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Revision de tema

Abordaje del recién nacido con
alteraciones del desarrollo sexual

Newborn approach with disorders of sexual development

Ariana Liseth Acosta-Rodriguez '*
Universidad Industrial de Santander, Colombia

Victor Clemente Mendoza-Rojas '
Universidad Industrial de Santander, Colombia

Resumen
Introducciéon: Las alteraciones del desarrollo sexual en el recién nacido no es una
condicién infrecuente durante la prictica médica pero si resulta ser un reto tanto
en el abordaje diagnostico como en el terapéutico. Se definen como el conjunto de
condiciones en donde el desarrollo del sexo cromosémico, gonadal o anatémico es
atipico.
Objetivos: Realizar un abordaje integral de las alteraciones del desarrollo sexual y
reconocer la importancia de los equipos transdisciplinarios para el manejo de esta
patologia.
Metodologia: Se realizé6 una btsqueda de la literatura con las palabras clave
Disorders of sex development, Ovotesticular disorders of sex development, True
Hermaphroditism, Gonadal dysgenesis, Adrenal hyperplasia, congenital en cinco bases
de datos bibliogrificas, se limitd la bisqueda para articulos en idioma espafiol o inglés
de los ultimos 10 afios.
Resultados: Se obtuvieron110 articulos de los cuales 36 fueron incluidos en esta
revision, los articulos revisados eran articulos originales, presentacién de casos, consensos
y articulos de revision.
Conclusiones: La sensibilizacién al personal de salud sobre esta condicién es
fundamental para realizar un diagndstico y tratamiento oportuno, con el objetivo de
evitar complicaciones en la salud del recién nacido. La asignacién del sexo es uno de
los problemas mas relevantes para el manejo de esta patologia; esta decisién debera ser
tomada por el equipo transdisciplinario de especialistas con experiencia en el tema en
donde se realice una evaluacion detallada e individual de cada caso.
Palabras clave: Trastorno del desarrollo sexual++ recién nacido++ hiperplasia
suprarrenal congénita++ hermafroditismo verdadero++ disgenesia gonadal++
trastornos ovotesticulares del desarrollo sexual.

Abstract
Introduction: Disorder of sexual development in newborn is not an infrequent
condition during medical practice, but it does prove to be a challenge both in diagnostic
and in therapeutic approaches. It is defined as the set of conditions in which the
development of chromosomal, gonadal or anatomical sex is atypical.
Objectives: To carry out a comprehensive approach to sexual development alterations
and to recognize the importance of transdisciplinary teams for the management of this
pathology.
Methodology: A search of review literature was made with the key words Disorders
of sex development, Ovotesticular disorders of sex development, true hermaphroditism,
gonadal dysgenesis, and congenital adrenal hyperplasia in five biomedical databases. The
search has been limited to Spanish or English language articles of the last 10 years.
Results: 110 articles were reviewed, of which 36 were included, they were original
articles, case presentations, consensus and review articles.
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Conclusions: In order to avoid complications in newborn, health personnel should
be sensitized, regarding this condition is essential to timely diagnosis and treatment.
Assignment of sex is one of the most relevant problems for the management of this
condition; this decision must be made by a transdisciplinary team of specialists with
experience in the subject where a detailed and individual evaluation of each case is carried
out.

Keywords: Disorders of sex development, newborn, congenital adrenal hyperplasia, true
hermaphroditism, gonadal dysgenesis, ovotesticular disorders of sex development.

Introduccion

Las Alteraciones del Desarrollo Sexual (ADS) son consideradas como un
conjunto de condiciones que afectan la determinacién y/o diferenciaciéon
sexual y que pueden diagnosticarse en cualquier etapa de la vida, desde
la formacién intrauterina hasta la adultez. Su identificacién se realiza al
momento del nacimiento cuando se evidencia un fenotipo de 6rganos

genitales externos con una configuracién alterada'. Las ADS también
pueden ser consideradas como el conjunto de condiciones genéticas
en donde el desarrollo del sexo cromosémico, gonadal o anatémico es
atipicol>’<2.

En general, la prevalencia de las ADS con ambigiiedad genital es
aproximadamente 1 en 5000 nacimientos, Sin embargo, existen
otras malformaciones genitales congénitas mucho mas frecuentes y que
se clasifican dentro del espectro de ADS como alteraciones menores
o inclasificadas; por ejemplo, la criptorquidia considerada como la
alteracién genital més frecuente en los varones recién nacidos con
una incidencia aproximada de 1.6 a 9%%. Las hipospadias tienen una
prevalencia dificil de estimar dado que varfa segtn las regiones en el
mundo, se estima que puede ir de 2-43. Dos casos por cada 10.000
nacimientos> .

El tema es importante porque puede constituir una urgencia
tanto a nivel endocrinoldgico como social. Un Recién Nacido (RN)
puede terminar en una posible crisis adrenal como consecuencia de
una Hiperplasia Adrenal Congénita (HSC), con un alto riesgo de

morbimortalidad’. Adicionalmente, se pueden cometer errores en la
asignacion del sexo del RN, que podrian repercutir negativamente a nivel
familiar, social y legal. Por otra parte, es conveniente que los profesionales
en el drea de la salud utilicen correctamente la nomenclatura, y de este
modo evitar términos considerados controversiales y en ocasiones, hasta
despectivos. Teniendo en cuenta lo anterior, el objetivo de esta revisiéon
es realizar un abordaje integral de las ADS y reconocer la importancia de
los equipos transdisciplinarios para el manejo de esta patologia.

Metodologia

La siguiente revision incluye una busqueda bibliogrifica de la literatura
cientifica biomédica, llevada a cabo empleando los siguientes términos
MeSH: Disorders of Sex Development, Newborn, Ovotesticular
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Disorders of Sex Development, True Hermaphroditism, Gonadal
Dysgenesis, Adrenal Hyperplasia, Congenital. La busqueda se realizé
en cinco bases de datos electronicas: National Library of Medicine
database (PUBMED/MEDLINE), Scientific Electronic Library Online
(SciELO), Google Scholar, Literatura Latinoamericana de Informacién
en Ciencias de la Salud (LILACS) y Clinical Key; se limité la busqueda
para articulos en idioma espafiol o inglés de los tltimos 10 afios.
Se obtuvieron articulos originales, presentacién de casos, consensos y
articulos de revision, los cuales 35 fueron incluidos en esta revisidn.

Fisiologia del desarrollo sexual normal

El desarrollo sexual ocurre durante la vida fetal y se presenta en dos
fases, la primera es la “determinacién del sexo” en donde se produce
la diferenciacién de la génada bipotencial ya sea testiculo u ovario. La
accidn de genes como SF1, WT1, SOX9 y DAX1 son requeridos para
la formacién de la génada bipotencial. Posteriormente, ocurre la fase de
“diferenciacion del sexo”, en donde a través de la accién hormonal de
las génadas se produce el desarrollo de la configuracién de los genitales

externos, ya sea en masculinos o femeninos® 0,

Desarrollo sexual masculino

La accién del gen SRY (que reside en el brazo corto del cromosoma Y)

conduce al desarrollo de los testiculos a las seis semanas de gestaciéng)’

©. Cerca de la semana ocho, comienza la produccién de Hormona
Antimiilleriana (HAM) por las células de Sertoli que conduce a la
regresion de los conductos de Miiller (titero, parte superior de la
vagina y trompas de Falopio). Las células de Leyding son estimuladas
por la gonadotropina coriénica humana para producir andrégenos,
posteriormente esta funcion es asumida por la hormona luteinizante,
producida en la glandula pituitaria durante el segundo y tercer trimestre.
Durante el primer trimestre, la presencia de andrégenos conduce al

desarrollo de los conductos de Wolff para formar las estructuras genitales

internas masculinas (vasos deferentes, vesiculas seminales y epididimos)°.

En la semana 12 de gestacién, la virilizacién en el feto masculino
se debe a la produccién de la testosterona, la cual es convertida a
Dehidrotestosterona (DHT), por laaccién dela enzima Sa-reductasa, que
posteriormente conducird a la pigmentacidn, la rugosidad y la fusiéon de
los pliegues labioescrotales, el crecimiento del pene y la migracion de la
uretra a la punta del glande. Por ultimo, el descenso testicular ocurre en

la tltima mitad del tercer trimestre de embarazo™3C,
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Desarrollo sexual femenino

Las acciones de los genes en el cromosoma X y genes autosémicos
como WNT4, Respondina, Folistatina y FOXL2 estin implicados en
el desarrollo ovéarico™C. El gen WNT4 permite la formacién de las
estructuras mullerianas, la diferenciacion del ttero y el cérvix en la semana
12 de gestacién3 . La secrecién de estrégenos por el ovario no es necesaria
para el desarrollo genital interno o externo de la mujer. La diferenciacién
genital femenina se produce debido a la ausencia de testiculos, en donde
la falta de HAM hace que las estructuras millerianas persistan y la
no produccién de andrégenos gonadales conduce a la regresion de los
conductos de Wolff'y permite que se formen los labios menores y mayores

y la parte inferior de la vagina®C,
Nomenclatura

Los avances en el drea genética y su correlacion con la clinica en pacientes
con ADS, han permitido que ciertos términos, algunos considerados
confusos y/o estigmatizadores, hayan sido renovados por otros mds

adecuados®. En el afo 2005, se elaboré una Declaracién de Consenso
para el manejo de las ADS, alli se propuso la utilizacién de una
nueva terminologfa que permiti6 abolir términos como “hermafrodita”,
<« . » K. » <« ./ »

pseudohermafrodita” “intersexo” y “reversién de sexo”. La propuesta
utilizarfa un algoritmo basado en la constitucién cromosdmica sexual

acompafiado de la frase “Disorders of Sexual Development” (DSD de

sus siglas en inglés)3)’(10)’(“. En paises europeos se han realizado estudios
que comprueban que los pacientes y familiares, han comenzado a emplear
la terminologia recientemente propuesta con buena aceptaciénlz)’ sin
embargo, no hay estudios para Latinoamérica. En la siguiente tabla se

describe el cambio propuesto para la nomenclatura de esta patologia:

(Tabla 1)
. . . 2
Cambio de nomenclatura de las alteraciones del desarrollo sexual. Declaracién de consenso 2005
Previa Propuesta

Intersexial Alteracién del desarrollo sexual (ADS)

Psendohennafrodita masenlino

Subvinlizacion de hombre XY ADS 46, XY

Submasculinizacion de hombre XY

Psendohermatrodita femenno

Sobrevirilizacidn de la mujer XX ADS 46, XX

Masculimzacion de la mujer XX

Hermafrodita verdadero

ADS Ovotesticular

Hombre XX o reversion de sexo XX ADS resticular 46 XX

Reversion de sexo XY

Disgenesia gonadal completa 46, XY

Clasificacion

Para realizar la clasificacién de las ADS se sigue el esquema aportado por

el Consenso de Alteraciones del desarrollo sexual del 2018 (Figura 1).
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Figura 1
Siglas ADS: Alteraciones del Desarrollo Sexual. HSC: Hiperplasia Suprarrenal
Congénita. CYP21A2: Enzima 21 hidroxilasa. CYP11B1: Enzima 11-b hidroxilasa.
HSD3B2: Enzima 3-beta hidroxiesteroidedeshidrogenasa 2. HSD17B3: Enzima
17-beta hidroxiesteroidedeshidrogenasa. CYP11A1: Escision de la cadena
lateral de colesterol. SRD5A2: 5 alfareductasa 2 Fuente: Realizada por autores.

El grupo etiolégico mds comun es ADS 46XX"4 En general, la

HSC vy la Disgenesia Gonadal (DG) constituyen alrededor del 50% de

15016 A continuacion,

todos los casos de ambigiiedad genital neonatal'3(
se describen algunas de estas condiciones segtin la clasificacién propuesta:

Hiperplasia suprarrenal congénita: Es la causa mds comun en pacientes

46XX7MIDW5 Eg una enfermedad autosémica recesiva en donde hay
una deficiencia en la sintesis de esteroides adrenales. La incidencia

mundial estimada es de aproximadamente 1:5000-15000 nacidos vivos’”

(16 Cerca del 90-95% de las HSC se deben a déficit de la enzima 21
hidroxilasa, que no permite la conversién de 17-hidroxiprogesterona
por lo que se acumula este metabolito” (17 Ep general, se produce
una disminucién en la sintesis de glucocorticoides y mineralocorticoides.
Por retroalimentacion negativa, la hip6fisis sigue enviando ACTH para
estimular la glandula suprarrenal, en consecuencia, los precursores de
esteroides toman la via de la sintesis de andrégenos, que conlleva

D7 Cuando hay deficiencia de la enzima 21

a su sobreproduccién
hidroxilasa, la variabilidad de los procesos de virilizacién de los genitales
externos de pacientes 46XX va a depender del grado de funcionalidad
enzimdtica; sus genitales internos no se verdn afectados dado que la
condicién no se relaciona con la presencia de tejido testicular que
pueda producir HAM. En pacientes 46XY, los genitales externos se
mantienen con apariencia normal dada la influencia de andrégenosm (18,
Una deficiencia severa de enzimas (<2%) provoca una crisis de pérdida
de sal alrededor de la segunda semana de edad debido a la deficiencia de
mineralocorticoides!7.

ADS ovotesticular: Representa del 3 al 10% de todos los casos de ADS,

la incidencia estimada es alrededor de 1 en 100.000 nacimientos'>(1¢)

(1, La ADS ovotesticular ocurre cuando hay tejido ovérico y testicular
dentro de una génada (ovotestes) o en génadas opuestas. El cariotipo

mds frecuente es el 46 XX en un 60%, seguido por los mosaicismos'?”

19, Fenotipicamente, las estructuras genitales internas y externas son
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):(13),

variables y dependen del tejido gonadal predominante*!5, El riesgo

de malignizaciénes muy bajo (<5%) para pacientes 46XX>*° y del 10%

para pacientes con cariotipo 46XY o mosaicismos'®.

Disgenesia gonadal: La incidencia estimada es 1:10.000 nacidos vivos'®

y esta condicién supone una funcién inadecuada de la génada bipotencial.
Clinicamente en general, los pacientes 46XY con DG reciben atencién
temprana por una evidente alteracién en el fenotipo; en 46XX, la
apariencia de los genitales externos suele estar normal, en ellas puede
sospecharse por pubertad retardada’Esta condicién puede dividirse
en Disgenesia Gonadal Completa (DGC), Disgenesia Gonadal Parcial
(DGP) y Disgenesia Gonadal Mixta (DGM). En DGC, las génadas
son inactivas bilateralmente de forma temprana o tardia; la mayorfa
de pacientes 46XY con DGC tienen genitales internos y externos
femeninos con algiun grado de ambigliedad y presentan incapacidad de
desarrollar caracteristicas sexuales secundarias, esto debido a la ausencia
de testosterona. La DGP ocurre cuando una o ambas génadas producen
una cantidad deficiente de hormonas; estos pacientes pueden presentarse
desde hipospadias hasta ambigiiedad genital y el grado de virilizacién y
regresion mulleriana van a depender de la funcién testicular. La DGM
ocurre cuando una génada es completamente inactiva y la otra tiene
DGP o funcién normal. En pacientes 46XY con DGM, la regresiéon
de la estructura mulleriana es tipicamente ipsilateral a la génada en
funcionamiento'??!,

ADS testicular: Se produce cuando el gen SRY se agrega a un

cromosoma X mediante translocacién®. Clinicamente se caracteriza por
un fenotipo masculino con testiculos pequenos, falla testicular primaria,
azoospermia y ginecomastiaZI.

Sindrome de insensibilidad androgénica: Existe una mutacién del
gen receptor de andrégenos ligada a X, por lo que afecta a los
pacientes 46XY D@ La incidencia es 1:10.000-20.000 nacimientos?.
En el Sindrome de Insensibilidad Completa a los Andrégenos (CAIS),
no hay accién de la testosterona ni de la de DHT sobre el receptor,
por lo que la virilizacién de los genitales externos, el desarrollo de los
conductos de Wolff y el crecimiento del vello estdn completamente

ausentes, resultando un fenotipo femenino'Y"4, Adicionalmente, tienen
regresion de las estructuras mullerianas debido a la presencia de tejido

testicular que producirda HAM??. Se sospecha por la presencia de génadas
en el canal inguinal, amenorrea primaria o infertilidad. En el Sindrome
de Insensibilidad Parcial a los Andrégenos (PAIS), la apariencia de los
genitales externos puede ser muy variable, dependiendo del grado de

22),

funcionalidad del receptor androgénico (23 Pueden presentarse como

hipospadias con testiculos inguinales o criptorquidia aislada bilateral
y micropene(14),(23).

(MALIS) puede presentarse como espermatogénesis deteriorada aislada,

El Sindrome de Insensibilidad Leve a los Andrégenos

alteracién de la virilizacién observada en la pubertad, impotencia y/o

casos de ginecomastial4>’<22.



Revista de la Universidad Industrial de Santander, 2019, 51(4), Oct-Dec, ISSN: 0121-0807 / 2145-8464

Sindrome Turner: Presentan cldsicamente un cariotipo 45X, resultado
de la no disyuncién del cromosoma X durante la meiosis. Sin embargo,
también pueden presentar un cariotipo en mosaico con presencia de
més lineas celulares!. La incidencia estimada se encuentra en 1:2500

nacimientos'®. Clinicamente, desde el nacimiento presentan talla baja
(debido a la haploinsuficiencia del gen SHOX), linfedema, cuello alado,
paladar alto, cuartos metacarpianos cortos, nevos multiples pigmentados
y displasia ungueal, asociados con anomalias en 6rganos como corazén
y rifiones. Pueden tener DGC que impide esponténeamente el inicio de
pubertad; otros comienzan el desarrollo puberal, pero no logran alcanzar
el desarrollo sexual completo debido a la falla gonadal 22,

Sindrome de Klinefelter: El cariotipo clasico es 47XXY, aunque se
puede presentar con mads adiciones del cromosoma X'. La incidencia
es alrededor de 1: 500-1000 hombres'®?? y es la causa mds comiin
de infertilidad masculina. Presentan estatura alta y desproporcién
de segmentos con brazos y piernas largas, asociado a un retraso

en el desarrollo social'? y dificultades en el aprendizajem. Presentan
hipogonadismo hipergonadotrépico debido a un fallo testicular, con

g6nadas firmes y pequefias, y micropene 22,

Evaluacién diagndstica

Los RN con ambigiiedad genital deben evaluarse oportunamente
siguiendo un algoritmo, sin embargo, en algunas ocasiones el diagndstico
es en la adolescencia por clitoromegalia, presencia de génadas en labios
mayores, virilizacidn progresiva, infertilidad, retardo puberal, amenorrea
primaria o hernias inguinales en mujeres y en varones hematuria ciclica o

desarrollo de mamas® 162224

Anamnesis

Enla HSC se pueden presentar sintomas como vémitos a repeticion, falla
de medro, hipotonia, hipoglucemia, somnolencia/letargia, irritabilidad,
convulsiones o incluso presentar una crisis adrenal.

Se sugiere preguntar datos como 1) Historia de consanguinidad entre
padres, que orientara hacia la presencia de posibles trastornos recesivos
como HSC, CAIS o trastornos cromosémicos. 2) Historia de familiares
de primer grado con presencia de ADS como criptorquidia/hipospadias,
casos de infertilidad 0 amenorrea primaria 3) Casos de muertes neonatales
no explicadas ante la sospecha de HSC 4) Virilizacién materna en el
embarazo o exposicidn prenatal a tdxicos, a fairmacos o a disruptores
endocrinos, por ejemplo, firmacos androgénicos como progesterona o
testosterona® 1022,

En los RN con bajo peso al nacerse presenta con més frecuencia las
hipospadias; y los casos de criptorquidia estin relacionados con RN
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pretérmino, posiblemente por la falta del descenso gonadal que ocurre en

la fase final del tltimo trimestre® (1024,

Examen fisico

En el examen de los genitales externos se debe emplear términos
intermedios, que no orienten hacia la asignacién de un sexo. Es
recomendado utilizar términos como tubérculo genital y génadas,
evitando hacer mencién palabras como pene, testiculos, clitoris, vagina,
etc.

Tubérculo genital: evaluar medidas de longitud, presencia de cuerda,

caracteristicas de cuerpos cavernosos y posicion de la uretra®16-20_ E|
tamano normal del pene de un RN a término debe ser mayora 2.5 cmy
en un RN pretérmino mayor a 2 cm, longitudes menores se consideran
micropene3)’(24. Lalongitud normal del clitoris de un RN a término es 0.2
- 0.85 cm, longitudes mayores se consideran clitoromegalia® %,
Goénadas: si se palpa la presencia de génadas en bolsa escrotal o en
canal inguinal lo mds probable es que sea un testiculo o en casos raros un

8),

ovotestes? . El tamafio normal del testiculo en un neonato a término

es 1.1 mL>.
Pliegues labioescrotales, periné y sacro: Se debe realizar una inspeccién
y palpacién cuidadosa, mencionando caracteristicas como rugosidad,

):(2),(16),(2

pigmentacion, fusiény simetria’ (21 Se debe determinar el nimero

de orificios en el periné, considerando la unién de la uretra y la vagina
como un seno urogenitall) y por ultimo, descartar malformaciones
anorrectales y el sacro ante la posibilidad de anomalfas de fusién de arcos
vertebrales'.

La escala de Prader es comtinmente usada para determinar grado de
virilizacién de los genitales externos en pacientes 46XX. La escala del
grado de masculinizacién se usa en pacientes 46XY y tiene un rango de
puntaje entre cero y doce, en donde a mayor puntaje més virilizacién. (Ver
Figuras 2y 3).

-

(=]
B ] |

p— |

Figura 2

Escala de Prader. Visién desde posicion frontal y en corte satgittal3 .
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Figura 3

Escala de grado de masculinizacién en 46XY 8

Adicionalmente, se debe hacer busqueda de anomalias en otros
sistemas, considerando la presencia de un sindrome asociado a ADS?®, Hay
que descartar la presencia de posibles rasgos dismorficos asociados, como
por ejemplo defectos en la linea media que sugieran alteraciones en el ¢je
hipotalamo-hipoﬁsism.

Se debe evaluar presién arterial, frecuencia cardiaca, gasto urinario y
signos de deshidratacién, que podrian orientar hacia una crisis adrenal con
perdida salina®; esta se presenta por deficiencia de mineralocorticoides y
ocurre alrededor de la segunda semana de vida, en un 70 % de pacientes

con HSCY20,
Exdmenes e imdgenes

Los estudios de primera linea en RN con ADS son bdsicamente tres, los
cuales incluyen:

1. 1. Estudio hormonal: se debe realizar a partir de las 48 horas
de vida, estos incluyen medicién de 17-hidroxiprogesterona
y delta 4 androstenediona, para descartar la presencia de

HSC por déficit de la enzima 21 hidroxilasa”(1724:(25,
Adicionalmente, se deben realizar mediciéon de testosterona

total, FSH, LH, HAM e inhibina B; las dos ultimas permiten

16),26

evaluar la funcién de las células de Sertoli . Con el test

dindmico con hCG se puede evaluar la funcién secretora de

1),(27).

andrégenos por las células de Leydig En algunos casos se

podra solicitar DHT, cortisol, ACTH basales, entre otros®

(24)

2. 2. Cariotipo de sangre periferia de alta resolucién y en
algunas oportunidades se solicitard determinacién de gen SRY
mediante FISHD®-24,

3. 3. Estudios de imagen como ultrasonido abdominopélvico

es util para la busqueda de alteraciones de la glandula

adrenal, presencia de génadas y estructuras miillerianas®”
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(2024 También podrd ser necesaria una ecografia renal y

de vias urinarias por el origen embrionario comutn; un

ecocardiograma es ttil para descartar defectos de linea media o
asociados como en la DG o Sindrome de Turner'.
Entre otros estudios complementarios a realizar segun lo que se
requiera estudiar estdn:
Cistouretrografia retrograda, muy poco utilizada, permite evaluar la
uretra, seno urogenital, tracto vaginal y la deteccién de fistulas® () 0-28,
Laparacoscopia, es muy util para la evaluacion objetiva de génadas
no palpables o intraabdominales y el tipo de estructuras o remanentes
mullerianos. En algunos casos, permite la realizacion de biopsia gonadal
para llegar a un diagnéstico histopatolégico3)’(20)’(29.
La Resonancia nuclear magnética son alternativas a la laparoscopia,
para identificar la localizacién de génadas cuando no son visibles por

ecografia, pero con una baja especiﬁcidadg)’(ls)’(zg.

Manejo farmacoldgico

No hay dudas que en los casos de RN 46XX con ADS secundaria a
HSC, se deben hacer suplencias hormonales con glucocorticoides y/
o mineralocorticoides con el objetivo de generar un balance entre la
produccién de andrégenos y cortisol; de modo que no se produzca una
detencidn en el crecimiento, una aceleracién de la mineralizacidén ésea o
una alteracién mayor en sus genitales externos’*°, En la mayorfa de los
casos, la supresion de la secrecién androgénica suprarrenal permite una
regresion en el tamano del clitoris'.

En los casos de anomalias gonadales con defectos en la sintesis
de andrégenos, si el grupo transdisciplinario decide conducir a una
asignacién masculina se debe hacer suplencia con enantato cipionato de

1,(10

testosterona 1020, [ pacientes con PAIS deben recibir dosis mayores

de testosterona para una adecuada virilizacién®. El crecimiento del
pene en respuesta al tratamiento es variable y depende de la condicién

subyacentel.
Manejo quiriirgico

Es un tema muy controversial que debe ser discutido por el equipo
transdisciplinario, en donde se tendrd en cuenta la edad y sexo asignado,
los riesgos, beneficios y efectos secundarios del procedimiento.

Estas intervenciones deben realizarse por cirujanos especializados en
centros con elevada experiencia y cumplir los siguientes objetivos: 1)
Conseguir una apariencia genital compatible con el sexo asignado; 2)
Lograr un aspecto estético satisfactorio; 3) Permitir una funcién sexual
y reproductiva optima; 4) Reducir riesgo de infeccién, incontinencia u

obstruccidn urinaria; 5) Reducir el riesgo de malignidad gonadall)’(zo. En
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todo caso, siempre se privilegia el resultado funcional sobre la apariencia
estrictamente cosmética, por lo que es importante informar a los padres y

al paciente para no crear falsas expectativas en torno al resultado? @,

Extirpacion de gonadas y riesgo tumoral

La decisién de realizar gonadectomia debe contemplar factores como
riesgo elevado de malignizacién gonadal, potencial de fertilidad y
funcional gonadal y cuando el género asignado es diferente al sexo
gonadal3)’(8)’(3l.

Los tumores germinales son los mas frecuentes en las ADS. Su forma

invasiva es el seminoma en el testiculo y el disgerminoma en el ovario®”

(10.31)- Se consideran factores de riesgo de malignizacién como: la edad
(a mayor edad mayor riesgo), la localizacién gonadal (mayor riesgo
en génadas intraabdominales), el diagndstico (mayor riesgo en PAIS
que en CAIS), la presencia de gen SRY en una paciente 46XX vy,
fundamentalmente, las génadas disgenéticas que tienen mayor riesgo de

maligniclacl10)’(20)’(3 L

Manejo transdisciplinario

El manejo de estos pacientes debe ser realizado en un centro de referencia
que incluya un grupo de especialistas con experiencia en el tema como
endocrindlogo pediatra, genetista, urélogo pediatra, cirujano pediatra,
ginecdlogo, neonatologo, radidlogo, trabajadora social, psicélogo e

idealmente un especialista en ética médica? 312,

Asignacion de sexo

El médico que realiza la primera evaluacién no estd obligado a asignar un

sexo en el certificado de nacimiento® para evitar falsas expectativas en la
familia sobre la asignacién y por otro lado, evitar dificultades a nivel legal
y psicosocial.

Los factores que influyen en las decisiones para la asignacién de sexo
incluyen: el diagndstico, la anatomia de los genitales internos y externos,
el grado de funcién gonadal, el potencial de fertilidad, la capacidad
de respuesta a la terapia hormonal, sexo cromosémico y las opciones
quirurgicas y los resultados; adicionalmente, factores como deseos de
la familia, creencias culturales o sociales, también deberian tenerse en

cuenta!®» (2032,

Enfoque integral

Considerar dentro del manejo todas las necesidades que puedan tener

33),

incluyendo el estado emocional, social y econdmico (34, Siempre brindar

una comunicacién efectiva entre el grupo médico, los familiares y el
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paciente, aportando informacién clara y precisa acerca de la condicién

actual y a futuro®!°, Es necesario abordar las preocupaciones y dudas que
se generen en cada etapa del desarrollo del paciente, temas que deberdn

ser asesorados por expertos en salud mental(?+1°,
Consentimiento informado

Diligenciar el consentimiento informado a todos los pacientes con ADS,
especialmente cuando se va a realizar un examen fisico detallado y/o toma

de fotografias®® >, Es necesario mantener la confidencialidad y no se
g y
debera hacer divulgaciéon de informacidn sin previa autorizacion de un
g

representante legallo)’(3 5,
Conclusiones

Las ADS es un tema poco conocido por el personal de salud, si bien, la
prevalencia de RN con genitales ambiguos no es tan elevada, en la préctica
clinica si puede ser comtn evaluar pacientes con alteraciones genitales
menores que deberdn ser estudiados.

Es necesario que todos los profesionales relacionados con estos
pacientes empleen los términos adecuados al momento de realizar el
examen fisico genital, asi mismo, deben usar la nueva nomenclatura en el
diagndstico de las ADS.

La causa mds comun de genitales ambiguos es la HSC, por lo que
la importancia de este tema es reconocer la urgencia endocrina en caso
de presentarse una crisis adrenal que pueda poner en riesgo la vida del
paciente.

Adicionalmente, los equipos transdisciplinarios son esenciales para
el abordaje diagnéstico y terapéutico de esta compleja condicidn;
temas como asignacion de sexo e indicacién quirtrgica pueden llegar a
preocupar a la familia y es necesaria la presencia de un grupo médico con
experiencia en el tema.
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