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Resumen

Introduccion: Los trastornos del desarrollo sexual son afecciones congénitas que se caracterizan
por discordancia entre el sexo cromosomico, gonadal y fenotipico.

Caso clinico: Vardn de raza negra de 22 afos remitido por sospecha de pseudohermafroditismo
masculino. Naci6 con genitales externos de apariencia femenina, por lo que se le asigné sexo
femenino y se crio en consecuencia. A los 12 afios le comenzé a crecer vello facial, junto con el
desarrollo y crecimiento del pene. A los 18 afios decidié autoasignarse al sexo masculino. A la
exploracion fisica presentaba obesidad grado 2, distribucion masculina del vello, aunque escasa,
micropene, bolsa escrotal vacia con aspecto de seudolabios, criptorquidia e hipospadias.
Analiticamente un hipogonadismo hipergonadotropo. El analisis cromosémico reveld un cariotipo
46XY. Se solicité nueva analitica con: FSH 28,1 mUI/mL (VN < 11,9 mUI/mL), LH 31,75 mUI/mL (VN
< 12,00 mUI/mL), estradiol 32 pg/mL (dentro VN), testosterona 1,96 ng/mL (VN 2,20-10,20 ng/mL),
11-desoxicortisol 3,3 ng/mL (VN T) en heterocigosis en el gen HSD17B3. Se inici6 tratamiento
hormonal sustitutivo con testosterona y se derivo a urologia para plantear cirugia de confirmacién
de género.

Discusion: Como en este caso, los pacientes con déficit de 17b-HSD3 tienen una alta probabilidad
de identidad de género masculina, por lo que en la actualidad se tiende a diferir la cirugia electiva
para que el paciente forme parte en la toma de decisiones en contraposicién con el abordaje clasico
que abogaba por cirugia precoz de asignacién al género escogido por los padres.
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