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Definicion de DSD

Desarrollo sexual diferente

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016




Diferenciacion sexual

Human sex chromosomes

Fermales: XX

Males: XY




Schema of the X and Y chromosomes is shown during meiosis,
featuring a crossover between X and Y DNA in the short-arm

pseudoautosomal pairing region
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Fisiologia

Fecundacion
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Clasificacion

Constitucion cromosomica

DSD cromosomicos DSD 46,XY DSD 46,XX

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016




Clasificacion

DSD cromosomicos

45,X y variantes (Sme de
Turner)

47,XXY y variantes (Sme de
Klinefelter)

45,X/46,XY (mosaicismos)
46,XX/46,XY (quimera)

DSD 46,XY DSD 46,XX

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016




Clasificacion

DSD cromosomicos DSD 46,XY DSD 46,XX

Desorden del desarrollo
gonadal

e Disgenesia parcial/completa
DSD Ovotesticular
e Regresion testicular

Desordenes de la
biosintesis o accion de los
androgenos

e Mutaciones RLH
e Defectos enzimaticos
e Mutaciones RA

Otros

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016




Clasificacion

DSD cromosomicos

DSD 46,XY

DSD 46,XX

Desorden del desarrollo
gonadal

e Disgenesia gonadal
e DSD ovotesticular
e DSD testicular

Exceso de androgenos de
origen extragonadal

e Hiperplasia suprarrenal
congenita (210HD)

e Otros deficits enzimaticos

e Androgenos maternos

Otros

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016







Abordaje de un recién nacido con DSD

1. Deteccion
2. Comunicacion inicial con la familia

3. Primeros pasos en la evaluacion




Deteccion

Masculino

Femenino

Glans penis

Serotum
Scrotal raphe

Prepuce —— ’
Urethral orifice
Urethral orifice
Pefineum
Parineum
Anus

Anug




Deteccion

Hallazgos que sugieren un DSD

Periodo neonatal

e Clara ambigliedad

e Genital impresiona femenino: hipertrofia de clitoris, fusion de labios
mayores, hernia inguinal, gonada palpable

* Genital impresiona masculino: criptorquidia (T no palpables bilateral),
micropene, hipospadias moderada o severa (incluso si es aislada),
hipospadia leve acompafiada de micropene y/o criptorquidia

 Discordancia entre el aspecto genital y el cariotipo

e Antecedentes familiares

Arch Dis Child 91:554-563, 2006
Horm Res Pediatr 85:158-180, 2016




Comunicacion inicial

Favorecer el apego
No apurar la Asignacion

Acompanamiento de la familia




Evaluacion inicial

Riesgos
Insuficiencia hormonales

Malformaciones asociadas

Diagnostico de certeza




Evaluacion diagnostica con sospecha de DSD

Valorar el estado general (insuficiencia adrenal, sindromes genéticos que asocian
malformaciones con riesgo de vida, insuficiencias hormonales multiples)
Realizar un examen fisico detallado general y genital
Anamnesis minuciosa

/ \

Hallazgos sugestivos

_ . . Cariotipo
de un diagnostico especifico Determinaciones Hormonales
(HSC) (basales, Test de ACTH y hCG)
‘l’ Imagenes (ecografia, CUGM)

Valor de 170HP4 en la
Pesquisa neonatal

|

Estudios
orientados
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