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Quimera ovotesticular

CASO CLINICO
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Vardn de 26 anos de edad, nacido en Marruecos,
gue acude por primera vez a consulta de atencion
primaria por un nédulo en la regidn inguinal izquier-
da de dos meses de evolucion.

Reside en Espana desde hace menos de un ano.
Solo habla drabe y le acompana un mediador
cultural.

Aporta informes médicos escritos en francés,
donde se recogen antecedentes personales de ca-
riotipo 46XX y SRY negativo; alos 6 anos de vida se le
efectud genitoplastia virilizante por genitales exter-
nos ambiguos e hipospadias; alos 19 anos de edad
se llevd a cabo mastectomia bilateral y hace 3 anos
ooforectomia bilateral. El estudio anatomopatold-
gico del ovario mostré la presencia de ovoteste y
fue diagnosticado de hermafroditismo verdadero o
quimera ovotesticular. Desde hace dos anos recibe
fratamiento con testosterona (250 mg trimestrales).

En la primera valoracion realizada en consulta
de atencion primaria el paciente presenta fenoti-
po vardn, con peso 51 kg, talla 161 cm (indice de
masa corporal 19,67), TA 116/72 mmHg y 73 lom. En
la exploraciéon genital el vello pubico se encuentra
en estadio P4 de Tanner y las bolsas escrotales y el
pene son pequenos (estadio G3 de Tanner). El ca-
nal inguinal izquierdo estd engrosado y en el interior
de la bolsa escrotal izquierda se palpa un nédulo
de 1 cm de didmetro. La bolsa escrotal derecha se
encuentra vacia. El resto de la exploraciéon por or-
ganos y aparatos es compatible con la normalidad.

Se realiza estudio hormonal con resultado de FSH
47,4, H 21,8, estradiol 0,109 nmol/I, testosterona total
29,94 ng/dl, indice de testosterona libre 67,3 %, dehi-
droepiandrosterona-sulfato 2,66 y resto de determi-
naciones normales.

Los estudios de imagen informan de la presencia
de un nédulo de 12 mm en la bolsa escrotal izquier-
da, con ausencia de testiculo derecho, préstata,
vesiculas seminales, Utero y ovarios.

Remitido al Servicio de Urologia, se practica or-
quiectomia izquierda via inguinal y se colocan pré-
tesis testiculares. El estudio anatomopatoldgico
del ndédulo extirpado informa de parénquima tes-
ticular con atrofia profunda de los tUbulos seminife-
ros y ausencia de epitelio germinal; no se observa
neoplasia.

En la actualidad mantiene tratamiento indefinido
con testosterona (250 mg trimestrales).

COMENTARIO

Las anomalias de la diferenciacién sexual (ADS)
en el hombre aparecen como consecuencia de al-
teraciones en la fecundacién (condicionan el sexo
genético), o en el periodo fetal (condicionan el
sexo gonadal o genital). Su frecuencia es inferior a
1/2000 recién nacidos. Cuando se acompanian de
genitales externos ambiguos o discordantes, se de-
nominan estados intersexuales’.

La guimera ovotesticular (QO), o anomalia de la
diferenciacion ovotesticular, es una ADS en la que
coexisten, en una o mds génadas, parénguima
ovdrico y testicular; con anterioridad se denomina-
ba hermafroditismo verdadero. De incidencia des-
conocida, el fenotipo y el genotipo son variables.
El diagndstico es anatomopatoldgico y el cariotipo
mds frecuente es 46XX'12,

La determinacién del sexo gonadal viene dada
por los cromosomas sexuales. La presencia en el
embrion humano del gen denominado SRY (sex-
determining region Y), localizado en el brazo corto
del cromosoma Y (Ypl1.2), induce el desarrollo tes-
ticular. En ausencia del gen SRY la génada se con-
vertird en ovarios.

Un fallo en la division meidtica de la espermato-
génesis paterna, con presencia de algun fragmen-
to del cromosoma Y en el brazo corto del cromoso-
ma X, originard en un individuo cromosdmicamente
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femenino gébnadas masculinas4.

La QO es una ADS poco frecuente, en la que
coexisten en un mismo individuo tejido ovdrico vy
testicular. Debe sospecharse en todo recién na-
cido con ambiguedad sexual. Es imprescindible
la realizacién de un cariotipo y su diagndstico es

anatomopatoldgico¢.

En la QO la ausencia de secuencias especificas
del cromosoma Y en el genoma no siempre se co-
rrelaciona con la ausencia de gébnada masculina.
Esto sugiere que ofros genes independientes del
SRY pueden también determinar la diferenciacion
testicular’.

La gbébnada que se encuentra con mayor frecuen-
cia en la QO es el ovoteste, compuesto por tejido
ovdrico vy tejido testicular. Una génada palpable
en el canal inguinal o en la bolsa escrotal puede
contener tejido testicular anémalo, y se recomien-
da su extirpacion por el riesgo de malignizacion. El
tejido ovdrico tiene bajo riesgo de malignizarses.

La asignacién de un sexo civilen la QO no es una
decision facil. La intervenciéon de un equipo mul-
tidisciplinar (genetista, endocrinélogo, urélogo, gi-
necdlogo, patdlogo, psicdlogo y psiquiatra) permi-
tird desarrollar estrategias para mejorar la calidad
de vida de estos pacientes. El sexo civil debe asig-
narse independientemente del cariotipo; hay que
valorar las posibilidades de reconstrucciéon genital,
la capacidad funcional de los genitales externos
y el prondstico del defecto hormonal subyacente?.

La cirugia correctora precoz y la no estigmati-
zacion social durante la nifez se relacionan con
menos problemas de identificacién sexual a largo
plazo'©,
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