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Resumen
En esta breve disertación se identifican algunos de los dilemas diagnósticos y clínicos que 
se originan al enfrentarse los dictámenes y métodos médicos frente a un paciente recién 
nacido con algún tipo de trastorno del desarrollo sexual con la noción de determinismo 
genético. Se pretende aclarar que más allá de las condiciones biológicas, los genes juegan 
un papel relevante y fundamental en el desarrollo del individuo, pero este papel se elabora 
dentro de contextos culturales, sociales y ambientales que modulan la expresión genética y 
que generan una amplia variedad de fenotipos que no se correlacionan directamente con 
una secuencia genética o con un complemento citogenético particular.
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abstract
This brief dissertation identifies some of the diagnostic and clinical dilemmas that originated 
when facing the facts and medical methods in front of a newborn with some type of sexual 
development disorder with the notion of genetic determinism. It is intended to clarify that 
beyond biological conditions, genes play an important and fundamental role in the develo-
pment of the individual, but this role is elaborated within cultural, social and environmental 
contexts that modulate genetic expression and generate a great variety of phenotypes that do 
not correlate directly with a genetic sequence or with a particular cytogenetic complement.

Key words: Diagnosis of the newborn, genes, sexual development.

social en la situación médica debido al 
desconcierto terminológico indefinido 
que no precisa la condición de la persona 
(Hughes, 2008). 

A partir del término de intersexualidad se 
derivaron vocablos tales como herma-
froditismo y pseudo-hermafroditismo, los 
cuales tiene una connotación social que 
fácilmente conllevan a fomentar el prejui-
cio y la estigmatización (Dreger, 2005). 
Como alternativa a estas definiciones el 
consenso de Chicago redefinió los esta-
dos intersexuales como trastornos del de-
sarrollo sexual2, los cuales se comprenden 
como condiciones asociadas a un desa-
rrollo atípico del sexo cromosómico, go-
nadal o anatómico (Kim, 2012). Dentro 
de este contexto el estudio genético repre-
sentado principalmente por el cariotipo, 
es el prefijo que define cada uno de los 
estadios de los trastornos del desarrollo 
sexual, de tal forma que el estudio genéti-
co se convierte en una forma de determi-
nismo a partir del cual se desarrolla tanto 

2 Concepto proveninente del inglés: disorders of 
sex differentiation.

introducción

El recién nacido con genitales externos 
ambiguos representa una situación clíni-
ca de urgencia que además de obligar a 
los médicos a asegurar de forma inme-
diata la estabilidad fisiológica del pacien-
te y establecer la etiología del trastorno, 
(Erdogan, 2011), constituye un problema 
de asignación de sexo que genera enor-
me ansiedad e incertidumbre tanto en los 
padres del neonato como en el mismo 
equipo médico tratante (Tiryaki, 2018). 
Esta situación clínica había sido descrita 
frecuentemente como un estado inter-
sexual, término utilizado convencional-
mente para referirse a la apariencia de 
genitales externos que se manifiesta clíni-
camente como una anomalía en relación 
al desarrollo esperado para ambos se-
xos; sin embargo, este término no ha sido 
favorecido por las familias de pacientes 
afectados ni por la comunidad médica 
dado que: (1) genera confusión, desde 
el punto de vista diagnóstico como en 
el pronóstico y en la definición del trata-
miento más adecuado, (2) es un término 
impreciso a partir del cual se origina una 
gran incertidumbre que tiene repercusión 
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el diagnóstico como el manejo. Alrededor 
de este determinismo puramente médico, 
con intención de generar una taxonomía 
clínica de orden pragmática, se desarro-
llan diversos imaginarios que pretenden 
definir sobre bases biológicas y aspectos 
de mayor complejidad como los fenotipos 
comportamentales relacionados con la 
orientación o la identidad sexual. 

Generalidades del contexto clínico

El nacimiento de un niño con genitales 
externos ambiguos (trastornos del desa-
rrollo sexual, TDS) es una situación alta-
mente angustiante para las familias. La 
primera y principal pregunta que hacen 
los padres a los médicos tratantes sobre 
su recién nacido es si es un niño o una 
niña. Además, en la mayoría de los ca-
sos el nacimiento de un recién nacido con 
genitales ambiguos es una sorpresa para 
padres y médicos. Alrededor del 60% de 
los niños afectados son diagnosticados 
prenatalmente, por tanto, casi la mitad 
de los padres se enfrentan a la situación 
en el momento del nacimiento (Nihoul-
Fekete, 2004).

El contacto inicial de los médicos con los 
padres de un niño con TDS es el más im-
portante (Frader, 2004). Desde el princi-
pio se debe enfatizar que el paciente con 
TDS se convertirá en un miembro comple-
tamente funcional dentro de la sociedad y 
que, si bien es cierto que se debe respetar 
la privacidad, no se trata de una condi-
ción vergonzosa (Rolston, 2005). Se debe 
exponer a los padres que las opciones 

terapéuticas pueden no ser claras en un 
principio, pero que el equipo de atención 
médica trabajará junto con la familia para 
alcanzar las mejores decisiones de mane-
jo dadas las circunstancias clínicas. Ade-
más se debe enfatizar que no existe una 
solución puntual, si no que se trata de un 
manejo a largo plazo que incluso puede 
ir más allá de la edad pediátrica (Wolfe-
Christensen, 2017). Así mismo, el equipo 
médico debe analizar con los padres qué 
información se debe compartir con fami-
liares y amigos durante las primeras eta-
pas del manejo (Wisniewski, 2015). 

Se ha descrito que los padres de niños 
con TDS reportan un aumento del estrés, 
ansiedad y depresión y una marcada dis-
minución de la calidad de vida, de for-
ma similar a la a lo que experimentan los 
padres de niños con otros tipos de en-
fermedades crónicas (Wisniewski, 2015). 
Además, los padres de niños con TDS 
exhiben patrones de crianza sobrepro-
tectora y es frecuente que perciban a su 
hijo como vulnerable, de tal modo que 
estas emociones y comportamientos ex-
hibidos por los padres pueden limitar el 
desarrollo emocional y social de un niño 
afectado (Suorsa, 2015). Por tanto, la co-
municación con los padres desde la pri-
mera evaluación es fundamental para el 
éxito de las intervenciones. 

La evaluación del recién nacido y el abor-
daje inicial para determinar un diagnóstico 
ante la presencia de ambigüedad sexual 
se inicia con una evaluación de los ante-
cedentes personales, obstétricos de la ma-
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dre y los antecedentes prenatales (Clayton, 
2002). Se necesita una historia detallada 
de los padres que se centre especialmente 
en aspectos como otros casos de ambigüe-
dad en la familia, historia de hirsutismo, 
pubertad precoz, amenorrea, infertilidad, 
muerte súbita inexplicable del neonato o 
consanguinidad de padres o antepasados 
cercanos (Meyer-Bahlburg, 2001). Ade-
más, debe evaluarse la exposición materna 
a hormonas, incluidas las hormonas exó-
genas utilizadas en las diversas técnicas de 
reproducción asistida, el uso de anticon-
ceptivos orales durante el embarazo y la 
exposición androgénica prenatal, la cual 
está claramente asociada con el desarrollo 
psicosexual (Wallen, 2005). 

La recolección y análisis de antecedentes 
personales y familiares debe combinarse 
con un examen físico general que tenga 
especial atención en la anatomía genital. 
El examen físico debe realizarse en una 
habitación adecuada, guardando la pri-
vacidad del paciente y en presencia de 
los padres quienes deben estar informa-
dos con exactitud de lo que se hará y por 
qué. Algunos aspectos de relevancia del 
examen físico son el examen de la ingle y 
los pliegues escrotales o labiales para de-
terminar la presencia de gónadas palpa-
bles. Para fines de diagnóstico diferencial 
y tratamiento, la presencia de una o dos 
gónadas es un hallazgo importante. Una 
gónada palpable es altamente sugestiva 
de un testículo o raramente de una ovo-
testis. Es importante tener en cuenta el ta-
maño, la ubicación y la textura de ambas 
gónadas, si son palpables. El testículo no 

descendido podría localizarse en el ca-
nal inguinal, la bolsa inguinal superficial, 
en el escroto superior o raramente, en 
las regiones escrotales femoral, perineal 
o contralateral. Debe establecerse el ta-
maño fálico tanto por medidas de ancho 
y longitud. En casos particulares a través 
de un examen rectal es posible establecer 
la presencia de un útero y cuello uterino. 
En caso de requerir fotografía médica se 
debe establecer el momento con sensibi-
lidad y previo proceso de consentimiento 
informado (Creighton, 2002).

estudio citogenético

El contacto inicial, la historia clínica y el 
examen físico orientan la necesidad de 
estudios paraclínicos dentro de los cuales 
se destaca el cariotipo, el cual representa 
una cantidad específica de cromosomas 
con cierto tamaño y una determinada 
forma que a su vez se analizan en razón 
a determinados patrones de coloración 
artificial, o a través de marcación espe-
cífica mediada por fluorescencia (Arcari, 
2007; Pereira, 2008). En el caso del ser 
humano, el cariotipo representa 23 pares 
de cromosomas, es decir, 46 cromoso-
mas en total en el núcleo de una célula. 
La organización del cariotipo humano se 
especifica en 22 pares que no son sexua-
les o pares de cromosomas autosómicos 
y un par sexual, establecido a su vez por 
los cromosomas X y Y. La presencia de 
los cromosomas sexuales (XX vs. XY) es-
tablece el dimorfismo sexual, como re-
conocimiento de dos sexos en la especie 
(Crespi, 2008; Makiyan, 2006) . 
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El reconocimiento distintivo de solo dos 
sexos por especie es la expresión feno-
típica de un proceso de desarrollo de 
múltiples etapas a nivel cromosómico, 
gonadal, hormonal y finalmente conduc-
tual (Angelopoulou, et al., 2006). El di-
morfismo sexual genético cromosómico 
se refiere a la presencia de dos gonoso-
mas idénticos (XX) o dos diferentes (XY) 
en mujeres y hombres respectivamente. 
Esto se debe al contenido diferenciado de 
genes y funciones específicas de los cro-
mosomas X o Y, así como de secuencias 
reguladoras que se expresan en momen-
tos específicos del desarrollo gonadal y 
embrionario, siendo SRY el regulador 
clave de la secreción de hormonas del 
desarrollo tales como la hormona anti-
mulleriana secretada por el testículo fetal 
(Ozzola, 2017). 

Esta diferenciación mediada por hormo-
nas genera el dimorfismo sexual gonadal, 
que en el caso del testículo fetal, conlleva 
a detener el desarrollo del conducto de 
Müller, masculiniza los derivados del con-
ducto de Wolff y promueve el descenso 
testicular, el cual a su vez genera dimor-
fismo sexual hormonal una vez secreta 
testosterona (Vilain, 1998). Los recepto-
res de hormonas esteroides presentes en 
el sistema nervioso vinculan finalmente 
a los andrógenos con el dimorfismo se-
xual conductual (Wilhelm, et al., 2007). 
Además, los genes del cromosoma sexual 
afectan directamente al dimorfismo sexual 
del cerebro, proceso que puede preceder 
a la diferenciación gonadal (Angelopou-
lou, et. Al., 2006; Blecher, 2007). Es así 

como la presencia de gonosomas en el 
caso de pacientes con ambigüedad se-
xual determina el fundamento del dimor-
fismo, al menos desde el punto de vista 
cromosómico3. 

determinismo y orientación sexual

El cariotipo determina una etapa de la 
diferenciación genital y establece un 
componente de la ruta hormonal que 
comprende, en parte, las bases de dimor-
fismo comportamental. Sin embargo, la 
identidad sexual y la orientación sexual 
son componentes que casi siempre sue-
len estar en armonía entre sí y en armonía 
con el sexo genital de un individuo. 

La relación entre identidad sexual y orien-
tación sexual surge de factores prenatales 
que actúan para dar forma al desarrollo 
del cerebro y para la expresión de com-
portamientos sexuales (Bao, 2011). Una 
influencia importante en este aspecto se 
relaciona con los efectos organizativos 
que ejerce el ambiente hormonal tempra-
no tanto en la identidad de género como 
en la orientación sexual. La evidencia de 
que la identidad de género y la orien-
tación sexual son masculinizadas por la 
exposición prenatal a la testosterona y 
feminizadas en su ausencia, proviene de 
la investigación básica en animales y co-
rrelaciones entre la exposición a andró-

3 Por ejemplo, en la antigua clasificación de la 
ambigüedad sexual (estado intersexual) un 
pseudo-hermafroditismo masculino, en presen-
cia de un cariotipo con componente 46, XY se 
le denomina: TDS 46, XY.
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genos y diversos estudios de condiciones 
clínicas asociadas con trastornos en el 
desarrollo sexual (Roselli, 2018). 

De tal forma los conceptos biológicos 
establecen un marco de información 
que debe hacer parte de los datos que 
se brinda a los padres a lo largo de esta 
situación crítica y que se deben tener en 
cuenta dentro de los conceptos funda-
mentales que se les entregan dentro de 
este marco. Es así como el concepto de 
desarrollo psicosexual del individuo resal-
ta dentro de la asesoría a los familiares, 
dado que este se fundamenta o concep-
tualiza con base a tres componentes prin-
cipales: primero, la identidad de género, 
la cual hace referencia a la auto repre-
sentación de una persona como hombre 
o mujer4 (Miller, 2014); segundo, el rol 
de género o el conjunto de comporta-
mientos típicos de un sexo en particular, 
aspecto que describe las características 
psicológicas que son sexualmente dimór-
ficas dentro de la población general, ta-
les como las preferencias de los juguetes 
en la infancia y los comportamientos me-
ramente físicos (O’Hanlan, et al., (2018); 
por último, la orientación sexual, la cual 
se refiere a la dirección del interés erótico5 
incluyendo el comportamiento, las fanta-
sías y la atracción física (Roselli, 2018). 
Este complejo desarrollo psicosexual está 
influenciado por múltiples factores como 
la exposición a los andrógenos, los genes 

4 Advirtiendo que algunas personas pueden no 
identificarse exclusivamente con ninguna de las 
dos alternativas.

5 Heterosexual, bisexual u homosexual.

de los cromosomas sexuales y la estruc-
tura del cerebro, así como las circunstan-
cias sociales y la dinámica familiar (Bao, 
2011; O’Hanlan, et al., 2018).

Se desprende de la anterior descripción 
que la construcción del rol del género y la 
identidad sexual no se definen exclusiva-
mente por la dotación cromosómica. Por 
tanto, el manejo correcto de los pacien-
tes con TDS debe dejar de lado cualquier 
tipo de determinismo genético y conside-
rar que el ambiente cumple un rol fun-
damental en el desarrollo ulterior de la 
sexualidad del individuo (Quillin, et al., 
2003). Así en la atención integral de los 
pacientes con TDS la asignación del sexo 
no equivale a la asignación de género ni 
mucho menos a la orientación sexual. Por 
otra parte, la evaluación y gestión a largo 
plazo deben llevarse a cabo en un centro 
con un equipo multidisciplinario y experi-
mentado que comprenda y diferencie el 
concepto de asignación de sexo cromo-
sómico con el de la construcción ulterior 
de género e identidad (Pasterski, 2010; 
Klein, 2011).

Este equipo multidisciplinario es nece-
sario para la atención optima de cada 
caso. Idealmente el equipo debe incluir 
subespecialistas pediátricos en endocri-
nología, urología, psiquiatría, ginecolo-
gía, genética y neonatología, además de 
trabajo social, enfermería y ética médica. 
Un conjunto de servidores de la salud que 
debe realizar no solo la aproximación en 
el neonato, sino que idealmente debe 
acompañar el proceso incluso hasta que 
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el paciente alcance la mayoría de edad 
(Colindres, 2016). La atención de transi-
ción de la edad pediátrica a la mayoría 
de edad debe organizarse con un equi-
po multidisciplinario que trabaje en un 
entorno compuesto por especialistas con 
experiencia, tanto en la práctica pediátri-
ca como en la de adultos. El equipo de 
atención de pacientes con TDS tiene la 
responsabilidad de educar al personal de 
atención médica en el manejo inicial ade-
cuado de los recién nacidos afectados y 
sus familias (McCann-Crosby, 2015). Para 
el caso de los nuevos pacientes con TDS, 
el equipo debe desarrollar un plan para 
la gestión clínica con respecto al diagnós-
tico, la asignación de sexo y las opciones 
de tratamiento antes de hacer cualquier 
recomendación (Yatsenko, 2017). 

Las interpretaciones deterministas de la 
genética ordinariamente se enfocan en 
una relación lineal o uno a uno entre los 
genes, las proteínas, las funciones y los 
rasgos particulares, como si dichos ras-
gos o enfermedades en particular estu-
vieran generalmente relacionados con 
un solo gen. El determinismo genético a 
menudo está implicado en expresiones 
comunes como “el gen de la orientación 
sexual”, ignorando la influencia de los 
factores ambientales, lo que incluye la in-
fluencia de la cultura, los condicionantes 
sociales y los momentos históricos (Kron-
feldner, 2009). 

La comprensión de las causas de la am-
bigüedad sexual ha progresado desde la 
determinación de la etiología hormonal 

hasta la definición de la base genética de 
los trastornos intersexuales. La localiza-
ción de genes específicos implicados en el 
proceso de diferenciación sexual ha per-
mitido determinar las mutaciones y otros 
eventos moleculares que dan lugar a la 
ambigüedad sexual (Wiener, 1999). En el 
caso de los TDS el determinante citogené-
tico es solo una parte del trabajo médico y 
la etiología molecular enmarcan aspectos 
etiológicos de utilidad terapéutica y pro-
nóstica, sin embargo, están limitadas a 
momentos asistenciales y no comprenden 
la totalidad de eventos que establecen las 
condiciones de vida de un paciente. 
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