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INTRODUCCION

Un recién nacido con ambigiiedad
genital constituye una emergencia neo-
natal. A la posibilidad de graves distur-
bios metabdlicos asociados se le suma la
emergencia social que genera el naci-
miento de un nifio/a que no puede, en
un principio, ser asignado en alguno de
los géneros que la sociedad y las leyes
actuales contemplan.

El pediatra debe considerar que el
grado de ambigiiedad genital puede ser
variable y considerar la necesidad de
evaluacién en diferentes circunstancias:
1) Apariencia masculina:

a. Ambos testiculos no palpables.

b. Hipospadia grave con falta de fu-

sién escrotal, criptorquidia.
2) Apariencia genital dificil de catalo-
gar.
3) Apariencia femenina:

a. Hipertrofia de clitoris.

b. Persistenciadesenourogenital con

meato uretral y vaginal tnico.

c. Hernia inguinal con conteniendo

gonadal.

Mecanismos bdsicos de la diferenciacion sexual

Las palabras vertidas por el neonaté-
logo durante la recepcién y los primeros
contactos tendrdn un profundo impacto
sobre los padres y otros miembros de la
familia. En estas circunstancias se acon-
seja referirse al recién nacido como
“bebé”, realizar un cuidadoso examen
fisico en presencia de los padres demos-
trando las anomalfas precisas en los
genitales externos y enfatizando el ori-
gen a partir de estructuras comunes indi-
ferenciadas.

Antes de la sexta semana de gesta-
cién, los genitales son indiferenciados,
su apariencia en los recién nacidos esta
determinada por la presencia o ausencia
de influencias genéticas y hormonales.
El feto tiende al desarrollo femenino en
ausencia de influencias masculinas.

Los avances en la biologia molecular
y del desarrollo han permitido una com-
prensién mds acabada de los mecanis-
mos responsables en algunas entidades
caracterizadas por ambigiiedad genital.
Esto ha permitido un diagnéstico de cer-
teza en la gran mayoria de los casos, lo
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que finalmente ayudard en la decision de la
eleccién del género més apropiado a la con-
dicién padecida por el recién nacido con
genitales ambiguos. Entre los factores que
influirdn en esta decisién se encuentran el
grado de ambigiiedad genital, la capacidad
para producir y responder a los andrége-
nos, las opciones de reparacién quirtirgicay
la sexualidad, conducta de género y fertili-
dad potencial.

Debe recordarse que, en muchos casos,
la ambigiiedad genital es parte de una
enfermedad metabdlica general o de sin-
dromes o asociaciones genéticas que obli-
gan a una valoracién completa del recién
nacido.

Conducta ante un recién nacido
con ambigiiedad genital

Elnacimiento de unnifio/a con genitales
ambiguos representa una crisis para los pa-
dres y el entorno familiar y un desafio para
el equipo tratante que se enfrenta, ademds,
con afecciones que potencialmente compro-
meten la vida del neonato. Por estas razo-
nes, el equipo médico debe acercarse a los
padres con gran sensibilidad y considera-
cién por sus genuinas preocupaciones y
realizar los esfuerzos a su alcance para un
pronto pero preciso diagndstico.

Informe inicial a los padres
Enun primer momento se debe informar
a los padres que con el examen fisico del

recién nacido no es posible determinar cuél
es el verdadero género del neonato y que se
requerirdn consultas y estudios complemen-
tarios accesorios para aclararlo. Se sugerird
posponer lainscripcién civil por los siguien-
tes 12 a 15 dfas cuando pueda establecerse
un diagndstico mds preciso. Puede ser ttil
una explicacién progresiva y sencilla de los
mecanismos bdsicos de la diferenciacién
sexual, puntualizando en la presencia de
gbénadas y estructuras indiferenciadas en
los embriones de ambos sexos y que la dife-
renciacién de los genitales externos seré el
resultado de la diferente exposicién a an-
drégenos.

Valoracion clinica inicial

Debe llevarse a cabo un cuidadoso exa-
men fisico de los genitales externos enfati-
zando en la longitud del falo y la calidad de
los cuerpos cavernosos, el aspecto de los
repliegues labioescrotales o del escroto, la
localizacién del meato uretral, la presencia
y profundidad vaginal y la palpacién de
gbénadas en escroto o canal inguinal. A par-
tir de este examen, en muchos casos puede
elaborarse una orientacién clinica. Asimis-
mo, debe prestarse atencion al examen de
otros 6rganos y sistemas como asi también
al estado general y de hidratacién u otros
signos que sugieran crisis salina. Deben
investigarse los antecedentes familiares,
especialmente muertes de hermanos en el
periodo neonatal.

Orientacion clinica en pacientes con ambigiiedad genital

| Orientacion clinica |

:
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Ambas génadas Ambas génadas Asimetrfa, tinica Sin génadas
palpables, palpables, goénada palpable palpables
de adecuado pequenas (<1,5ml)
tamafo (>1,5 ml)
Alt sint To Seudohermafrodita DGA Hipertrofia
Def 50 Red masculino Hermafrodita vero suprarrenal
PAIS disgenético congénita (HSC)
Anorquia
Sindrome de
Pers de Miiller
PAIS: insensibilidad parcial o andrégenos.

DGA: disgenesia gonadal asimétrica.
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Estudios complementarios

Entre los estudios complementarios es
esencial la realizacién del cariotipo. Debe
enfatizarse en la necesidad de recuento de
un suficiente ndamero de células (50 a 100)
buscando mosaicismo. Los estudios por téc-
nica dehibridizaciénin situ de porciones del
cromosoma Y han resultado una técnica ré-
piday precisa para demostrar su presencia.
En cambio, ha perdido vigencia por falta de
confiabilidad labtsqueda del corptsculo de
Barr (“cromatina sexual”) en la mucosa
yugal.

Los estudios hormonales deben conside-
rar la particular cinética de algunas hormo-
nas en la primera semana de vida, como asi
también la interferencia con algunos de los
andlisis por los esteroides presentes en la
sangre materna. Si bien muchos de estos
estudios no son factibles en muchos centros,
se debe considerar obtener y procesar la
muestra para su envio a centros de mayor
complejidad. De acuerdo con las posibilida-
des en nuestro medio, se sugiere el siguiente
esquema: dfas 1 o0 2 de vida, androstenedio-
nay testosterona; dias 3 0 4, 17 OH- proges-
terona; dia 7, AMH (hormona antimiilleria-
na); dias 8 a 10, repetir los andrégenos y la17
OH-progesterona. En algunos casos, espe-
cialmente fuera del periodo neonatal, pue-
den requerirse pruebas de estimulo de la

Establecimiento de la identidad sexual

funcién gonadal o suprarrenal.

Los estudios por imégenes, especialmen-
te la ecografia abdominopélvica buscando
derivados miillerianos, deben realizarse en
la primera semana de vida considerando el
estimulo hormonal que estos érganos pre-
sentan. En algunos casos, determinar con
precision la anatomia del seno urogenital y
la altura de desembocadura de la vagina
puede requerir un estudio de rayos X con-
trastado (genitografia).

Ante la sospecha de entidades especifi-
cas, la obtencién de una muestra de sangre
para separaciéon de ADN puede contribuir a
la certeza diagndstica a través de técnicas de
biologia molecular.

Asignacion del sexo de crianza

La decisién del sexo apropiado para la
crianza del recién nacido con genitales ambi-
guos se basa en una serie de consideraciones
que tendran impacto en su vida futura. Una
vez establecido el diagnéstico etiolégico, el
equipo tratante a través de uno sus miem-
bros informard a los padres acerca de la
condicién que aqueja a su hijo/a, incluyen-
dolos cuidados que requerird y los datos que
se conocen de estas raras entidades en cuan-
to a su futuro, a los fines de que los padres
compartan la toma de decisiones acerca dela
asignacion de sexo. Los padres deben sentir-

Sexo genético

Gonada indiferenciada

Dismorfismo gonadal

Hormonas fetales

Genitales externos

!

Sexo legal

Conductos internos

Imagen corporal

|—> Identidad sexual en la nifiez =il

Dismorfismo cerebral

/

Ambiente / Crianza
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se comodos con esa decisién y estar realmen-
te convencidos de que serd lo mejor para el
nifio/a. Debe asegurarse el respeto a la deci-
sién de los padres en el raro caso de que sea
fuertemente contraria a la sugerida por el
equipo médico, como asi también garanti-

zarse los cuidados clinicos del nifio/ a.
Entre los aspectos que influirdn enla elec-

cién del sexo deben tenerse en cuenta, en

mayor o menor medida, los siguientes pun-
tos con algunas consideraciones:

1) Fertilidad potencial: las nifias virilizadas
por distintas etiologfas son potencialmen-
te fértiles por lo que se aconseja su educa-
cién como mujeres, aunque debe puntua-
lizarse que las tasas de fertilidad son no-
tablemente menores. También debe con-
siderarse la posibilidad de donacién de
gametas en ciertas patologias.

2) Capacidad paradesarrollar una funcién sexual
normal: este punto debe valorarse espe-
cialmente en pacientes portadores de in-
sensibilidad parcial grave a los andrége-
nos, donde el aumento del tamafio del
falo es altamente improbable atin des-
pués de la correccién de la hipospadia.
Por otra parte, se recomienda fuertemen-
te la asignacién de sexo masculino en
recién nacidos con micropene con hipos-
padia o sin ella considerando el 6ptimo
prondstico en este punto.

3) Funcion endocrina: si bien no es un deter-
minante crucial, se recomienda mantener
la génada si la produccién de esteroides
se correspondera con el sexo asignado.

4) Posibilidad de malignizacion de la génada: la
posibilidad de malignizacién sobre una
goénada disgenética con material genético
del cromosoma Y debe hacer considerar
suremocién. Lalocalizacién en el escroto
y lavigilancia estrecha debe considerarse
si se asigna sexo masculino a pacientes
con disgenesia gonadal mixta, hermafro-
ditismo verdadero o seudohermafrodis-
mo masculino disgenético.

5) Improntade andrégenos en el sistema nervio-
so central: se sugiere que el impacto de
testosterona sobre el cerebro fetal en de-
sarrollo podria influir en la determina-
cién de la orientacién y conductas sexua-
les, segtin estudios basados en modelos
animales y en ciertos informes de la evo-
lucién alejada de algunos de estos pacien-
tes. Se discute actualmente el peso a otor-

garle en el momento de la asignacién del

sexo de crianza. Es aconsejable la orienta-

cién psicolégica del individuo afectado y

de sus padres.

6) Necesidad y momento de cirugias reparado-
ras: en las nifias con hipertrofia suprarre-
nal congénita (HSC) se recomienda la re-
duccién del tamafio del clitoris recurrien-
do a técnicas que preservan su sensibili-
dad y funcionalidad, asf como la plastica
vaginal en el primer afio de vida. La co-
rreccién de hipospadias se suele realizar
entre los 6 y 18 meses. Pueden ser necesa-
rias cirugfas secuenciales enlos casos mds
complejos. En general se ha considerado
que las plasticas feminizantes son técni-
camente mds sencillas y su resultado es
cosméticamente superior, sin embargo
pacientes adultas criadas como nifias ex-
perimentan el mismo grado de disatisfac-
cién en cuanto a lo estético y funcional
que aquellos educados como varones.
Suele haber pocas objeciones a la crianza

como nifias de pacientes con cariotipo 46XY
y genitales en apariencia casi femeninos como
los casos de disgenesias gonadal completa o
insensibilidad completa a los andrégenos o
ennifias portadoras de hiperplasia suprarre-
nal congénita. Tampoco hay dudas en esco-
ger el sexo masculino en nifios portadores de
micropene o grados menores de submasculi-
nizacién, como algunas disgenesias testicu-
lares parciales. Los problemas mayores apa-
recen en pacientes 46XY con grave ambigtie-
dad genital por insensibilidad parcial a los
andrégenos.

Finalmente, a pesar de los avances en el
campo del diagndstico etiolégico y mole-
cular, ciertas dudas persisten con relacién
a aspectos psicolégicos y fisicos a largo
plazo que obligan a un seguimiento estre-
cho y a una revisién permanente de estos
puntos. W
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