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DIAGNÓSTICO BIOQUÍMICO:
Infancia y pubertad:
Gonadotropinas LH y FSH
Test hCG: Testosterona total (T)

Androstendiona (cociente T / androstendiona)
Dihidrotestosterona (DHT) (cociente T / DHT) 
Otros precursores si se sospecha un déficit enzimático previo a la 17-ceto-reductasa

(17OHP, DHEA, 17OHPreg)
Estudio de función suprarrenal si existe un déficit enzimático que afecte la suprarrenal
Adulto:
Determinaciones basales de esteroides y gonadotropinas 

ECOGRAFÍA

LAPAROSCOPIA

ANATOMÍA PATOLÓGICA (gónadas / conductos genitales)

DIAGNÓSTICO MOLECULAR (búsqueda de mutaciones en gen/genes candidato/s) 

Cariotipo 46 XY



• Ovotesticular DSD• Hermafroditismo verdadero
• 46,XY DSD• Pseudohermafroditismo masculino
• 46,XX DSD • Pseudohermafroditismo femenino
Disorders of Sex Development (DSD)Estados intersexuales 

(anomalías de la diferenciación sexual)

NOMENCLATURA PROPUESTANOMENCLATURA PREVIA O ACTUAL

Consensus statement on management of intersex.
1. IA Hughes, C Houk, SF Ahmed, PA Lee. Arch Dis Childh

2006, doi:10.1136/adc.2006.098319.
2. PA Lee, CP Houk, SF Ahmed, IA Hughes. Pediatrics 2006; 

118: 488-500. 
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SUERO PARA ESTUDIO HORMONAL

CULTIVO DE FIBROBLASTOS A PARTIR DE BIOPSIA DE PIEL GENITAL
• Actividad 5α−reductasa• Estudio del receptor de     andrógenos

CARIOTIPO 46, XY – GONADAS = Testes
PSEUDOHERMAFRODITISMO MASCULINO (46,XY DSD)

Déficit 17β−HSD3 • Receptor de andrógenos
• Déficit de 5α−reductasa

GEN HSD17B3 

GEN AR

GEN SRD5A2



40 Genitales femeninos

En 34 casos 
(85%) se han 
detectado 

mutaciones en 
el gen AR

97Nº pacientes índice con cariotipo 46,XY ( PSHM) =

57 Genitales ambiguos

En 9 pacientes 
(16%) se 
detectó

mutación en el 
gen AR

En 8 pacientes 
(14%) se 
detectaron 

mutaciones en el 
gen SRD5A2

32 (58%) ??

En 4 pacientes 
(7%) se detectaron 
mutaciones en el 
gen HSD17B3

3 DT (6%)
- del 9 (p23-pter) (DMRT1)
- del parcial 18p
- S. Denys-Drash (WT1)

Gen AR = 45 %Gen SRD5A2 = 9 %Gen HSD17B3 = 4 %Disgenesias testiculares  = 3 %Etiología desconocida = 39 %
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