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MESA REDONDA. ESTADOS INTERSEXUALES

Valoración clínica inicial y asignación 
de sexo
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INTRODUCCIÓN

A pesar de los grandes avances en el conocimiento

de distintos estados de intersexos, persisten las dificul-

tades para asignar uno u otro sexo a recién nacidos con

genitales intersexuales o no concordantes con el resto

de la exploración.

Por motivos obvios, la asignación de sexo en los ca-

sos en que sea posible, no debiera posponerse en ex-

ceso tomando una decisión aunque su fisiopatología no

esté totalmente aclarada. Pero aun conociendo ésta,

defecto molecular incluido, la expresividad clínica no es

predecible por lo que tomar una decisión drástica ba-

sándonos en la clínica de casos con el mismo defecto

molecular, es un error, ya que no siempre responde a la

realidad, pues un defecto génico idéntico (genoma),

puede manifestarse de modo diferente (fenoma).

La asignación del sexo se guía por varios motivos

principales: las condiciones anatómicas de los genitales

externos las características de los internos y la funcio-

nalidad futura, tanto para la imagen corporal como para

las relaciones sexuales. La posible preservación de la

fertilidad debe también ser tenida en cuenta en la me-

dida de lo posible. Hay que valorar que en la asigna-

ción del sexo intervienen el estamento médico pluri-

disciplinar y la familia, en primera línea, decisión que se

toma en nombre del recién nacido.

Algunas decisiones de asignar el sexo genital externo

contradicen al sexo genético, al gonadal o al sexo ge-

nital interno. ¿Qué decisión tomaría ese recién nacido si

pudiéramos trasladar la situación a una edad en que ya

pudiera opinar? Esta situación no es posible preveer

pero conocer cuál es la opinión personal de nuestros

casos u otros similares a partir de los 20 años es de

enorme valor para comprobar si la decisión fue acerta-

da o no.

Lo que sucede es que la familia apremia para saber a

qué atenerse y el niño toma conciencia de sus genita-

les externos ya pronto, según sabemos a partir de los

dos años de edad. Si este impacto de la tardanza en ac-

tuar, tal como hemos creído hasta ahora, es o no real

está hoy en discusión (ver más adelante).

Sin embargo, tomar una decisión irreversible como

puede ser una reconstitución genital masiva, una abla-

ción de gónadas y/o genitales internos, debe ser pen-

sada, discutida entre nosotros y formulada a los padres,

tomándonos el tiempo que sea preciso.

En el transcurso de 3-4 semanas o antes podemos te-

ner información suficiente para tomar una primera de-

cisión, con calma, tratando de infundir confianza y tran-

quilidad a los padres, que apremian ya desde los

primeros días empezando por la asignación de sexo

para el Registro Civil. Ni siquiera esta prisa “legal” nos

debe empujar a tomar una decisión imprudentemente

rápida, a no ser que estemos muy seguros de ella.

Si las dificultades de asignación de sexo son grandes,

lo aconsejable es pasar el trámite del Registro Civil con

nombres apropiados a ambos sexos, que no rectificar

posteriormente, cambiando el primer nombre asignado. 

Por si el tema no fuera ya de por sí complejo, factores

no inherentes al problema, como la raza, religión o cul-

tura añaden dificultades supletorias que no invalidan lo

anteriormente dicho.

TERMINOLOGÍA

El clásico, sencillo y didáctico agrupamiento de los

estados intersexuales en Pseudohermafroditismo Mas-
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culino (individuos XY con testes e intersexo), Pseudo-

hermafroditismo Femenino (individuos XX con ovarios

e intersexo), Disgenesias Gonadales incluyendo Herma-

froditismo Verdadero (individuos XX o con mosaicis-

mos con ambos cromosomas sexuales en distintas pro-

porciones, existencias de ambas gónadas e intersexo) y

la Disgenesia Gonadal Mixta Asimétrica (individuos

X/XY o raras veces XY con teste disgenético en un lado

o gonada atrésica o inexistente en el otro e intersexo)

y los Cuadros Sindrómicos que presentan intersexo,

esta siendo objeto actual de controversia, recomendan-

do algunos autores el abandono de todo término que se

relaciona con la palabra hermafrodita1. 

Este cambio a una nueva taxonomía ha sido contesta-

da por otros autores por demasiado simplista y poco

concreta, proponiendo éstos un esquema dual clasifi-

catorio: por un lado la clasificación etiológica del inter-

sexo y por otro la actuación para el manejo de estos pa-

cientes una vez hecho el diagnóstico2.

Los argumentos que dan los autores para el cambio

taxonómico1, no se apoyan en datos de una mejor com-

prensión de la fisiopatología de los estados intersexua-

les o de cambios para mejorar las condiciones terapéu-

ticas, sino en la posible confusión al usar los términos

varón o mujer o la palabra hermafroditismo o deriva-

dos.

No obstante el término Hermafroditismo y sus deriva-

dos sólo recuerdan que a lo largo de la historia se han

dado casos de intersexualidad, como bien recoge la

mitología griega que en forma de estatua representa a

Hermafrodita fruto de la unión de Hermes y Afrodita.

No se trata pues de un término que induzca a error

cuando hablamos de Hermafroditismo Verdadero, Pseu-

dohermafroditismo Masculino o Pseudohermafroditis-

mo Femenino que junto a las Disgenesias Gonadales y

ciertos Cuadros Sindrómicos agrupan los estados inter-

sexuales3,4. Hughes en una reciente publicación es más

ecléctico agrupando las causas de genitales ambiguos

en cuatro situaciones: 1) mujer masculinizada; 2) varón

incompletamente masculinizado; 3) hermafroditismo

verdadero, y 4) cuadros Sindrómicos como el de

Denys-Drash, Frasier, Smith-Lemli-Opitz entre otros5.

VALORACIÓN CLÍNICA INICIAL

La exploración física de los genitales ambiguos de un

recién nacido se ve facilitada en ocasiones por datos de

la anamnesis. En el caso de una recién nacida masculi-

nizada, sin gónada palpable, la hiperplasia suprarrenal

congénita (HSC) es la causa mas frecuente. La existencia

de algún caso previo familiar pone sobre aviso. 

Pero además el despistaje precoz de la HSC por défi-

cit de 21 hidroxilasa, la forma que en nuestra experien-

cia supone el 96% de los casos, midiendo los valores

plasmáticos de 17-OH Progesterona, ha supuesto un

indudable avance diagnóstico. En estos casos la niña

presenta unos genitales ambiguos que pueden ir desde

una discreta clitoromegalia (estadío I de Prader hasta un

grado V con un órgano peniforme y un escroto vacío6.

La hiperpigmentación genital es ya entonces muy evi-

dente y tanto de la zona genital más o menos masculi-

nizada, como de la región inguinal no se palpan góna-

das.

Desde marzo del 2003 hasta febrero del 2006 se ha

practicado la prueba de screening neonatal de déficit de

21-hidroxilasa a 26711 recién nacidos y se han diag-

nosticado 2 casos de déficit clásico de 21-hidroxilasa (lo

que supone una incidencia de 1:13355) y una caso de

déficit clásico de 3-Beta-deshidrogenasa (lo que supone

una incidencia de 1:26711). El porcentaje de falsos po-

sitivos ha sido del 6,8%. El número de falsos positivos

aumenta de manera significativa en recién nacidos pre-

maturos (43,8% en RN < 34 semanas, 16,5%, en RN 34-

36 semanas, 9,3% en RN 36-38 semanas) y en RN de

bajo peso (< 1.000 gr. 82%; 1000-2000 gr.: 49,5%; 2000-

2500 gr.: 7,4%). 

También el déficit de 11 beta hidroxilasa puede cursar

con parecidos signos de ambigüedad sexual mientras

que el déficit de 3 beta deshidrogenasa sólo cursa con

ciertos grados de hipertrofia clitoridea al ser el metabo-

lito en exceso, la Dehidroepiandrosterona, un andróge-

no mucho más suave que la Testosterona.

La virilización transplacentaria por tumores virilizan-

tes maternos es realmente infrecuente y aún más hoy

día, pudiendo cursar con grados de virilización muy

fuerte, siempre con ausencia de gónadas palpables.

Si estamos ante un caso que padece un síndrome po-

limalformativo, su ambigüedad sexual será un síntoma

más de su cuadro general. La virilización en una recién

nacida que padece un déficit de aromatasa y por tanto

un exceso de testosterona, es excepcional.

Así pues, ante un recién nacido en el que no se pal-

pan gónadas ni en la bolsa escrotal, ni en los labios ma-

yores, ni en la región genital, y que presenta una ambi-

güedad sexual estaremos con gran probabilidad ante un

caso de Hiperplasia Suprarrenal Congénita o Pseudo-

hermafroditismo Femenino (niña con ovarios, sin tes-

tículos, virilizada), que precisará de confirmación diag-

nóstica, bioquímica especialmente, para demostrar si

existe o no una pérdida salina, además de la ambigüe-

dad sexual y un estudio molecular que precise el defec-

to genético. 

Según nuestra experiencia de 30 años sobre 26 casos

de la forma clásica de Hiperplasia Suprarrenal Congé-

nita el 81% cursaron con pérdida salina y el 19% única-

mente con virilización simple4.

Otra situación clínica relativamente frecuente de in-

tersexo se da en un recién nacido cuyos genitales ex-

ternos son ambiguos o femeninos y que presenta dos

bultos o bien en la región inguinal que es lo más fre-

cuente, o bien en la bífida bolsa escrotal, que la mayor



An Pediatr 2005;62(Supl 2):45-8 47

Díaz de Heredia Rubio C. Complicaciones pulmonares de la drepanocitosis

parte de las veces son testículos y por tanto se trata de

un varón incompletamente masculinizado, o pseudo-

hermafroditismo masculino. Tanto una patología en la

determinación gónadal, como un déficit en la síntesis

de andrógenos o en la conversión de testosterona en

dihidrotestosterona, o un déficit de receptores o de re-

sistencia a los andrógenos o formando parte de un cua-

dro malformativo pueden ser los responsables de esta

situación. 

En los casos de resistencia a los andrógenos no es

raro encontrar antecedentes familiares. Destaca a ve-

ces, la existencia de mujeres adultas, de la línea mater-

na, que se casaron y no pudieron tener hijos, siendo

en estos casos una intervención quirúrgica la que suele

poner de manifiesto el síndrome.

Si existe un órgano peniforme, suele ser pequeño (4

cm. de longitud en un paciente adulto nuestro con re-

sistencia parcial a los andrógenos), con un hipospadias

severo, sin cierre de la cara ventral. En nuestro estudio

longitudinal la longitud del pene a los 4 meses de vida

es de 2,17 ± 0,47 y a los 18 años, en reposo, de 11,86 ±

1,487.

En una pequeña proporción de casos, uno de los bul-

tomas es testículo y el otro ovoteste o ambos son ovo-

testes o en un lado hay testículo y en el otro nada, en-

contrándose en este lado un ovario intraabdominal. 

En estos infrecuentes casos de existencia de ambas

gónadas y genitales intersexuales hablamos de herma-

frotismo verdadero, que en realidad no se corresponde

con la estatua de Hermafrodita cuyos genitales externos

son claramente masculinos y no intersexuales, si bien

con un fuerte desarrollo mamario que podría corres-

ponder a un estadío IV de Tanner.

Ante unos genitales intersexuales y sólo una gónada

palpable en un lado bien escrotal o inguinal, hay que

pensar en una Disgenesia Gonadal Mixta Asimétrica,

descrita por primera vez por Bergadá y cols. en 19628. El

cariotipo será habitualmente X0 / XY en mosaicismo o

bien XY o XX /XY entre los más frecuentes. Los genita-

les externos intersexuales es lo que primero llama la

atención del neonatólogo y su intensidad va desde una

ligera hipertrofia de clítoris hasta una fuerte masculiniza-

ción con hipospadias. A veces el testículo se halla en po-

sición abdominal y varía desde una gónada rudimentaria

hasta un testículo prácticamente normal y en el otro lado

una gónada o cintilla similar a la que se observa en el

Síndrome de Turner o ningún resto de gónada. En este

lado se suele encontrar una trompa y en el lado del tes-

te un conducto deferente o una trompa o ambos3,4.

La sospecha diagnóstica en todo este tipo de situa-

ciones y tras una valoración inicial basada en la amna-

nesis familiar y personal y la exploración clínica detalla-

da se completa con estudios hormonales, visualización

de los genitales internos, estudios genéticos y molecu-

lares.

Esta primera fase diagnóstica no debe ser hecha con

excesiva rapidez prefiriendo asegurar el diagnóstico,

preveer en lo posible el futuro y programando la asig-

nación del sexo, discutiendo el proceder entre todos los

profesionales implicados y especialmente con los pa-

dres y otros familiares si fuera el caso.

ASIGNACIÓN DEL SEXO

Las influencias intrauterinas así como el ambiente psi-

cosocial en el que el paciente se va a desenvolver son

de gran importancia, añadida al impacto del proceso

básico, para modelar su comportamiento sexual, de

modo que basar una asignación simplista del sexo en

una fórmula cromosómica concreta o un defecto enci-

mático demostrado, o un cariotipo, o la histología gó-

nadal o en la apariencia genital es un error y debe evi-

tarse2. 

El grupo multidisciplinario implicado tiene que ser el

soporte básico de paciente y familia y esta claro que

hoy día la ayuda psicológica es fundamental desde el

primer momento.

De entrada y en un clima de confianza hay que avisar

a los padres que el sexo a asignar puede no responder

a las expectativas futuras y en cierto modo ser inco-

rrecto.

De hecho los tiempos tanto para correcciones quirúr-

gicas como para los tratamientos hormonales, si bien

pueden ser predichos, no siempre pueden ser llevados

a cabo tal como se había programado. Cada caso exigi-

rá unas medidas adaptadas a su condición particular y

no solo a su diagnóstico.

Tras informar adecuadamente a los padres y a otros

familiares, si procede, éstos deben implicarse activa-

mente en la asignación del sexo. El grupo de especia-

listas involucrados, coordinados por el Endrocrinologo

Infantil debe discutir el caso que implica al Neonatólo-

go, al Genetista, al Urólogo Infantil, al Psicológo, al Psi-

quiatra, sin olvidar al Pediatra de Atención Primaria que

junto con la ATS van a ser el nexo de unión entre los

especialistas y el niño y sus familiares en la vida ordi-

naria. Probablemente la Asistenta Social deberá inter-

venir en alguna ocasión.

Con los años y dependiendo de cada caso, y siempre

contando con la opinión y conformidad de los padres,

los Educadores podrán ser puestos en antecedentes.

El contacto con otros familiares similares ha sido con-

siderado por los afectados como de gran valor y una

de las medidas terapéuticas más positivas. La estrategia

basada en la asignación del sexo esta cambiando en la

actualidad (9, 10).

Las experiencias vividas a lo largo de los años pasa-

dos, aconsejan no intervenir quirúrgicamente tan pron-

to como se hacía hasta ahora10. En primer lugar la asig-

nación del sexo es un acto imperfecto y un cierto

aunque reducido número de pacientes expresan su
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contrariedad con el sexo que se les asignó; en algunos

casos es preferible esperan a que el propio paciente ex-

prese su opinión ayudado por Psicólogos o Psiquiatras.

Un considerable número de estos pacientes han expre-

sado de adultos relaciones sexuales pobres, disfuncio-

nales o dolorosas por lo que sería preferible permitir en

este tipo de pacientes que corran ellos mismo el riesgo

de elegir otra opción. Una buena proporción que se de-

sarrollan con genitales ambiguos sin corregir, parece

que no tienen un riesgo mayor que la población gene-

ral de presentar problemas psicosociales; en contra de

lo que habíamos aceptado hasta ahora; como conse-

cuencia de ésto se pone en duda la evidencia de la ne-

cesidad de intervenciones precoces (10).

La asignación del sexo ha cambiado pues de estrate-

gia. Debe hacerse por consenso entre todos los espe-

cialistas implicados y la familia, no debe realizarse con

prisas y hay que tratar de evitar actuaciones drásticas

irreversibles que bien pueden ser tomadas a lo largo

de los años.

Correcciones genitales basadas en impresiones de

que parecen las más apropiadas por las condiciones

anatómicas, o, porque son fáciles de llevar a cabo, no

siempre responden al máximo bienestar futuro posible

del niño con genitales ambiguos, por lo que se esta

comprobando en algunos pacientes ya adultos y ope-

rados en los primeros años de la vida y deben ser cui-

dadosamente evaluadas si no abandonadas como pri-

meras medidas. Especialmente si no hay consenso entre

todos los implicados es preferible esperar e intentar lle-

gar a él a lo largo de los años.
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