VvOL. 2 No.4

EL VARON XX; ELBI MORLA 155

REPORTE DE UN CASO Y OBSERVACIONES SOBRE
EL VARON XX.

* Dr. Elbi Morla.

INTRODUCCION:

Se ha establecido que el varon normal tiene un carioti-
po 46 XY, mientras que el patron cromosomico 46 XX es
propio de las mujeres. La tendencia natural del feto es ha-
cia la feminizacion, siendo necesaria la presencia de un
testiculo fetal funcional normal, para que esa tendencia sea
alterada, produciéndose un feto con caracteristicas masculi-
nas. Sin embargo, la aparicion de sujetos con fenotipo mas-
culino y cariotipo 46 XX, cuestiona que el cromosoma Ysea
un elemento indispensable para el desarrollo masculino.

Desde que Shah ' report6 el primer varon 46 XX en
1961, numerosas han sido las series publicadas, 2:3:4. aun-
que la frecuencia de esta entidad se considera muy baja: 2/
46,150 5, 2/61,742.6

Reportaremos un caso de varon XX, comentaremos
otros que hemos valorado, asi como algunas caracteristicas
de este novedoso tipo de patologia.

PRESENTACION DEL CASO:

Masculino de 11 afios 7 meses, que consulta por pene
pequefio desde el nacimiento. Es producto del primer
embarazo, a término, sin complicaciones, con parto eutoci-
co, peso 3 kilos y desarrollo psicomotor normal. Niega ante-
cedentes hereditarios similares al padecimiento actual. Esco-
laridad normal.

Desde recién nacido, se describe que posee un pene pe-
quefio y que orina por la cara inferior del mismo. Circun-
cidado a los 8 meses, refiere haber padecido enfermedades
comunes de la nifiez. En la actualidad su talla es de 147 cm.,
localizada a nivel del percentil 50. Peso de 31 Kg.y en ex-
celente estado general. Sin facies caracteristicas. Craneo y
cuello normales. No presenta acné ni vello facial. Torax
simétrico, cardiopulmonar normal. T.A. 120/65 mmHag.
Se observa y se confirma a la palpacion ginecomastia bilate-
ral. Presenta ausencia de vello axilar y su semiologia normal,
en el examen de abdomen.

Pene pequefio para su edad cronolbgica, se palpan am-
bos testiculos en el escroto de tamafio menor al de su edad,
de consistencia muy blanda. El escroto moderadamente bifi-
do, los epididimos se palpan con pequefias nodulaciones.
Presenta hipospadia pene-escrotal. El vello en pubis con dis-
tribucion ginecoide y normal para su edad.

Una radiografia de térax y urografia fueron normales.
La cistocopia reveldo cuello vesical normal con verumon-
tanun exuberante con crestas uretrales demasiadas largas
hacia la uretra anterior. Capa de tejido fibrético importan-
te en la cara anterior y lateral de la uretra. E| cariotipo fue
46 XX y el espermatograma revel6 azospermia,
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DISCUSION:

En el desarrollo de los 6rganos genitales internos y ex-
ternos, podemos diferenciar algunas etapas:

a)— Formacion de los ovarios y de los testiculos:

En la sexta semana de la vida fetal, se aprecia la forma-
cion de una gonada bipotencial o indiferenciada, la cual da-
ra origen a los testiculos o a los ovarios. Si se originan los
testiculos, ésto ocurrira alrededor de la séptima semana,
mientras que si se transforma en ovarios, ocurre mas tar-
dio en la decimotercera semana.

b)— Formacién de las estructuras genitales internas:

Los conductos de Miiller y Wolff, ya estdn presentes
desde épocas muy tempranas en el feto. En la mujer, los
conductos de Miiller se diferencian para dar origen a las
trompas de Falopio, Gtero y porcion superior de la vagina,
mientras que el conducto de Wolff desaparece. En el hom-
bre, los conductos de Wolff se diferencian para formar el e-

1.— Vardn 46 XX, sin fascies caracteristica.
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pididimo, vasos deferentes y vesiculas seminales, inhibién-
dose las estructuras de Miller.

c)— Formacion de los genitales externos:

Los genitales externos se van a desarrollar a partir de
tres estructuras fundamentales: El tubérculo urogenital, los
pliegues y los rodetes urogenitales. El tubérculo da origen
al clitoris o al pene, los pliegues a los labios mayores o al
escroto mientras que los rodetes a los labios menores o por-
cion dorsal del pene.

¢Cual es el factor que determina la formacion de estruc-
turas masculinas o femeninas?. Es ya conocido, que la
tendencia innata del feto es hacia la feminidad y que sola-
mente la presencia de un testiculo funcionando adecuada-
mente, hard que el fecto sea masculino y se desvie asi su ten-
dencia hacia la feminizacion. (Ver Figura No.1).

La formacién del testiculo fetal determina, que las es-
tructuras de Wolff se desarrollen y se inhiban las estructu-
ras de Mdiller. Para ésto Gltimo el testiculo fetal produce
una sustancia llamada inhibidora de las estructuras de Mii-
ller, mientras que los androgenos producidos por el tes-
ticulo hacen posible el desarrollo de las estructuras de
Wolff y la formacion de los genitales externos masculinos.

¢Qué determina que la gonada primordial se transfor-
me en testiculo? Tradicionalmente se acepta, que la pre-
sencia del cromosoma Y es lo que determina la formacion
del testiculo. Especificamente se ha establecido que la di-
ferenciacion testicular esta controlada por los brazos cortos
de Y. Asi, si hay una deleccion de los brazos cortos del Y,
al fenotipo es femenino encontrandose gonadas atroficas. 7

La aparicion de sujetos de fenotipo masculino, como
el referido en este articulo, pero con cariotipo 46 XX, re-
sulta contradictorio a lo ya establecido. Hemos podido
observar 4 pacientes con fenotipo masculino y cariotipo
46 XX, con edades menores de un afio. Todos presentaron
gonadas palpables en el saco escrotal, que correspondieron
histologicamente a testiculos. En tres de estos, la diferencia-
cion de los genitales externos no era normal, presentandose
diversos grados de hipospadias.

En las diversas series publicadas 2:8.9.3, se encuentra
que la mayoria tiene pene y escroto pequefio pero bien di-
ferenciados y las estructuras de Wolff normales. Alrededor
de 9 o/o presentan hipospadia y de 15—20 o/o genitales
externos anormales. Los testiculos son similares a los de 47
XXY,

GONADA PRIMORDIAL
‘ BIPOTENCIAL

>
¥ l > TESTICULOS

OVARIOS

La presancis del cromosoma Y, hace posibile qua b gonade primordial de origen » lor maticuios, desviands sl la
wodeneia natural hacia I faminisscion

JULIO—-AGOSTO, 1980

El fenotipo de estos pacientes puede ser la de un
masculino normal, la de un masculino con androgenicidad
deficiente y testiculos pequefios 6 la de un masculino con
genitales externos ambiguos. El vello facial y corporal esta

Se observa la ausencia de signos puberales en la cara.
Ginecomastia.

2.—

3.

Acercamiento de los genitales externos, donde se ob-
serva un pene pequefio para su edad.
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disminuido y el del pubis puede presentar una distribucién
ginecoide. Una tercera parte desarrolla ginecomastia.

La excrecion de ‘gonadotropinas en la orina puede en-
contrarse normal, mientras que los niveles de testosteronas
pueden estar mas bajos que los del 46 XXY. 10

La mayoria tiene C.I. normal y unos pocos son retarda-
dos. ' En 21,252 retardados mentales, no se encontrd va-
ron 46 XX. 12 E| desarrollo sicosexual es similar  al 47
XXY.

Algunas anomalfas somaticas asociadas aunque raras son:
sordera, clinodactilia, microcefalia, enoftalmo y pseudotron-
co arterioso. La edad materna parece no influir.

Se ha tratado de dar algunas posibles etiologias al ca-
riotipo del varon XX, entre estas citamos: Mosaicismo no
detectable, translocacion del determinante testicular del Y
al X o aun autosoma o un gen mutante.

.

RESUMEN:

Se presenta un caso de un sujeto con fenotipo masculi-
no pero cariotipo 46 XX, Se comentan otros casos simila-
res valorados por el autor y se hace una revision del desa-
rrollo de los 6rganos genitales internos y externos del varon
normal.
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