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ANTECEDENTES. 

La disgenesia gonadal fué descrita por primera vez en 1937 por Pich. considerándose 

como un grupo heterogéneo de estados intersexuales derivados de u~a diferenclaciOn 

gonadal anormal, pudiendo manifestarse con varias formas fenotípicas, alteración en las 

estructuras gonadales y anormalidad~s o mosacisimos en el cariotipo. El término 

disgenesia gonadal se ha definido en dos formas, a) anatómicamente, como la presencia 

de una estría gonadal de un lado con tejido testicular usualmente disgenético en el otro. 

b) cromosómicamente, se habla de un mosaicfsmo cromosómico el cual involucra por lo 

general la presencia de un cromosoma Y (siendo el cariotipo más comun el XJXY). 

Las caracterfsticas fenotipicas de los pacientes reflejan el grado de funcionamiento del 

testículo disgnético, ya que la virilización y el tamaño del pene (el cual muy 

frecuentemente tiene buen tamatío aunque con hipospádias hasta en un 10% de los 

casos) dependen de la estimulación androgénica entre las semanas 9 a 13, y durante el 

segundo y tercer triméstres de gestación respectivamente. La diferenciación de las 

estructuras internas hacia el sexo masculino depende de la presencia del cromosoma Y el 

cual debe contener el fragmento SRY (región determinante del sexo), el factor inhibidor 

mülleriano y de testosterona. El tamaño del escroto es asimétrico, bien o moderadamente 

desarrollado de un lado (con un testlculo o los derivados de las estructuras de Wolf con 

diferente grado de diferenciación dentro del mismo) y el otro lado pequeno (sin testrculo, 

encontrándose internamente una estrla gonadal o derivados de los conductos de Müller). 
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La única relación que se ha encontrado entre la disgenesia gonadal y el complejo mayor 

de histocompatlbilidad es la presencia del HLA-A3 discretamente mas frecuente en 

pacientes que presentan un isocromosoma X (8}. 

Esta patología se clasifican en: 

1. Disgenesia gonadal XX. se caracterizan por presentar un fenotipo femenino con un 

cariotipo XXIX, talla normal con hábitus eunucoide, con pobre o nulo desarrollo sexual al 

llegar a la pubertad, amenorrea primaria. Presenta estrías gonadales u ovarios 

hlpoplásicos. En algunos casos se presenta como herencia autosómlca recesiva, en otros 

se ha encontrado una delación intersticial del brazo largo del cromosoma X (región q21-

q27). Presenta incremento de FSH y LH en la pubertad. 

2. Disgenesia gonadal XY (Síndrome de Swyer). se caracterizan por ser fenotipicamente 

femeninas pero con cariotipo XY. con talla normal a alta, infantilismo sexual, presentan 

estrlas gonadales, cromatina negativa. 

Existen ca~os esporádicos y otros con herencia recesiva ligada al X 6 autosómica 

dominante limitada al varón; se piensa que se debe a pequenas deleciones en el 

cromosoma Y. asl como a alteración en el antígeno H-Y (el cual es el principal inductor de 

Ja diferenciación testicular). Durante Ja pubertad pueden presentar clitoromegalia y 

virillzación por una muy débil secreción de andrógenos sin no se ha realizado la 

gonadectomla durante la infancia. Existe incremento en FSH y LH en la pubertad. 



La presencia del cromosoma Y en estaS pacientes predispone a desarrollar cambios 

neoplásicos en las gónadas displéslcas hasta en un 20-30% de tos casos, siendo los más 

comunes los disgermlnomas y gonadoblastomas, por lo que se debe realizar 

gonadectomfa lo mas pronto posible. 

Existe una variante "incompleta", en la que al nacer presentan genitales externos 

ambíguos, testfculos bilaterales disgenéticos y genitales internos con derivados tanto de 

MOller como de Wolf 

3. Disgenesia gonadal mixta. son pacientes con diferenciación gonadal asimétrica, ya que 

cursan con una estrfa gonadal de un lado y un testfculo disgenético en el lado 

contralateral, con estructuras mOllerlanas presentes. por lo que son considerados como 

hermafroditas verdaderos; en ocasiones presentar tejido ovérico y testicular en la misma 

gónada (ovotestes). Fenotipicamente cursan principalmente con amblgOedad de genitales 

{con cierto grado de virilización y alargamiento del clttoris) aunque pueden en ocasiones 

tener caracteristicas femeninas con ó sin estrgmas del síndrome de Turner (6)~ son 

cromatina negativos y en el cariotipo presentan mosaicismos. siendo XY/X el mas 

frecuente, aunque se han encontrado canot1pos XXlXY/X, XJX del (Vp) (deleci6n del Y); 

la etiologia de esta patologta no es del todo clara, se piensa que es secundarla a una 

disminución en la producción o funcionamiento del factor inhibidor malteriano, o a una 

alteración estructural en el cromosoma V; algunos estudios de citogenética han 

demostrado que ocurre por un intercambio desigual entre el X y el V durante la melósis 
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paterna 6 por una mutación en alguno de los genes autosómicos que participan en la 

cascada génica que conduce a la diferenciación testicular (10, pte. 111). 

En estos pacientes está indicada la gcinadectomfa por el riesgo de presentar semlnomas, 

disgerminomas, teratomas. carcinomas embrionarios. coriocarcinomas incluso bilaterales 

(3) en las gónadas displtlsicas: aunque la Íncidencla de transformación maligna de estos 

tejidos es del 15% (muy similar a la incidencia de malignlzaci6n en los testlculos 

intraabdominales en un varón normal); asf mismo se debe dar terápia hormonal 

substitutiva. 

l:..os exámenes que deben solicitarse cuando tenemos un paciente con ambigüedad de 

genitales son cariotipo. cromatina, gonadotropinas, te.Stosterona, 17 hidroxi-progestercna. 

17 cetoesteroides urinarios, USG pélvlco, genitograffa y cistografia retrógradas,· 

exploración quirúrgica ya sea por laparoscopra 6 laparotomía para toma de biopsia del 

tejido gonadal en caso de ser viable o resección de tejido disgenético con revisión 

histopatológica del mismo (11, 12). Se han realizado estudios recientes en donde se hace 

determinación sérica del factor inhibidor mülleriano, el cual es una hormona producida por 

las células de Sertoli fetales desde la 7a-8a semanas de gestación, y que influye en la 

diferenciación hacia el sexo masculino, es detectable en individuos con tejido testicular 

(aunque éste se encuentre hipoplásico y localizado intra-abdominalmente) desde el 

nacimiento hasta la pubertad (con rangos de entre 10-70ng/ml) ; por Jo que se considera 

un marcador incluso más fidedigno que los niveles basales de testosterona para detección 
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de gónadas masculinas. utllizandoso en detección de tejido testicular en pacientes con 

disgenesia gonadal (con rangos bajos entre 3-1~ng/ml) Y.en el seguimiento de pacientes 

con malignización del tejido disgenético: una,vez realiZada la gonadectomra debe tener 

< 
valores de Ong/ml a las 96 hrs. (5). En las nin as. es secretado a partir de la pubertad por 

' ... , . 

las células de la granulosa. interviniendo e~· l~~··~"~d'uración del oocito. 

Estos trastornos en la diferenciación sexual deben tomarse como una urgencia 

diagnóstica, ya que debe aslgnérsele ar recién nacido un rol genérico dentro de las 

primeras 72 horas posteriores a su nacimiento; considerando que el sexo fenoUpico no 

necesariamente corresponde al sexo cromosómico estos pacientes deben ser evaluados 

por un equipo multidisciplinario compuesto por Un pediatra, endocrinólogo, genetista, 

cirujano, urólogo. psicólogo y ps1quiátra para que determinen que sexo es el más 

conveniente a asignar, dependiendo de las posibilidades anatómicas del paciente (9, pte. 

VI), esto toma aún más importancia en aquellos individuos que ya están adaptados al 

sexo genérico asignado a su nacimiento y acuden a valoración alrededor o posteriormente 

a la pubertad por problemas como amenorrea, virilización o esterilidad. Para la 

asignación del rol sexual debe considerarse además del aspecto estético, el potencial de 

producción hormonal del paciente. la capacidad de inducir la pubertad y mantener una 

madurez sexual, la posibilidad de fertilidad en su vida adulta; deberá valorarse en los 

casos en los que el fenotipo sea masculino si el falo tendrá en la vida adulta un temario y 

funcionamiento casi normal, si no, es més aconsejable asignarles un rol femenino. Es 
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necesario recordar que todos estos cambios y procedimientos quirúrgicas deberén 

realizarse preferentemente antes de los dos anos de edad por las implicaciones 

psicológicas que conllevan (13, 14, 15, 16). 
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MATERIAL Y METODOS. 

En el Hospital Infantil de México "Federico Gómez'', en el periodo comprendido del 10. de 

agosto al 30 de octubre de 1996 se revisaron las hojas de consulta de la Clínica de 

lntersexo para obtener los registros de los expedientes clínicos de los pacientes que con 

diagnóstico de d1sgenesia gonadal asistieron a la Clfnica entre el 10. de enero de 1986 al 

30 de diciembre de 1995; en los que se analizaron las siguientes variables: cariotipo, 

cromatina, hallazgos en la exploración física, antecedentes heredo familiares de 

imPortancia, sexo al ingreso, sexo final. asignado, datos de laboratorio, hallazgos en el 

ultrasonido pélvico, cistoscópia, laparotomia exploradora. hallazgos histopatológicos. 

adaptación al rol sexual estabteCl"éfo. 
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RESUL TACOS. 

En la Cllnica de tntersexo, en el periodo de estudio se atendieron 262 pacientes con 

ambigüedad sexual, de los cuales 22 contaron con diagnóstico presuntivo de disgenesia 

gonadal, 8 fueron excluidos por no contar con diagnóstico definitivo corroborado o por 

haberse descartado histopatológicamente el mismo 

DISGENESIA GONADAL No. DE CONSULTAS EN 10 Alilos 

No. DE CONSULTAS PROS. DISGENESIA GONAOAL EXCLUIDOS 

22 a 
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Las edades de los pacientes a su Ingreso fueron desde las 3 horas de vida extrauterina 

hasta los 15 anos (con media de 90.Smeses). 

DISGENESIA GONADAL GRUPOS DE EDAD 

EDAD No.DE CASOS PORCENTAJE 

RECIEN NACIDO .. 28.57 .. 

LACTANTE MENOR 6 42.85% 

LACTANTE MAYOR 2 14.28% 

PRE-ESCOLAR 1 7.14% 

ESCOLAR o 00.00'th 

ADOLESCENTE 1 7.14% 

Del sexo inicial 6 fueron considerados masculinos, 6 femeninos y 2 indeterminados. 

DISGENESIA GONADAL SEXO INICIAL 

SEXO No. DE CASOS PORCENTAJE 

MASCULINO 6 42.85% 

FEMENINO 6 42.85% 

INDETERMINADO 2 14.28% 
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En el 21.42% (3 pacientes) se modificó el sexo al ingreso, en el 14.28o/o de femenino a 

masculino por cariotipo 46XY cromatina negativa, en el 7.14% (1 paciente) de masculino a 

femenino por funcionalidad anatómica. Er:i los casos indeterminados ambos se asignaron 

masculinos por presencia de cromosoma Y. 

El principal motivo de consulta fué ambigüedad de genitales en el 78.58% (11 pacientes) 

DISGENESIA GONADAL MOTIVO DE CONSULTA 

MOTIVO No. DE CASOS PORCENTAJE 

AMBIGÜEDAD DE GENITALES 11 71.42% 

HIPOSPADIAS PENO·ESCROTAL , 7.14% 

AMENORREA PRIMARIA , 7.14% 

HIPOSPAOIAS PENO-ESCROTAL Y , 7.14% 

AMBIGÜEDAD DE GENITALES 
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~ 
i: i El cariotipo mas frecuente fué 46XY cromatina negativa en el 64.28% (9 pacientes) 

f 

DISGENESIA GONAOAL CARIOTIPO 

CARIOTIPO• No. DE CASOS PORCENTAJE 

46XY CROMATINA NEGATIVA 9 64.28% 

MOSAICISMOS 4 28.57% 

46XX CROMATINA POSITIVA 1 7.149' 

Se observaron alteraciones estructurales en el cromosoma Y en el 14.28% (2 pacientes) y 

en el autosoma 21 en el 7.14% (1 paciente). 

El desarrollo psicomotor fué anormal en el 7.14% (1 paciente) ya que presentó hlpoxia 

neonatal y ameritó reanimación cardiOpulnionar. 

Entre los antecedentes heredo-familiares solo el 7.14% (1 paciente) fué positivo con 2 

primos que presentaban hipospadias pseudovaginal. 
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La característica fenotípica que se presentó con mayor frecuencia fué falo pequei\o en el 

78.57(11 pacientes). 

DISGENESIA GONADAL FENOTIPO 

HALLAZGOS No. DE CASOS PORCENTAJE 

FALO PEQUEÑO 11 78.57 

HIPOSPADIAS PENO-ESCROTAL 10 71.42'!1. 

CRIPTORQUIDIA UNILATERAL 6 42.85% 

LABIOS ESCROTALIZADOS 5 35.71 % 

ESCROTO BIFJDO 4 28.57'!1. 

CRIPTOROUIDIA BILATERAL 1 7.14% 

PENE NORMAL 1 7.14% 

FEMENINA NORMAL 1 7.14% 

* TOMANDO EN CUENTA EN CAOA CARACTERISTICA A 14 PACIENTES COMO TOTAL 
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Los examenes de laboratorio reportados fueron testosterona basal y post-estimulo en el 

85.71% (12 pacientes), LH, FSH, 17 cetoesteroides urinarios en el 28.57°A> (4 pacientes), 

17 alfa hidroxi progesterona en el 21.42ºA:i (3 pacientes) y Oehldrotestosterona. estradlol, 

cortisol urinario, 17 alfa hidroxi progesterona, androsterona, dehldroepiandrosterona, curva 

de clonldina en et 7.14% (1 paciente). 

La testosterona basal se ~ncontró en rango normal (0.1-1.0ng/dl) en el 28.57% (4 

pacientes), observandose un adecuado incremento P?St estimulación en el 64.28,¡,{, (9 

pacientes) independientemente de su valor basal, cabe mencionar que todos ellos 

ingresaron como "varones". 

DISGENESIA GONAOAL TESTOSTERONA BASAL 

0.0-0.1 0.1 -1.0 1.0-2.0 2.0 - 3.0 >3.0 DESCONOCIDO 

TOTAL: 4 4 3 2 

NORMAL 0.1-1.0ngldl 

DISGENESIA GONAOAL TESTOSTERONA POST-ESTIMULO 

0.0-0.1 0.1 -1.0 1.0-2.0 2.0 - 3.0 >3.0 DESCONOCIDO 

TOTAL: 2 6 3 

INCREMENTO NORMAL '"'1.0ngldl, 6 EL DOBLE DEL VALOR BASAL 
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En la siguiente tabla se sel'\ala la importancia de la elevación de la testosterona post-

estímulo en relación a su basal en la asignación del sexo final masculino. 

DISGENESIA GONAOAL INCREMENTO TEST. BASAL I POST-ESTIMULO tna/dl\ 

MASCULINO OBSERVACIONES 

2.0 3.0 

0.003 3.11 

1.93 3.93 

128.0 290.00 SEXO INICIAL FEMENINO, 46XI (Yq) (-); 5 Al\IOS: LAPE CON AMBOS 

TESTICULOS DISGENETICOS ... 
2.9 3.41 SEXO INICIAL INDETERMINADO, 46XY(-); GONADOBLASTOMAI CINTILLA 

OVARICA 

o.o 0.00 SEXO INICIAL FEMENINO; 46XY (·) CON CR.21 TRISATELITADO. SE 

DEJA COMO MASCULINO POR !SOLICITUD DE LOS PADRES POR LA 

BUENA RESPUESTA A TESTOSTERONA fCRECIMIENTO DEL FALOl 

0.98 4.20 

0.1 1.10 

0.09 4.57 

CONTINUA ••• 
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DISGENESIA GONAOAL INCREMENTO TEST. BASAL / POST-ESTIMULO lno/dl\ 

MASCULINO OBSERVACIONES 

INDETERMINADOS 

INDETERMINADOS 

o.o 1.0 

0.4 

INDETERMINADO 

0.12 0.14 SEXO INICIAL FEMENINO, 46XY(-) 

GONADOBLASTOMA I CINTILLA OVARICA 

Las determinaciones de LH fueron normales en 1 paciente, disminuidas en 1 paciente e 

incrementadas en :2 pacientes. Respecto a la FSH, ésta se encontró incrementado y 

normal en 2 pacientes respectivamente. 

Los valores de laboratorio de los pacientes a quienes se tomó 17 cetoesteroides urinarios 

y 17 alfa hidrox1 progesterona fueron normales en todos los casos. 

Se realizó ultrasonido abdom1no-pétvico como primer estudio de gabinete en el 64.28º.IE> (9 

pacientes) de los cuales solo en et 35.71°/o (5 pacientes) el reporte se correlacion6 con los 
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hallazgos anatómicos encontrados en cistoscopra, laparotomía exploradora e 

histopatologfa. 

El 85.71º/o (12 pacientes) fueron sometidos a cistoscopfa, existiendo correlación 

anatómica con la laparotomla e histologfa en todos los casos. 

En la cistoscopra se encontró anatomla femenina mas frecuentemente. 

DISGENESIA GONADAL CISTOSCOPIA 

HALLAZGOS No. DE CASOS PORCENTAJE 

VAGINA 7 50.00% 

PSEUDOVAGINA 3 21.42% 

UTRICULO PROSTATICO 2 14.28% 

URETRA FEMENINA 6 42.85% 

URETRA MASCULINA 3 21.42% 

NO SE ESPECIFICA 3 21.42% 

NO SE REALIZO ESTUDIO 2 14.28% 

TOMANDO EN CUENTA EN CADA CARACTERISTICA A 14 PACIENTES COMO TOTAL 
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Dentro de los hallazgos en la laparotomía exploradora (LAPE) también se encontró con 

mas frecuencia Ja presencia de órganos internos femeninos o la ausencia de los mismos 

en 50.0% (7 pacientes) y 28.57% (4 pacientes) respectivamente. 

OISGENESIA GONAOAL LAPE PRESENCIA DE GENITALES INTERNOS -
GENITALES INTERNOS No. DE CASOS PORCENTAJE 

FEMENINO/MASCULINO 2 14.28% 

FEMENINO NORMAL 2 14.28% 

FEMENINO RUDIMENTARIO 5 35.71% 

AUSENCIA DE GENITALES 4 26.57% 

INTERNOS 

NO ESPECIFICADO 1 7.14% 
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Se describe una gran variedad de hallazgos macroscópicos de las gónadas encontradas 

durante el evento quirtJrgico. 

OISGENESIA GONADAL LAPE - GONADAS MACROSCOPICAMENTE 

HALLAZGOS No. DE CASOS PORCENTAJE 

AMBOS TESTICULOS "NORMALES" 1 7.14% 

TESTICULO I OVARIO "NORMALES" 1 7.14% 

ESTRIA OVARICA I TESTICULO OISGENETICO 1 7.14% 

ESTRIA OVARICA / TESTICULO "NO~MAL'" 2 14.28% 

ESTRIA OVARICA I OVARIO ""NORMAL"' 1 7.14% 

ESTRIA OVARICA I OVOTESTES 1 7.14% 

ESTRIA OVARICA / AUSENCIA GONADAL 2 14.28% 

AUSENCIA DE GONAOAS 1 7.14% 

TESTICULO DISGENETICO I TESTICULO "'NORMAL .. 1 7.14% 

TESTICULO "NORMAL" I OVOTESTES 1 7.14% 

TESTICULO Y OVARIO IPSILATERAL I OVOTESTES 1 7.14% 

TESTICULO OJSGENETICO I AUSENCIA GONADAL 1 7.14% 
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El hallazgo histopatológico mas frecuente es la presencia de una gónada disgenética 

unilateral en el 57.14% (8 pacientes), reportándose la presencia de gonadoblastoma 

asociado a tejido ovárico disgenético contralateral en el 14.28% (2 pacientes). 

DISGENESIA GONADAL HISTOPATOLOGIA 

HALLAZGOS No. DE CASOS PORCENTAJE 

AMBOS TESTICULOS DISGENETICOS 2 14.28% 

TESTICULO DISGENETICO I TESTICULO .. NORMAL" 3 21.42% 

TESTJCULO DISGENETICO I CINTILLA OVARICA 3 21.42% 

TESTICULO "'NORMAL" I CINTILLA OVARICA 3 21.42% 

GONADOBLASTOMA I CINTILLA OVARICA 2 14.28% 

AUSENCIA DE GONADAS 1 7.14% 
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De acuerdo a la evaluación del departamento de psicologfa, la adaptación al rol sexual 

asignado fué adecuado 

DISGENESIA GONADAL ADAPTACION PSICOLOGICA 

sexo ASIGNADO BUENA INDETERMINADO 

MASCULINO 4 5 

FEMENINO 4 1 

* ENTRE LOS INOETERMINADOS SE INCLUYEN AQUELLOS QUE POR EDAD NO ES POSIBLE DEFINIR SU 

ADAPTACION PSICOLOGICA. o oue LA INFORMACION NO se ENCUENTRA EN EL EXPEDIENTE. 
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CONCLUSIONES. 

La Clinica de lntersexo es un servicio al que acuden todos los pacientes con alteraciones 

en la diferenciación sexual. con el fin de estudiarse integralmente por un grupo médico 

multidisciplinario constituido por endocrinólogos. urólogos. cirujanos plásticos. genetlstas, 

psicólogos y trabajadoras sociales; teniendo como objetivo ta asignación del rol sexual 

mas conveniente para el paciente en cuestión, según los resultados de los estudios 

anatómicos y de laboratorio realizados, sin olvidar la edad del paciente y la adaptación del 

mismo al rol sexual previamente asignado, asf como las implicaciones familiares que 

conlleva un cambio de rol en caso de ameritarse; en algunos paises éstas clínicas de 

intersexo continúan con el seguimiento del paciente a pesar de que ha dejado la edad 

pediátrica. 

La prevalencia de disgenesia gonadal atlpica observada en la Clfnica de lntersexo del 

Hospital Infantil de México durante el periodo comprendido entre el 1 o. de enero de 1986 

al 30 de diciembre de 1995 fué de 5.3 casos por cada 1 00 niños valorados por 

alteraciones en la diferenciación sexual. 
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La edad en que los pacientes fueron llevados a revisión por primera vez fué antes de la 

edad escolar en el 92.85ºAt (13pacientes) llamando la atención que el principal grupo de 

edad fue el de lactantes menores y no el de recién nacidos como deberla esperarse, si 

consideramos que en el momento del nacimiento el médico encargado de la reanimación 

del recién nacido debe explorarlo meticulosamente con el fin de asignarle el sexo con el 

cual será educado social y psicológicamente por el resto de la vida. De nuestro grupo de 

pacientes solo el 14.28% (2 pacientes) no tenfan asignado un sexo al momento de Iniciar 

su estudio y ambos se encontraban en etapa neonatal. Es preocupante el hecho de que 

los· padres tampoco estén capacitados para detectar o sospechar una anormalidad en los 

genitales de sus hijos y asl solicitar ayuda en forma temprana. 

El motivo por el cual consultaron los padres fué "ambigüedad de genitales y/o 

hipospadias" en el 92.85°...b (13 pacientes), siendo éste diagnostico adaptable a los 

pacientes considerados inicialmente femeninos, masculinos o indeterminados, ya que los 

datos referidos por los padres eran falo pequeño (micropene o clitoromegalia), 

hipospadias, labios escrotalizados, escroto bffido, seno urogenital, pseudovagina, 

criptorquldia uni o bilateral. Solo 1 paciente acudió a la edad de 15 anos por amenorrea 

primaria, considerandose fenotipicamente femenino normal. 



Dentro del protocolo de estudio que se sigue ante un paciente que acude por ambigüedad 

de genitales es el obtener una historia cllnica lo mas completa posible haciendo énfasis en 

los antecedentes heredo familiares, pre. y perinatales: que en el caso de disgenesla 

gonadal usualmente no son de importancia como se describe en la literatura y se 

corrobora con este grupo de estudio.: 

Es Importante la realización de cariotlpo con cromatina sexual, ya que la principal fórmula 

cromosómlca encontrada fué 46XY (-) independientemente de sus caracterfsticas 

fenotfpicas y/o la existencia funcional de testlculos; además es importante recordar la 

asociación de degeneración maligna de las gónadas disgenéticas en presencia del 

cromosoma Y hacia disgerminoma o gonadoblastoma hasta en un 15º/o de los casos de 

disgenesia gonadal, segUn se describe en la literatura. 

Dentro de las determinaciones hormonales que se solicitan a estos pacientes, los niveles 

de testosterona sérica basal y post-estlmulación con GnRH son de gran importancia; 

sobre todo en aquellos nil"los con fórmula cromosómica masculina porque corrobora la 

presencia de tejido testicular funcional y vafora la respuesta del mismo a la estimulación: 

esto con el fin de asegurar que durante la pubertad habrá un adecuado desarrollo de 

caracteres sexuales secundarios 
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El resto de Jas determinaciones hormonales ayudan a diferenciar la disgenesia gonadal 

atrpica de otras patologfas que también se manifiestan en los recién nacidos como 

ambigüedad de genitales como son las deficiencias enzimáticas. 

El estudio ultrasonográfico debe solicitarse rutinariamente en todos los pacientes, es muy 

importante que sea realizado e interpretado por un experto; dentro de este grupo de 

estudio llama la atención que el ultrasonido abdominal solo se realizó en el 64.28% de los 

casos, correlacionéndose con el resto de lds estudios de gabinete y el evento quirúrgico en 

el 35.71%; por lo que serla conveniente valorar las ventajas sobre la utilización del mismo 

contra solicitar como primer estudio de gabinete una cistoscopla. 

·La cistoscopfa permitió conocer en forma precisa la anatomía del sujeto en estudio, 

correlacionándose ar 100% con los hallazgos macroscópicos encontrados en la 

faparotomfa exploradora. 

Dentro de los hallazgos histopatológicos se encontró la presencia de gonadoblastoma 

asociado a tejido ovárico disgenético contralateral en el 14.28º.At de los pacientes, ambos 

con fórmula cromosómica 46XY (-), en quienes se hizo el diagnóstico después de Jos 2 

anos 6 meses de edad. 
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Una vez que el grupo de estudio ha determinado cual es et sexo que mas conviene al 

paciente considerando su edad, cariotipo, tipo de gónadas que presenta, funcionamiento 

de las mismas. caracteres sexuales secundarios y posibilidades quirürgicas a ofrecer, es 

necesario tomar una decisión conjuntamente con los padres del paciente; en la literatura 

se menciona que a la mayorfa de los pacientes con disgenesia gonadal atípica se les 

asigna finalmente el sexo femenino porque quirúrgicamente son menos traumáticas y 

complicadas el tipo de cirugías requeridas para modificar los genitales externos ambiguos 

hacia una anatomfa femenina, con el conocimiento de que deberán tener tratamiento 

hormonal substitutivo el resto de la vida y cursarán con esterilidad primaria. En este grupo 

de estudio llama la atención que a la mayorfa de los pacientes se les asignó como sexo 

definitivo el masculino (64.28°/o) con buenos resultados anatomo-fisiológicos; cabe 

mencionar que en ·2 pacientes Ja asignación del rol sexual estuvo notablemente influida por 

la petición de los padres en mantener un rol masculino, aún conociendo ellos que el tejido 

testicular existente en estos pacientes tenía pobre o nula respuesta a la estimulación, la 

esterilidad con la que cursarlan y que ameritarfan tratamiento substitutivo por el resto de 

la vida. 
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Dentro de la cllnica de intersexo existe la colaboración de los servicios de pslcologla y 

trabajo social, quienes podrían contribuir en casos como los antes mencionados haciendo 

un estudio Integral de las familias. de sus condiciones socio-culturales y en caso necesario 

iniciar una terápia familiar de apoyo en fo"rma temprana con el objeto de que sea menos 

conflictivo para ellos la aceptación de un cambio de rol de masculino a femenino teniendo 

como primer objetivo el bienestar funcional de sus hijos. 

Se ha observado en pacientes de ambos sexos una adecuada adaptación psicológica al 

rol sexual asignado, ya sea al lni~ial dado por los padres o cuando ha sido necesario 

cambiarlo: dentro de este aspecto adquiere gran importancia la edad en que se estableció 

el sexo definitivo y la forma en que los padres entienden y manejan la patología del 

paciente. 
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