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NoTAs CLINICAS

INTRODUCCION

El sindrome de insensibilidad a andré-
genos, conocido también como feminiza-
cion testicular o sindrome de Morris, s una
afeccion de herencia ligada al cromosoma
X. Los pacientes son genética y gonadal-
mente varones (cariotipo 46 XY y testicu-
los) pero exhiben al nacer unos genitales ex-
ternos femeninos. Los testiculos se locali-
zan en el abdomen o en el conducto ingui-
nal, raz6n por lo que a su diagnostico se lle-
ga frecuentemente al ser confundidos con
“falsas hernias” o al ser estudiados en la
época puberal por amenorrea primaria.

Caso CLiNIco

Nuestro caso se trata de un recién na-
cido, de madre de 37 afios, secundigesta,
con una interrupcion voluntaria de un em-
barazo anterior, que en la amniocentesis
presentaba un cariotipo 46 XY, con un par-
to por cesarea por presentacion podalica y
Apgar 9/10.

La exploracion fisica muestra: Peso
3.480 g; talla 49 cm y PC 36 cm con unos ge-
nitales externos femeninos aparentemente
normales, clitoris de tamafio y aspecto nor-
mal al igual que introito vaginal. En la se-
gunda semana de vida se visualizan y
palpan génadas a nivel de ambos conduc-
tos inguinales, mas ostensibles en las se-
manas siguientes y no objetivables después
de los tres meses (Fig.-1).

Las pruebas complementarias incluyen
la repeticion del cariotipo que sigue siendo:
46 XY, ecografia pélvica en que se aprecian,
en ambos conductos inguinales, unas es-
tructuras ovoides de 1,8 cm la dcha. y de 1,4.
cm la izqda., compatible con testes. Deter-
minaciones de delta-4 androstendiona 0,9
ng/mL (0,1-0,5), testosterona 0,47 ng/mL
(0,2-0,8), dihidrotestosterona 0,48 ng/mL
(0,03-0,02), ademas de 17-OH progesterona
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0,83 mg/mL, 11 desoxicortisol 2,1 ng/mL
(8,0) y DHEA-sulfato 0,26 mg/mL (3,38). Las
gonadotropinas LH inferiora0.1 U/Ly FSH
0,8 U/L. Hemograma y bioquimica plas-
matica en valores normales.

A laedad de 7 meses se le hace un test
HCG en que la delta-4-androstentiona de 0,4
ng/mL pasa a 0,8; la testosterona de inde-
tectable a 4,07 ng/mL y la dihidrotestoste-
rona de 0,04 a0,23 ng/dL. El test de Luforan:
LH 12,6 U/L, FSH 14,4 U/L, por dificultades
técnicas solo llegamos a los 40 minutos.

A los 13 meses en la ecografia pélvica
no se identifican genitales internos (Fig.2).

DiscusioN

Con todos estos datos a) clinicos: gené-
tica y gonadalmente vardn (cariotipo 46 XY
y testiculos), presentar ganitales externos fe-
meninos y ausencia de estructuras internas
y b) hormonales: niveles de testosterona, LH
y FSH en limites altos de la normalidad y
test de Luforan con una respuesta aumen-
tada de LH se etiqueta de sindrome de in-
sensibilidad periférica a los andrdgenos®.

Destacar el diagnéstico temprano faci-
litado por el cariotipo de la amniocentesis
(46 XY) y la palpacion de las génadas las
primeras semanas de vida, ya que fre-
cuentemente son diagnosticados al ser in-
tervenidos por presuntas “hernias” o al con-
sultar en la época puberal a raiz de la ame-
norrea primaria.

Las alteraciones hormonales plantean
el diagnaéstico diferencial con los pseudo-
hermafroditismos masculinos por disgene-
sia gonadal XY, por alteraciones de la fun-
cion de las células de Leydig y por errores
congénitos de la sintesis de la testosterona.
En los tres casos los niveles de LH estan ele-
vados pero los de testosterona muy bajos y
, en el tercer caso, estan ademas elevados
algunos de los precursores de la testoste-
rona®.
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Figura 1.

La ausencia de genitales internos feme-
ninos se explica porque la hormona anti-
millerana hizo que no se desarrollaran es-
tas estructuras y los masculinos porque la in-
sensibilidad a la testosterona impidid el nor-
mal desarrollo de los conductos de Wolff(t2,

Respecto al tratamiento es importante el
apoyo psicoldgico a los padres que no com-
prenden la patologia de su hijo y el apoyo en
la educacion del nifio en sentido femenino.

El estudio genético, al ser una afeccion
ligada al cromosoma X, con la aparicion de
un codon stop en el receptor como mutacién
génica mas frecuente (1,3) y el estudio mo-
lecular que permita el diagnéstico prenatal
y de identificacion de heterocigotos en la fa-
milia, son estudios que nos estamos plan-
teando en la actualidad.

El siguiente paso seria plantearnos la
gonadectomia, al no corresponder el sexo

Figura 2.

asignado con el gonadal y evitar el riesgo
de degeneracion tumoral, a través de lapa-
roscopia®4).

El riesgo de degeneracion tumoral no es
igual en todos los estados intersexuales(s).
El riesgo es méaximo en las disgenesias tes-
ticulares cuando en el cariotipo se encuen-
tra el cromosoma Y de forma regular, pu-
diendo llegar al 30%; el riesgo es menor, al-
rededor del 10%, en las disgenesias con mo-
saicismos, cariotipo 45 X/46 XY; también el
riesgo es elevado en el hermafroditismo ver-
dadero, siendo mayor cuando el cariotipo
es 46 XY que cuando es 46 XX.
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