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CASO 1 

Descripción del caso: Paciente masculino de 33 años, con antecedentes de ser portador 

de virus de inmunodeficiencia humana (VIH), consulta en Unidad de Salud Transgénero 

del Hospital de Antofagasta solicitando tratamiento de afirmación de género hacia 

género femenino. En la consulta, el paciente refiere sensación de incongruencia de 

género desde los 18 años, habría presentado poco desarrollo genital en la pubertad, 

crossdressing desde los 18 años, pero solo en su casa, no en público, sin antecedentes 

de hormonalización previa. Al examen físico destaca ginecomastia bilateral, testículos 

pequeños y con vello púbico Taner 3. Se solicitan exámenes de laboratorios, donde se 

evidencia hipogonadismo hipergonadotropo y azoopermermia (tabla N°1); ecografía 

testicular con teste derecho: 2,2x1,4x 0,8 cm; volumen 4cc y teste izquierdo: 2,3x1,3x 

0,8cm volumen 1,3cc; ecografía mamaria con lipoginecomastia bilateral, resonancia 

magnética nuclear (RNM) de abdomen y pelvis con contraste, sin hallazgos relevantes. 

 Dado la clínica y hallazgos de laboratorio, se solicita estudio genético con cariograma 

que destaca ausencia de cromosoma Y, y presencia de 46 XX 100% mitosis analizadas; 

con hibridación fluorescente in situ (FISH) que muestra locus del gen SRY (Yp 11.3) 

traslocado en cromosoma X. Se explican los hallazgos y el diagnóstico al paciente, el cual 

decide afirmar género hacia masculino; se inicia hormonalización con testosterona 

intramuscular, obteniendo   adecuada respuesta clínica. Actualmente paciente 

integrado a las actividades diarias sin problemas y en controles por endocrinología. 

Durante la exposición se discutirá el síndrome del varón con cariotipo 46 XX, sus 

características clínicas, y su presentación como incongruencia de género. 
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