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Resumen

Introduccion: los genitales ambiguos estan presentes en recién
nacidos con aspecto confuso de sus genitales externos, el diagndstico
a menudo puede ser dificil y requiere un enfoque multidisciplinar.
Presentacion del caso: recién nacido a término con buen peso, hijo
de madre de 39 afos de edad, con antecedentes patolégicos
personales de hipertension arterial y antecedentes patoldgicos
familiares de padre hipertenso y madre cardiépata, antecedentes
obstétricos de cinco gestaciones, tres partos y dos abortos, grupoy
factor O+, serologia no reactiva, VIH negativo, anemia durante todo
el embarazo, infeccidn vaginal por candida en el Il trimestre producto
de un parto distécico por cesarea anterior, edad gestacional de 41.1
semanasy peso al nacer de 3400g, sexo ambiguo, Apgar 9/10, cordén
con circular laxa al cuello, liquido amnidtico claro, TRM: 0 h, placenta
normal y completa, llega al servicio de neonatologia cerrado
procedente del salén de parto, por presentar genitales ambiguos sin
otra sintomatologia. Conclusiones: los genitales ambiguos,
representan un desafio significativo tanto para el diagndstico como
para el manejo clinico y requieren un enfoque multidisciplinario que
integre la experiencia de diversos especialistas.

W

JJ https://www.rescalpelo.sld.cu

Q Publicacion de la Universidad de Ciencias Médicas de Villa Clara. ISBN 2791-350


https://www.rescalpelo.sld.cu/
https://orcid.org/0000-0003-0606-2993
mailto:rolialvarez19@gmail.com
https://orcid.org/0009-0007-0482-3740
https://orcid.org/0000-0002-2018-1545
https://orcid.org/0009-0003-0814-261X
mailto:petitegeist@yahoo.com

RNPS: 2488
Genitales ambiguos en recién nacido.

Presentacion de un caso

Scalpelo. 2024

Abstract

Introduction: ambiguous genitalia are present in newborns with
unclear appearance of their external genitalia, diagnosis can often
be difficult and requires a multidisciplinary approach. Case
presentation: term newborn with good weight son of a 39 year old
mother, with personal pathological history of arterial hypertension
and family pathological history of hypertensive father and
cardiopathic mother, obstetric history of gestation 5, deliveries 3 and
abortions 2, group and factor O+, non-reactive serology, HIV
negative, anemia throughout pregnancy, vaginal candida infection in
the Il trimester product of a previous dystocic delivery by cesarean
section, gestational age of 41. 1 weeks and birth weight of 3400g,
ambiguous sex, Apgar 9/10, cord with lax circular at the neck, clear
amniotic fluid, TRM: 0 h, normal and complete placenta, arrives at
the neonatology service closed from the delivery room for
presenting ambiguous genitalia without other symptoms.
Conclusions: ambiguous genitalia represent a significant challenge
for both diagnosis and clinical management and require a
multidisciplinary approach that integrates the expertise of various
specialists.
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Introduccion

Las anomalias genitales son un conjunto de
condiciones que tienen como caracteristicas
alteraciones anatomicas en los drganos
reproductivos. Los genitales ambiguos estan
presentes en recién nacidos con aspecto confuso

ambiguos de cromosomas sexuales, genitales
ambiguos 46, XY o genitales ambiguos 46, XX. Los
genitales ambiguos 46,XY incluyen trastornos del
desarrollo gonadal, trastornos de la sintesis de
andrdgenos, trastornos de la accion androgénica,
sindrome del conducto miilleriano persistente y

de sus genitales externos que imposibilita definir
su sexo fenotipico. Se incluyen los casos reales de
inter sexo o aquellos con hipospadia severa y
criptorquidia bilateral.(*?)

No existen estimaciones claras de la incidencia de
genitales ambiguos al nacer ya que solo una parte
de los individuos con esta afeccion presenta
dificultades para la designacién del sexo, sin
embargo la incidencia se ha estimado en
aproximadamente uno de cada 4 500 a 5 500
nacidos vivos.4

La etiologia de los genitales ambiguos es muy
heterogénea y se clasifican como genitales

algunos trastornos no clasificados, como algunos
trastornos sindrémicos complejos. (>

El diagndstico de los pacientes con genitales
ambiguos a menudo puede ser dificil y requiere un
enfoque multidisciplinar que suele incluir un
endocrindlogo, un urdlogo y un psicdlogo. La
evaluacion de los genitales ambiguos esta
justificada en el caso de genitales muy atipicos,
pero también se recomienda en casos menos
llamativos. Con genitales predominantemente
masculinos, estda indicada una investigacidon
adicional en caso de testiculos no descendidos
bilaterales, hipospadia graves o hipospadia con
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testiculos no descendidos y/o micropene. Con
genitales predominantemente femeninos, debe
realizarse una evaluacién adicional en caso de
cliptoromegalia  significativa, fusién labial
posterior o génadas palpables inguinalmente o en
los pliegues labioescrotales.!”)

El objetivo principal del manejo es llegar a un
diagndstico correcto, de manera oportuna para
evitar el tema de la reasignacion de sexo y sus
consecuencias. Los pacientes con trastornos del
desarrollo sexual y genitales ambiguos deben ser
tratados en un centro médico altamente
especializado, donde haya un equipo
multidisciplinar de especialistas capaces de tratar
este trastorno. ®

El equipo estd formado por un endocrindlogo
pedidtrico, un genetista, un cirujano urdlogo
pediatrico, un cirujano plastico, un psicélogo o
psiquiatra infantil, un radiélogo pediatrico, un
trabajador social y otras especialidades como
enfermeria y ginecologia que se consultaradn
siempre que sea necesario. (&

Debido a la complejidad y necesidad de un
manejo interdisciplinario para su tratamiento se
realizd el presente estudio con el objetivo de
describir el caso clinico de un recién nacido con
genitales ambiguos.
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Recién nacido a término con buen peso, hijo de
madre de 39 afos de edad, con antecedentes
patoldgicos personales de hipertension arterial y
antecedentes patolégicos familiares de padre
hipertenso y madre cardidépata, antecedentes
obstétricos de cinco gestaciones, tres partos y dos
abortos, grupo y factor O+, serologia no reactiva,
VIH negativo, anemia durante todo el embarazo,
infeccion vaginal por cdndida en el Il trimestre
producto de un parto distécico por cesdrea
anterior, edad gestacional de 41,1 semanas y peso
al nacer de 3400g, sexo ambiguo, Apgar 9/10,
cordén con circular laxa al cuello, liquido
amnidtico claro, TRM: 0 h, placenta normal y
completa, llega al servicio de neonatologia cerrado
procedente del salén de parto, por presentar
genitales ambiguos sin otra sintomatologia.

Examen fisico

En el examen dismorfolégico realizado al
nacimiento se encontraron hallazgos positivos
solamente a nivel de los genitales externos:
micropenisomia con un orificio uretral
anatomicamente bien situado en el extremo del
glande. Por debajo del micro pene se encuentran
dos rodetes cutdneos que remedan labios
mayores y que al separarlos no se evidencia
ninguna estructura que simule un introito vaginal.
(Figura 1)
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Figura 1. Fotografia donde se observan los genitales ambiguos del paciente en diferentes vistas.

Conducta a seguir: e U/S Abdominal: no se visualiza Uutero,
ovarios ni vagina. Presencia de ambos
Diagnéstica: testiculos en canal inguinal.
e Hb:18g/L e U/S Transfontanelar: normal.
e Hematocrito: 050 e Cromatina sexual en frotis de mucosa oral:
e Grupoy factor: O+ 0 % de cuerpos de Barr.
e Conteo de plaquetas: 200 000 e Cariotipo en sangre periférica con técnicas
plaguetas/uL de bandas G (GTG): 46, XY.
e Coagulograma:
o TP:13seg Terapéutica:
o aPTT: 38 seg e De cuidado.
o Fibrinégeno: 250 mg/dL e Signos vitales cada 3 h.
o TS:1min e Incubadora.
o TC:8min
o TRC:2h Dada la utilidad de conocer los niveles plasmaticos
e Glicemia: 6.3 mmol/L de testosterona y cetoesteroides, en este caso, se
e Calcio: 2.1 mmol/L remitio al paciente al servicio de endocrinologia
LL?‘JJ Publicacion de la Universidad de Ciencias Médicas de Villa Clara. ISBN 2791-350
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para cuantificacién y posterior seguimiento. La
impresion diagndstica es de
pseudohermafroditismo masculino.

Discusion

La inspeccion detallada de los genitales externos y
las pruebas genéticas son esenciales para la
asignacién sexual de neonatos con genitales
ambiguos. Para los pequefios neonatos Ia
inspeccidn detallada se asocia con el riesgo de
infecciéon e hipotermia, el muestreo de sangre
periférica para pruebas genéticas puede causar
anemia iatrogénica y fluctuaciones de signos
vitales. ©

Una evaluacion fisica cuidadosa y detallada es
primordial para un diagndstico preciso. El examen
debe centrarse en la inspeccidén y palpacidén de los
genitales. El nifio debe ser examinado en una
habitacion calida, en posicidn supina y en posicion
de piernas de rana, con las piernas
completamente libres. Esto permite que el
testiculo o testiculos que no hayan descendido
puedan ser palpados alo largo su trayecto: el canal
inguinal, el saco inguinal superficial, la parte
escroto superior o raramente las regiones
perineal, femoral o escrotal contralateral.(*%)

Un caso reportado por Mejias Sanchez et al. (1)
arrojé como principales hallazgos al examen fisico
micropenisomia y engrosamiento a lo largo de la
linea media en su cara ventral, dado por una
hiperplasia del rafe desde la base del pene hasta el
prepucio y una estructura que simula un introito
vaginal, lo cual difiere con lo reportado en el
presente caso. Esto se puede explicar debido a las
diferentes variaciones anatomicas entre los recién
nacidos que cursan con esta enfermedad.

En relacion con las dificultades de diagndstico y
tratamiento de estos trastornos, el tratamiento
pacientes intersexuales es extremadamente
complicado, requiere un equipo coordinado en un
centro especializado.*?)
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Zhang et al."3), describié un caso de genitales
ambiguos donde la ecografia mostré sospecha de
testiculos perineales bilaterales y ausencia de
Utero, estos datos clinicos apoyan el diagndstico
clinico de DSD 46,XY lo cual concuerda con lo
reportado en el presente caso ya que ambos
neonatos fueron diagnosticados con
pseudohermafroditismo masculino.

El objetivo del tratamiento es fortalecer la
adaptacion del paciente y la familia a los factores
estresantes correlacionados con los genitales
ambiguos y promover una buena calidad de vida
de los nifios y adolescentes. (14

Conclusiones

Los genitales ambiguos representan un desafio
significativo tanto para el diagndstico como para el
manejo clinico que requiere un enfoque
multidisciplinario que integre la experiencia de
diversos especialistas. La identificacion temprana
y precisa de la etiologia subyacente es crucial para
guiar el tratamiento adecuado y minimizar las
implicaciones psicoldgicas y sociales asociadas con
la asignacién de sexo.
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