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RESUMEN

OBJETIVO: El objetivo de este estudio es reportar un caso de disgenesia gonadal mixta (DGM) diagnosticada durante la gestacién, destacando la
importancia del diagndstico prenatal, manejo clinico y asesoramiento genético.

REPORTE DE CASO: La paciente era una mujer de 20 afios remitida debido a una ecografia fetal que mostraba anomalias renales. En la ecografia
realizada a las 30 semanas de gestacion, se evidencié un rinén derecho displdsico con mdiltiples quistes y genitales ambiguos, lo que sugiere un
trastorno del desarrollo sexual. La resonancia magnética fetal revelé un rindn displdsico con quistes multiples. Se observé una imagen sugestiva de
escroto hipopldsico y un tubérculo genital indefinido. El cariotipo fetal mostré una constitucién cromosémica con mosaicismo 45,X[28]/46,XY[2],
compatible con el diagnéstico de disgenesia gonadal mixta (DGM). Al examen clinico neonatal de los genitales, se observé un falo de 3 cm
con hipospadias, pero sin apertura uretral, y una génada palpable en la protuberancia labioescrotal izquierda. La génada derecha estaba en
la cavidad abdominal, y la uretra se abria en un amplio seno urogenital. También se observaron micrognatia, pliegue palmar tnico izquierdo,
clinodactilia de los quintos dedos y uias hipopldsicas. La ecografia abdominal mostrd un rifién derecho con mdltiples quistes de varios tamarios.
DISCUSION: La DGM es una condicién compleja que puede manifestarse de diversas formas. El caso discutido ilustra laimportancia de un enfoque
multidisciplinario en el manejo de casos de disgenesia gonadal, considerando no sélo los aspectos estéticos, sino también la funcionalidad y la
salud del paciente. La eleccién del sexo de crianza debe realizarse después de una evaluacién cuidadosa y en conjunto con los padres, teniendo en
cuenta las implicaciones emocionales y sociales.

CONCLUSION: El diagnéstico precoz y el sequimiento adecuado son fundamentales para el manejo de la DGM. La colaboracién entre diferentes
especialidades médicas y la participacion de los padres en las decisiones son esenciales para garantizar un tratamiento apropiado y consciente.
Este caso subraya la necesidad de un apoyo continuo y de una planificacién cuidadosa para el futuro del nirio.

PALABRAS CLAVE: TRASTORNOS DE LA DIFERENCIACION SEXUAL, DISGENESIA GONADAL MIXTA, DIAGNOSTICO PRENATAL,
MALFORMACION RENAL POLIQUISTICA, MOSAICISMO, SEXO DE CRIANZA

INTRODUCCION

Las anomalias cromosomicas pueden manifestarse de di-
versas maneras, tanto en relacion con el numero de copias de
los cromosomas como con su estructura. Cuando estas altera-
ciones surgen después de la formacion del cigoto, durante la
division celular, puede generarse una segunda linea celular con

ya que contribuyen significativamente al manejo posnatal. En la
evaluacion tras el nacimiento, existen diferentes clasificaciones,
como los indices de masculinizacion, que ayudan a los profe-
sionales de la salud en la investigacion y la eleccion terapéutica
necesarias para el recién nacido, incluyendo decisiones impor-
tantes como la determinacion del sexo de crianzaZ.

una constitucion cromosomica diferente, lo que caracteriza el
mosaicismo!. El mosaicismo que involucra especificamente las
lineas 45,X y 46,XY puede presentarse con distintas manifes-
taciones y hallazgos clinicos, incluida la ambigliedad genital'.
Por ello, los pacientes afectados pueden presentar manifes-
taciones que pueden ser identificadas durante el periodo pre-
natal mediante examenes como la ecografia fetal (EF), ademas
de ser mejor investigados a través de pruebas complementarias,
como el cariotipo!. Cuando el feto presenta afectacion genital
con ambiguedad, estas evaluaciones son de gran importancia,

La realizacion de estos pasos debe ser, preferentemente, lle-
vada a cabo por equipos multidisciplinarios que incluyan profe-
sionales de la salud (como médicos y psicologos, por ejemplo) y
trabajadores sociales, ademas de contar con la participacion de
los padres del paciente. Como se ha observado, el diagnostico
y el abordaje de estos casos suelen ser complejos, convirtien-
do el diagnostico prenatal de un feto con ambigtiedad genital
y constitucion cromosomica con mosaicismo 45,X/46 XY, es
decir, disgenesia gonadal mixta (DGM), en una tarea bastante
compleja.
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Por lo tanto, el objetivo de nuestro trabajo fue realizar la
descripcion del diagnostico prenatal de un feto con DGM, des-
tacando los desafios del manejo y el asesoramiento genético,
especialmente durante la gestacion.

REPORTE DE CASO

La paciente era una gestante caucasica de 20 anos en su
cuarta gestacion, referida al servicio de medicina fetal del hospi-
tal a las 30 semanas de embarazo debido a una ecografia fetal
realizada a las 26 semanas, en la cual se observo que el feto
tenia un rinon derecho poliquistico. El esposo tenia 39 anos,
estaba sano y no era consanguineo. No se reportaron antece-
dentes familiares de enfermedades genéticas o malformaciones.
De las tres gestaciones anteriores, dos evolucionaron con abor-
to espontaneo y un hijo de sexo masculino, sano. La madre
estaba realizando el control prenatal (9 consultas) y negaba el
consumo de alcohol, tabaco o drogas ilicitas durante el emba-
razo. Se le diagnostico diabetes mellitus gestacional en el tercer
trimestre, que fue tratada con insulinoterapia. A las 30 semanas
y 2 dias, la gestante fue sometida a una nueva ecografia obsté-
trica que evidencio los siguientes hallazgos: un rinon derecho
displasico multicistico (Figura 1) y una anomalia genital (Figura
2Ay B). La imagen de la genitalidad tenia un aspecto inusual y
se sospechaba de hipospadias (Figura 2A y 2B).

Figura 1: Ecografia fetal realizada a las 30 semanas de gestacion mostrando
el rifidn derecho (RD) displasico con multiples quistes.

Figura 2: Imagen obtenida mediante ecografia tridimensional mostrando
anomalia de la genitalidad, sugestiva de genitalidad ambigua o algun
trastorno de la diferenciacién sexual (TDS) (A y B).

La evaluacion complementaria, mediante resonancia mag-
nética fetal, mostro una imagen sugestiva de un tubérculo ge-
nital indefinido y una aparente bolsa escrotal hipoplasica. El
cariotipo fetal, realizado por amniocentesis, revelo la presencia
de mosaicismo 45,X[281/46,XY[2], indicativo, junto con los
hallazgos prenatales, del diagnostico de disgenesia gonadal
mixta (DGM). La ecocardiografia fetal fue normal.

El nifio nacio a las 40 semanas de gestacion, por cesa-
rea debido a una desproporcion céfalopélvica, pesando
3180 g, midiendo 48 cm, con un perimetro cefalico de 35
cm y puntuaciones de Apgar de ? tanto al primer como al
quinto minuto. En el examen fisico, se evidenciaron los si-
guientes hallazgos: micrognatia, pliegue palmar tnico en el
lado izquierdo, clinodactilia bilateral de los quintos dedos,
hipoplasia de las unas de las manos y los pies, y genitalidad
con la presencia de un falo de aproximadamente 3 ¢cm con
apertura uretral en su base, asociado a protuberancias la-
bioescrotales rugosas y fusionadas, ademas de una gonada
izquierda palpable y localizada en la protuberancia labioes-
crotal (Figura 3).

Figura 3: Aspecto de la genitalidad externa del paciente observado tras el
nacimiento. Se nota que el falo mide aproximadamente 3 cm, con apertura
uretral en la base, asociado con protuberancias labioescrotales fusionadas y
rugosas. El catéter uretral indica el lugar de la apertura de la uretra.
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La gonada derecha no fue localizada. Al evaluar el con-
junto de los hallazgos, la genitalidad del paciente se clasifica-
ba en el grado IV de Prader. La escala de Prader tiene cinco
grados, que van desde genitalidad femenina tipica a geni-
talidad masculina tipica, con varias formas de ambigliedad
genital en el medio del espectro3.

Clasificacion de Prader3:

Grado [: La genitalidad externa es practicamente femeni-
na, con hipertrofia clitoriana leve. Pequefio aumento del cli-
toris, con labios y vagina normales. Indica que la virilizacion
ocurrio después de las 20 semanas de vida intrauterina (VIU).

Grado II: Hipertrofia clitoriana mas pronunciada. Peque-
na fusion de los labios, pero aun es posible visualizar una
abertura vaginal separada de la uretra. Indica virilizacion ini-
ciada con 19 semanas de VIU.

Grado 1II: La fusion de los labios mayores es mas com-
pleta, formando un aspecto de "bolsa escrotal". El clitoris
esta aumentado, pareciendo un pequeno pene. La uretra y
la vagina se abren juntas en un seno urogenital, creando una
Unica abertura. Indica una virilizacion ocurrida con 14-15
semanas de VIU.

Grado 1V: El clitoris esta significativamente aumentado,
asemejandose a un pene con una abertura Unica para la
uretra y la vagina (seno urogenital). La fusion labial es casi
completa, creando un aspecto de bolsa escrotal, pero no
hay testiculos presentes. Este grado corresponde a una geni-
talidad ambigua, en la que es mas dificil distinguir los sexos,
ya que los genitales externos se asemejan a los masculinos,
pero sin testiculos. Indica virilizacion ocurrida entre 12-13
semanas de VIU.

Grado V: La genitalidad externa es completamente mas-
culina, con fusion completa de los labios en una bolsa es-
crotal y clitoris tan avanzado que el organo se parece a un
pene. En este caso, puede haber una abertura uretral al nivel
del glande, similar al pene tipico, pero la ausencia de testi-
culos es un diferenciador. Indica virilizacion ocurrida con 11
semanas de VIU.

La ecografia abdominal postnatal mostr6 que el rinon de-
recho tenia multiples quistes de diferentes tamanos, algunos
de los cuales estaban aumentados de volumen. La ecografia
inguinal demostro una gonada izquierda en la posicion co-
rrecta, con una minima hidrocele asociada. No fue posible
identificar la gonada derecha.

Las dosificaciones hormonales del nino mostraron niveles
de testosterona total de 0,2 ng/mL, androstenediona de 2,19
ng/mL y alfa-fetoproteina superior a 300 ng/mL. La video-
laparoscopia abdominal y pélvica revelo la presencia de un
seno urogenital largo, midiendo alrededor de 7 a 8 cm, sin
identificar el meato uretral; habia vasos testiculares a la iz-
quierda, entrando en el canal inguinal izquierdo, asociados a
una hernia sin contenido en su interior. No se visualizo ningu-
na estructura que se asemejara al Utero. La gonada derecha se
encontraba cerca de los vasos iliacos derechos, y el respectivo
conducto deferente no fue visualizado. La biopsia de la gona-
da derecha intraabdominal reveld hipoplasia testicular.

Para la evaluacion y manejo del caso, se realizo una reu-
nion multidisciplinaria con los padres. Basandose en los ha-
llazgos observados y en la impresion de los padres, se llego
al consenso de que la genitalidad externa deberia adaptar-
se a la anatomia del sexo masculino. Dado que existia la
posibilidad de que la gonada ubicada en la protuberancia
labioescrotal izquierda pudiera ser funcional y, por lo tanto,
potencialmente capaz de promover una pubertad esponta-
nea, se decidio mantenerla, siempre y cuando se realizara un
seguimiento periodico y frecuente debido a la posibilidad de
malignizacion gonadal.

DISCUSION

El desarrollo embrionario del sistema reproductivo es un
proceso complejo que comienza alrededor de la séptima se-
mana de gestacion y requiere una cascada de eventos, con
la activacion y supresion secuencial y sincronizada de varios
genes. Para que ocurra la diferenciacion de la gonada indife-
renciada en testiculo, es necesaria la presencia del cromoso-
ma Y, especificamente del gen SRY. Este gen induce la pro-
duccion del factor determinante de testiculo, que a su vez
conduce a la formacion de las células de Leydig, encargadas
de producir testosterona, el principal hormonio masculino.
La testosterona activa una secuencia de cambios que lleva a
la virilizacion de la genitalidad externa y, en consecuencia, al
desarrollo de un fenotipo compatible con el sexo masculino.
Ademas, la testosterona preserva el conducto de Wolff y esti-
mula la migracion de las gonadas, diferenciadas en testiculos,
hacia las protuberancias labioescrotales. Estas, mediante la
conversion periférica de testosterona en dihidrotestosterona
(por accion de la enzima *-alfa-reductasa), se fusionan y ori-
ginan el escroto “.

Otra hormona importante producida por el testiculo es
el factor inhibidor de Miiller, que, por difusion local, actua
sobre los conductos de Miiller, impidiendo su desarrollo.
Si el gen SRY no esta presente, las gonadas continuan su
desarrollo como ovarios, lo que lleva al feto a adoptar un
fenotipo femenino, con preservacion de los conductos de
Mdller, que eventualmente formaran las trompas de Falopio,
el atero y la porcion proximal de la vagina, ademas de la
regresion de los conductos de Wolff 4.

Los trastornos de la diferenciacion sexual (TDS) son un
grupo de alteraciones que ocurren en algun punto de esta
cascada de eventos, generando fenotipos ambiguos que pue-
den variar ampliamente y que no se pueden clasificar clara-
mente como femeninos o masculinos. A esta condicion se
le denomina genitalidad ambigua o ambigliedad genital’. De
manera mas objetiva, algunos autores proponen parametros
clinicos para considerar su presencia. Por ejemplo, Lee et al.*
consideran el diagnostico de genitalidad ambigua cuando se
cumplen los siguientes criterios: 1) presencia de ambigiie-
dad genital clara; 2) cuando una genitalidad aparentemente
femenina presenta un clitoris aumentado y fusion de los la-
bios mayores; y 3) en la existencia de una genitalidad que
parece masculina con criptorquidia bilateral, hipospadias o
micropene.
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El diagnostico prenatal de genitalidad ambigua, que afec-
ta aproximadamente a 1 de cada 4.500 recién nacidos vivos,
presenta desafios en diversas esferas y tiene importantes im-
plicaciones, tanto en el manejo del embarazo y la planifica-
cion del nacimiento del bebé como en la eleccion del sexo
de crianza y la realizacion del asesoramiento genético. °.

Actualmente, la evaluacion de la genitalia mediante la
ecografia fetal (EF) se divide en dos momentos: temprano
y tardio. El primero, realizado a partir de las 13 semanas
de gestacion, tiene una precision de casi el 100% y eva-
laa el angulo entre la porcion ventral del feto y el eje del
tubérculo genital. Se considera masculino cuando este es
superior a 30° y femenino cuando es inferior a 10°. En el
periodo mas tardio del embarazo, es decir, a partir de las
16 semanas, es posible visualizar directamente la genitalia
externa del feto, siendo la masculina representada por una
estructura semicircular, el saco escrotal, con un pene en la
linea media; por otro lado, cuando se trata de una genitalia
femenina, se visualiza como lineas ecogénicas paralelas que
representan los labios mayores y menores®. Otros hallazgos
a considerar, que ayudan en esta identificacion, incluyen la
presencia de gonadas en el interior de una estructura compa-
tible con un saco escrotal (lo que indica que son testiculos),
un falo aumentado (sugestivo de que se trata de un pene)
y un utero, asi como la medicion de la porcion retrovesical,
también conocida como distancia anogenital®. Sin embargo,
hay factores que pueden influir en la realizacion del exa-
men, alterando asi su precision, como la obesidad materna,
el volumen de liquido amniotico, la proximidad del cordon
umbilical a la genitalia y una posicion fetal desfavorable para
su visualizacion.

La posibilidad de genitalia ambigua debe ser considerada
siempre que, en la evaluacion ecografica del feto/bebé, no se
pueda definir su sexo’. La evaluacion del tubérculo genital,
con evidencia de un falo con una punta redondeada, una
curvatura anormal y un tamano reducido, son indicativos de
la presencia de hipospadias®. Ademas, la observacion de lineas
ecogeénicas, que corresponden a los pliegues dérmicos del pre-
pucio, asi como la deflexion ventral del chorro urinario (que
puede visualizarse mediante Doppler colorido), refuerzan este
diagnostico. También se describe el llamado "signo del tuli-
pan", que corresponde al aspecto del falo, el cual se presenta
curvado ventralmente entre dos pliegues labioescrotales®.

La evaluacion a través de la ecografia tridimensional tam-
bién puede ofrecer una mejor visualizacion de las estructuras
genitales, ya que posee una mayor nitidez y permite una
diferenciacion mas precisa entre las estructuras. Esto facili-
ta la visualizacion de la genitalia por parte de los padres y
otros miembros del equipo multidisciplinario, ayudando en
la comprension de los hallazgos y de su desarrollo.’.

Ademas, la resonancia magnética fetal puede utilizarse
en el diagnostico prenatal para proporcionar informacion
detallada sobre estructuras ubicadas dentro de la pelvis,
como la genitalia interna, el tracto urinario o el recto. Tiene
la ventaja de no estar limitada por la composicion corporal
materna, la posicion fetal o la presencia de oligohidramnios;

sin embargo, su principal desventaja es el largo tiempo nece-
sario para realizar el examen °.

Asi, la identificacion de una posible anormalidad geni-
tal en el feto permite que su evaluacion comience aun en
el periodo prenatal, mediante la realizacion de estudios de
imagen, como se discutio anteriormente, ademas de pruebas
de laboratorio, como el cariotipo fetal. Esta prueba puede
realizarse obteniendo material a través de procedimientos
invasivos, como la amniocentesis y la cordocentesis, y pro-
porciona informacion sobre la constitucion cromosomica del
feto, indicando si es femenina o masculina normal, o si existe
algun tipo de alteracion *.

Después del nacimiento, existen diferentes aspectos a
considerar en el examen fisico del bebé, que incluyen el ta-
mano y la forma del falo (para constatar, por ejemplo, la pre-
sencia de un micropene o de una clitoromegalia); la ubica-
cion del meato uretral (que puede estar presente en distintos
puntos de la linea media y ventral del pene, como en el caso
de una hipospadia); la presencia de fusion de las eminencias
labioescrotales; la localizacion y el tamano de las gonadas
(que pueden ser pequenas o estar ausentes, tanto dentro del
abdomen como en algin punto del canal inguinal o de la
eminencia labioescrotal), y la existencia de masas inguinales,
que pueden contener gonadas u otras estructuras en su inte-
rior (como trompas de Falopio e incluso un utero)’.

Ademas, se recomiendan examenes de laboratorio para
aclarar posibles dudas sobre el funcionamiento de las estruc-
turas encontradas, como las mediciones de la hormona lu-
teinizante (LH), de la hormona foliculoestimulante (FSH), de
testosterona, de dihidrotestosterona y de androstenediona,
segun la sospecha clinica. Cabe recordar que, especialmente
si no se ha realizado el cariotipo fetal, este debe llevarse a
cabo, ya que su resultado es fundamental para el diagnos-
tico. En algunas situaciones particulares, principalmente en
casos de duda sobre el resultado obtenido en el periodo pre-
natal o cuando se necesita confirmacion, se debe considerar
la importancia de repetirlo®.

En cuanto a la eleccion del sexo de crianza, la decla-
racion de nacimiento vivo, que actualmente se emite justo
después del nacimiento, incluye la opcion de "ignorado" en
el campo de marcacion del sexo al nacer. Esto permite que
el registro del recién nacido se realice incluso si la definicion
de su sexo de crianza tarda mas tiempo, considerando la
complejidad de los casos. Esto también es importante debido
al tiempo que generalmente se requiere para llevar a cabo
una evaluacion adecuada *.

La ambigiedad genital se relaciona con diversas etio-
logias, que pueden clasificarse en tres categorias segun el
resultado del cariotipo: el primero, 46, XX, esta asociado
principalmente con la hiperplasia adrenal congénita virilizan-
te, que representa mas del 90% de los casos; el segundo,
46,XY, incluye causas como el sindrome de insensibilidad a
los androgenos, la disgenesia gonadal pura XY vy la deficien-
cia de *-alfa-reductasa; y el tercero, se refiere a alteraciones
de los cromosomas sexuales, con o sin presencia de mosai-
cismo, como el sindrome de Turner y la disgenesia gonadal
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mixta (DGM), que se asocia con el mosaicismo 45,X/46,XY,
como se observo en nuestro paciente “.

El paciente en cuestion presentaba un rinén displasico
multicistico en la evaluacion inicial realizada mediante EF,
lo que llevo a su derivacion e investigacion en un hospital
especializado en medicina fetal. Sin embargo, el hallazgo adi-
cional de alteraciones en el desarrollo de la genitalia externa,
detectadas en este centro terciario, con evidencia de lo que
parecia ser una hipospadia sin apertura uretral, asociada a sa-
lientes labioescrotales aparentemente fusionadas y rugosas,
junto con la presencia de una gonada en el lado izquierdo,
sugirieron la posibilidad de un trastorno del desarrollo sexual
(TDS). Por lo tanto, se indico la realizacion del cariotipo fetal
durante el periodo prenatal, que evidencio la presencia de
mosaicismo 45,X/46,XY.

En este caso, la presencia de los hallazgos en el feto (in-
cluyendo genitales ambiguos) asociada al resultado del ca-
riotipo, con evidencia de mosaicismo y una alteracion en los
cromosomas sexuales, hizo que el caso se encuadrara en la
tercera categoria de trastornos del desarrollo sexual (TDS)
previamente mencionada. El mosaicismo 45,X/46,XY pue-
de presentarse clinicamente de diversas maneras y con dife-
rentes manifestaciones. Su espectro varia desde un hombre
aparentemente normal o con infertilidad, un nino con baja
estatura con o sin hipospadia y/o criptorquidia, un individuo
con genitales ambiguos, hasta una paciente con sindrome de
Turner o una mujer con amenorrea secundaria. Sin embar-
go, solo cuando el mosaicismo 45,X/46,XY esta asociado
a genitales ambiguos, lo denominamos disgenesia gonadal
mixta (DGM). Dentro del espectro de este mosaicismo, la
presentacion como DGM constituye solo una pequena pro-
porcion de los casos, siendo la mayoria de ellos individuos
con una presentacion masculina normal .

Algunos estigmas o dismorfias menores (incluyendo mi-
crognatia, clinodactilia bilateral de los quintos dedos e hipo-
plasia de las unas), asi como la alteracion renal observada
en nuestro paciente, pueden explicarse por la linea 45X,
ya que estos son hallazgos que forman parte del espectro
clinico observado en el sindrome de Turner.

Con miras a la discusion sobre la cuestion de la eleccion
del sexo de crianza, se llevo a cabo una reunion multidisci-
plinaria, teniendo en cuenta el punto de vista de los padres.
Resaltamos aqui la importancia del trabajo conjunto de es-
pecialistas de diferentes areas, debido a la complejidad del
caso y la busqueda de elecciones conscientes y apropiadas
para este tipo de situacion. Esta busqueda no se limita solo
a aspectos estéticos, sino que incluye también elementos su-
mamente relevantes relacionados con la funcionalidad. Con
el fin de buscar alternativas mas objetivas y concretas, se em-
plearon diferentes herramientas existentes para fundamentar
aun mas la decision tomada. Solo después del nacimiento se
toman decisiones relacionadas con el sexo del bebé, ya que
se requiere una evaluacion mas precisa y definitiva que solo
puede realizarse en ese momento. Ademas, es fundamental
tener en cuenta las expectativas y la comprension de los pro-
genitores, quienes deben opinar sobre el caso y, en el futuro,

también el propio paciente. Existen tres conceptos a conside-
rar en estos casos: el sexo legal, en el cual el paciente presenta
ambigliedad genital pero se tomo la decision de adecuacion
hacia la genitalia masculina; el sexo de crianza, que es como el
paciente sera criado y tratado por los padres; y el género, que
es como este ser humano se vera a si mismo ante la sociedad,
incluyendo aspectos biopsicosociales que no necesariamente
siguen el sexo legal'. Por lo tanto, ni la genitalia ni la manera
en que fue criado definen el género del paciente.

Un ejemplo de esto fue el resultado observado a través
de la escala de Prader, una forma de clasificacion creada ini-
cialmente para evaluar el grado de virilizacion de la genitalia
externa en pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita
virilizante y una constitucion cromosomica 46,XX. Esta es-
cala varia de I a V. Al examinar al paciente, se observo que,
debido a sus caracteristicas, como el tamano del falo y el
grado de fusion labioescrotal con rugosidad, su genitalia era
compatible con el grado IV de esta escala, lo que indica un
importante grado de virilizacion. Esto, como notamos, se re-
flejo en la percepcion que los padres tenian del hijo, quienes
lo veian como un nifo.

Segun el escore de masculinizacion elaborado por Ah-
med et al. 2 y aplicado por Cools et al. '' a pacientes con
DGM, que considera los hallazgos relacionados con la geni-
talia externa y varia de 0 a 12, nuestro paciente presento un
escore superior a 7. Esto se debe al tamano del falo dentro
de dos desviaciones estandar respecto a la media para la
edad del paciente, a la presencia de hipospadia, a la fusion
de las prominencias labioescrotales (que también mostraban
rugosidad) y a la palpacion de una gonada en el escroto y
otra en la cavidad abdominal (ambas con caracteristicas de
testiculo). Ademas, la videolaparoscopia no mostro la pre-
sencia de utero ni trompas de Falopio, pero si identifico va-
sos testiculares a la izquierda y un conducto deferente ingre-
sando en el canal inguinal del mismo lado. Segun el manejo
propuesto por Cools et al. "', en estos casos se recomienda
realizar una orquidopexia de la gonada, con examenes regu-
lares y ultrasonido anual a partir de la pubertad, debido al
posible riesgo de malignizacion. Se sugiere realizar una biop-
sia de la gonada antes y después de la pubertad para evaluar
el riesgo de tumor, y en caso de alteraciones premalignas o
neoplasia in situ, someter al paciente a una gonadectomia.
El riesgo de malignizacion de la gonada parece ser inversa-
mente proporcional al escore de masculinizacion de Ahmed
et al. 2, es decir, cuanto mayor es el escore (o la virilizacion),
menor es el riesgo de neoplasia .

La gonada presente en la prominencia labioescrotal tie-
ne el potencial de ser funcional, lo que podria permitir la
produccion de hormonas por el propio individuo y, por
lo tanto, inducir y mantener una pubertad espontanea, sin
necesidad de medicacion para inducirla''. Por eso, en estos
casos, se debe evaluar el riesgo (malignizacion gonadal) y
el beneficio potencial (desarrollo de pubertad espontanea).
Es importante destacar algunos puntos sobre la eleccion del
sexo de crianza, que consideramos relevantes: 1) Como
se menciond previamente, en esta eleccion se consideran
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no solo aspectos estéticos, sino principalmente funcionales,
siendo la impresion de los padres un factor clave a consi-
derar; 2) el hecho de tener una linea masculina asociada al
mosaicismo no determina automaticamente la eleccion del
sexo de crianza masculino, ya que esta opcion es compleja y
depende de otras variables; 3) actualmente, algunos grupos,
basados en el principio de autonomia, han propuesto que
la eleccion del sexo de crianza sea realizada por el propio
individuo con genitales ambiguos cuando tenga la madurez
suficiente para tomar la decision !!. Sin embargo, en nues-
tro contexto, la eleccion del sexo de crianza se suele hacer
basandose principalmente en las caracteristicas funcionales,
los resultados quirdrgicos esperados y el punto de vista de
la familia. Por ello, estas decisiones no son sencillas y se re-
comienda que sean evaluadas por equipos multidisciplina-
rios con experiencia en estos casos; 4) la opcion por una
orquiectomia profilactica no debe influir en la eleccion del
sexo de crianza, ya que optar por la gonadectomia debido al
riesgo de malignizacion no implica necesariamente descartar
la opcion masculina; y, por ultimo, 5) recordar que existen
diferentes tipos de sexo, como el anatomico, el relaciona-
do con la actividad sexual y el género, siendo este ultimo
el que eventualmente puede diferir del sexo adoptado. Sin
embargo, como se menciono, esta eleccion es muy comple-
ja y dificil, y en ella se sopesan los beneficios y los posibles
riesgos, siempre buscando el bienestar y la mejor calidad de
vida para el paciente y su familia *'*!!,

CONCLUSION

Lidiar con casos de genitales ambiguos en el periodo pre-
natal presenta grandes desafios para todas las partes involu-
cradas, tanto para la familia como para el equipo médico,
quienes deben estar alineados en la busqueda de alternati-
vas que prioricen especialmente la salud del individuo, tanto
en el plano fisico como en el mental. El trabajo conjunto
y multidisciplinario, enfocado en encontrar las mejores al-
ternativas, es, por lo tanto, esencial en estos casos. En este
contexto, el diagndstico prenatal adquiere una gran impor-
tancia, ya que no solo permite que se realicen evaluaciones
y examenes previos, sino que también prepara a la familia
y define las estrategias a adoptar tras el nacimiento. Toda
esta complejidad, debido al nimero y la importancia de los
aspectos a considerar en estos casos de ambigtiedad genital,
los convierte en un verdadero desafio para todos los que
enfrentan tal situacion.
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