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La determinacién y diferenciacion sexual es un proce-
so secuencial que involucra sexo genético, gonadas,
fenotipico y psicoldgico. El evento primario es la dife-
renciacion de las génadas, subsecuentemente toda la
diferenciacion sexual es controlada hormonalmente.f')

El primer trimestre (8-12 semanas) de embarazo es
decisivo para la virilizacion normal del feto xy. Los fal-
los en este proceso de la masculinizacion fetal dan
lugar a las distintas formas de pseudohermafroditismo
masculino.”™ Los varones genéticos tienen aspecto de
mujer al nacer y siempre son educados como tal. Los
nifios prepuberales se diagnostican muchas veces al
descubrirse masas inguinales que son los testiculos, o
cuando inesperadamente se encuentra un testiculo
al realizar una herniorrafia en una mujer fenotipica. En
1-2% aproximadamente de las jovenes que tienen una
hernia inguinal se comprobara que padecen este proce-
so. En la edad puberal el primer sintoma suele ser
amenorrea.

El siguiente reporte, el primero en la literatura
nacional, tiene como objetivo enfatizar la necesidad de
establecer la sospecha diagndstica en el examen de las
nifias con hernias inguinales bilaterales o adolescentes
femeninas con hernias inguinales y amenorrea.

INFORME DE DOS CASOS.

Se trata de dos hermanas, procedentes del Distrito
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Central, de 9 y 11 afios, fenotipo femenino, a quien se
les habia diagnosticado hernia inguinal bilateral por lo
que se les realizé cirugia encontrando tejido con aspec-
to de gonada, Unicamente se tomé biopsia y el
Patélogo informo tejido testicular. Fueron enviadas a
evaluacién con Endocrinélogo y se hizo diagndstico de
feminizacion testicular. Sin embargo, la mayor de ellas
fue llevada a Estados Unidos (Mailman Center for
Child Developmente, Miami) donde le realizaron
ultrasonido pélvico no encontrado Gtero ni ovarios y
su configuracion cromosémica fue xy. Se confirmo el
diagndstico a los padres.

En la evaluacion inicial el examen fisico de ambas fue
normal, sin evidencia de pubertad, con peso y talla
entre el percentil 10y 25.

Las dos alcanzaron el desarrollo de los estadios de
Tafier a la edad promedio. Actualmente a pesar de la
indicacion médica de la importancia de la reseccion de
los testiculos, por razones familiares no se ha realizado.

DISCUSION

Desde 1950, Wilkins describi6 las caracteristicas clini-
cas del sindrome de feminizacion testicular y la defi-
ciente masculinizacién después de la terapia con
androgenos lo que sugeria una insensibilidad de los
organos blanco a hormonas masculinas. Posterior-
mente se han publicado en la literatura mundial
muchos casos aislados de esta patologia, y se han real-
izado multiples estudios moleculares y genéticos para
determinar la base del defecto.
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Se ha definido el sindrome de feminizacion testicular
como la incapacidad de expresar el efecto androgénico
en individuos 46,xy quienes tienen una secrecién nor-
mal de andrégenos. Dependiendo de la extensién del
defecto de los receptores androgénicos, el fenotipo
puede variar y se distinguen formas completas y par-
ciales asi como insensibilidad a andrégenos en hom-
bres infértiles.”

Los individuos afectados son genéticamente masculi-
nos con cariotipo 46,xy, tienen genitales externos
femeninos pero la vagina termina en un saco ciego y
hay ausencia de estructuras derivadas de los conductos
de Miller. Los testiculos estan presentes y se localizan
en el abdomen o canal inguinal. Los derivados de los
conductos de Wolff estdn completamente ausentes o0
solamente presente en forma de vestigio.

Previo a la pubertad, las pacientes tienen fenotipo
femenino normal con la posible excepcidon de masas
uni o bilaterales en el area inguinal o en los labios. En
la pubertad hay desarrollo normal de las glandulas
mamarias aunque la areola y el pezén son poco desa-
rrollados.**! EI clitoris y los labios mayores son de
tamafio normal pero los labios menores tienden a ser
poco desarrollados y la cavidad vaginal presente es
poco profunda. Hay una notable disminucion o ausen-
cia completa del vello pubico y axilar en muchas
pacientes.** La estatura de estas mujeres cuando llegan
a adultas es comparable a la de los varones normales
a pesar del profundo déficit del efecto
androgénico.™ La inteligencia es siempre normal.**

Perfil hormonal. En los primeros dos a tres meses de
vida, las concentraciones plasmaticas de testosterona y
dihidrotestosterona, asi como sus precursores estan
todos dentro del rango esperado para nifios masculi-
nos. Las concentraciones séricas de LH y FSH tienden
a estar en el rango superior normal. En la pubertad, el
defectuoso mecanismo de retroalimentacion andro-
genica a nivel hipotadlamo-hipofisiario conduce a
mayor secrecion de LH la cual causa un incremento en
la secrecion de testosterona por las células de Leydig.
La conversion periférica de testosterona causa un
incremento proporcional en la concentracion de estra-
diol plasmético concomitantemente con la resistencia
de los drganos blanco a los andrdgenos, conduce a la
feminizacion, incluyendo el desarrollo mamario.**® Las
concentraciones séricas de LH disminuyen después
de la castracion.

Patologia testicular. Previo a la pubertad, los testiculos
son histolégicamente normales. Después de la puber-

tad, los tubulos seminiferos tienden a disminuir de
tamarfio con una significativa reduccion del nimero de
espermatogonias y una ausencia completa de esper-
matogénesis. Las células de Leydig tienden a ser
hiperplasicas y se encuentran agrupadas. Los testiculos
tienen predisposicion a la transformacion tumoral. El
riesgo es bajo antes de la pubertad pero aumenta
rapidamente después de ésta. Los tumores testiculares
son usualmente gorujdoblastomas' aunque se han
reportado hamartomas™ y tumor de células germi-
nales.® .

Genética. La insensibilidad a los andrdgenos es un sin-
drome raro, y se estima que la incidencia esta entre 1 en
20,000 y 1 en 64,000 nacimientos de nifios.**! EI proceso
se hereda de forma recesiva ligada a X y se ha localiza-
do el gen que codifica el receptor androgénico en Xq
11-12. en familias con insensibilidad a androgenos, la
madre de los individuos afectados son heterocigotas
por mutacion para el receptor de andrégenos.’®! Estas
madres con una X mutada y una X normal, usual-
mente tienen un fenotipo femenino y reproduccién
normal. Ocasionalmente, algunas de ellas pueden
tener disminucion del vello sexual.*

DIAGNOSTICO.

El diagnostico es por criterios clinicos y hormonales.
Las pacientes solicitan atencion por amenorrea, ausen-
cia de vello pabico o presencia de hernia inguinal. El
diagnostico se confirma con cariotipo (46,xy) y la con-
centracion plasmatica de andrégenos y gonadotro-
pinas en rango normal o elevado. ElI examen gine-
coldgico demuestra la presencia de vagina corta,
ausencia de cérvix y por ultrasonido se confirma la
ausencia de Gtero.

El diagndstico diferencial incluye disgenesia gonadal
completa, asi como las variaciones anormales de las
células de Leydig {aplasia de las células de Leydig,
anormalidades de receptor hCG (LH) y defectos en la
biosintesis de testosterona).*

MANEJO.

Una importante parte de la terapia es la afirmacion y
refuerzo de su identidad femenina. En ausencia de sig-
nos de masculinizacién se aconseja mantener los
testiculos en su lugar, lo que permitira los signos de
feminizacion, particularmente el desarrollo mamario y
puberal. Una vez se logra esto, los testiculos deben ser
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removidos y se inicia la terapia con ciclos de
estrégenos/progesterona.**

La gonadectomia por laparoscopia, principalmente en
pacientes con ?()nadas intraabdominales, es amplia-
mente utilizada.”>-*"" Este abordaje elimina la necesidad
de laparotomia, la recuperacion es rapida y el sangra-
do es minimo.

En algunas pacientes la dilatacion o cirugl’a plastica
pueden ser necesaria para alargar la vagina.**
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