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Resumen El término “desorden en la diferenciación sexual” (DDS) representa un grupo de 
anormalidades en el desarrollo del tracto genitourinario, en el cual ocurre un desarrollo atípico 
en uno o más niveles: cromosómico, gonadal o anatómico. Los genéticamente varones 46XY 
pueden presentarse con genitales externos fenotípicamente femeninos o ambiguos. El síndrome 
de insensibilidad a los andrógenos se podría considerar una enfermedad causada por la 
resistencia a la acción androgénica, causada por la mutación Xq11-12, que afecta los receptores 
androgénicos; la presentación clínica dependerá del grado de insensibilidad, leve (masculino 
infértil), moderada o completa como en nuestro caso. Requiere seguimiento por psicólogo y 
psiquíatra para familiares y paciente, para un desarrollo psicosexual adecuado, antes y después 

El objetivo del presente artículo es realizar una revisión sistemática de los artículos publicados 

insensibilidad completa a los andrógenos, así como reconocer su abordaje, tratamiento y segui-
miento de estos casos.
Se presenta paciente de 23 años de edad, sin antecedentes patológicos de importancia, la cual 
inicia su estudio a los 17 años de edad por el Servicio de Ginecología, por presentar amenorrea 
y falta de desarrollo en caracteres sexuales secundarios, tiene estudios de imagen sin eviden-
ciar estructuras Müllerianas; se realiza laparoscopía diagnóstica en 2 ocasiones sin poder iden-

-

el cariotipo reporta 46XY. En ese momento se ofrece apoyo psiquiátrico, se decide continuar con 
educación femenina, por lo que se resuelve colocación de prótesis mamaria. Finalmente, se nos 
interconsulta para la realización de vaginoplastía con uso de segmento intestinal como canal 
vaginal.
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Introducción

El término “desorden en la diferenciación sexual” (DDS), re-
cientemente acuñado para lo que antes se conocía como: 

-

a nivel mundial lo reconocen mejor por esta nomenclatu-
ra1,2; este representa un conjunto de anormalidades en el 

de condiciones congénitas, en el que ocurre un desarrollo 
atípico en uno o más niveles (cromosómico, gonadal, anató-

presentarse con genitales externos fenotípicamente feme-
ninos, ambiguos o masculinos, como en el caso de micropene 
(longitud < 2.5 veces menor para su edad cronológica)3,
pueden ser causados por aberraciones cromosómicas y en-

La incidencia de los DDS puede variar según el grupo étnico, 
por ejemplo uno de cada 5,000 recién nacidos vivos en Ale-
mania vs. uno de cada 3,000 en Egipto; esto debido a la ma-
yor tasa de consanguinidad4 -
perplasia suprarrenal congénita y la disgenesia gonadal 
mixta cuentan con el 50% del total de las causas con una 
incidencia de 1:15,000 y 1:10,000, respectivamente, aun-
que puede variar considerablemente entre diferentes po-
blaciones5.

Presentación del caso  

-
redo-familiares o personales patológicos de importancia 
para el caso; inicia su estudio a los 17 años de edad por el 
Servicio de Ginecología, por presentar amenorrea y falta de 
desarrollo en caracteres sexuales secundarios, se realizan 
estudios de imagen sin evidenciar estructuras Müllerianas o 
alteraciones renales, por lo cual ingresa a laparoscopía 
diagnóstica en 2 ocasiones para búsqueda de órganos sexua-
les internos, sin poder identificar ningún órgano sexual 

-
nal en ese momento mostrando niveles de estrógenos de 15 
pg/dL total, los cuales se repitieron en varias ocasiones sin 

-
-

tros normales pero en niveles bajos, con testosterona 
siempre en niveles muy bajos (último de 1.07 ng/dL); se pi-
dió apoyo al equipo de Genética, quienes realizan estudio 

En ese momento se ofrece consejo genético, así como 
apoyo psiquiátrico a los familiares y paciente, quienes deci-

-

sexo femenino desde la infancia; se lleva el caso al Comité 

y familiares acuden al Servicio de Cirugía Plástica, quien 

Complete androgen insensitivity syndrome: a case report and surgical management 
illustration 

Abstract -

treatment. 

-

-
-

-

reservados.
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