
Los mecanismos que regulan la diferenciación sexual en los
mamíferos comenzaron a ser dilucidados a partir de los trabajos
pioneros de Alfred Jost(1). Le siguieron numerosísimos traba-
jos que han aportado extensos conocimientos que probablemente
permiten comprender la mayor parte de la regulación de la di-
ferenciación genital masculina, y parte de la regulación de la de-
terminación y diferenciación de la gónada masculina, el testí-
culo, siendo en este último terreno en el que más avances se han
producido durante los últimos años(2-6). El dimorfismo sexual se
produce como consecuencia de la diferenciación de un testícu-
lo y de las acciones de los productos de éste (andrógenos y fac-
tor inhibidor de los conductos de Müller) sobre los conductos
genitales internos y los genitales externos. Está actualmente bien
descrita la intervención de una cascada de genes necesarios pa-
ra la diferenciación masculina(3-6). Hemos llegado a estos co-
nocimientos gracias, tanto a la experimentación animal, como
al estudio de las correspondientes patologías humanas. Los pe-
diatras, endocrinológos, biológos, cirujanos y psicoterapeutas
se ven enfrentados al diagnóstico y tratamiento de las anomalí-
as de la diferenciación sexual, estableciéndose la necesidad de
un abordaje multidisciplinario y de un seguimiento prolongado.
Los avances en el campo diagnóstico y terapéutico, tanto qui-
rúrgico, como bioquímico y molecular, han sido notables a lo
largo de los últimos años. Sin embargo, la última y más desco-
nocida etapa de esta diferenciación sexual, aquella que afecta al
género, en cuanto a identidad social, orientación e identificación
sexuales se escapa, en gran parte, del conocimiento científico. 

A partir de los trabajos de Money(7,8) y de la experiencia de
los distintos equipos de endocrinología pediátrica en USA y en
Europa, los principios sobre los que se han basado las decisio-
nes en cuanto a la asignación de sexo civil en el caso de recién
nacidos o lactantes con ambigüedad de los genitales externos,
reposan sobre las siguientes premisas: -1) aunque el sexo “psico-
lógico” parece no estar determinado al nacer, la asignación o re-
asignación de sexo civil debe ser lo más precoz posible, en to-
do caso no más allá de los 18-24 meses de edad; 2) se asigna-
rá, independientemente del cariotipo, el sexo al que más fácil-
mente puedan adaptarse los genitales externos, teniendo en cuen-

ta que es mucho más fácil y seguro obtener buenos resultados
en la reconstrucción de los genitales femeninos que los mascu-
linos. 

La polémica arranca con motivo de la publicación por dis-
tintos autores de dos casos de reasignación de sexo durante la
primera infancia en dos varones 46XY, con motivo de la pérdi-
da traumática del pene(9-11). El primer caso publicado por Diamond
et al.(10) cuestiona fuertemente las premisas sobre las que ha des-
cansado, en general, la práctica pediátrica en los casos de esta-
dos intersexuales, en el sentido de que la asignación de sexo
en el recién nacido y lactante con un cariotipo 46XY, pero in-
completa o nula virilización de los genitales externos debe te-
ner en cuenta que: a) la orientación psicosexual en el recién
nacido no está todavía determinada y b) que es más “fácil” o
“plausible” una adaptación, tanto física a través de la cirugía,
como psíquica a través de la adaptación social, en el sentido fe-
menino que hacia el masculino. Se cuestiona este hecho porque
el caso índice, después de la ablación traumática del pene a los
8 meses y a pesar de una reasignación de sexo femenino den-
tro del año siguiente, castración y educación “femenina”, man-
tuvo problemas de comportamiento a lo largo de la infancia, has-
ta conseguir convencer a padres y terapeutas de que deseaba un
sexo masculino. En este caso, a pesar de unos resultados qui-
rúrgicos nada excelentes en cuanto a virilización, según la des-
cripción publicada, se adaptó bien a su papel social y sexual mas-
culino a partir de los 14 años. La conclusión de los autores es de
que se cometió un error y de que deben replantearse las premi-
sas anteriormente citadas. Por lo tanto, a lo largo de toda la cas-
cada de genes y hormonas (tanto proteicas como esteroideas)
que intervienen en la diferenciación gonadal y genital de un
individuo 46XY, alguno/s de ellos serían también determinantes
del género, entendido como identidad y orientación sexuales.
Discutiremos algunos detalles del caso, por su excepcionali-
dad e ilustratividad, que quizás, dentro de la polémica desatada,
puedan rebatir la propuesta de los autores, aceptando, de ante-
mano, nuestra falta de conocimientos científicos sobre el tema,
así como el convencimiento de que en los resultados de adapta-
ción a un género intervienen numerosos factores, que no son só-
lo genéticos y/u hormonales, sino también sociales. 

A la polémica desatada en 1997 se añade una publicación a
cargo de Bradley et al.(11) que contradice la hipótesis de una
determinación de género condicionada in utero o muy precoz-
mente en el recién nacido varón 46XY. Un caso similar de abla-
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ción traumática del pene a los 2 meses de edad, con reasigna-
ción de sexo femenino a los 7 meses, se adapta bien a un géne-
ro femenino, aunque su orientación sexual no acaba siendo ex-
clusivamente heterosexual. 

La polémica lanzada por Reiner(9) y Diamond y
Sigmundson(10) contra los criterios hasta entonces prevalentes
sobre la asignación de sexo en los casos de intersexualidad, y
que pretende que el desarrollo psicosexual de un humano de-
pende de un condicionamiento cerebral y no del aspecto y fun-
cionalidad de los genitales externos, debe tener en cuenta una
serie de hechos diferenciales que afectan la aplicación de cual-
quier conclusión sobre el tema. 

En primer lugar, en estos dos casos no se trata de “estados in-
tersexuales”, definidos como patologías de la determinación y
la diferenciación sexual que afectan la diferenciación genital
durante la vida fetal y que se manifiestan en el recién nacido por
una ambigüedad de los genitales externos o una inadecuación
de los mismos al sexo gonadal y genético. Se trata, por el contra-
rio, de recién nacidos masculinos normales que han sufrido una
amputación traumática del pene. En los casos de estados inter-
sexuales, cuya etiopatogenia es hoy día bien conocida en gran par-
te de ellos(12,13), existe una anomalía genética, ha existido ya du-
rante la vida fetal o un exceso de andrógenos en un feto con se-
xos genético y gonadal femeninos o al revés, un déficit o ausen-
cia de acción androgénica en un feto con sexo genético que com-
porte un cromosoma Y. Esto hace que la situación fisiopatológi-
ca sea distinta de la de un lactante que tuvo una diferenciación ge-
nética, gonadal y genital masculinas estrictamente normales has-
ta entonces. 

Por otra parte, creemos que el caso índice de la polémica(9,10)

es extremadamente peculiar por cuanto corresponde a un gemelo
univitelino, hecho no resaltado en la literatura subsiguiente.
Quiere esto decir que el 46XY transformado en niña tras am-
putación traumática del pene convivió estrechamente y se com-
paró constantemente con su análogo masculino. Se trata de una
situación muy especial, en la que el relato de las dificultades ha-
lladas por los padres y la intensidad, sin duda en gran parte ine-
vitable, de los controles médicos sobre los genitales de la niña
y su comportamiento psicológico, no aportan las condiciones
naturales para la expresión espontánea de un condicionamien-
to de género. También este caso se ha hecho “famoso” no sólo
en la literatura científica, sino también en la prensa de gran pú-
blico y los medios de comunicación (ver referencias 10 y 11), lo
cual indica probablemente un interés algo “exhibicionista” por
parte del paciente y/o de su familia, lo cual creemos va en de-
trimento de un equilibrado desarrollo psicosexual. 

¿Cuál o cuáles podrían ser el/los factor/es condicionante/s
del género masculino en el primer caso(9,10) y que no pudieron
ser contrarrestados por la educación recibida? Los autores no lo
mencionan, pero podría pensarse en los andrógenos fetales que
son elevados en el feto masculino durante la diferenciación ge-
nital y después en el lactante de 1-3 meses de edad(2,14,15). 

Es muy importante recordar que, en los casos de pseudo-
hermafroditismo femenino (PSHF), cuya causa más frecuente

es la hiperplasia suprarrenal congénita (HSC), los sexos genéti-
co y gonadal son femeninos y sólo el sexo genital externo es am-
biguo o incluso completamente masculino, excepto la inexis-
tencia de gónadas en bolsas. En estos casos es imprescindible
realizar un correcto diagnóstico precoz y la consiguiente asig-
nación de sexo femenino, puesto que bajo un correcto tratamiento
hormonal suelen transformarse en mujeres fértiles. Los estudios
de seguimiento de estas pacientes, ya de antiguo, han permitido
describir una mayor tendencia a un comportamiento según pa-
trones sociales masculinos, una mayor frecuencia de homose-
xualidad femenina y de dificultad de relación heterosexual.
Condicionantes de estos resultados pueden ser los niveles cir-
culantes elevados de andrógenos, no sólo duante la vida fetal,
sino también durante la postnatal, puesto que es sabido que la
supresión del exceso de andrógenos suprarrenales no siempre es
suficiente. Los casos descritos de “error” de asignación de sexo
masculino en pacientes 46XX con HSC y no diagnosticados has-
ta después de varios años, han sido descritos como de presentar
una correcta adaptación al género masculino(16-18).

En los recién nacidos con estados intersexuales correspon-
dientes a disgenesias gonadales (DG), hermafroditismos verda-
deros (HV) y pseudohermafroditismos masculinos (PSHM) de-
ben considerarse no sólo los aspectos psicológicos discutidos en
los trabajos objeto de la polémica(9-11), sino también cada etio-
patogenia y la necesidad o no de extirpar unas gónadas mal di-
ferenciadas o unos testes con alguna anomalía genética que pue-
de condicionar un elevado potencial de malignización. 

En la literatura podemos hallar argumentos a favor de un pa-
pel de los andrógenos como condicionador del género mascu-
lino(14,16-19). Ello es indudable en la vida postnatal a partir de la
pubertad, aunque las bases fisiopatológicas para poder expli-
car los casos de transvestismo son inexistentes. En el caso de la
homosexualidad masculina han existido diferentes intentos de
explicación, pero en todos ellos los factores psicológicos están
íntimamente relacionados con factores sociales de una gran
variabilidad y complejidad. Así, en el caso del PSHF por HSC,
los andrógenos fetales y postnatales podrían explicar tendencias
a comportamiento masculino; será, por lo tanto, muy interesan-
te el estudio de las niñas que ahora nacen después de un trata-
miento materno con dexametasona y que no han estado someti-
das a niveles elevados de andrógenos durante la vida fetal, aun-
que en estos casos sí, y a pesar del tratamiento hormonal subs-
titutivo, lo van a estar parcialmente durante la vida postnatal.
Los antípodas de esta situación serían los varones 46XY sin an-
drógenos o bien totalmente resistentes a la acción de éstos. Así
los casos de resistencia total a los andrógenos, el antiguamente
llamado síndrome de Morris, presentan una adaptación en prin-
cipio perfecta a la educación de un género femenino y a una óp-
tima integración sexual. También los casos de disgenesia testi-
cular pura 46XY y la aplasia de células de Leydig en las que la
secreción de testosterona ha sido prácticamente nula durante las
vidas fetal y postnatal no presentan problemas de adaptación a
una educación y adecuación al género femenino(16-19).

Es en el caso de las DG, los HV y los PSHM con ambigüe-
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dad de los genitales externos cuando los resultados de la asig-
nación de sexo, y en función de la cirugía, los tratamientos hor-
monales y el medio psicosocial del paciente hacen más varia-
bles los resultados. Las experiencias de los diversos grupos va-
rían según las edades de asignación, los medios quirúrgicos em-
pleados y creemos que también dependen de los medios fami-
liares, sociales y culturales. Así, nuestra experiencia en adultos
con PSHM no previamente diagnosticado, sexo civil femenino
y en algunos casos intensamente virilizados(12), no se plantearon
una reasignación de sexo, sino que solicitaron una adaptación
quirúrgica y hormonal al sexo civil femenino. No ha sido ésta la
experiencia de Imperato McGinley en los pacientes con déficit
de 5α-reductasa de la República Dominicana ni de USA(20), lo
que le llevó también a defender la existencia de una virilización
del “cerebro” durante la vida fetal y postnatal a cargo de la tes-
tosterona (T).

Los artículos que han generado polémica a lo largo de los
dos últimos años(9-11) se refieren a 2 casos excepcionales de ni-
ños 46XY nacidos normalmente virilizados y que sufrieron la
pérdida traumática del pene. Quizás en estos casos puede pare-
cer lógico intentar mantener el sexo masculino, puesto que el
desarrollo sexual fetal e inmediato postnatal fueron normales y
existen unos testículos normales que permiten predecir una fer-
tilidad normal. Es por ello que quizás, en la medida de lo posi-
ble, debe promoverse una cirugía reparadora de los genitales
masculinos. Distinta es la situación de los recién nacidos con ge-
nitales ambiguos. Y aquí creemos necesario insistir en la nece-
sidad de diagnosticar precozmente los casos de PSHF por HSC
y asignarles un sexo femenino, puesto que preservan, en princi-
pio, una función reproductora normal. En cambio, los casos de
DG, HV y PSHM deben ser muy cuidadosamente evaluados, ya
que, además de que la secreción o la función de los andróge-
nos fetales ya no fueron completamente normales, las gónadas
presentan con una elevada frecuencia anomalías estructurales y
funcionales que aumentan el potencial de malignización y re-
ducen o impiden la fertilidad. Por lo tanto, en la mayoría de
estos casos se recomienda la ablación quirúrgica de las gónadas.
Concomitantemente, deberá valorarse el potencial funcional
de los cuerpos cavernosos, de forma que seguimos creyendo que
si se considera dificultosa o imposible una perfecta reconstruc-
ción de los genitales masculinos, opinamos que la elección que
con mayor probabilidad va a permitir un buen ajuste psicosexual
va a ser la asignación de un sexo femenino. 

En resumen, la polémica sigue abierta y lo seguirá, porque
se trata de un tema en el que los conocimientos son escasos y di-
fíciles de obtener por medios científicos, porque está sometido
a una enorme diversidad y complejidad que forman parte del
comportamiento humano y éste depende de la interacción de in-
fluencias genéticas, bioquímicas, sociales y culturales. Así, la
integración social de un individuo con alguna/s anomalía/s de
desarrollo genital, sobre todo si comporta una infertilidad, di-
fiere diametralmente en distintas culturas, como pueden ser, por
ejemplo, las culturas llamadas occidentales y las musulmanas(19).
Por lo tanto, en las decisiones a tomar para asignar, en un caso

de estado intersexual, un sexo civil y su adaptación quirúrgica
deberá tenerse además en cuenta la elección que mejor pueda
adaptarse al entorno familiar y cultural. 
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