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PRESENTACION DE CASO

Urologia General

Trastorno del desarrollo sexual

Disorder of sex development

Itsel Vela Caravia, Marlene Guerra Rodriguez, Rosario Calveac Mendoza, Frank Caravia Bernardo

Centro de Cirugia de Minimo Acceso. La Habana, Cuba.

Introduccién: Se denomina anomalias o trastornos del desarrollo sexual a las anomalias en todos
o algunos de los tres niveles de diferenciacién sexual: el cromosdmico, el gonadal o el genital, que
pueden comportar o no un estado intersexual. Objetivo: presentar un paciente con diagndstico
de trastorno del desarrollo sexual ovotesticular. Presentacion del caso: paciente de 20 afios de
edad, "masculino"”, extranjero, que consulta por ginecomastia. Al examen fisico se observa poco
desarrollo de los caracteres sexuales secundarios masculinos, pene hipopladsico e hipospadia
interescrotal, bolsa escrotal derecha vacia y el testiculo izquierdo localizado en la raiz del escroto.
Sexo psicologico masculino. El Cariotipo fue 46 XX y se informan en el estudio genémico de ADN
leucocitario: "Sexo femenino" (gen SRY). Para completar diagndstico se realizaron: biopsia
gonadal y posteriormente gonadectomia derecha, ambas mediante laparoscopia. Se le asigna el
sexo masculino mediante cirugias: mastectomia bilateral, uretroplastia por técnica de Snodgrass,
colocaciéon de protesis testicular derecha y orquidopexia izquierda combinado con tratamiento
hormonal con enantato de testosterona.

Palabras clave: Trastorno del desarrollo sexual ovotesticular; estados intersexuales.

http://www.revurologia.sld.cu

rcurologia@infomed.sld.cu

Pégina7 1



Pub{icalcéfjn
Cientifica

de la Sociedad

t Cubana

. ’
s de Urologia

Rev Cub Urol 2017;6(2):71-77 ISSN: 2305-7939 RNPS: 2296

Introduction: Disorders of sex development are pathologies characterized by an atypical
differentiation of chromosomal, gonadal or phenotypical sex, that can be or not with an
intersexual state. Objective: A case report of a patient with an ovotesticular disorder of sex
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development. Case report: 20 years old "male" patient is admitted at the hospital for
gynecomastia. On physical examination, poor develop of secondary sexual male characteristics
was observed, an interscrotal hypoplastic penis and hypospadias. Right scrotum was empty, and
the left testicle in the scrotum’s root. His psychological sex was male, and was self-conscious
about gynecomastia. His studies suggest: karyotype (46, XX) and showed female DNA with SRY
gen. For complete his studies and to keep the male desired gender of the patient, also checked
by psychological tests were made: gonadal biopsy and left gonadectomy by laparoscopic
procedures, bilateral mastectomy, Snodgrass uretroplasty, right testicular prosthesis, and left
orquidopexy combined with testosterone hormonal therapy (Enantato de Testosterona).

Keywords : Ovotesticular disorder of sex development, intersexual state.

INTRODUCCION

"Hermafrodito" o "Hermafrodita", es un
personaje de la mitologia griega. Era hijo de
Afrodita y de Hermes, en honor de los cuales
recibié el nombre, una mezcla de los de sus
padres.!

Se denomina anomalias o trastornos del
desarrollo sexual (TDS) a las anomalias en todos
o algunos de los tres niveles de diferenciacion
sexual: el cromosémico, el gonadal o el genital,
gue pueden comportar o no un estado
intersexual (diferenciacién genital externa
ambigua o discordante con el sexo genético o

gonadal). ?

El médico, al encontrarse frente a un recién
nacido con ambigliedad genital, se realiza la
siguiente pregunta "ées nifo o nifia?" El paciente

debe ser atendido por un equipo
multidisciplinario constituido por:
endocrinélogos, neonatdlogos, urélogos vy

cirujanos pediatras, psiquiatras y psicélogos

(para brindar apoyo psicoldgico a los familiares y
al paciente).

Es controversial la toma de decisiones con
respecto al momento de realizar el tratamiento
quirargico. Los protocolos médicos
estandarizados sugieren un diagndstico precoz,
con el fin de realizar la cirugia en la infancia
temprana. Sin embargo, en anos recientes
algunos autores basados en la existencia de
grupos de pacientes adultos inconformes con el
tratamiento recibido en la nifiez, como el
Intersexual Society North América (ISNA),
realizacion de

cuestionan la cirugias

esencialmente cosméticas solo con el
consentimiento informado de los tutores, sin
tener en cuenta el del paciente, como ocurre en

la mayoria de las ocasiones.3

Actualmente el término de "Hermafroditismo
verdadero" ha sido sustituido por "Trastorno del
desarrollo sexual ovotesticular" o "quimera
ovotesticular",* que se caracteriza por la
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presencia de tejidos ovaricos y testiculares en la
misma gonada o en la contralateral. > En este
articulo se presenta un paciente con esta
anomalia.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta un paciente de 20 afios de edad,
"masculino"”, residente en el extranjero, que
acude al centro hospitalario en el afio 2014 por
ginecomastia. Al examen fisico se observa poco
desarrollo de los caracteres sexuales
secundarios masculinos, pene hipoplasico,
hipospadias interescrotal y gran ginecomastia

figura 1).

Fuente: Fotos tomadas por los autores en el
Salon de operaciones del Hospital
Universitario William Soler.
La bolsa escrotal derecha vacia y el testiculo
izquierdo situado en la raiz del escroto. El sexo
psicolégico era masculino, y estaba muy
insatisfecho por la ginecomastia.

En los examenes complementarios estaban
normales las cifras de las hormonas Foliculo
Estimulante (FSH) y Luteo Estimulante (LH); la
testorerona fue de 0,6 nanogramos/ml. El
Cariotipo fue 46 XX y se informan en el estudio
gendmico de ADN leucocitario: "Sexo femenino"
(gen SRY).
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En el ultrasonido abdominal se constata imagen
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mixta de 38 x 31 mm paravesical derecha, con
foliculos que impresiona ovario, ausencia de
Utero y presencia de prostata. En el ultrasonido
testicular, la bolsa escrotal derecha vacia, no hay
presencia de testiculo en el canal inguinal. El
testiculo izquierdo de formay tamafio normal en
la bolsa correspondiente. La tomografia axial
computarizada de hipogastrio fue informada
como normal.

Se realizaron varias intervenciones quirurgicas;
primero en la laparoexploraciéon, se tomod
biopsia de la génada derecha intrabdominal que
impresionaba como "testiculo" por su irrigacion
y localizaciéon. El resultado histopatolégico
mostréo que correspondia con parénquima
ovdrico, con foliculos primordiales y cuerpo
amarillo.

Después de discusidon entre varias disciplinas
médicas y teniendo en cuenta la peticion del
paciente, que coincidio con los estudios
psicolégicos, se decide asignarle las
caracteristicas sexuales secundarias masculinas

mediante cirugias.

Se realiza mastectomia bilateral y en otro
tiempo gonadectomia derecha laparoscépica
cuyo resultado anatomo-patolégico fue ovotesti,
con presencia de cuerpo amarillo hemorragico e
hiperplasia de células de Leydig focal en el tejido
testicular.

La cuarta cirugia fue una uretroplastia por
técnica de Snodgrass y en la quinta se realizd
orquidopexia izquierda, previa biopsia, plastia
del escroto y colocacién de proétesis testicular
derecha. La
espermatogénesis. Evoluciond favorablemente

biopsia no comprobé
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de cada intervencién, excepto una dehiscencia
parcial de la uretroplastia en el cuerpo del pene.

Se indicd, ademas, tratamiento hormonal con
Enantato de testosterona.

En la figura 2 se muestra el fisico del paciente (a)
antes y (b) después de las intervenciones
quirurgicas.

Fuente: Fotos tomadas por los autores.

DISCUSION

El trastorno del desarrollo sexual ovotesticular
generalmente es diagnosticado en la primera
infancia, aunque existen casos reportados en la
quinta década de la vida.>”’” Representa el 5 % de
todos los TDS.%?

Como definicion, se considera TDS ovotesticular
a la situacién donde las génadas contienen
tejido ovarico y testicular, la mayoria tiene una
constituciéon cromosdémica XX, o mosaicismo
(XX/XY) 'y se
aproximadamente el 10 % de los casos. °

complejo observan en

Puede presentar la forma de un ovario y un
testiculo o, mas comuUnmente, uno o dos
ovotestis. La mayoria de los pacientes tienen
genitales externos ambiguos, masculinizados en
grado variable, aunque en ocasiones es
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completamente normal o
caracteres masculinos y femeninos. En general,
el 75 % de los pacientes parece ser vardn, el 80
% de ellos tiene incurvacion del pene por la
cuerda fibrosa de la uretra, hipospadias de
diferentes localizaciones y criptorquidia. Solo el
25 % se muestra con caracteres sexuales

femeninos pero con clitoromegalia.l!"?

Para su diagndstico, se requiere hallar en
el estudio histoldgico tejido ovarico
(foliculos albicantes o corpus) y testicular
(tubulos seminiferos, las
espermatogonias, espermatozoides); la
sola presencia de estroma fibroso no es
caracteristica del ovario, asi como
encontrar las células Leydig Unicamente

no constituye testiculo.*®

Cuando existen con genitales externos
normales, el diagndstico se hace con el
hallazgo casual de tejido ovarico y testicular. Se
reporta excepcionalmente un caso Unico con
analisis cromosémico 46 XY.13-14

ElI TDS ovotesticular se clasifica segln la posicion
y la histologia de las génadas en:

1.-Lateral: testiculo y un ovario contralateral (30
% de los casos).
2.- Bilateral: tanto testicular y tejido ovarico,
normalmente representados por un ovotestis
que se identifica en ambos lados (50 % de los
casos).

3.- Unilateral: ovotestis en un lado y un testiculo

u ovario en el otro lado (20 % de los casos).®**

Para el diagndstico presuntivo el ultrasonido se
debe considerar la modalidad de seleccién inicial
en la evaluacion de estas anomalias. El examen
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de resonancia magnética podria reservarse para
la identificacion de las gdénadas, cuando la
ecografia no lo hace y para la orientacion de la
cirugia correctiva.’®

La sensibilidad de la ecografia es 89,5 %,
mientras que su especificidad alcanza el 100 %,
la resonancia magnética (MRI) es mas sensible
para la identificacion de tejido gonadal. Su
especificidad alcanza hasta el 100 % y puede
proporcionar estructuras detalladas internas
(Utero, trompas de Falopio y génadas).’

Es necesario sefialar que la introduccion de la
videolaparoscopia ha permitido el visualizar y
tomar muestra de la estructura, lo que posibilita
confirmar el diagndstico de TDS ovotesticular,
esto sin excluir las determinaciones hormonales,
cariotipo y el estudio gendémico de ADN
leucocitario (gen SRY).

Sin embargo, en los ultimos afios, la puesta en
practica de la cirugia correctiva temprana se ha
convertido cada vez mas polémico debido a la
falta de datos sobre el resultado funcional a
largo plazo. El proceso de asignacion y la
aceptacion de un género para un nifio con
genitales ambiglios y de decidir la necesidad de
cirugia genital es un reto. Un enfoque de equipo
que combina las ideas del uropediatra,
endocrindlogo, psicélogo/psiquiatra, cirujano, y
los padres o tutores del nifio, es esencial. A pesar
de que no hay consenso en cuanto a la edad
apropiada para revelar una condicidén, se
proceder
consonancia con el desarrollo cognitivo vy

recomienda gradualmente en
psicoldgico del nifio. Se debe considerar que
aquellos individuos que presentan el mas
minimo rasgo de ambigliedad en los genitales
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bilateralmente deben ser investigados, asi como
los pacientes que durante su adolescencia o la
edad adulta tengan ginecomastia, ausencia de
testiculo, amenorrea primaria e infertilidad.®

CONCLUSIONES

Ante la presencia de trastorno del desarrollo
sexual ovotesticular, detectado en edad
pediatrica, la conduccion del paciente desde el
punto de vista fisico y psicolégico debe estar
coordinado por especialistas multidisciplinarios
y los tutores, siempre teniendo en cuenta la
decision del propio paciente, principalmente
cuando se diagnostica tardiamente en la
adolescencia o la adultez, por la complejidad
gue representa asignar un sexo definitivo en

correspondencia con su sexualidad.
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