICULO o 1 .. • No se reahzo la curva de estimula.c1on en un paciente . 
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TABLA 4. HALLAZGOS QUIRÚRGICOS 

PACIENTE GONADECTOMIA EST. MULLER.IANAS 

1 OVOTESTES TROMPA UTERINA. 
DERECHO UTERO RUDIMEN-

TAR.IO. VAGINA 
DERECHAS 

2 OV AR.IO DERECHO TROMPA UTERINA. 
FIMBRlA Y 
PSEUDOVAGINA 
DERECHA. TROMPA 
Y FI:\<IBRIA IZQUIERDA 

3 OVOTESTES UTERO 
DERECHO RUDIMENTARIO 

4 OVOTESTES UTERO 
IZQUIERDO RUDIMENTARIO 

5 IOVOTESTES TROPl'vlA Y UTERO 
DERECHO RUDIMENTARIO 

IZQUIERDOS 
6 1 OVARIO DERECHO NO HAY 

7 /OVARIO TROMPA UTERINA. 
IZQUIERDO UTERO RUDIMEN-

TARJO !ZOUIERDOS 
8 OVARIO FI!'v!BRl.-'1. IZQUIERDA 

IZOUIERDO 
9 OVOTESTES UTERO, TROPMA 

IZQUIERDO NOR.."1ALES 
DERECHOS 

JO OVOTESTES UTERO 
DERECHO RUDIMENTARIO EN 
OVARIO HUECO 
IZQUlERDO PELVICO 

18 

OTROS 
PROCEDIMIENTOS 

1 CORRECCION DE 
HIPOSPADIAS 
ORQUIDOPEXIA 
IZQUIERDA 
CORRECCION DE 
HIPOSPADIAS 
ORQUIDOPE.'CIA 
IZQUIERDA 

GENITOPLASTIA 

1 CL!TOROPLASTIA 

1 CL!TOROPLAST!A 

1 

1 ORQU!DOPE.'l(IA 
IZQUIERDA 

1 
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HERMAFRODITISMO VERDADERO 
EXPERIENCIA DE 12 .AJ'iO'os EN EL BIM 

NOMBRE: 

REGISTRO: 

EDAD: 

EDAD AL DIAGNOSTICO: 

MOTIVO DE CONSULTA: 

CARIOTIPO: 

GENITALES AL INGRESO: 
;.·~' 

ANTECEDENTES FAMILIARES: 

SEXO ASIGNADO AL NACIMIENTO: 

SEXO ACTUAL: 

CIRUGÍAS REALIZADAS-HALLAZGOS: 

GONADASENCONTRADAS 

OVO TESTES 

TES TI CULO 

OVARIO 

DERECHO IZQUIERDO 
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REPORTE DE BIOPSIA: 

PRUEBAS DE FUNCION GONADAL: 
TEST BASAL DHT 
TEST 24 HRS DHT 
TEST 48 HRS DHT 
TEST 72 HRS DHT 
ESTRADIOL 
LH 
FSH 
OTROS 

TRATAMIENTO HORMONAL UTILIZADO-POR CUANTO TIEMPO 

DESARROLLO PUBERAL-ESPONTANEO O INDUCIDO 

EVOLUCION-V ALORACION PSICOLÓGICA 
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