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Descriptores DeCS: Subject headings:
SEUDOHERMAFRODITISMO PSEUDOHERMAPHRODITISM

El pseudohermafroditismo masculino es una condiciéon heterogénea en la que las gonadas son
exclusivamente testiculos, pero los conductos genitales externos estan incompletamente
masculinizados y presentan, en grado variable, las caracteristicas fenotipicas de la mujer.

El espectro clinico varia, desde pacientes en los que la configuracion de los genitales externos es
femenina, hasta formas leves, representadas por hipospadias, criptorquidias y minima ambigiedad
de los genitales externos'?.

Se conocen al menos seis categorias causales principales de pseudohermafroditismo masculino
con muchos subtipos; todos se asocian con una masculinizacion incompleta del tracto genital fetal,
una regresion de los conductos de Mdller, o ambas®.

Hasta hace poco no se sabia por qué los varones genéticos con capacidad para sintetizar
testosterona no se masculinizaban. Actualmente se conoce que un defecto heredado de los
receptores de estrégenos tiene como consecuencia una insensibilidad de los érganos diana frente
a la dihidrotestosterona (DHT), lo que conduce a la feminizacion de individuos con un cariotipo
XY*?,

Los pacientes con insensibilidad a los andrégenos pueden presentar desde una insensibilidad total
hasta la insensibilidad parcial. Los primeros se caracterizan por tener un fenotipo femenino y
desarrollan caracteristicas sexuales secundarias femeninas en la pubertad, pero no menstruan, y
su cariotipo es 46 XY, lo que demuestra que son machos genéticos. En los segundos, los
genitales externos son masculinos o ambiguos, tienen un desarrollo incompleto de los caracteres
sexuales secundarios masculinos y genéticamente son machos 46 XY’®.

Ha sido descrito por Lubs, Gilbert-Dreyfus, Rosewater, Reifenstein y Walker, un grupo heterogéneo
de individuos XY con insensibilidad parcial a los andrégenos, los cuales representan formas
variantes dg insensibilidad incompleta a los andrégenos, cuadro que se conoce como sindrome de
Reifenstein”.

Presentacion del paciente:
Se trata de un varén de 27 afios de edad , con antecedentes de presentar hipospadia penoscrotal;

fue intervenido quirargicamente en dos ocasiones, sin lograr corregir el defecto, y acude a nuestra
consulta por infertilidad.



Al realizar examen fisico se observo:

1)

6)

Proporciones eunucoides (envergadura mayor que la talla, segmento vertes-pubis mayor que
el segmento vertes-planta):

- Talla: 164 cm.

- Envergadura: 173 cm.

- Segmento vertes-pubis:86 cm.
- Segmento pubis-planta: 80 cm.

Pelo corporal:

- No hay distribuciéon androgénica del vello pubico (no asciende de forma romboidal hasta el
ombligo)

- Ausencia de vello facial.

- Escaso vello axilar.

- No existe recesion del pelo en la frente.

Ginecomastia bilateral.
No hay cambios de la voz, permanece con tono agudo.
Genitales externos:

- Falo pequefio con hipospadia penoscrotal.
- Escrotos normales.
- Testiculos pequefios (4 ml).

indice de Masa Corporal (IMC) = 24,2

Se realizaron diversas investigaciones:

Estudios de laboratorio no especificos, estudios hormonales basales, anatémicos, citogenéticos y
de liquido seminal, cuyos resultados se exponen a continuacion.

ESTUDIO DE LABORATORIO NO ESPECIFICOS:

Hemoglobina: 127 g/l. Hematdcrito: 39 vol %. Leucograma: 7,8 x 10°/L.
Glucemia en ayunas: 4,9 mmol/L.

Colesterol plasmatico: 5,0 mmol/L.

Creatinina: 104 mmol/L.

ESTUDIOS HORMONALES BASALES:

Hormona estimulante del foliculo (FSH): 4,0 mUI/I.
Hormona luteinizante (LH): 17,0 mU/I.
Testosterona plasmatica: 16 ng/ml.

Prolactina: 420 mU/I.

ESTUDIOS ANATOMICOS:

Radiografia de craneo simple: Sin alteraciones.
Radiografia selectiva de silla turca: Sin alteraciones.
Fondo de ojo: Dentro de limites normales.

ESTUDIOS CITOGENETICOS:



- Cromatina sexual: Negativa.
- Cariograma: Cariotipo en sangre periférica 46 XY.

ESTUDIO DEL LiQUIDO SEMINAL:
- Espermogramas: |, Il, lll. Azoospermia.
Comentario

El sindrome de Reifenstein representa una forma de pseudohermafroditismo masculino por
insensibilidad parcial a los andrégenos, y al mismo tiempo, un tipo de hipogonadismo masculino
hipergonadotrépico con niveles elevados de hormonas luteinizantes y testosterona, como se
expresa en nuestro paciente y es reflejado en la bibliografia consultada’’.

Constituye un trastorno hereditario raro, ligado al cromosoma X, que presenta su forma de
aparicion mas comun en la infancia, como un macho aparente, con hipospadia de tercer grado, un
pene pequeno y, frecuentemente, criptorquidia. Estan ausentes los derivados de los conductos de
Wolff, pero generalmente son hipoplasicos. En la pubertad aparece de ordinario vello pubiano y
axilar, asi como ginecomastia. Las caracteristicas sexuales estan pobremente desarrolladas y los
testiculos continlan pequefos y sin produccidn espermatogénica. Los niveles de hormona
luteinizante y testosterona estan elevados y los de hormona estimulante del foliculo son
normales®'°.

Estos pacientes tienen un desarrollo psicolégico masculino. El estudio histico de los testiculos
revela que la mayoria de los tubulos seminiferos estan gravemente fibrosados o hialinizados,
mientras otros contienen un numero reducido de células germinales de todos los tipos. Aparecen
fibras elasticas en los tubulos seminiferos hialinizados y alrededor de los mismos, lo que indica
que la lesién testicular se produce después de la pubertad. En el intersticio testicular se observan
células de Leydig hiperplasicas'®.

En estos casos la solucion seria la sustitucién hormonal con andrégeno, y la correcciéon mediante
intervencion quirurgica del defecto anatémico (hipospadia de tercer grado).

A nuestro paciente se le suministra andréogeno en forma sustitutiva, aunque no ha aceptado la
intervencion quirdrgica que daria solucién al problema de la infertilidad, motivo por el cual acudié a
nuestra consulta.
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