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CASO 1

Descripcion del caso: Paciente masculino de 33 afios, con antecedentes de ser portador
de virus de inmunodeficiencia humana (VIH), consulta en Unidad de Salud Transgénero
del Hospital de Antofagasta solicitando tratamiento de afirmacién de género hacia
género femenino. En la consulta, el paciente refiere sensaciéon de incongruencia de
género desde los 18 afios, habria presentado poco desarrollo genital en la pubertad,
crossdressing desde los 18 afios, pero solo en su casa, no en publico, sin antecedentes
de hormonalizacién previa. Al examen fisico destaca ginecomastia bilateral, testiculos
pequeiios y con vello pubico Taner 3. Se solicitan exdmenes de laboratorios, donde se
evidencia hipogonadismo hipergonadotropo y azoopermermia (tabla N°1); ecografia
testicular con teste derecho: 2,2x1,4x 0,8 cm; volumen 4cc y teste izquierdo: 2,3x1,3x
0,8cm volumen 1,3cc; ecografia mamaria con lipoginecomastia bilateral, resonancia
magnética nuclear (RNM) de abdomen y pelvis con contraste, sin hallazgos relevantes.

Dado la clinica 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 hibridacién fluorescente in situ (FISH) que muestra locus del gen SRY (Yp 11.3)
traslocado en cromosoma X. Se explican los hallazgos y el diagndstico al paciente, el cual
decide afirmar género hacia masculino; se inicia hormonalizacidon con testosterona
intramuscular, obteniendo adecuada respuesta clinica. Actualmente paciente
integrado a las actividades diarias sin problemas y en controles por endocrinologia.

Durante la exposicion se discutird el sindrome del varén con cariotipo 46 XX, sus
caracteristicas clinicas, y su presentacion como incongruencia de género.



ANEXO: TABLA N°1

HEMOGRAMA V.NORMAL HORMONALES V.NORMAL
Leucocitos 7880 mm3 4-10 x 103%mm3
LH 18 mIU/mL 1,7 - 8,6 mlU/mL
Hemoglobina 13,7 gr/dl 13,5-17,5 gr/dl
Plaquetas 328.000mm3 | 150 - 450 x 10 ¥/mm3 FSH 28 miU/mL 152 124 miU/mL
Testosterona 57 ng/dl 249-836 ng/dl
BIOQUIMICO V. NORMAL Estrogenos 12.5 pg/ml. 25y 50 pg/ml.
Creatinina 0.75 mg/dl 0.7 - 1.3 mg/di DHEAS 214 pg/dl 452 270 pg/dl
BUN 18 mg/dl 7 - 20 mg/dl Androstenediona 1,1 ng/ml 0.9-2-9 ng/ml
Sodio 141 mEqg/I 135-145 mEq/l 17 OH Progesterona 0.39 ng/ml < 2.2 ng/ml
Potasio 4.1 mEq/I 3.5-5.5 mEq/I SHBG 14 nmol/L 20 - 60 nmol/L
cl 103 mEq/I 96-110 mEq/
ore g M Prolactina 14.5 ng/ml 4.7 —23 ng/ml
Glucosa 85 mg/d| 70- 100 mg/dl
Caldio 9.5 mg/di 8.5- 10.5 mg/dl TSH 23 uUiml 0-27- 4.2uUfmi
Albumina 48 g/ dl 355 g/dl T4 Total 7.08 ug/% 5.1- 14.1 ug/%
Fosforo 4.1 mg/dl 2.5 - 4.5 mg/dl

REFERENCIAS

Knarston |, Ayers K, Sinclair A. Molecular mechanisms associated with 46,XX
disorders of sex development. Clin Sci (Lond). 2016 Mar;130(6):421-32.
Sandberg, D. E., & Gardner, M. (2022). Differences/Disorders of Sex
Development: Medical Conditions at the Intersection of Sex and Gender. Annual
review of clinical psychology, 18, 201-231

Terribile, M., Stizzo, M., Manfredi, C y Col (2019). 46,XX Testicular Disorder of
Sex Development (DSD): A Case Report and Systematic Review. Medicina
(Kaunas, Lithuania), 55(7), 371

Akar OS, Gunes S, Abur U, Altundag E, Asci R, Onat OE, Ozcelik T, Ogur G.
Multiscale analysis of SRY-positive 46,XX testicular disorder of sex development:
Presentation of nine cases. Andrologia. 2020 Dec;52(11):e13739

Vorona E, y col Clinical, endocrinological, and epigenetic features of the 46,XX
male syndrome, compared with 47,XXY Klinefelter patients. J Clin Endocrinol
Metab. 2007 ;92(9):3458-65.

Kreukels BPC, Kohler B, Nordenstrom A, Roehle R, Thyen U, Bouvattier C, de Vries
ALC, Cohen-Kettenis PT; dsd-LIFE group. Gender Dysphoria and Gender Change
in Disorders of Sex Development/Intersex Conditions: Results From the dsd-LIFE
Study. J Sex Med. 2018 May;15(5):777-785.

Sandberg DE, Gardner M. Differences/Disorders of Sex Development: Medical
Conditions at the Intersection of Sex and Gender. Annu Rev Clin Psychol. 2022
May 9;18:201-231..






