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RESUMEN 

Las anormalidades en la fórmula cromosómica o las altera
ciones de los genes involucrados en la diferenciación gonadal 
producen cambios morfológicos y funcionales en las gónadas 
que se traducen en modificaciones cualiiativas y cuantitati
vas de su producción hormonal, con la consecuente repercu
sión en el crecimiento y diferenciación de los genitales 
internos y externos. La disgenesia gonadal es causada por 
un defecto en la determinación testicular y en todos los casos 
se deben descartar malformaciones asociadas. En el herma
froditismo verdadero, caracterizado por la presencia de 
tejido testicu lar y ovárico en una misma persona, pueden 
presentarse genitales externos ambiguos pero también un 
fenotipo totalmente femenino o masculino que puede no ser 
identificado sino hasta la pubertad , cuando se altera la 
progresión de ésta, o cuando se presenta infertilidad. 

Palabras clave: Disgenesia gonadal, hermafroditismo ver
dadero, ambigüedad de genitales, intersexo. 

El desarrollo de un fenotipo sexual adecuado y funcio
nal, está condicionado por cuatro estadios consecuti
vos: la determinación cromosómica, el proceso de dife
renciación gonadal hacia testículo u ovario, la diferen
ciación sexual primaria y la diferenciación sexual se
cundaria. 

Las anormalidades en la fórmula cromosómica, 
particularmente en los cromosomas X y Y, y en otros 
genes involucrados en la diferenciación gonadal, pro
ducen cambios funcionales de las gónadas que se tra
ducen en modificaciones cualitativas y cuantitativas de 
su producción hormonal, que repercuten en el creci
miento y diferenciación de los genitales internos y 
externos. 

Servicio de Endocrinología 
Departamento de Genética 

Correspondencia: Dr. Raúl Calzada León. Servicio de Endocrino
logía. Instituto Nacional de Pediatría . Insurgentes Sur 3700 C. 
Col. Insurgentes Cuicuilco. México D.F. 04530 
Recibido: febrero, 2000. Aceptado: mayo, 2000. 

160 

____ J 

Growth and development of interna! and externa! gen italia ' 
are disrupted when qualitative and quantitative changes in 
hormonal production occur as a result of morphological and 
functional gonadal alterations caused by abnormal ities in 
chromosomal complement and/or in the genes involved in 
gonadal differentiation. Gonadal dysgenesis refers to 
abnormal testicular determination and in all othe r 
malformations must always be excluded. True hermaphrodi
tism is characterized by testicular and ovarian tissue in the 
same patient. In some cases genita lia are ambiguous at birth, 
but in others the phenotype are normal and the diagnosis is 
delayed until puberal development orfertility problems become 
evident. 

Key words: Gonadal dysgenesis, true hermaphroditism, 
ambiguous genitalia, intersex. 

Las alteraciones de la diferenciación gonadal se 
manifiestan frecuentemente por ambigüedad de 
genitales o por alteraciones en la edad de presentación 
y calidad del desarrollo puberal. 

El abordaje de estas patologías es difícil, por lo que 
en este trabajo se revisan los criterios actuales de 
diagnóstico y tratamiento y se hace una revisión com
pleta de los nuevos conceptos fisiopatogénicos de for
mas de disgenesia gonadal manifestados por un fenotipo 
sexual ambiguo. Los síndromes de Turner y de 
Klinefelter y sus respectivas variantes, también cursan 
con disgenesia gonadal, pe ro no se incluyen por que no 
cursan con estado intersexual. (Cuadro 1) 

DISGENESIA GONADAL 46,XY 

Bajo este nombre se agrupan una variedad heterogénea 
de patologías caracterizadas por defectos para la co
rrecta diferenciación de la gónada hacia testículo. El 
término disgenesia gonadal completa 46,XY, pura o 
síndrome de Swyer, se reserva para casos en que no es 
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posible demostrar la existencia de tes
tículos: cuando los testículos están 
presentes pero son anormales se trata 
de disgenesia gonadal parciai46,XY o 
seudohermafrodi tismo disgenético 
masculino 1• 

Cuadro 1. Clasificación de las alteraciones del sexo gonadal 

Anormalidades del cromosoma Y Ganada Genitales 

Disgenesia gonadal completa 

Disgenesia gonadal parcial 
Mujer XY 

Estria 

Test ícu lo disgenético 

Estria 

Femenino 

Ambigüo 
Femenino 

Ambigüo 

Masculino Disgenes ia gonadal completa 
En general los pacientes tienen un 
fenotipo femenino normal, sin signos 
de síndrome de Turner ni malforma
ciones genita les ni somáticas graves. 
En la etapa prepube ral la estatura 
ti ende a ser normal o elevada cuando 
se les considera como mujeres, pero 
normal o baja de acuerdo a la espera
da para los va rones de su familia . De
bido al cierre tardío de los cartílagos 
de crecimiento por falta de produc
ción de esteroides sexuales y proba
blemente por la presenci a de un gen 
promotor del crecimiento en el 
cromosoma Y, la estatura fin al tiende 
a ser alta. Las proporciones corpora
les son eunucoidés a partir de los ocho 
a 10 a1ios de edad, es decir, tanto la 
brazada como el segmento inferior 
tienen una longitud mayor de lo espe
rado para la talla 1•2• 

Individuos SRY+, ZFY

Azoospermia por alteraciones en Yq 
Testículo disgenético 

Testículo 

Anormalidades del cromosoma X 

Cromosómicas 

Sx Turner 
Sx Klinefelter 

Estria Femenino 

Testículo Masculino 

Disgenesia Gonadal Mixta 

Hermafroditismo verdadero 

Quimera 

Estria!T estículo 

Testículo/Ovario 

Testículo/Ovario 

Ambigüo 

Ambigüo 

Ambigüo 

Genómicas 

Dupl icaciones Xp21 en mujeres 46 , XY 

Falla ovárica en deleciones Xq 

Varones XX, SRY + 

Estria 
Es tria 

Testículo 

Femenino 

Femenino 
Masculino 

Genes ligados A X 

Talasemia y Retraso Mental ligado al X Testículo Masculino 

Desórdenes autosómicos 

SOX-9 Testículo Femenino 

WT-1 

SF-1 

C-KIT 
Cuando se alcanza una edad ade- DSS 

cuada para desarrollar la pubertad, se SLF 

observa falta de aparición de los ca
racteres sexuales secundarios, y por 
ello la mayoría de los individuos afectados se identifi
can entre 10 a 14 a1ios por presentar pubertad retarda
da, clitoromegalia muy discreta o amenorrea primaria; 
el u ltrasonido abdominal revela ausencia de gónadas, 
con trompas y útero normales aunque pequeños. H ay 
concentraciones séricas anorma lmente elevadas de 
gonadotropinas hipofisiarias. El análisis del cariotipo 
permite establecer el di agnóstico. En los pacientes con 
desarrollo mamario e incluso sangrados transvaginales, 
debe descartarse la presencia de un tumor gonadal 
productor de estrógenos 3. 

El análisis histológico de las gónadas demuestra la 
presencia de estrías gonadales, generalmente consti
tuidas por estroma ovárico laxo y ausencia de folículos, 
con grados variab les de fibrosis; derivados müllerianos 
normales y genitales exte rnos femeninos. Esto ha lleva
do a considerar que se trata en realidad de ovarios 
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Testículo Femenino 
Desconocido Desconocido 

Desconocido Desconocido 

Desconocido Desconocido 

Desconocido Desconocido 

intrauterinos que sufrieron degeneración prenatal en 
individuos con cario tipo 46,XY. Este concepto se apo
ya por el hallazgo ocasional de folículos y el hecho de 
que la imagen histológica es muy parecida a la de los 
ovarios de pacientes con síndrome de Turner 4

·
5

. 

E l 15 a 20% de los pacientes presentan una deleción 
pequeña del brazo corto del cromosoma Y, y en otros 
se han identificado diversas mutaciones puntuales del 
gen SRY, la mayoría de las cuales se localizan en el 
dominio de unión al DNA, que afectan el segmento 
distal del gen por lo menos en las últimas 1.8 kb; 
algunas producen un fe notipo de varón fértil que pue
de transmitirlas y procrear hijas XY, lo que sugiere que 
en estos casos puede afectarse la calidad o el tiempo de 
expresión del gen y causar desarrollo testicular normal 
en el padre y anormal en la descendencia. En otros 
casos los genes del cromosoma Y son normales, por lo 
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que se ha postulado que genes autosómicos o ligados al 
X pueden se r los responsables, o incluso que la enfer
medad puede ser producid a por mosa icismo, incluyen
do la línea germinal. 

En cuan to se identifica la enfe rmedad, se debe 
realizar gonadectomía bilateral, debido a que cerca del 
30% de los casos presenta tumores gonada les; el gona
doblastoma es el más frec uente; también se han descri
to disgerminomas y otros tumores malignos 6

• 

Puesto que los genitales externos son femen inos, y 
la mayoría de los casos han sido ed ucados como mujer, 
no hay indicación para tratar de prod ucir virilización 
mediante el uso de testosterona. Es incluso cuestiona
ble si se debe explicar al pacien te, a sus familiares o a 
ambos, la fis iopa tología de la enfermedad, si hasta ese 
momento no ha exist ido duda del género al que perte
nece la paciente. 

Después de la gonadectomía o bien alrededor de los 
12 años de edad si se realizó en la etapa prepuberal, se 
debe iniciar tratamiento hormonal de reemplazo para 
asegurar una feminización adecuada. Los derivados 
müllerianos se encuentran presentes aunque hipode
sarrollados, por lo que en caso de amenorrea primaria 
el crecimiento uterino requerirá un período aproxima
do de seis a nueve meses antes de alcanzar un desarro
llo del endometrio que permita el primer sangrado 
menstrual. 

R ecientemente se ha descrito la posibilidad de 
lograr embarazos a través de fertilización in vitro con 
un huevo fec undado y la implantación del embrión 7• 

Disgenesia gonadal parcial o incompleta: 
Existe gran variabilidad en las características de los 
genitales internos y externos, debido a que la disgenes ia 
de los testículos varía en severidad y en ocasiones la 
fu nción prenatal está mejor conservada que la postnatal. 

No existen malformaciones asociadas, a excepción 
de que los genitales son habitualmente ambiguos; algu
nos pacientes se presentan sólo por micropene. En 
genera l se observa microfalo, criptorquidia uni o bila
teral, labios mayores "escrotalizados" y parcialmente 
fusionados e hipospadias escrota l. Otras característi
cas que pueden estar presentes son: 
a) Presencia de derivados müllerianos, u ni o bilatera

les. Por lo general, a mayor disgenesia más tempra
na es la alteración funcional, con falta de genera
ción de hormona ant imülleriana en las primeras 
semanas de la vida, lo que permite el desarrollo de 
útero y trompas. 

b) Desarrollo incompleto de es tructuras wolffianas, 
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con hipoplasia de epidídimo, vasos deferentes y 
vesícu las semi nalcs . 

e) Capacidad variable de aumentar la síntes is y seCJ·e
ción de testos terona con una prueba de est imula
ción con gonadotropina coriónica humana. La in
tensidad de la respuesta depende de la función de 
las gónadas en e l momento de la prueba, por lo que 
en ocasiones no existe concordancia en tre ésta y las 
característ icas de las est ructuras müllerianas ni 
wolffianas. 

E l estudio citogenético muestra por lo general un 
cariotipo 46,XY sin alteraciones estructurales. 

El diagnóstico se establece mediante el análisis 
histológico de las gónadas. Algunos pacientes mues
tran estría gonada l de un lado del abdomen y un 
testículo disgenético en el otro lado. En otros, ambos 
testículos son disgenéticos. El grado de alteración 
histológica es variable, pero los túbulos seminíferos 
están casi siempre malformados, rodeados de estroma 
edematoso o de estroma que recuerda al ovárico. U na 
tercera parte de los pacientes presenta áreas de testícu
lo normal diseminadas en la gónada K. 

Existe riesgo elevado para el desarro llo de tumores 
gonadales (16 a 30% ), particularmente paragonado
blastoma y disgerminomas, por lo que una vez estable
cido e l diagnóstico debe valorarse la realización de 
gonadectomía ~ . 

Una vez que se alcance la edad cronológica en la 
que habitualmente se desarrolla la pubertad, se deberá 
iniciar tratamiento hormonal substitutivo de acuerdo 
al sexo de asignación . 

E l defecto básico parece ocurrir en los genes 
autosómicos que regulan el desarrollo de las gónadas 
(WT-1 y SOX-9) o en el SRY (deleciones de 2-3 kb en 
el extremo 3'), que puede asociarse a fenot ipos de 
disgenesia gonadal completa y rara vez a formas parcia
les, incluso dentro de una misma familia 10· 12 • 

Disgenesia gonadal mixta: 
En esta categoría se incluyen pacientes con anormali
dades del desarrollo gonadal por alteración cromosó
mica que involucra al cromosoma Y. Por lo general se 
trata de mosaicos, es decir, presencia de dos o más 
líneas celulares con diferentes cariotipos en el mismo 
cigoto. 

Lo habitual es una fórmula cromosómica 45,X/ 
46,XY debido a la pérdida de un cromosoma Y por no 
disyunción de la mitosis en e tapas tempranas. Se desco
noce de qué depende e l grado de alte ración genital; 
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algunos estudios sugieren que cuando exista más de 
24 % de células con cario tipo 45,X se presentará la 
ambigüedad; en otros no se encuentra correlación 
entre el desarrollo del tejido testicular u ovárico con el 
número de células afectadas u. 

La mayoría de los pacientes (90-95 % ) presentan 
genitales externos totalm ente masculinos, pero cuan
do existe ambigüedad genital, ést a se caracteriza por 
microfalo , cr iptorquidi a uni o bilateral e hipospa
dias severa o seu dovagin a. En ocasiones existe fran
ca as imetría de los genitales externos, con 
criptorquidia y labio mayor de un lado, y gónada 
palpable y "escrotali zación" del pliegue lateral en el 
otro. Muchos pacientes presentan talla baja y un 
fenotipo que recuerda al del síndrome de Turner 14

. 

E l estudi o imagenológico o por Japaroscopia 
mues tra frecuentemente derivados müllerianos del 
lado de la gónada disgenética, con conductos 
wolffianos bilaterales; existe correlación entre el 
desarro llo de los genitales internos y el de la gónada 
homolateral 15. 

La histología de las gó nadas , tanto en pa cientes 
con genitales masculinos como en los que tienen 
genitales ambiguos suele se r anormal (27 y 95% 
respectivamente), ya sea que ambas gónadas mues
tren disgenesia, o que exista testículo de un lado y 
estría gonadal del otro 16 • 

Durante la etapa prepuberal , las concentraciones 
de testosterona son habitualmente normales para la 
edad cronológica, y no exis te aum ento de los este roi
des precursores. La prueba de estimulación con hCG , 
muest ra respuestas muy variadas; sin embargo, hay 
una correlación directa entre el grado de afección de 
ambas gónadas y el incremento en la testosterona 
sérica 13

•
15

• 

Los tumores gonadales se presentan en 10 a 20% 
de los casos, tanto gonadoblastoma como disgermi
nomas, por lo que es recomendable la gonadectomía 
preventiva. Cuando Jos pacientes son criados como 
mujeres es necesario hacer la gonadectomía en cuanto 
se realiza el diagnóstico, para evita r el riesgo de 
tumores y porque se puede producir virilización . 
Cuando son asignados como varones, se debe reali
zar exéresis de los restos müllerianos y las gónadas 
que ópticamente correspondan a estría; los testícu
los disgenéticos deben descenderse al escroto y ex
plorarlos regularmente para detectar en forma tem
prana la aparición de un tumor. Al llegar a la puber
tad es necesario valorar la necesidad de administrar 
testosterona para lograr una virilización adecuada r •• 
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Malformaciones asociadas a disgenesia gonadal: 
La asociación ele disgencsia gonaclal, parcial o mixta, 
con ot ras anomalías congénitas se halla en diferentes 
entidades monogénicas, entre las que se encuentran: 
l. Síndrome WAGR: Se caracteriza por tumor de 

Wilms, aniridia, anormalidades genitourinarias y 
retraso mental. El defecto génico está localizado en 
el brazo corto del cromosoma 11 (llp13) , en donde 
se encuentra e l gen WT-1, que codifica para la 
síntesis ele una proteína que contiene "dedos de 
zinc" y cuya función es regular la transcripción del 
DNA l l ,IK . 

2. Síndrome de Denys-Drash : Los pacientes presen
tan disgenesia gonadal, insufic iencia renal por sín· 
drome nefrótico congénito y tumor de Wilms. Se 
debe a la expresión heterocigota de un defecto en e l 
gen supresor del tumor de Wilms (WT-1). Los 
individuos con cariotipo XY presentan ambigüe
dad de genitales y trastornos en la diferenciación 
gonadal, particularmente estrías, gónadas inmaduras 
y ovotestis, en tanto que los pacientes con comple· 
mento crommómico XX presentan sólo defecto:; 
gon adales. La nefropatía se manifiesta por proteJ · 
nuria precoz y el tumor de Wilms suele ser bilateral 
y se desarrolla antes ele Jos dos ai1os de edad . 
Algunos autores lo consideran una variante ele! 
síndrome de WAGR 1Y 21 • 

3. Síndrome de Frasier: Clínicamente es parecido a 
los anteriores, pero Jos pacientes no desarrollan 
tumor de Wilms. También se debe a mutaciones en 
el gen WT-1, y es considerado por algunos como 
una variante de l síndrome WAGR 22 • 

4. Displ asia campomélica: Los pacientes afectados 
presentan un cariotipo XY, displasia ósea de tipo 
campomélica (dimorfismo craneofacial, alteracio
nes de las extremidades e hipoplasia de la tráquea) 
y malformaciones gonadales y genitales. Se debe a 
una alteración del gen SOX-9, que pertenece a los 
genes relacionados con SRY, y es un regulador de 
la transcripción de DNA. La mayoría de los pacien
tes son heterocigotos para la mutación, lo que su
giere transmisión con carácter dominante. Como 
no se han encont rado mutaciones en individuos que 
no presentan la asociación de anormalidades óseas 
y alteraciones gonadales, se asume que son insepa
rables las funcion es sobre el desarrollo del testículo 
y en la acondrogénesis. En esta última, es un factor 
activador del gen para la colágena tipo II, que 
sinte tiza una proteína constituyente de la matriz 
extracelu!ar del cartílago. A nivel gonadal, poten· 
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ciado por SRY, induce la dife renciación hacia 
tes tículo, por lo qu e su mutación se asocia a 
disgenesia o incluso síndrome de reversión sexual , 
con diferenciación de la gónada indiferenciada 
hacia ovario 23

·
25

• 

5. Otros cuadros asociados con disgenesia ganada! 
incluyen ma lfor m ac io nes múltiples a niv e l 
craneofacial, corazón, paladar y retraso mental; se 
han descrito en pacientes con duplicaciones parcia
les del cromosoma X y en deleciones del brazo corto 
del cromosoma 9 26

' 28• 

H ERMAFRODITISMO VERDADERO 

Se define por la presencia, en un a misma persona, de 
tejido tes ticular y ovárico. E n realid ad es una forma 
de disgenesia go nadal , ya que aunque a l nacimiento , 
pueden ser histológicamente norm ales cuando am
bos tejidos gonadales están sepa rados, más tarde 
degeneran. 

E l aspec to de los ge nitales externos es variable, 
inclu so co n apariencia totalmente masculina o feme
nina, au nque el motivo principal de consulta es la 
ambigüedad genital. El fa lo puede semejar un clítoris 
hipertrófico o un pene hipoplás ico con hipospadias 
y cuerda. Las fo rm aciones labioescro tales pu eden 
presenta rse como escroto bífido o como labios ma
yores co n un a o ambas gó nadas palpables, o co rno 
labio de un lado y escroto de l otro. Con frecuencia se 
e ncue ntra un seno urogenita l con orificio genitouri
nario único situado en la base de l fa lo 29 • 

En los pacientes con genitales sin ambigüedad, el 
diagnóstico se establece con frecuencia hasta el inicio 
de la pubertad, cuando aparecen datos de heterosexua
lidad ( clitoromegalia, hirsutismo, ginecomastia, hemo
rragia ure tral , etc.). En otros pacientes la disgenesia 
gonadal progresiva ocasiona una pubertad retrasada 29

• 

Los genitales internos también muestran caracte
rísticas variables; se pueden encontrar conjuntamente 
derivados müllerianos y wolffianos con diferenci ación 
simétrica. Debido a que el daño testicular es frecuen
temente mayor que el ovárico, las estructuras wolffianas 
suelen ser menos desarrolladas o incluso estar ausen
tes, por falta de producción de testosterona. Por otro 
lado, debido a la falt a de producción de hormona 
antirnülleriana, es frecu ente que el útero y la vagina 
estén más o menos desarrollados; más rara vez que 
haya útero sin vagina o viceversa. E l desarrollo de las 
trompas es va riable; es excepcio nal que falten los deri
vados müllerianos 29

• 
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La etiología del hermafrod itismo verdadero depen
de de l tipo de complemento crornosórnico, por lo que 
conviene describir por separado cada uno. 

Hermafroditismo verdadero 46,XY 
Se desconoce la etiología, aún cuando se han descrito 
mutaciones del gen que codifica para SRY, y también 
se han descrito mutaciones de la línea germinal y 
mutaciones postcigóticas 30

•
31

. 

Se caracteriza por la presencia de tejido testicular y 
ovárico en un mismo ind ividuo. E l análisis cromosómico 
demuestra una fórmul a 46,XY en e l12% de los pacien
tes con herm afrodit ismo verdadero 32

• 

Cuando la fórmula es 46,XY el ovario es muy 
inmaduro. En los ovotestes los tejidos testicular y 
ovárico están directamente unidos, aunque suele exis
tir una zona de transición en tre e llos 30

. 

Los sujetos afectados presentan genitales ambi
guos, cuyo grado de virilización y desarrollo de genitales 
internos depende de l grado de desarrollo testicular y 
ovárico. 

Las características histológicas de las gónadas son 
variables, pero cerca del 50% presentan testículo de un 
lado, ya en el abdomen o escrotal, con ovario abdomi
nal contralateral. Otros tienen ovotestis en un lado de l 
abdomen con testículo , ovario o incluso otro ovotestis 
contralate ral 3 1

•
32

. 

Cerca del lO% de los pacientes presentan tumores 
gonadales 6. 

Se ha sugerido la asociación etiológica entre el 
hermafroditismo verdadero 46,XY y la disgenesia 
gonadal 46,XY, ya que en ambas entidades se han 
descrito mutaciones para e l gen que codifica par SR Y. 
El que en la segunda exista tejido gonadal sugiere la 
existencia de un ovario intrauterino, y el estudio de 
Eicher demostró que la introducción de un cromosoma 
Y produce gónadas intrauterinas con testículos, 
ovo testes y ovarios, pero al té rmino de la gestación sólo 
presentan tejido testicular disgenético, cuando han 
desaparecido el ovárico y el ovotestes 34

• 

Hermafroditismo verdadero 46,XX 
Se define como la presencia de tejido testicular y 
ovárico en un mismo individuo cuya fórmula cromosó
rnica es 46,XX. Corresponde a la fo rma más frecuente 
de hermafroditismo verd adero, ya que el 58% de los 
casos presenta este cariotipo. 

La etiopatogenia no ha sido dilucidada. Algunos 
autores proponen que puede existir una mutación del 
gen que codifica para SR Y corno consecuencia de una 

Acta Pediátrica de México Volumen 21 . Núm. 5, septiembre-octubre, 2000 



translocac ión, lo que permite su act ivación en indivi
duos XX que tienen secuencias del cromosoma Y. Sin 
embargo, por otro lado la expresión del SRY se en
cue ntra disminuida por la presencia de secuencias 
bloqueadoras del cromosoma X. Esto puede explicar 
por qué en algunas familias coexisten casos de herma
froditismo verdadero XX y varones XX ; sin embargo, 
la teo ría más acep tada en es tos casos es que el 
cromosoma X translocado corresponde al inactivo 35·37

. 

A unque la mayoría de los casos se presenta de 
manera esporádica, en algunos se observa una tenden
cia fa miliar que parece corresponder a una for ma 
multigénica o con penetración incomple ta y expres ión 
variable de un solo gene 3K. 

En la mayoría de los casos existe ovo testes bilatera l, 
pero la distribución gonadal es variable; en algunos 
casos los tejidos testicular y ovárico se encuentran bien 
de limitados y sepa rados, mientras que en otros existe 
mezcla de ambos. E l testículo suele ser displásico, con 
fibrosis intersticial, tú bulos inmaduros y esclerosados y 
la espermatogénesis es excepcional. El ovario en cam
bio, suele estar me nos alterado, incluso con presencia 
de fo lículos primordiales bien desa rrollados que pue
den madurar y permitir ciclos ováricos fisiológicos con 
menstruaciones regulares y fecundidad. Se han descri
to 22 gestaciones en diez hermafroditas. En la mayoría 
de los casos la evolución natural del ovario es hac ia la 
falla funcional temprana, ya que se vuelve di sgenético 
con una estructura similar a la observada e n eL síndro
me de Tu rner 30. 

La prevalencia de tumores gonad ales es baja ( 4% ), 
a diferencia de lo encontrado en el he rmafroditismo 
verdadero 46,XY 39 

Los genita les genera lmente son ambiguos, aunque 
se han descrito casos de ge nitales externos totalmente 
femen inos o totalmente masculinos. Existen tanto es
tructuras müllerianas como wolffianas, cuyo grado de 
desarro llo se correlaciona con e l es tado funcional 
testicular. 

Quimerismo 46,XX/46,XY 
El quimerismo se presenta cuando una célula derivada 
de dos cigotos presenta dife rentes ca riotipos. Cuan do 
el ca riotipo resultante es 46,XX/46,XY se pueden pre
sentar alteraciones en la diferenciación sexual, que en 
la mayoría de los casos corresponden a hermafrod itis
mo verdadero 40 . 

El quimerismo puede producirse por una fert iliza
ció n doble, o bien por el intercambio celular entre 
gemelos dicigóticos de diferente sexo. 
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La confirmación se rea li za medi ante pruebas 
gené ticas específicas para dete rminar que varias líneas 
celulares derivan de fo ndos genéticos diferentes, que 
incluyen determinación del grupo sanguíneo ABO, 
tipificación de enzimas de e ritrocitos y análisis de 
secuencias polimórficas en el DNA genómico 41. 

VARÓN XX 

Se refiere a los casos en los cuales se desarrolla tejido 
testicular en individuos con cario tipo 46,XX; se les 
conoce también como "varón XX". Los casos con 
determinación incompleta del testículo producen her
mafroditismo verdadero 46,XX. 

A unqu e ellO a 15% de los casos presentan hipos
padias o genitales ambiguos, la mayoría de los pa
cientes presentan ge nitales ex te rnos totalmente 
masculinos y son llevados a l médico por presentar 
pubertad re trasada. E n ese mome nto e l fe notipo 
gene ral es parecido a l descrito para e l síndrome de 
Klinefelter, con hábi to eunucoide, testículos pequ e
íios y e levación de los niveles séricos de gonadotro
pinas hipofisiari as. Se han descrito casos excepcio
na les con alteraciones cardiacas o retraso psicomo
triz42. 

El tejido gonadal generalmente es normal al naci
miento, pero al alcanzar la edad puberal, se observa 
pérdida de células germinales, degeneración de túbulos 
seminíferos e hiperplasia de las células de Leydig, 
cambios similares a los descritos para el síndrome de 
Klinefelter 43 . 

En dos te rcios de los casos la e tiología se debe a la 
translocación de secuencias de l cromosoma Y paterno, 
que contienen el gen para SRY, a l cromosoma X 
pate rno . Estos pacientes prese ntan un fenotipo mascu
lino normal 44. 

Otros pacientes presentan SR Y positivo pero ZFY 
negativo, con un fenotipo caracterizado por talla baja, 
tes tículos descendidos con histología igual a la mencio
nada previamente, e infe rtilid ad 45 . 

El resto del os pacientes no muestran secuencias del 
cromosoma Y en el DNA genómico, y con frecuencia 
presentan ambigüedad de genitales o hipospadias. La 
explicación que se ha dado a estos casos es la misma que 
la expuesta para el hermafroditismo verdadero 46,XX, 
lo que se ve apoyado por el informe de pacientes con 
fenotipo masculino, cario tipo 46,XX, SR Y negativo, 
desarro llo de estructuras tanto wolffianas como 
müllerianas y gónadas que corresponden a testículos 
disgenéticos 46. 
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Diplomado Universitario a Distancia 
de Psicopatología del Bebé 

Objetivo : Estudio y manejo cl íni co a través de la consulta terapéut ica de las in te racciones precoces entre pad res y 
lactante que anteceden y/o propici an los síntomas del bebé. 
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Guadalajara, )al. 
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Oaxaca, Oax. 
To luca, M éx. 
Zacatecas, Zac. 

Sedes partic ipantes (en México) 
Cuernavaca, Mor. 
Matamoros, Tam . 
Monterrey, L 
Querétaro, Qro. 
Torreón, Coah. 

Horario: los sem inarios del programa para el D ip lomado en Psicopatología del Bebé tienen una duración de 3 horas. En 
Méx ico: de las 7:00 a las 10 :00 h. 

Requisitos para la obtención del D iploma Especialista en Interacciones Tempranas y Psicopatología del Bebé: 
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