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Resumen

	Introducción: Los trastornos del desarrollo sexual (TDS) constituyen un grupo de condiciones congénitas caracterizadas por una discrepancia entre los sexos cromosómicos, gonadales y fenotípicos. El objetivo del presente estudio es describir un caso clínico de ambigüedad genital en la adultez asociado a un déficit de 5-alfa-reductasa y contextualizar su abordaje desde una perspectiva clínica, diagnóstica y psicosocial actualizada.

	Reporte de caso: Se describe un caso de paciente criado como mujer, con antecedente de amenorrea primaria, que fue diagnosticado en la adolescencia tardía con pseudohermafroditismo masculino por déficit de 5-alfa-reductasa. Se realiza una revisión de la literatura reciente sobre este TDS.

	Taller diagnóstico: El paciente presentó clínica de ambigüedad genital, cariotipo 46,XY y estudios hormonales compatibles con un déficit de 5α-reductasa. Se confirmó el diagnóstico y se inició el abordaje multidisciplinario orientado a la reasignación sexual y a la corrección quirúrgica.

	Conclusión: El déficit de 5α-reductasa es una causa poco frecuente, pero bien caracterizada, de pseudohermafroditismo masculino. Su diagnóstico temprano y abordaje integral resultan fundamentales para el bienestar del paciente, evitando intervenciones prematuras y favoreciendo la autonomía en la toma de decisiones sobre su cuerpo e identidad.

	Palabras claves:

	                   Pseudohermafroditismo masculino, ambigüedad genital, 5 alfa reductasa, trastornos del desarrollo sexual, reasignación de sexo.



	




	Abreviaturas

	TDS: Trastorno del desarrollo srexual.

	Información suplementaria

	No se declaran materiales suplementarios.
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Introducción

	Los trastornos del desarrollo sexual (TDS) constituyen un grupo de condiciones congénitas caracterizadas por una discrepancia entre los sexos cromosómicos, gonadales y fenotípicos. Dentro de estas condiciones se encuentra el pseudohermafroditismo masculino, definido como la presencia de un cariotipo 46,XY con gónadas testiculares, pero con un desarrollo incompleto o ambiguo de los genitales externos. La etiología incluye mutaciones que afectan la síntesis o la acción de los andrógenos, entre ellas, el déficit de la enzima 5α-reductasa tipo 2 [1].

	Esta enzima convierte la testosterona en dihidrotestosterona (DHT), una hormona fundamental para la masculinización de los genitales externos durante el periodo fetal. Las mutaciones en el gen SRD5A2, que codifica esta enzima, se traducen en una virilización incompleta [2], con un fenotipo variable que puede ir desde genitales femeninos hasta ambigüedad genital.

	El diagnóstico y manejo de estos casos implican no solo aspectos biomédicos, sino también consideraciones psicológicas, sociales y éticas. La decisión sobre la asignación de sexo y el momento de posibles intervenciones debe tomarse en el marco de un abordaje multidisciplinario centrado en el paciente.

	Reporte de caso

	Historia clínica

	Se trata de un paciente de 19 años, nacido por cesárea sin complicaciones, hijo de padres consanguíneos (primos hermanos). Fue criado como mujer y consultó por amenorrea primaria. En la exploración física se observó hábito androgénico, escaso desarrollo mamario, vello púbico en patrón masculino, clitoromegalia de 4 cm, labios mayores prominentes, gónadas palpables y orificio urogenital en la base del clítoris (Figuras 1 y 2).

	Taller diagnóstico

	Los estudios hormonales revelaron niveles normales de LH, FSH y testosterona total en el límite inferior del rango masculino. El estradiol y la prolactina se encontraron dentro de los valores esperados en varones. La ecografía abdomino-pélvica mostró la ausencia de órganos genitales internos femeninos y la presencia de tejido testicular en los labios mayores. La ecografía transrectal evidenció una glándula prostática de menor tamaño y vesículas seminales. El cariotipo fue 46,XY (Figura 3).

	Evolución

	Con estos hallazgos, se estableció el diagnóstico de pseudohermafroditismo masculino por déficit de 5α-reductasa. Se iniciaron el acompañamiento psicológico y el asesoramiento genético. El paciente manifestó identificarse con el género masculino, por lo que se planificaron la intervención quirúrgica y la terapia hormonal complementaria.

	
		
				Figura 1. Caso clínico 1.
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				Figura 2. Caso clínico 1.
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				Fig. 2 clitoromegalia con hipospadia perineoescrotal.

		

		
				Figura 3. Cariotipo.
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				Fig. 3 Cariotipo 46,XY.

		

	

	Discusión

	El déficit de 5α-reductasa tipo 2 es una entidad poco frecuente que forma parte de los TDS 46,XY. Su expresión fenotípica puede ser heterogénea, dependiendo del tipo de mutación y la sensibilidad tisular residual a los andrógenos. A muchos de estos pacientes se les asigna inicialmente el sexo femenino, pero pueden presentar virilización espontánea durante la pubertad [3].

	La confirmación diagnóstica requiere estudios genéticos (secuenciación del gen SRD5A2) y una evaluación hormonal. El manejo debe ser individualizado e involucrar a especialistas en endocrinología, urología, ginecología, genética, psicología y trabajo social. Se recomienda evitar cirugías irreversibles en la infancia hasta que la persona pueda participar en la toma de decisiones [4].

	Estudios recientes enfatizan la necesidad de considerar la identidad de género [5-8], la función sexual futura, el deseo reproductivo y la salud mental como ejes fundamentales del tratamiento. El respeto por la autonomía del paciente y su entorno es crucial.

	A continuación, se presenta una tabla comparativa de los principales trastornos del desarrollo sexual en 46,XY, para contextualizar el diagnóstico diferencial del déficit de 5-alfa-reductasa [9]:

	 



		
				Característica

				Déficit 5α-Reductasa

				Insensibilidad Androgénica Parcial

				Disgenesia Gonadal

		

		
				Cariotipo

				46,XY

				46,XY

				46,XY

		

		
				Gen afectado

				SRD5A2

				AR (Receptor androgénico)

				Varios

		

		
				Enzima/Receptor

				5α-Reductasa tipo 2

				Receptor de andrógenos

				Gonadales

		

		
				Genitales externos

				Ambiguos/seudo-femeninos

				Ambiguos

				Femeninos

		

		
				Testículos

				Palpables en labios escrotales

				Criptorquidia o en canal inguinal

				Ausentes o disgenéticos

		

		
				Producción de testosterona

				Normal

				Normal

				Baja o ausente

		

		
				Dihidrotestosterona (DHT)

				Disminuida

				Normal

				Disminuida

		

		
				Virilización en la pubertad

				Parcial o significativa

				Escasa

				Ausente

		

		
				Identidad de género común

				Masculina

				Femenina o ambigua

				Femenina

		

	

	Conclusiones

	El pseudohermafroditismo masculino por déficit de 5α-reductasa debe considerarse en pacientes con ambigüedad genital y cariotipo 46,XY. Su diagnóstico oportuno y su abordaje integral permiten un mejor pronóstico en términos de salud física y mental. Este caso pone énfasis en el enfoque multidisciplinario y centrado en el paciente, que abarca no solo las implicaciones biomédicas, sino también los aspectos éticos, sociales y psicológicos.
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Sexual development disorder 46,XY due to 5 alpha reductase deficiency: analysis of a clinical case and updated review.

	Abstract

	Introduction: Disorders of sex development (DSD) are a group of congenital conditions characterized by a discrepancy between chromosomal, gonadal, and phenotypic sexes. This study aims to describe a clinical case of genital ambiguity in adulthood associated with a 5-alpha-reductase deficiency and to contextualize its approach from an updated clinical, diagnostic, and psychosocial perspective.

	Case reporter: We describe a case of a patient raised as a woman, with a history of primary amenorrhea, who was diagnosed in late adolescence with male pseudohermaphroditism due to 5-alpha-reductase deficiency. A review of the recent literature on this DSD is conducted.

	Diagnostic workshop: The patient presented clinical symptoms of genital ambiguity, karyotype 46 XY, and hormonal studies compatible with a 5α-reductase deficiency. The diagnosis was confirmed, and the multidisciplinary approach aimed at sexual reassignment and surgical correction was initiated.

	Conclusion: 5α-reductase deficiency is a rare but well-characterized cause of male pseudohermaphroditism. Early diagnosis and a comprehensive approach are essential for the patient's well-being, avoiding premature interventions and favoring autonomy in decision-making about their body and identity.

	Keywords: Male pseudohermaphroditism, genital ambiguity, 5-alpha reductase, disorders of sex development, sex reassignment.
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