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Temas a Tratar 

•  Planteamiento del Tema 

•  Diferenciación Sexual y  Desarrollo Fenotípicos 

•  Determinantes Genéticos 

•  Clasificación 

•  Diagnóstico 

•  Actitud Terapéutica  









Sexo ???? 



Sexo 
Genético 

Vida fetal 

Sexo 
Gonadal 

Sexo 
Genital Sexo 

Psicosexual 
Sexo 

fenotípico 

Sexo 
Social 

Infancia /Adulto 

XX - XY 
Ovario 

Testículo 

Diferenciación Sexual 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

GONADA 
INDIFERENCIADA 

C. Muller 

C. Wolf 

Seno Urogenital 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY, G1, 
G2, G3, …. G5, G6, 

G7, …. 
SRY 

GONADA 
INDIFERENCIADA 

C. Muller 

C. Wolf 

Testículo 

46, XY 

Ovario 

46, XX 

Seno Urogenital 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY, G1, 
G2, G3, …. G5, G6, 

G7, …. 
SRY 

GONADA 
INDIFERENCIADA 

Cél. Leydig Cél. Sertoli 

AMH 

Testículo 

Ausencia 
Testosterona 

Seno Urogenital 

Ovario 

Testosterona 
DHTestosterona 

46, XY 46, XX 

Genitales Externos 
Masculinos 

 
 Prostata 

Genitales Externos 
Femeninos 

 
 1/3 inf. vagina 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY, G1, 
G2, G3, …. G5, G6, 

G7, …. 
SRY 

GONADA 
INDIFERENCIADA 

Genitales Externos 
Masculinos 

 
 Prostata 

Genitales Externos 
Femeninos 

 
 1/3 inf. vagina 

Cél. Leydig Cél. Sertoli 

AMH 

Testículo 

Ausencia 
Testosterona 

Seno Urogenital 

Ovario 

Testosterona 
DHTestosterona 

46, XY 46, XX 

C. Wolf C. Muller 

Genitales Internos 
Masculinos 

 
 

Epididimo 
Vasos defer. 

Vesic. seminales 

C. Wolf 

Genitales Externos 
Femeninos 

 
 

Trompa 
Utero 

2/3 sup Vagina 

C. Muller 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY, G1, 
G2, G3, …. G5, G6, 

G7, …. 
SRY 

GONADA 
INDIFERENCIADA 

Genitales Externos 
Masculinos 

 
 Prostata 

Genitales Externos 
Femeninos 

 
 1/3 inf. vagina 

Cél. Leydig Cél. Sertoli 

AMH 

Testículo 

Ausencia 
Testosterona 

Ovario 

Testosterona 

46, XY 46, XX 

Genitales Internos 
Masculinos 

 
 

Epididimo 
Vasos defer. 

Vesic. seminales 

Genitales Externos 
Femeninos 

 
 

Trompa 
Utero 

2/3 sup Vagina 



Diferenciación Sexual 
Fenotipo 

46, XY 46, XX 



Diferenciación Sexual 
Fenotipo 

46, XY 46, XX 
46, XY 46, XX 



G. Externos 
 

TESTICULO 

C
él

 S
er

to
li 

C
el

 G
er

m
in

al
es

 

C
él

 L
ey

di
g 

G
C

-T
es

to
st

er
on

a 
LH

-C
G

-R
ec

pt
or

 

Descenso 
Testicular 

Su
p.

 M
ul

le
r 

A
M

H 
5 7 8-9 4 

AMH 
Inhibina 

Testosterona 

22 28 

Diferenciación Gonadal y Genital 
Cronología 

Semanas 

R
ec

to
./s

en
o 

U
ro

ge
ni

ta
l 

10-11-12 -14-16-   20 ------      35 



G. Externos 
 

TESTICULO 

C
él

 S
er

to
li 

C
el

 G
er

m
in

al
es

 

C
él

 L
ey

di
g 

G
C

-T
es

to
st

er
on

a 
LH

-C
G

-R
ec

pt
or

 

Descenso 
Testicular 

Su
p.

 M
ul

le
r 

A
M

H 
5 7 10-11-12 -14-16-   20 ------      35 8-9 4 

AMH 
Inhibina 

Testosterona 

22 28 

Diferenciación Gonadal y Genital 
Cronología 

Semanas 

OVARIO 
C

el
 G

er
m

in
al

es
 

U
te

ro
 

Va
gi

na
 

Fo
lli

cu
lo

s 

C
él

 fo
lic

ul
ar

es
 

R
ec

to
./s

en
o 

U
ro

ge
ni

ta
l 

Bilateral Wolffian and Muller 

Neutal external genitalia 



G. Externos 
 

TESTICULO 

C
él

 S
er

to
li 

C
el

 G
er

m
in

al
es

 

C
él

 L
ey

di
g 

G
C

-T
es

to
st

er
on

a 
LH

-C
G

-R
ec

pt
or

 

Descenso 
Testicular 

Su
p.

 M
ul

le
r 

A
M

H 
5 7 10-11-12 -14-16-   20 ------      35 8-9 4 

AMH 
Inhibina 

Testosterona 

22 28 

Diferenciación Gonadal y Genital 
Cronología 

Semanas 

OVARIO 
C

el
 G

er
m

in
al

es
 

U
te

ro
 

Va
gi

na
 

Fo
lli

cu
lo

s 

C
él

 fo
lic

ul
ar

es
 

R
ec

to
./s

en
o 

U
ro

ge
ni

ta
l 

Bilateral Wolffian and Muller 

Neutal external genitalia 

Pene 
Escroto 

Labios 
Vaginales 

Vagina 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY 

TESTICULO 

Gónada 
Bipotencial 

Diferenciación del Testículo 

Mesodermo 

Diferenciación de Ovario 

OVARIO 

Bases moleculares 

46, XY 

46, XX 



Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY Fgf 9 

SOX 9 

DMRT1/2 

TESTICULO 

Wt1 
Sf1 

GATA4 

Pdgfr-α 

DHH 

Gónada 
Bipotencial 

Lhx9 

Emx2 

Wt1 

Lim 1 

Sf1 

Diferenciación del Testículo 

Mesodermo 

ZFX 

DIAPH2 

FOXL2 
ATM 

DAZL1 

Wnt4 RSPO 1 

Diferenciación de Ovario 

DAX 1 

OVARIO 

Bases moleculares 



Bases moleculares 

Mesodermo 

Diferenciación Sexual 

SRY Fgf 9 

SOX 9 

DMRT1/2 

TESTICULO 

Wt1 
Sf1 

GATA4 

Pdgfr-α 

DHH 

Gónada 
Bipotencial 

Lhx9 

Emx2 

Wt1 

Lim 1 

Sf1 

Diferenciación del Testículo 

Mesodermo 

ZFX 

DIAPH2 

FOXL2 
ATM 

DAZL1 

Wnt4 RSPO 1 

Diferenciación de Ovario 

DAX 1 

TRASTORNOS EN LA DIFERENCIACION SEXUAL

BASES MOLECULARES

WT1

LIM-1

MESODERMO

TESTÍCULO

OVARIO Estrógenos
Gestágenos

AMH

TestosteronaSF1

SRY SOX 9

DMRT 1/2

DAX 1

C. Sertoli

C. Leydig

GÓNADA
BIPOTENCIAL

P- 450C17

3β-OHSD II

P- 450C17

17β-HSD III

P-450scc
(desmolasa)

DHT

5α-REDUCTASA II

AR

Genitales 
Masculinos LH-CG Rec. 

Genitales 
Femeninos 

AMH 
Ausencia Androg 
Estrógenos 

OVARIO 



Estadíos de Prader 

Niña Niño I II III IV V 



Hermafrodito 

Hermes Afrodita 

Nomenclatura y Clasificación 



“HERMAFRODITISMO” 
“PSEUDOHERMAFRODITISMO” 

“SEXO INVERTIDO” 
“INTERSEXO” 

Hermafrodito 

Hermes Afrodita 

Nomenclatura y Clasificación 



“HERMAFRODITISMO” 
“PSEUDOHERMAFRODITISMO” 

“SEXO INVERTIDO” 
“INTERSEXO” 

2005 Chicago Consensus Statements 

Lee P. et al., Pediatrics Online 2006; 118: 488-500 

Houk C, et al., Pediatrics  2006; 118: 753-7 

DSD 

Disorders of Sex Development 

 

 

Nomenclatura y Clasificación 



“HERMAFRODITISMO” 
“PSEUDOHERMAFRODITISMO” 
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Equipo multidisciplinar de Expertos 
Equipo (Cirujano, .. ) experimentado 
Cirugía “funcional” sobre la estética 
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Ø  Neonato con genitales ambiguos                       
o diferentes a lo esperado 

Ø  Pubertad alterada 

Ø  Amenorrea o infertilidad 

Ø  Tumores Gonadales 

Ø   …… 

Forma de presentación 
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Ø  Preventivo 

Ø  Hormonal Sustitutivo 

Ø  Quirúrgico 

Ø  Apoyo Social 

Tratamiento 
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Ø  Preventivo 

Ø  Hormonal Sustitutivo 

Ø  Quirúrgico 

Ø  Apoyo Social 

Tratamiento 

Ø  Urgencia Médica 

Ø  Diagnóstico 

Ø  Forma de los Genitales 

Ø  Opciones Terapéuticas Endocrinas 

Ø  Fertilidad Potencial 

Ø  Aspectos culturales 

Ø  Familia 

Asignación Sexo 



DSD 

Disorders of Sex Development 

 

 

Ø  Elección de Sexo: ¿Por Quién? 

Ø ¿Cuando hacer la Cirugía? 

Ø  ¿Gonadectomía? ¿Cuándo? 

Temas a Debate 



•  Disgenesia Gonadal (+Y) intraabdominal 
•  Insensibilidad Andrógenica parcial no escrotal 
•  S. Frasier 
•  S. Denish-Drash 

DSD - Trastornos en la diferenciación sexual 

Lee P. et al., Pediatrics  2006; 118: 488-500 

Riesgo de MALIGNIZACION en función del Diagnóstico 

Alto 

 15-25 % 
50 % 
60 % 
40 % 

•  S. Turner (+Y) 
•  Def. 17β  HSD 
•  Disgenesia Gonadal (+Y) Escrotal  
•  Insensibilidad Andrógenica parcial escrotal 

Medio 

 12 % 
28 % 
? % 
? % 

•  Insensibilidad Andrógenica completa 
•  S. Turner (-Y) 
•  Ovotesticular DSD  

Bajo 
 2 % 
1 % 
3% 

•  Def. 5α - Reductasa 
•  Hipoplasia Cel. Leydig 

No  0% 
0% 

Riesgo 
Malignización 



DSD 

Disorders of Sex Development 

 

 

Ø  Elección de Sexo: ¿Por Quién? 

Ø ¿Cuando hacer la Cirugía? 

Ø  ¿Gonadectomía? ¿Cuándo? 

Temas a Debate 

Ø  Centros de Referencia 

Ø Grupos de Trabajo de Profesionales 
Nacionales e Internacionales (p ej.: SEEP) 

Ø  Registros de personas con la alteración 

Ø  ……..  





 ……Gracias por su Atención  


