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INTRODUCCIÓN
Los trastornos de diferenciación sexual no son muy fre-
cuentes, sin embargo su manejo es extremadamente com-
plejo ya que abarca no sólo el aspecto físico, sino también el 
social y el psicológico del paciente, así como también el de 
la familia. Las anomalías de tales trastornos pueden variar 
desde hipospadia en varones hasta la hipertrofia del clítoris 
en mujeres, mismas que ameritan una valoración y trata-
mientos quirúrgicos por parte del cirujano pediatra. 1

De esta manera, la asignación del sexo requiere de una 
orientación multidisciplinaria (pediatra, endocrinólogo, 
genetista, cirujano pediátrico y psicólogo) siendo éste el 
aspecto más complejo en muchos de estos síndromes, no 
sólo por la ansiedad que causa en la familia, sino también 
por el propio niño, que se tiene que identificar psico-sexual-
mente con el sexo asignado. 1

La determinación del sexo genético para la designación 
sexual se debe llevar a cabo lo más precozmente posible a 
fin de que el individuo se identifique psicológicamente con 
el mismo2. Para tal efecto se dispone del cariotipo y de la 
prueba de la cromatina sexual, sin embargo el primero es 
costoso y el resultado se obtiene después de 2 semanas; el 
segundo está en desuso por su poca fidelidad. 3

A pesar de la existencia de los métodos tradicionales 
para la identificación del sexo, resulta necesario contar con 
pruebas alternativas que sean confiables, rápidas, económi-
cas y aplicables en diferentes tipos de muestras biológicas.

El objetivo del presente trabajo fue demostrar la uti-
lidad de la prueba de la amelogenina en la determinación 
del sexo en un paciente pediátrico diagnosticado con pseu-
dohermafroditismo, no especificado.

CASO CLÍNICO
Recién nacida con peso de 3,680 grs. y talla de 55 cm., PC 
33 cm., PA 32 cm., Pie 8.5 y un APGAR referido de 9/9. 
Hija de padres jóvenes, no consanguíneos, y hermano de 1 
año 5 meses, aparentemente sano. A la exploración física se 
observó buena coloración de tegumentos, con buen esta-

do de hidratación, caput parieto-occipital reactivo, cabeza 
con fontanela posterior cerrada, anterior normotensa, bue-
na implantación de pabellones auriculares, movimientos 
oculares espontáneos, narinas permeables, cavidad oral hú-
meda, con paladar fusionado en la línea media, cuello con 
tráquea central, sin adenomegalias, tórax con movimientos 
ventilatorios simétricos, ruidos respiratorios normales, sin 
ruidos agregados, ruidos cardiacos rítmicos de buen tono e 
intensidad sin soplos, abdomen blando deprecible sin do-
lor a la palpación, sin hepatomegalias, peristalsis normal, 
muñón umbilical con dos arterias y una vena, genitales con 
clítoris prominente con presencia de orificio vaginal, con 
labios mayores hiperpigmentados, ano permeable y extre-
midades íntegras con pulsos palpables en húmero, radial, 
inguinal y pedios. Se solicitó cariotipo para determinar el 
sexo genético. El ultrasonido fue normal. Se realizó prueba 
de la amelogenina, cultivo de linfocitos en sangre periférica 
con bandeo GTG (bandas G). 

En la figura 1 se observa que el ADN del paciente en 
cuestión muestra la presencia de una sola banda de 106 pb 
(carril 2), lo cual es normal en mujeres. Tal resultado fue 
posteriormente corroborado con el estudio citogenético al 
encontrar un cariotipo 46,XX (dato no mostrado). 

DISCUSIÓN
Son diversos métodos de laboratorio usados para cono-
cer el sexo genético de un paciente, sobre la aplicación 
de la prueba de la amelogenina no encontramos literatu-
ra médica sobre el uso de esta prueba en pacientes con 
genitales ambiguos.

La limitante de esta prueba es el hallazgo, en al menos 
algunas poblaciones del mundo, de una mutación en el gen 
de la amelogenina ubicado en el cromosoma Y (AMELY), 
que limita el uso de esta prueba, ocasionando que los varo-
nes sean identificados como mujeres. 4 Sin embargo, en un 
estudio previo (datos no mostrados) evidenciamos la utili-
dad de tal prueba en individuos sinaloenses, a partir de 496 
muestras de ADN de hemodonadores (257 varones y 239 
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mujeres) a las cuales les aplicamos la prueba de la ameloge-
nina y cuyo resultado fue comparado con el nombre y sexo 
de los participantes, depositados en una base de datos. En-
contrando una concordancia del 100%, sensibilidad, espe-
cificad, valor predictivo positivo y valor predictivo negativo 
del 100% y un valor de kappa de 1.

De tal forma podemos concluir que la prueba de la 
amelogenina en pacientes sinaloenses con genitales ambi-

guos puede ser útil y segura. Por tanto, es preciso no es-
catimar esfuerzos a la hora de realizar de forma rápida un 
diagnóstico exacto, decidir una asignación correcta de sexo 
y planificar los tratamientos médicos y quirúrgicos necesa-
rios para conseguir un individuo sano, con unos genitales 
anatómica y funcionalmente correctos que le permitan vivir 
una vida adulta identificado física y psíquicamente con el 
sexo asignado.
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Figura 1. Gel de electroforesis de 
poliacrilamida al 8%, en el cual se 
observa en el carril 1 dos bandas, 
compatible con un varón: una de 
106 pb (línea superior) y otra de 
112 pb (línea inferior), en el carril 2 
solamente la banda de 112 pb (ADN 
de la paciente en cuestión) y el carril 
3 el marcador de peso molecular de 
25 pb, donde la banda superior es 
de 125 pb y la inferior de 100 pb.
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