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RESUMEN

La ambigledad genital es un tema que ha causado curiosidad en mi, y preguntar ;cémo

se designa el sexo en un recién nacido con ambigiiedad genital?

No solo se trata de un enfoque cientifico, sino también ético, social, moral, cultural y
legal. Los médicos deberian utilizar términos neutros, desde el primer contacto con el
paciente; describirlo a los padres como “su bebé” y no como “el nifio o la nifia” o “su
hijo o su hija”; hablar de “sus genitales y sus gonadas”, evitando los términos “pene,
clitoris, vagina, testiculos y ovarios”. Se debe evitar la asignacion legal (registro civil)
y religiosa (bautismo) del paciente hasta que se haya concluido el estudio y definido el

sexo de asignacion.

Por lo anterior, elegi este tema como mi tesina. Sé que existen personas con este defecto
congénito, quienes quisieran ser mujeres y son hombres, y viceversa, pero nunca
tuvieron la opcion de eleccion. Y que muchas de estas personas, que la tuvieron, se les
asigno un sexo no deseado y han tenido que saber sobrellevarlo, a pesar de los
problemas psicoldgicos sobre su sexualidad. Muchos de ellos fueron por acuerdos entre

doctores y familiares, o solo por eleccion del doctor, o los papas del recién nacido.

Espero este trabajo sirva como fuente de orientacién para tomar decisiones informadas,
tomando en cuenta todos los aspectos involucrados. Y asi poder dar opcion a elegir una
mejor calidad de vida a las personas con ambigiiedad genital, las cuales merecen todo

mi respeto.
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1. INTRODUCCION

A pesar de los avances gue se tienen en el conocimiento y entendimiento de los
factores que regulan la diferenciacion sexual, el diagnéstico y manejo de los pacientes
con ambiguedad genital todavia es delicado y controversial en cuanto a la asignacion

sexual.

La mezcla de caracteristicas de ambos sexos es, segun los expertos, un embarazoso
problema que le trae numerosos dilemas a quienes padecen la condicion. Atraviesan
conflictos psicoldgicos, tienen una baja autoestima, sufren de problemas de identidad
sexual y coquetean en ocasiones con el suicidio, pues la sociedad los sefiala y les guarda

distancia.

“La mayoria de los pacientes sienten una gran depresion, frustracion, estrés y ansiedad,
porque la persona no sabe qué es y no hay nadie que le hable claramente al respecto”,
detalla el Dr. José R. Pando, psicologo clinico y terapeuta sexual. “En estos casos,
existe una sensacion de inhibicion y un retraimiento social a lo largo de la vida: son
nifios que no se quieren quitar la ropa frente a sus comparieros de educacion fisica, los
que se bafian con calzoncillos puestos, etcétera, personas que sufren mucho porque no

se aceptan a ellas mismas”, asegura.

Es mas comun escuchar el término hermafrodita que intersexual, la realidad es que son
mas frecuentes los segundos. La diferencia estriba en que en el hermafroditismo la
persona nace con genitales externos de ambos sexos (pene y vagina), mientras que en la
intersexualidad solo hay “vestigios o partes de los dos organos”. En el ambito de la
neonatologia, a este diagndstico se le conoce como ambigiedad genital, concepto que
etiqueta al recién nacido cuyos genitales no son caracteristicos de un sexo en particular,
la ambigledad sexual que los rodea ocasiona que “muchos de los casos se vayan mal
diagnosticados del hospital”. Se ha visto que la mayoria de los pacientes son criados
como chicos debido a la existencia de un pequefio falo (que en realidad es un clitoris

agrandado), aunque el sexo cromosémico sea femenino.

“La ambigliedad genital es uno de los procesos més dificiles en la pediatria porque es
muy duro decirle a una mama que no se sabe si tuvo un varén o una hembra”. Lo mas
importante es que se debe hacer un diagnéstico lo mas rapido posible porque esa
incertidumbre trae mucha ansiedad a la familia, pero es necesario tener a la mano todos
los resultados de los estudios pertinentes.
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Caracteristicas Generales
En esta introduccion se Caracteristicas mas frecuentes de personas
abordan con sexo cromosdmico femenino o masculino

Clasificacion de la ambigliedad de genitales

1.1 Desarrollo embrionario normal
Es importante mencionar el desarrollo normal del embrién, como varén o como hembra
requiere de una serie compleja de sucesos con una secuencia correcta y en el momento
preciso, cualquier desviacion, omision, o que no se dé en su momento nos llevaria a una
alteracion en su sexo. ?® El desarrollo sexual normal es la consecuencia de una serie de
eventos que ocurren en las etapas mas tempranas de la vida; este desarrollo se realiza en

tres etapas sucesivas: cromosomica, gonadal y fenotipica. ™

La diferenciacion cromosdmica se inicia al momento de la fertilizacion, cuando un
espermatozoide que posee un cromosoma X o uno Y fertiliza a un 6vulo que aporta un
cromosoma X. Los eventos posteriores dependen de la presencia de factores

determinantes de masculinizacion o de feminizacion. 4

El gonadal que se hace presente hasta la sexta semana de vida intrauterina. La gonada
primitiva se transforma en testiculo en presencia y accion del factor determinante
testicular (FDT) en el cromosoma Y de no existir éste, la gonada primitiva evoluciona
hacia ovario.

Las estructuras primordiales del tracto genital que dan origen a los genitales internos
incluyen dos sistemas de conductos que se encuentran presentes en los embriones de
ambos sexos:

Los conductos de Wolf y los conductos de Miiller.

e El conducto de Wolff va a dar origen a las vesiculas seminales, conductos deferentes

y epididimo.
e EI conducto de Miiller va a dar origen a las trompas de falopio, uUtero, y tercio

superior de la vagina.
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La diferenciacion de las
qm.,—\, SEXO |:> glandulas sexuales de la primera
GENETICO realizacion fenotipica y da lugar

al:

U

<:| SEXO GONADAL

6% semana

Posteriormente se forma el
SEXO <:| aparato genital y constituye
CORPORAL el: Testiculo Ovario

FIGURA 1. Desarrollo embrionario normal. Diferenciacién de los tres tipos de sexo.

Las células Sertoli del testiculo en la octava semana producen la sustancia inhibidora
milleriana y provoca la regresion del conducto de Miller, dando lugar al varon, la
dihidrotestosterona, que se forma en la célula blanca de la testosterona, es la encargada
del desarrollo de los genitales externos masculinos y de la prostata durante la
embriogénesis.

En ausencia de esta sustancia inhibidora mulleriana en el embrién femenino, el sistema
del conducto de Miiller se desarrolla, sin los efectos estimulantes de los andrégenos se

transforma en genitales externos femeninos. 2%

1.2 Caracteristicas mas frecuentes de personas con sexo cromosomico femenino
0 masculino
En aspecto general con sexo cromosomico femenino tienen las siguientes
caracteristicas:
e Un clitoris agrandado con apariencia de un pene pequefio.
e La abertura uretral (por donde sale la orina) puede estar localizada a lo largo, por
encima o por debajo de la superficie del clitoris.
e Los labios pueden encontrarse fusionados a manera de escroto.
e Se puede pensar gue el nifio es del sexo masculino con testiculos no descendidos.
e En ocasiones, se siente una masa de tejido por dentro de los labios fusionados, lo

que los hace parecerse més al escroto con testiculos. &
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En sexo cromosdmico masculino se pueden observar

caracteristicos:

los siguientes

rasgos

e Pene pequefio que mide menos de 2 a 3 centimetros (0,8 a 1,2 pulgadas) que se

asemeja al clitoris agrandado (es normal que el clitoris de una nifia recién nacida sea

un tanto agrandado al momento del nacimiento).

e La abertura uretral se puede encontrar localizada a lo largo, por encima o por debajo

del pene o incluso por debajo del peritoneo, razon por la cual el recién nacido parece

del sexo femenino.

e Esposible que se presente un pequefio escroto con algin grado de separacion,

semejando a los labios. &

e Laambigledad genital estd cominmente acompafiada de testiculos no descendidos.

1.3 Clasificacion de la ambigtiedad de genitales

Se consideran las cuatro anomalias causantes de mas confusion en el neonato, que

también son las mas comunes.

Tabla 1. Alteraciones de origen genético

Vejiga

Utero | Pene

Vagina

Testiculos

Ovario

Gonadas

disgénicas

Disgenesia gonadal mixta *

W w

w

w

Hermafrodita verdadero

W w

Tabla 2. Alteraciones de origen hormonal.

Hipospadias | Hiperplasia Pene Transposicion Aspecto
suprarrenal pequefio | Clitoris del escroto vulviforme
Seudohermafroditismo * * * *

Masculino (déficit)

Seudohermafroditismo

Femenino (exceso)

W

pX¢

W

Disgenesia gonadal mixta.- en donde las alteraciones de los cromosomas sexuales

pueden ser trasmitidas por uno de los padres. %!
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Hermafroditismo verdadero.- pacientes en quienes independientemente del cariotipo,

muestran desarrollo testicular y ovarico funcionante. [4]

Estas alteraciones son una consecuencia somatica de un vicio de la secrecion
androgénica (por déficit o por exceso), tienen génadas normales (testiculos u ovarios) y

genitales externos ambigiios con grados variables de feminizacion o virilizacion.

2. OBJETIVOS DE LA TESINA
e Revision de los criterios para la asignacion del género al recién nacido con

ambiguedad genital.

e Resaltar los problemas de una decisién con consecuencias no deseables en las

personas con ambigiiedad genital, para que sea tomado en cuenta.

e Revisar el modelo de abordaje clinico y psicolégico creado por las opiniones de
las personas afectadas, sus padres y profesionales de la salud, el cual esta

recomendado por ISNA.

e Propuestas y conclusiones a las que se llega después de la revision bibliografica.
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3. EJEMPLOS DE ABORDAJE CLINICO DEL RECIEN NACIDO CON
GENITALES EXTERNOS AMBIGUOS MAS FRECUENTES
Existen presentaciones con caracteristicas distintivas que se presentan con mayor
frecuencia, la descripcion de estos escenarios clinicos pretende ser una ayuda
orientadora para el médico tratante y el familiar. Se basan en el examen clinico del
recién nacido y en las caracteristicas del cariotipo, es necesario que este estudio se
realice en el menor tiempo posible (una semana 0 menos), y es importante conocerlo

antes de la eleccion del sexo (excepto en la HSC con diagndstico definido).

Abordaje A. Recién nacido con genitales externos ambigtios, cariotipo 46, XX, no se
palpan génadas.

Si no se palpan gonadas se debe descartar la HSC por deficiencia de la 21-hidroxilasa,
con o sin pérdida salina. Esto puede hacerse antes de conocer el cariotipo. La evolucion
clinica, el ionograma (acidosis hiperkalémica e hiponatrémica, en la forma con pérdida
salina) y la determinacion de 17-hidroxiprogesterona en una gota de suero pueden
definir el diagndstico. Algunos programas de pesquisa de enfermedades congénitas no
aparentes incluyen la determinacion de 17-hidroxiprogesterona, lo que puede alertar
para un diagnostico precoz. Los androgenos séricos (androstenodiona y testosterona) y
el ACTH estan elevados, y el cortisol disminuido o ausente. El tratamiento de la pérdida
salina (9a-fluorhidrocortisona + extra sal) y del déficit de cortisol (hidrocortisona)
deben iniciarse antes de que sobrevenga una crisis de insuficiencia suprarrenal grave. El
tratamiento debera mantenerse toda la vida, y es necesario reforzar la dosis de
hidrocortisona y utilizar la via parenteral en caso de stress grave. Debe advertirse que,
en algunas ocasiones, la masculinizacion de los genitales externos es completa (uretra
peneana totalmente formada), y se considera erréneamente de que se trata de un varon
con testiculos intra abdominales. Los varones 46, XY afectados con HSC no tienen
genitales ambiglios, pero pueden hacer una crisis grave de insuficiencia suprarrenal,
seguida de muerte. Las formas sin pérdida salina de cualquier sexo, no tratadas, tendran
una clinica de pubertad precoz independiente de gonadotrofinas, en los primeros afios
de vida, en general clinicamente aparente luego de los dos afios de edad. En las nifias, es
poco frecuente que esto ocurra porque el diagnostico suele hacerse previamente por la
ambiguedad genital.

Confirmado el diagndstico de HSC, se asigna habitualmente sexo femenino, por las

buenas posibilidades de funcionar como mujer en el futuro, y de tener fertilidad. Sin
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embargo, se han descrito muchos problemas de adaptacion. ' Conviene definir, por
genitografia, la distancia entre el abocamiento de la vagina al seno urogenital y el
orificio externo para estimar una de las dificultades quirdrgicas por enfrentar. La cirugia
plastica de la malformacion genital debe hacerse precozmente (primer trimestre de la
vida) y por un cirujano experimentado en esta cirugia. En lo posible se aconseja
preservar parte del clitoris hipertrofico. Con frecuencia la entrada de la vagina queda
demasiado estrecha y genera problemas funcionales futuros. Las evaluaciones hechas en
mujeres adultas con esta cirugia muestran serias dificultades. Otra caracteristica
frecuente en ellas es la conducta homosexual. !

Los hermanos del sexo femenino de pacientes afectados pueden ser tratados in Gtero con
dexametasona administrada a la madre para prevenir o atenuar la masculinizacién del
feto femenino. Esto debe hacerlo un equipo de trabajo, bajo estricto protocolo clinico.
El tratamiento debe comenzar antes de la 8% semana de embarazo ™, y en cuanto se
pueda (aproximadamente 112 semana) se confirmara el diagndstico y el sexo del feto,
por estudio de genética molecular en una biopsia de vellosidades coriales. Solamente los
fetos femeninos afectados (probabilidad 1/8) continuaran el tratamiento hasta el término
del embarazo. Debido a la posibilidad de efectos adversos estos tratamientos es

aconsejable hacerlos dentro de un estudio controlado. **!

Abordaje B. Recién nacido con genitales externos ambiguos, cariotipo 46, XX, no se
palpan gonadas, pero se descartd hsc por deficiencia de la 21-hidroxilasa.

Se deben descartar otras variantes de los abordajes a y c.

En primer lugar el hermafroditismo verdadero, aunque frecuentemente, en estos
pacientes, se palpan una o dos gonadas en los conductos inguinales. El diagndstico
de hermafroditismo verdadero se sospecha si se encuentran valores séricos de inhibina
B, AMH o testosterona por encima del rango de las nifias normales de igual edad, o si
luego de estimular con hCG, hay una respuesta de la testosterona plasmatica que indica
la presencia de tejido testicular funcionante. Habitualmente hay persistencia de
estructuras mdllerianas, Utero y trompa, a veces unilateral, y de cordon espermatico. El
diagnostico se confirma por la biopsia de las génadas y evidencias de la coexistencia de
tejido ovarico y testicular, en una misma gdénada (ovotestes) o en goénadas separadas,
pero puede haber signos de digénesis gonadal asociados. La eleccion del sexo es
conflictiva. Un elemento que pesa en la decision es el grado de virilizacion de los

genitales externos, pero en la mayoria de los casos es aconsejable elegir sexo femenino.
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Apoyan esta decision la existencia de vagina y Utero, evidenciables por métodos de
imagenes, y las dificultades en construir un pene funcionante en el futuro. Si la decision
se tom¢ antes de la cirugia intraabdominal, algunos cirujanos intentan preservar el tejido
ovérico y extirpar solamente la zona testicular de las génadas. Sin embargo, esta
decision conlleva riesgos que deben ser cuidadosamente contemplados. Debe evitarse
que ambas zonas gonadales estén presentes en el momento de la pubertad, ya que habria
signos de desarrollo androgénico y estrogénico combinados. Por otra parte, las gonadas
disgenéticas tienen mayor riesgo de desarrollar tumores gonadales. La correccion
plastica de los genitales externos debe ser precoz. En ésta, asi como en todas las
decisiones de elecciéon de sexo, una entrevista con un psicologo experimentado puede
aportar datos sobre las expectativas de la familia y la aceptacion del sexo a asignar, asi
como ayudar en el seguimiento posterior del paciente. Otros diagndsticos a considerar
son los siguientes: HSC por deficiencia de la 11-hidroxilasa, en estos pacientes hay,
junto con el aumento de los andrdgenos (androstenodiona y testosterona), una elevacion
moderada de la 17-hidroxiprogesterona que puede hacer pensar en una deficiencia de la
21-hidroxilasa. La acumulacion de la desoxicorticosterona lleva a la hipertension
arterial, que se controla con el tratamiento sustitutivo con hidrocortisona. EI diagndstico
se confirma con la determinacion de compuesto S en sangre. Otro es la deficiencia de
aromatasa. Una caracteristica de esta variedad es el antecedente de virilizacion sufrido
por la madre durante el embarazo, ya que la aromatasa placentaria es necesaria para
proteger a la madre y al feto femenino de un exceso de androgenos generados en la
unidad feto-placentaria. El sexo de eleccion es el femenino, aunque estas nifias no
pueden fabricar estr6genos en la pubertad, y deben ser sustituidas con hormonas
femeninas. Hay tendencia a la formacion de quistes ovaricos, incluso durante el periodo
prepuberal temprano. Por lo tanto una vez confirmado el diagndstico por analisis del
gen, deben realizarse ecografias de control en forma peridédica. También se virilizan
durante el embarazo los excepcionales casos de tumores virilizantes ovéaricos o
suprarrenales maternos que pueden generar ambigliedad genital en el feto femenino. La
masculinizacion del feto femenino por medicamentos ingeridos por la madre durante el
embarazo (por ejemplo en la amenaza de aborto). Hay también un caso publicado de

genitales ambigtios por déficit del receptor de glucocorticoides. ™
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Abordaje C. Recién nacido con genitales externos ambiguios, cariotipo 46, XY/45, X,
una sola gonada palpable en el conducto inguinal.

Se debe pensar, en primer lugar, en una digénesis gonadal mixta. Es importante aclarar
que esta alteracion puede asociarse a otros cariotipos anormales. La linea celular 46, XY
inducira la formacion de un testiculo en un lado, con cordén espermatico de ese mismo
lado, mientras que la linea celular 45, X inducira la atrofia gonadal del otro lado, con
formacion de una cintilla fibrosa, sin parénquima ovarico, similar a la que se ve en el
sindrome de Turner en forma bilateral. De ese lado suele estar presente la trompa, y un
desarrollo uterino unicorde. Los genitales externos ambigtios son similares a los de otras
formas de intersexo, y pueden estar mas o menos masculinizados. El desarrollo del falo
es variable, habitualmente curvo, y hay seno urogenital. A través del mismo se accede a
una vagina que comunica con el Gtero. La deteccion de estigmas propios del sindrome
de Turner (en cuello y torax), en una alta proporcién de sujetos, ayuda a orientar el
diagnostico. Estos pacientes tendran una deficiencia de crecimiento importante
posteriormente. La frecuencia de aparicion de gonadoblastoma u otro tumor gonadal es
alta, en la evolucion, por lo que las posibilidades de castracion futura son también altas.
La inhibina B, AMH o testosterona en suero por encima del rango de las nifias normales
de igual edad, o si luego de estimular con hCG, hay una respuesta de la testosterona
sérica que indica la presencia de tejido testicular funcionante, ayudan al diagnostico. La
eleccion del sexo es conflictiva y estd influenciada por el desarrollo del falo. Por las
caracteristicas descritas es mas frecuente la eleccion del sexo femenino. En este caso
debera planificarse, ademas de la cirugia plastica de los genitales externos, la castracion
para prevenir tanto la aparicion de un tumor como la masculinizacién en la pubertad,
inducida por el testiculo remanente. EI desarrollo sexual debera inducirse y mantenerse
los ciclos, eventualmente, con hormonas femeninas exdgenas. El flujo menstrual puede
ser escaso por la hipotrofia uterina y no habrd ovulacién. Las posibilidades de una
fertilizacion asistida son muy bajas en este momento. Si se optara por el sexo
masculino, deberé corregirse el hipospadias, extirparse la gonada atréfica junto con los
restos mullerianos, y colocarse el testiculo en el escroto. En este caso, debe hacerse un
control periddico (anual) del testiculo remanente con ecografia para detectar
tempranamente un posible tumor gonadal. Sin embargo, los tumores de células
germinales testiculares tienen generalmente un buen prondstico. 2 Este testiculo, si no
es necesario extirparlo antes, permitira la masculinizacion esponténea en la pubertad.

Finalmente, estos varones tendran una talla muy baja. EI uso eventual de rhGH para
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mejorar la talla tiene inconvenientes por la baja respuesta, el costo y el riesgo de tumor
gonadal. Es obvio que cualquiera que sea la decision de sexo que se adopte, hay serias
dificultades. Ademas, la adaptacion psicosexual futura al sexo asignado es siempre un

interrogante.

Abordaje D. Recién nacido con genitales externos ambiguios, o femeninos, cariotipo
46, XY, dos (0 una) gonadas palpables en conductos inguinales o en repliegues
labioescrotales.

Se incluyen el pseudohermafroditismo masculino y algunas disgenesias testiculares con
testiculos palpables. Estos pacientes también pueden presentarse con testiculos
intraabdominales. En general, los testiculos tienen caracteristicas palpatorias similares a
la de los normales. Cuando no hay virilizacién o ésta es escasa los pacientes pueden
consultar por hernia inguinal.

La primera preocupacion es tratar de definir si se trata de una forma completa o
incompleta del sindrome de insensibilidad a los andrégenos por deficiencia del AR. Esta
deficiencia puede presentarse con una variabilidad extrema, desde la forma completa
con genitales externos femeninos sin ambiguedad, hasta formas minimas con genitales
externos masculinos e infertilidad. EI grado de desarrollo del falo es un indice del grado
de sensibilidad durante la vida fetal. Los testiculos se palpan habitualmente en los
repliegues labioescrotales (o labios mayores en la forma completa). En ésta hay
separacion de los orificios uretral y vaginal. En la forma incompleta, hay seno
urogenital, en donde desemboca la vagina. La vagina es ciega y corta. Esto se debe a
que la AMH actudé normalmente en la vida fetal e inhibi6 al Gtero y al tercio superior de
la vagina. Sin embargo se han descrito curiosamente algunos remanentes del conducto
de Miiller. La confirmacion diagnostica se realiza con la demostracion de una mutacion
inactivante del gen del AR ubicado en el cromosoma X. Este estudio puede ser
dificultoso por existir unas 300 mutaciones descriptas ™*!, o por no estar la técnica de
estudio del gen disponible. La transmision ligada al sexo puede ser de ayuda para el
diagnoéstico, ya que la pesquisa de “tias” y “tia-abueclas” maternas afectadas, con
cariotipo 46, XY y “amenorrea”, o ambigiiedad de genitales, es fuertemente sugestiva
para el diagndstico. Esto requiere, a veces, un interrogatorio dirigido. En el caso de que
exista seno urogenital, la genitografia mostrara la vagina, pero no debe verse escape del
contraste al Utero. Si se viese, debe pensarse en otro diagnostico (disgenesias

gonadales). Los estudios hormonales pueden ayudar al diagndstico: la secrecion de
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testosterona estd conservada y puede ser superior a la normal por desenfreno parcial de
las gonadotrofinas. En este sentido son dtiles las determinaciones en suero de
testosterona (basal y post hCG), LH y FSH, inhibina B y AMH. Debe tenerse en cuenta
que el eje estd activado durante el segundo y tercer mes de vida (minipubertad).
Curiosamente, se ha descripto que esta activacion no se produce en las formas
completas de insensibilidad a los andrégenos. ™4 Si hay dudas diagnésticas puede
intentarse un tratamiento de un par de semanas con testosterona y evaluar la respuesta
clinica de los genitales externos. ¥ La respuesta bioquimica a la testosterona con un
descenso de la SHBG sérica, es confiable luego del primer trimestre de la vida, de modo
que en este sentido es poco practica en el recién nacido. ™ La determinacion sérica de
inhibina B es normal y la de AMH es normal o aumentada. La eleccién del sexo debe
ser femenina en los casos de deficiencias completas o severas por la imposibilidad de
estimular con andrégenos el desarrollo masculino. Si se conservan los testiculos se
observard el desarrollo de los caracteres sexuales femeninos (tejido mamario,
conformacion corporal, voz aguda) en la pubertad, inducidos por los estrégenos
(generados a partir de los androgenos) y la falta de accion androgénica. No habra
menstruacion por falta de Gtero. Sin embargo, se recomienda extirpar los testiculos
durante el primer afio de la vida, por el trauma psicoldgico que significa la presencia de
testiculos (habitualmente palpables en los conductos inguinales) en una nifia durante su
crianza y en la adolescencia. La adaptacion psicosexual al sexo femenino es en general
buena. ! Cuando la deficiencia es parcial o cuando el diagndstico etioldgico es
impreciso la decision del sexo de crianza puede ser muy dificultosa y la evolucion
impredecible.

El segundo diagndstico a considerar es la deficiencia de la enzima 5a-reductasa. Es una
alteracion poco frecuente, excepto en poblaciones endogamicas. La herencia es
autonomica recesiva. Los genitales externos estan poco masculinizados al nacimiento
por lo que se asigna frecuentemente sexo femenino al nacer. Sin embargo, los
gonaductos femeninos estan inhibidos. Los niveles de inhibina B y AMH son normales.
La capacidad de secrecion de testosterona es normal pero la relacion DHT/testosterona
del suero es baja. ™ La determinacion sérica de DHT no esté habitualmente disponible,
por lo que este diagnostico es dificultoso. La confirmacion se logra con un estudio del
genotipo que demuestre mutaciones con pérdida de funcion del gen en ambos alelos. Es
un estudio poco accesible. Sin embargo, seria importante definir este diagndstico,

debido a que existen descripciones en la literatura de asignacion de sexo femenino, pero
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que, junto con la masculinizacion que ocurre en la pubertad, llevaron a un cambio de
sexo espontaneo de los pacientes.

Finalmente, deben considerarse en el diagnostico diferencial las maltiples deficiencias
de enzimas Yy otras proteinas necesarias para una esteroidogenesis normal. La herencia
es autosomica recesiva. La funcion de la célula de Sertoli es normal. Debido a que la
secrecion de testosterona es deficiente, y que en algunas deficiencias se pueden detectar
precursores esteroideos elevados en suero, el endocrindlogo cuenta con el recurso
diagnéstico de las determinaciones hormonales en suero. Cuando la incapacidad
testicular de sintetizar esteroides es completa, como en la deficiencia del receptor de LH
(171 o de l1a proteina StAR ¥, los fetos masculinos no virilizan, y los genitales externos
son femeninos en ambos sexos. En el Gltimo caso se asocia, ademas, una insuficiencia
suprarrenal completa que puede llevar a la muerte del recién nacido si no es tratada a
tiempo. La deficiencia de StAR del sexo femenino tiene genitales normales e incluso
puede iniciar el desarrollo sexual, aunque luego se afecta la funcion ovarica. En el
sindrome de Smith-Lemli-Opitz la profunda deficiencia de la sintesis de colesterol
produce un cuadro de severas malformaciones multiples (retraso mental profundo,
malformaciones faciales y corporales) que condicionan el cuadro. En algunos pacientes
46, XY hay una insuficiente masculinizacién de los genitales, con reversion de sexo en
algunos casos. Se ha postulado que habria una deficiente respuesta de la secrecién de
testosterona a la gonadotrofina coriénica durante la vida fetal. *°! La deficiencia de 3p-
hidroxiesteroide deshidrogenasa se puede presentar en forma clasica (con pérdida salina
y genitales externos ambiguos) y no clésica (post natal). [MLa ambiguedad genital en los
individuos con testiculos se debe a la deficiencia de testosterona, y en el sexo femenino
a la metabolizacion periférica a andrdgenos activos de precursores elevados por el
exceso de ACTH. Sin embargo, el grado de masculinizacion en estas nifias es minimo.
En la deficiencia de la 17-hidroxilasa completa, no hay sintesis de cortisol, ni de
androgenos suprarrenales ni gonadales, pero se acumula un exceso de DOC que genera
hipertension arterial e hipokalemia. ?? La funcién glucocorticoidea es ejercida por un
exceso de corticosterona que regula la secrecion de ACTH. Dependiendo del grado de la
deficiencia puede haber diversos grados de genitales externos ambigtios en el individuo
46, XY. La determinacion de la progesterona (y también de la 17-hidroxiprogesterona)
elevada en presencia de valores bajos de androstenodiona y testoterona son Utiles para el
diagndstico. En la deficiencia de la actividad 17,20-desmolasa predomina la elevacion

de la 17-hidroxiprogesterona sobre la progesterona, y no hay hipertension arterial. La
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actividad de esta enzima estaria regulada por las equivalentes de oxido-reduccion

[21]

disponibles. La deficiencia de la 17p-hidroxiesteroide deshidrogenasa afecta

solamente la funcién gonadal, 222

y no la suprarrenal. El diagndéstico se sospecha al
detectar una relacion androstenodiona/testosterona sérica elevada, y se confirma con el
hallazgo de una mutacion inactivante del gen 178-HDS tipo Ill, que se expresa en los
testiculos. Los criterios de eleccion de sexo son similares, excepto que a diferencia de la
insensibilidad a los andrégenos, estos pacientes responden a la testosterona exogena.
Debido que al nacer la masculinizacion de los genitales externos suele ser minima, en
muchos casos se ha elegido el sexo femenino. En este caso, habria que evitar la
masculinizacion que aparecera en la adolescencia mediante la castracion prepuberal si

se quiere refirmar el sexo femenino. 24

Abordaje E. Recién nacido con genitales externos ambigtios, o femeninos, cariotipo
46, XY, gonadas asimétricas o hipoplasicas palpables en conductos inguinales o en
repliegues labioescrotales.

El diagnostico a considerar por su frecuencia es la digénesis testicular. Pueden ser genes
autosdmicos o estar ubicados en los cromosomas sexuales. Algunos de estos genes
actlan en etapas tempranas del desarrollo de la goénada indiferenciada (LIM-1, SF-1,
WT-1, Lhx9) y otros en la diferenciacion del testiculo (DAX-1, Wnt4, SRY, SOX-9).
Puede estar afectada también la diferenciacion de las glandulas suprarrenales. Se ha
propuesto que existe un balance entre genes que estimulan y genes que inhiben la
diferenciacion, y un efecto de dosis génica (duplicacion o triplicacién anormal de
genes). Esto ha permitido trasladar estos conocimientos al diagnostico y se han descrito
mutaciones, deleciones o duplicaciones génicas que explican las alteraciones en algunos
de estos pacientes con genitales ambigiios. Debido a que hay una considerable
variabilidad génica en estos pacientes, las caracteristicas hereditarias son también
heterogéneas. Las formas leves son consideradas solamente como hipospadias, y el
limite clinico entre genital externo ambigiio leve e hipospadias es arbitrario. Puede ser
dificultoso realizar una biopsia gonadal, y el diagndstico de testiculo disgenético es, a
veces, una presuncién no confirmada. Si el testiculo fetal es disgenético, es de esperar
que haya deficiencia parcial de sus dos funciones, la masculinizacién de los genitales
externos y la inhibicion de los conductos de Miller. En general se conserva capacidad
de segregar testosterona bajo estimulo con hCG. La concentracion de los marcadores de

funcion de la célula de Sertoli (AMH e inhibina B) pueden ser bajos. La asignacion del
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sexo, dependera del grado de desarrollo de los genitales externos e internos, pero en

general es masculina. !

Abordaje F. Recién nacido con extrofia cloacal, cariotipo 46, XY vy severa
malformacién peneana.

En esta condicion se asocian diversas malformaciones congénitas de la pelvis que
incluyen extrofia de la vejiga y una severa malformacion peneana. En los ultimos afios
se han hecho importantes avances en la cirugia reparadora. Sin embargo, las serias
dificultades que existen para la reconstruccién peneana han hecho que con frecuencia se
elija en estos individuos el sexo femenino y se extirpen los testiculos. Una publicacion
reciente examina la adaptacion al sexo asignado en 16 de estos individuos, 14 de los
cuales fueron asignados al sexo femenino. ! Notoriamente, una proporcién importante
de ellos se identific6 a largo plazo con el sexo masculino a pesar de la ausencia
funcional del pene, generando dudas acerca de la decision tomada en el momento del

nacimiento.
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FIGURA 2. Seudohermafrodita masculino. Hay ausencia de Utero y Ccérvix.
A) Externamente presenta organos femeninos. B) Internamente presenta testiculos

deferentes, vagina y vejiga.
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Ovarios

B)

Clitoris

Vagina
FIGURA 3. Seudohermafrodita femenino. A) Externamente presenta Organos

masculinos. B) Internamente presenta 6rganos femeninos.

Trompas

\

Utero

Vagina

Gobnadas asimétricas

FIGURA 4. Disgenesia gonadal mixta. Muestra las principales caracteristicas;
trompas, Utero, vagina y génadas simétricas (ovario y testiculo).

Utero

Pene

Testiculo

FIGURA 5. Hermafrodita verdadero. Presenta desarrollo testicular y ovarico
funcionante, asi como Utero y trompa.
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4. PROPUESTAS

A) Se propone gue todas las mujeres embarazadas se realicen un diagndstico

citogenético y molecular prenatal, que nos dard la valoracion del numero y de la
morfologia de los cromosomas, asi como sus anomalias si es que existen en el feto. Las
muestras que se pueden tomar son: liquido amni6tico, vellosidad coridnica o sangre
fetal del cordon umbilical. Esto permitira saber antes de que nazca el bebé el
diagnostico y en la mayoria de los casos se les podra dar tratamiento y tener una

respuesta favorable con mejor caracterizacion de los genitales externos.

Si no se realiz6 el diagnostico prenatal, existe un diagnostico precoz donde en las
primeras 24 horas de vida del recién nacido se puede establecer un diagnostico

preliminar usando dos criterios de vigilancia:

Tabla 3. Criterios de vigilancia para el diagndstico preliminar.

1. Simetria o asimetria | Simetria por abajo o por arriba del Asimetria, la génada con
gonadal. La simetriase | canal inguinal, se piensa que una predominio ovarico no
refiere a la posicion de influencia difusa, un defecto desciende y la que tiene
una génada en relacion bioguimico afecta a ambas predominio testicular si
con la otra, por arriba o | gdnadas de manera idéntica. Este desciende. Este es el caso de
abajo del anillo inguinal es el caso del pacientes con hermafroditismo
externo. seudohermafroditismo masculino | verdadero o disgenesia gonadal
o femenino. mixta.
Si existe mas de una X en el Si solamente existe una X, los
cariotipo, puede encontrarse el cuerpos de Barr estan ausentes,
cromosoma X (cuerpo de Barr) en es decir no existe otro
2. Presencia de cuerpos un,a posicion tangencial con el crgm?soma X ir.1activo ,en una
de Barr. nucleo. Este es el caso de los posicion tangencial al nucleo de
pacientes con la célula. Este es el caso de la
Seudohermafroditismo femenino mayoria de los pacientes con
y la mayoria de los pacientes con seudohermafroditismo
hermafroditismo verdadero. masculino y disgenesia gonadal
mixta.

Estos dos criterios, la simetria o asimetria gonadal y la presencia o ausencia del cuerpo
de Barr, pueden usarse para establecer un diagnostico precoz con alto grado de precision
en las primeras 24 horas de vida del lactante y puede asignarse el género después de la
consulta con los padres. 2!

Cuando el nifio es mayor de dos afios, debe valorarse la identificacion social, es decir, el
sexo psicosocial con el que se encuentra identificado y las repercusiones que ha

producido.
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B) Se propone que a un paciente con ambiguedad genital se le realice esté

diagnostico precoz que va a permitir hacer pruebas diagnosticas mas extensas sin la

presién del tiempo para comprobar de manera firme el sexo del nifio, y debe ser tratado

por el equipo de salud 6ptimo para el paciente que esta constituido por un

endocrindlogo pediatra, un genetista, un cirujano especializado en cirugia infantil

ginecoldgica, un urodlogo infantil, un psicélogo, un radidlogo, un pediatra y un abogado

experimentado en cuestiones legales de asignacion de sexo, donde el coordinador del

equipo debe ser un endocrindlogo pediatra.

Tabla 4. Equipo multidisciplinario de salud.

Especialistas

Funcién

1.Endocrindlogo

Especialistas en glandulas endocrinas, como los testiculos,
ovarios, pituitaria, hipotalamo, etc.

2.Genetista

Encargado del diagndstico, prevencion y tratamiento de los
defectos congénitos de cualquier causa.

3.Pediatra

Estudia al nifio sano y al enfermo. La pediatria abarca desde el
nacimiento hasta la adolescencia (12-18 afios).

4.Psicologo

Estudia los procesos mentales en sus tres dimensiones:
pensamiento, emociones y conducta.
Es fundamental este apoyo.

5.Radiologo

Se ocupa de interpretar imagenes del interior del cuerpo mediante
diferentes agentes fisicos, campos magnéticos, etc., y de utilizar
estas imagenes para el diagnostico, prondstico y tratamiento de

las enfermedades.

6.Ginecologo

Especialista médica y quirdrgica que trata las enfermedades del
sistema reproductor femenino (Utero, vagina y ovarios).

7.Urologo infantil

Trata las patologias de nifios que afectan a los rifiones, vias
urinarias y 6rganos reproductores y sus patologias.

8.Trabajo social

Orientador de las personas en problemas de indole social, de
manera que puedan hallar y utilizar los recursos y medios
necesarios para superar sus dificultades y lograr sus objetivos.

9.Abogado

Experimentado en cuestiones legales de asignacion de sexo.

10.Laboratorio

Para darnos un diagndstico claro y eficaz en los estudios
requeridos.
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No es frecuente que exista un equipo de salud éptimo para tratar al recién nacido en
México, por lo que se considera que los siguientes criterios son importantes para que el

diagndstico se realice de la siguiente manera:

4.1 Historia clinica.- es importante porque asi nos informamos de donde puede
provenir la alteracion que presente el recién nacido, y puede ser un poco mas sencillo el

diagnostico.

4.1.1 Anamnesis.- se pregunta a los padres del recién nacido sobre lo siguiente y se pide

su sinceridad absoluta;

4.1.2 Evolucion de la gestacion: informacion sobre amenaza de aborto o parto
prematuro, enfermedades concomitantes, uso de medicamentos como progesterona y

andrégenos.

4.1.3 Antecedentes familiares: el interrogatorio especifico orientado no debe dejar de
incluir el antecedente de familiares afectados, hermanos con genitales ambiguos,
pubertad precoz del varén o muerte en los primeros meses de la vida, u otros familiares
afectados en la linea materna, incluidas tias o tias abuelas maternas con amenorrea
(sindrome de insensibilidad a los andrégenos). Informacion sobre el embarazo:
medicaciones potencialmente virilizantes para el feto femenino (en especial por
amenaza de aborto), signos de virilizacion detectados en la madre durante el embarazo,
asi como malformaciones genitales, micropene, hipospadias, talla baja, pubertad precoz

o retardada, infertilidad. 2°!
4.2 Examen fisico

Se haréa la descripcion y exploracién anatomica detallada de todas las areas corporales
con especial énfasis en la region genital (clitoris, tamafio del pene o el clitoris,
separacion de los labios mayores, bolsas escrotales, situacion del meato urinario,
abocamiento vaginal) y la palpacion de las gonadas en bolsas o labios mayores o

conducto inguinal y su posible nivel de descenso.
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Tabla 5. Aspectos fisicos para la exploracion del neonato.

1.Simetria de las génadas y su posicidn por arriba o por GoOnadas simétricas o asimétricas
abajo del anillo inguinal

2.Posicion del escroto en relacién con el pene Escroto normal o transposicion
del escroto

3.Se observan las arrugas en los pliegues labioescrotrales Como la hiperplasia suprarrenal

4.El tamafio y grado de curvatura del falo Como una curvatura ventral

5.La posicion del meato uretral, de la porcion mas distal en Ya sea meato glande o meato
el glande a la posicién mas proximal en el perine escrotal

6.Caracteristicas de la génada: tamafio, textura, la presencia | Arriba o abajo del anillo inguinal
de un epididimo y su posicion

7.0bscurecimiento de los genitales

Todos estos aspectos en conjunto permiten la descripcion del grado de ambigiedad de

acuerdo con los cinco grados de virilizacion.
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FIGURA 6. Grados de virilizacion de Prader. Entre los fenotipos femenino y
masculino normales, que comprenden grados progresivos desde la hipertrofia del

clitoris (grado 1) hasta le uretra peneana masculina (grado 5).
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4.3 Examenes auxiliares

Estos examenes se mencionan por ser los méas utilizados para la asignacion sexual,
estando acomodados por su importancia segln el criterio y son propuestos por el
médico pediatra Juan Pablo Hayes Dorado y por el cirujano - urélogo pediatra German
Quevedo P.

Tabla 6. Estudios méas comunes que se pueden realizar.

Laboratorio Gabinete Abordaje etiologico
Cuerpos Barr Ecografia abdominal y Pruebas de estimulacion
pélvica gonadal
Cariotipo en sangre periférica™ Cistouretrografia Laparoscopia

Determinacién de hormonas y
precursores hormonales suprarrenales:
como Pruebas especiales
17 hidroxiprogesterona, cortisol,
testosterona

Electrolitos séricos y urinarios’”

La ecografia abdominal y pélvica sirve para identificar la presencia y localizacion de

gonadas y derivados mdllerianos (Utero y trompas).

La cistouretrografia permite visualizar las caracteristicas de la uretra, la presencia de
seno urogenital, la impresion vesiculouretral de la prostata y la existencia de fistulas de

la uretra. [

Las pruebas de estimulacion gonadal es una prueba de estimulacion con gonadotropina
corionica humana: cuando es positiva demuestra la existencia de capacidad
esteroidogénica para sintetizar andrdgenos y sugiere la presencia de testiculos con
células de Leydig funcionales capaces de producir testosterona; es conveniente
determinar los niveles de dihidrotestosterona (andrégeno obtenido a partir de

testosterona, mediante la enzima 5 alfa reductasa).

La laparoscopia se utiliza cuando exista duda de la existencia y caracteristicas de
estructuras mullerianas y de las goénadas intrabdominales se puede realizar una
laparoscopia; se puede tomar una biopsia gonadal (obteniendo datos definitivos del

diagnostico etioldgico) y realizar 0 no gonadectomia (cuando el sexo social asignado no
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corresponde con el sexo gonadal o cuando existe el riesgo de desarrollo de tumores

gonadales). 1!

Las pruebas especiales son 3:

1. Existencia y funcionalidad del receptor de androgenos, “in vitro”, en fibroblastos
(cuando se sospeche anormalidad en dicho receptor) y la actividad de la 5 alfa
reductasa, para confirmar o descartar su deficiencia. Estas pruebas se basan en técnicas
de PCR y secuenciacion de DNA lo que permite el diagndstico prenatal y la deteccion

de heterocigotos en la familia afectada. ©

2. Niveles séricos de hormona antimilleriana (demuestra la existencia de células de

Sertoli funcionales en un testiculo viable). 1!

3. Determinacién de genes especificos, importante con fines de consejo genético e

identificacion de portadores. 1!

4.4 Asignacion sexual

Es importante establecer criterios para la asignacion del género.

Tabla 7. Criterios para la asignacion del género.

1.Los cromosomas sexuales Cuantos y cuales son
2.Estructura gonadal Si es ovario o testiculo
3.Morfologia de los genitales externos Como estan desarrollados y cuales son
4.Morfologia de los genitales internos Como estén distribuidos y cuales son
5.Funcién sexual a largo plazo Posibilidades de reconstruccion quirdrgica
6.Estado hormonal Capacidad reproductiva
7.Sexo educacional Limitaciones para la adaptacién psicologica, social
y cultural del paciente y su familia
8.Comportamiento especifico Criterio psicoldgico
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De todos los criterios el potencial que existe para la futura funcion sexual y reproductiva
son los primeros, tomando en consideracion la causa original que produjo la
ambigliedad de genitales y las anormalidades anatomicas para cada caso, asi como las

capacidades o limitaciones de la cirugia reconstructiva.

Un recién nacido con seudohermadroditismo femenino, aln cuando esté severamente
virilizado, puede ser asignado como mujer, ya que es factible la cirugia plastica de los

genitales externos.

El paciente con resistencia completa o severa a andrégenos, no viriliza suficientemente

con tratamiento médico, por lo que se recomienda una asignacion femenina.

En otros tipos de seudohermafroditismo masculino, la asignacion sexual depende de la
longitud del pene al momento del nacimiento; de la respuesta de éste a la aplicacién de

testosterona y de la necesidad o no de realizar gonadectomia.

Se debe tomar en cuenta el nivel de conocimientos, el fondo cultural y las creencias
religiosas de los padres para permitirles la toma de una decision sobre el sexo de su hijo

y proporcionar un verdadero “consentimiento informado”.
Una vez asignado el sexo no deben dejarse dudas sobre el mismo a los padres ni al

propio paciente o de la forma de educarlo de manera que concuerde el sexo asignado a

su papel psicosocial. 5%
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4.5 Tratamiento

neonatal y en la toma de decisiones

Tabla 8. Probables tratamientos segun el diagndstico.

Seudohermafrodita
masculino

e En presencia de una estructura falica adecuada, con una

causa que no sea la feminizacion testicular con disfuncion completa
del receptor andrdégeno, se debe instituir pronto el tratamiento con
testosterona para capitalizar la abundancia tedrica de receptores
androgenos del lactante pequefio

Disgenesia gonadal
mixta (como género
femenino)

o Si el diagnostico se hace pronto, en la fase inicial de la

vida, se recomienda que se eduguen como mujeres y se sometan a
reseccion de la gonada disgenética, reseccion del clitoris, reduccion
labioescrotal y exteriorizacion de la vagina

e Se debe administrar reposicion de estrégenos y

progesterona en la pubertad, con un seguimiento cuidadoso en
busca de carcinoma endometrial

Disgenesia gonadal
mixta (como género
masculino)

e Siel diagnostico se hace tardiamente y ya se comprometieron
con el género masculino, debe someterse a correccion de
hipospadias, retiro de los derivados del conducto de Miller y de la
goénada discordante en estria, colocando ademas protesis testiculares.
En la adolescencia debe administrarse andrégeno y retirarse el resto
de las génadas antes del tercer decenio de la vida ante la posibilidad
de transformacion neoplasica

Hermafrodita verdadero

(manejo del diagnostico)

e Si el diagnostico se hace en una etapa temprana, deben

educarse como mujeres

e Si el diagnostico es tardio, deben ser educados con el

sexo comprometido, generalmente hombres

e Existen informes esporadicos de paternidad en éstos

pacientes, por lo que deben hacerse todos los intentos para conservar
las estructuras testiculares y de Wolf durante la reconstruccién del
varén

Hermafrodita verdadero

(manejo quirdrgico)

Se inicia cuando se asigna el genero al paciente
e Sisevaaeducar como mujer, los procesos importantes son:
e Remocidn del clitoris
e Reduccion labio escrotal
e Exteriorizacion de la vagina
e Extirpacion de las estructuras masculinas
e Sisevaaeducar como hombre, los procesos serian:
e Reparacion del Hipospadias
e Reparacion del escroto bifido y prepeneano
e Orquidopexia o colocacién de protesis
e Extirpacion de las estructuras Miillerianas®™
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4.6 Problemas psicologicos y sociales de una decisibn con consecuencias no
deseables

En décadas pasadas, eran los padres quienes elegian el sexo del recién nacido, es decir,
mediante una operacién en el quiréfano se eliminaba el tejido que no se requeria,
tomando en cuenta la opinidn del pediatra o médico de cabecera. La idea era asignar el
sexo lo mas répido posible, asi que la norma era tomar la decision basandose en los
genitales externos y no en el sexo de los cromosomas, trayendo problemas a todos estos

pacientes a largo plazo.

Hoy en dia, la historia es distinta. Si bien sigue siendo importante establecer un
diagnostico temprano -las leyes locales dan pocos dias para registrar el sexo del recién
nacido-, la realidad es que la complejidad de la condicién y el gran nimero de casos
dudosos hacen necesario que la etiquetacion demore mas.

“En los paises progresistas de avanzada cientifica, como Holanda, lo que se esta
haciendo es esperar para determinar no solo cudl es el sexo que mas se desarrolla y el
que sea més funcional, sino también el que el duefio de ese cuerpo quiera manifestar”,
afiadiendo que esta decision se podria retrasar entonces hasta la pubertad. En estos
casos, es el propio individuo el que decide sobre su sexo, aceptando 0 no someterse a
alguna cirugfa correctiva o tratamiento hormonal. *! Se considera que no se debe
esperar hasta que ellos decidan por que las probabilidades de correccion no son las

mismas.

En algunas ocasiones, el grado de la ambigtiedad es tal que se debe tomar la decision de
educar al nifio como hombre o como mujer (independientemente de sus cromosomas),
sin embargo, esta decision puede tener en el nifio un impacto social y psicoldgico tan
dramaético y siempre se recomienda solicitar ayuda profesional. Aunque con frecuencia
es técnicamente mas facil tratar (y por lo tanto educar) a un recién nacido como mujer
(para un cirujano es mas facil hacer genitales femeninos que masculinos), de tal manera
que en algunos casos este procedimiento es recomendable incluso si el bebé es
genéticamente masculino.
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Tabla 9. Alertas en donde se debe llamar al médico.
Existencia de preocupacion acerca del aspecto | El recién nacido toma mas de dos semanas
externo de los genitales del recién nacido para recuperar el peso que tenia al nacer

Parece deshidratado (presenta resequedad en En ocasiones su piel se torna azul o

el interior de la boca, no presentan lagrimas presenta dificultad respiratoria (éstos
cuando llora, moja menos de 4 pafiales en 24 | pueden ser signos de hiperplasia suprarrenal

horas, los ojos parecen hundidos) congeénita)
Vomita Se muestra inapetente!

No es de sorprender que debido a una doble sexualidad la persona que tiene esta
condicion sexual se sienta segregada, con falta de identidad y si a esto le sumamos el
poco interés gubernamental por agregar un rubro mas en cualquiera de las fichas de
identidad de las personas (bien para conseguir un nuevo trabajo, para conseguir amigos,

para tener una cuenta de correo electronico, o cualquier otra), el problema se agrava.

Asi, una mezcla de dos érganos sexuales puede hacer que la persona sufra de trastornos
psicologicos ademas de una baja autoestima, depresion y confusion a la hora de

mantener relaciones sexuales. 2]

Existen diferentes asociaciones de hermafroditas, como por ejemplo la Intersex Society

of North America, donde tienen la tarea principal de pugnar por el reconocimiento de la

identidad intersexual de manera tan valida y respetable como la masculina o femenina.
Ademas, también existen peliculas como la argentina “XXY”, de Lucia Puenzo o la
espaiola “Mi querida sefiorita” de Jaime de Armifan y también novelas
como“Middlesex”, del premio Pulitzer Jeffrey Eugenides, que han podido aportar en
gran manera al mundo del hermafroditismo, ya que han ofrecido al mundo entero
modelos de personajes con los que un hermafrodita podria identificarse y asi no caer en

la automarginacion.

4.7 Eleccion legal

Por la situacion tan delicada que puede haber detras de un recién nacido con
ambiguedad genital, lleva a que con frecuencia, la eleccién del sexo deba hacerse antes
de que se establezca el diagndstico preciso, algunas ocasiones la ley te obliga a registrar
al paciente a los pocos dias de nacido (estando por encima de lo méas adecuado). 2%

El objetivo es elegir el sexo en el que mejor funcionara el recién nacido en su vida

futura, objetivo que es una buena intencion. La decision puede ser dificil y
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controvertida, y muchas veces no hay solucién ideal. No somos partidarios de postergar
la decision hasta que el recién nacido pueda decidir por si mismo, como ha sido
postulado. Es importante que, en el futuro, el individuo se autoidentifique con el sexo
asignado, su conducta sea compatible con el mismo y que el medio familiar y social lo
acepte como tal. Existen evidencias en animales de experimentacion y en humanos
(indirectas) que hormonas prenatales (androgenos), actuando sobre el cerebro del feto,

podrian ejercer alguna influencia en la programacion de la conducta sexual futura. 24

Las pautas bésicas sobre la eleccion del sexo en un recién nacido con ambigledad
genital han sido cuestionadas por pacientes insatisfechos al llegar a la adultez, por lo
que es importante contar con un abogado especialista en el tema, que pueda otorgar una
prérroga para esperar los resultados y dar la asignacion del sexo méas adecuada, evitando
las demandas a los propios padres por realizar una asignacion con la que en la adultez

no estan satisfechos, ya que estos casos se dieron. %!

En una encuesta reciente se ha detectado que la mayoria de los pacientes adultos con
intersexualidad 46, XY, manifiestan estar satisfechos con el género asignado y con sus
genitales. Sin embargo, una minoria significativa, no estd satisfecha y propone un

cambio. [

4.8 Calidad de vida
Despueés de afios de consultas con las personas intersexo, sus padres, profesionales y
otros, se cre0 el siguiente modelo centrado en el paciente, que es lo que se debe de hacer
con estos pacientes y esta recomendado por ISNA (Intersex Society of North America):
e Los nifios con la intersexualidad, los padres de esos nifios, y adultos con
intersexuales deberan ser tratados de una manera abierta, libre de vergienza, de
apoyo, y honesto. Constantemente se les debe decir la verdad, y se debe dar

copias de los registros médicos pronto y a menudo, ya que las piden.

« Nifios y adultos con la intersexualidad, y sus familiares, deben contar con acceso
a psicologos y trabajadores sociales capacitados, especialmente cuando estan en
peligro, la angustia de los padres no deben ser tratada como "normal™ de la
cirugia en los nifios, ni cirujanos, endocrinélogos y otros especialistas no-psico-

sociales deben tratar de cubrir las necesidades de orientacién familiar.
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Los proveedores de cuidado también deben tratar de conectar a los nifios y
adultos con la intersexualidad y los padres de los nifios intersexuales, para que
puedan dar apoyo a los compafieros de otros fuera de la clinica. Esto ayuda a
validar sus sentimientos y experiencias. EI apoyo entre iguales salva vidas y

familias.

Tras el diagndstico de trabajo de seguimiento, a los recién nacidos con estados
intersexuales se les debe dar una asignacion de género como nifio o nifia,
dependiendo de cual de los géneros es mas probable que se sienta como él o ella

y asi crecer. Teniendo en cuenta que la asignacion de género no implica cirugia.

Los procedimientos médicos necesarios para mantener la salud fisica de un nifio
debe ser realizada. Un ejemplo seria la cirugia para proporcionar una abertura de

drenaje urinario cuando un nifio nace sin una.

Cirugias para hacer que los genitales luzcan "mas normal” no deben realizarse
hasta que el nifio esta suficientemente maduro como para tomar una decision
informada para si mismo. Antes de que el paciente toma una decision, él o ella
debe ser introducido a los pacientes que tienen y no han tenido la cirugia. Una
vez que él o ella esta totalmente informado, él o ella deben tener acceso a un
paciente ya con cirugia centrado, es decir, que tenga su vida posterior a la

operacién y este satisfecho. (291 e considera gue no se debe esperar tanto.
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5. CONCLUSIONES

1.- El diagnéstico clinico de la ambigliedad genital y la asignacion de sexo durante el
periodo neonatal es una problematica de dificil abordaje, a pesar de los avances de los

recursos diagnosticos disponibles.

2.- En un considerable numero de pacientes no es posible definir con precision el
diagnostico etioldgico, por lo que estos pacientes deben ser apoyados por el equipo de
salud con mas compromiso hasta designar el sexo mas adecuado, ya que un paciente

con sexo asignado recibe la ayuda con base a su sexo.

3.- De todas las situaciones que provocan ambigiedad genital, la hiperplasia suprarrenal
congénita es la Unica que puede poner en riesgo la vida del paciente durante el periodo
neonatal, ya que conduce a la deshidratacién y al colapso vascular, lo cual a menudo se
presenta entre los 11 y 14 dias de vida, por lo que esta entidad requiere manejo
inmediato. El resto de las entidades no representan riesgo de mortandad pero en todas
ocurren frecuentemente trastornos psicoldgicos y sociales en el paciente y en su nicleo

familiar.

4.- La asignacion de sexo es una decision que tiene implicancias para toda la vida del
paciente, su nucleo familiar y el entorno social, por lo que si es posible realizar la
asignacion sexual a tempranos meses del neonato, se debe realizar la correccion
quirtrgica lo méas pronto posible (tratando de no retrasarse mas del primer afio de vida
del paciente), porque es mas facil y menos doloroso para un neonato antes de que tenga

recuerdos, que para un nifio de tres afios en adelante.

5.- Es importante llegar al diagndstico ya que esto nos permite hablar con los padres,
hacerles entender el estado intersexual en el que se encuentra el paciente, y sobre todo,

si podemos llegar al diagnostico definitivo, decirselo a los padres.

6.- Es fundamental el apoyo psicol6gico y la asesoria genética, primero a los padres que
no comprenden la patologia de su hijo (sobre todo si es el primer embarazo o es una
pareja joven con ganas de tener otro hijo ya que ellos siempre van a preguntar qué

riesgo existe de se vuelva a repetir) y después a los pacientes.
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Muchas mujeres embarazadas prefieren solo hacerse un ultrasonido para saber si es nifia
0 nifio, 0 bien no hacérselo para que sea sorpresa, y les da miedo hacerse un estudio
prenatal por dolor a la aguja, al piquete, por ignorancia o por miedo a que tenga todos
los defectos habidos y por haber, pero la realidad es que aproximadamente un 4% de
todos los recién nacidos vivos presentan algin tipo de defecto congénito, donde los
factores de riesgo mas comunes son los antecedentes familiares, haber superado una
cierta edad, el uso desmedido de progesterona y andrdgenos o el hecho de haber tenido

con anterioridad un hijo con alguna anomalia.

Es por eso que no podemos olvidar que las madres tenemos la solucién, ya que al
realizarse un diagnostico citogenético y molecular prenatal se sabria si nuestro hijo
presenta alguna anomalia y en la mayoria de los casos se puede hacer algo desde ese

momento por nosotros y por nuestro bebé.

Recordemos que siempre se puede hacer algo, que la ciencia sigue avanzando y que al

final del tanel siempre hay una luz.
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