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TEMA 3:

DIAGNOSTICO INICIAL Y EVALUACION
MULTIDISCIPLINAR EN DSD
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1. IMPORTANCIA DE LA EVALUACION PRECOZ EN NEONATOS Y
LACTANTES

La evaluacion precoz en neonatos con Trastornos del Desarrollo Sexual (DSD) es un pilar
fundamental en el manejo multidisciplinar de estas entidades. Detectar alteraciones del
desarrollo sexual en el periodo neonatal permite no solo establecer un diagnéstico
etiologico mas preciso, sino también evitar decisiones precipitadas que puedan
condicionar negativamente el desarrollo fisico y psicoldgico del paciente a largo plazo.
Ademas, en ciertas entidades como la hiperplasia suprarrenal congénita con pérdida
salina, un diagnostico precoz es vital para prevenir complicaciones metabolicas graves o
incluso la muerte neonatal.

El signo clinico cardinal en la etapa neonatal es la presencia de genitales ambiguos,
aunque algunas formas de DSD pueden presentarse de manera mas sutil, como un
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criptorquidismo bilateral aislado, micropene severo, clitoromegalia o anomalias
menores en la configuracion de los genitales externos (fusion labioscrotal parcial,
hipospadias proximal). Estos hallazgos, en particular cuando no concuerdan con el sexo
asignado al nacimiento, deben motivar una evaluacion inmediata, preferiblemente
coordinada por un equipo multidisciplinar especializado en DSD.

Consecuencias de un diagndstico tardio

La falta de reconocimiento precoz de un DSD puede tener importantes implicaciones
médicas y psicosociales. En el plano médico, el retraso diagnostico puede conducir a:

o Pérdida de oportunidades de realizar estudios diagndsticos cruciales durante las
primeras semanas de vida, cuando el eje hipotalamo-hipofiso-gonadal esta activo
y ciertas hormonas gonadales son mas facilmente interpretables.

o Diagnosticos erroneos con asignacion de sexo equivocada, lo que puede generar
conflictos de identidad de género en etapas posteriores.

 Intervenciones quirurgicas o médicas inapropiadas, realizadas sin un conocimiento
etioldgico completo.

En el plano psicoldgico, el diagndstico tardio o mal comunicado puede generar:

e Desconfianza de la familia hacia el equipo médico.
e Angustia parental excesiva al percibir incertidumbre en el diagndstico.
e Trastornos en la construccion de la identidad de género de la persona con DSD.

Por todo esto, la identificacion precoz, seguida de una evaluacion sistematica,
coordinada y multidisciplinar, es clave para mejorar el prondstico clinico, quirdrgico,
endocrinoldgico y psicosocial de estos pacientes.

2. ABORDAIJE INICIAL EN EL PARITORIO O CONSULTA
NEONATAL

La valoraciodn inicial de un recién nacido con genitales ambiguos o cualquier hallazgo
sospechoso de DSD requiere de una actuacion rapida, organizada y protocolizada. En estas
primeras horas de vida, es critico evitar decisiones precipitadas y, sobre todo, suspender
la asignacion de sexo hasta que se complete una evaluacion diagnostica inicial.

2.1. Primeras medidas tras el nacimiento
Cuando en el paritorio se identifica ambigiedad genital, micropene, ausencia de

testiculos palpables o clitoromegalia excesiva, el cirujano pediatrico o el neonatdlogo
deben:
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« Evitaranotar un sexo en la historia clinica hasta que se realice una evaluacion inicial.

o Informar de manera calmada y profesional a los padres, transmitiendo el mensaje
de que se trata de una situacion médica que requiere estudios adicionales.

e Explicar a los padres que la determinacion del sexo definitivo sera el resultado de
un proceso médico y no debe realizarse de forma apresurada.

e Contactar al equipo multidisciplinar de DSD o, en su defecto, iniciar el protocolo
basico de estudio en el hospital.

2.2. Comunicacion inicial con la familia

Uno de los aspectos mas delicados de la atencidn inicial es la comunicacion con los
progenitores, que pueden experimentar sorpresa, ansiedad o temor ante la incertidumbre
diagndstica. El personal médico debe evitar términos estigmatizantes o patologizantes y
emplear un lenguaje claro, adaptado al nivel de comprensidn de cada familia. Frases como:

“Hemos identificado que los genitales de su bebé no son claramente masculinos ni
femeninos, por lo que vamos a realizar algunos estudios para entender mejor su situacion
y garantizar la mejor atencion posible.”

son preferibles frente a términos como hermafroditismo o malformacion genital, que
deben evitarse.

2.3. Evaluacion clinica inicial

En las primeras horas tras el nacimiento, el objetivo es realizar una evaluacion clinica
orientativa, identificando signos que puedan sugerir la causa subyacente o posibles
situaciones de riesgo vital. Esta evaluacion debe incluir:

e Inspeccion cuidadosa de los genitales externos:
o Presencia de falo (tamafo, formay posicion del meato uretral).
o Presencia y caracteristicas de estructuras labioescrotales (separadas,
parcialmente fusionadas, completamente fusionadas).
o Presencia de gonadas palpablesy su localizacion.
e Evaluacion del estado general:
o Tension arterial, glucemia y signos de pérdida salina, especialmente en
casos sospechosos de hiperplasia suprarrenal congénita (HSC).
o Deteccidn de signos dismorficos o malformaciones asociadas que sugieran
un sindrome (como el sindrome de Denys-Drash o Fraser).

En caso de sospecha de crisis adrenal (hiponatremia, hiperkalemia, acidosis metabdlica),
debe iniciarse tratamiento de soporte inmediatamente y obtener muestras para el perfil
hormonal antes de iniciar glucocorticoides.
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2.4. Estudios iniciales basicos

Antes de las 48 horas de vida, y con el bebé estable, es recomendable iniciar estudios
diagndsticos basicos que orienten el proceso:

o Cariotipo urgente (preferiblemente con FISH para deteccion rapida de
cromosomas sexuales).
o Perfil hormonal inicial, incluyendo:

O O O O O

(@]

17-hidroxiprogesterona.
Testosterona.

AMH (hormona antimuilleriana).
Androstendiona.

Cortisol.

ACTH.

Gonadotropinas (LH y FSH).

o Ecografia abdominal y pélvica para valorar:

(@]

(@]

(@]

Presencia de Utero o estructuras mullerianas.
Presenciay localizacion de génadas.
Evaluacion de glandulas suprarrenales (hiperplasia).

2.5. Priorizacion diagnostica sequn la sospecha clinica

Dependiendo de los hallazgos iniciales, es posible orientar la investigacion hacia:

« Hiperplasia suprarrenal congénita, si hay virilizacion en 46,XX con signos de
pérdida salina.

» Disgenesia gonadal, si hay génadas no palpables, genitales ambiguos y posible
dismorfismo.

e Sindrome de insensibilidad a andrégenos, si hay genitales externos femeninos en
un neonato 46,XY con testiculos palpables.

En todos los casos, el objetivo es confirmar el diagnostico etioldgico lo antes posible,
evitando intervenciones prematuras (quirurgicas o de asignacion de género) hasta que el
equipo multidisciplinar haya completado la evaluacion.

Perfecto, te desarrollo ahora el punto 3 y el punto 4 del Tema 3: Diagndstico inicial y
evaluacion multidisciplinar en DSD, manteniendo el formato texto técnico desarrollado,
adaptado para cirujanos pediatricos y especialistas que requieren una formacion

avanzada.
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3. HISTORIA CLINICA DIRIGIDA Y ANTECEDENTES FAMILIARES

La historia clinica es el pilar inicial para orientar el diagnostico etiologico de un Trastorno
del Desarrollo Sexual (DSD). En el contexto de genitales ambiguos o hallazgos sugerentes
de DSD, una historia detallada permite identificar factores de riesgo familiares,
antecedentes genéticos, exposiciones prenatales y elementos sindréomicos que ayuden
a enfocar la evaluacion inicial. En DSD, la herencia monogénica es frecuente, por lo que la
historia familiar adquiere un valor diagndstico especialmente relevante.

3.1. Antecedentes familiares
La historia familiar debe centrarse en la existencia de casos previos de:

e Genitales ambiguos o intersexuales, incluso si no fueron etiquetados
formalmente como DSD.

o Infertilidad en familiares directos, que puede sugerir alteraciones cromosomicas
(sindrome de Swyer, portadores de mutaciones en SRY o SOXg, sindromes de
insensibilidad parcial a androgenos).

e Muerte neonatal sin causa explicada, lo que puede relacionarse con formas
clasicas de hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) no diagnosticadas.

e Pubertad andmala o retrasada, sobre todo en familiares varones.

o Historia de gonadectomias por disgenesia gonadal en familiares.

La consanguinidad es un dato critico, ya que muchas formas de DSD de origen enzimatico
(como la HSC) son de herencia autosomica recesiva y presentan mayor incidencia en
familias consanguineas.

3.2. Antecedentes prenatales
La historia prenatal debe recoger:

e Exposicion a andrégenos o progestagenos (farmacos tomados por la madre
durante el embarazo, como derivados de 17-hidroxiprogesterona o
anticonvulsivantes con efecto androgénico).

e Presencia de tumores virilizantes maternos, como luteomas ovaricos, que pueden
producir virilizacion en fetos 46,XX.

e Restriccidon de crecimiento intrauterino (RCIU), ya que es mas frecuente en
disgenesia gonadal o sindromes cromosdmicos asociados.

e Malformaciones detectadas en ecografia prenatal, que pueden sugerir sindromes
complejos donde el DSD es un componente (sindrome de Fraser, cloacas
complejas, secuencia disgenésica).

3.3. Antecedentes perinatales
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La primera evaluacion perinatal debe describir:

o Aspecto de los genitales al nacimiento, incluyendo si se identificaron dudas o
ambiguedad.

e Presencia de criptorquidia, hipospadias o clitoromegalia.

e Sexo asignado al nacimiento y la justificacion anatdmica (sobre todo si existio
duda inicial).

e Evolucidn clinica inicial: datos de adaptacion neonatal, presencia de crisis de
perdida salina o alteraciones metabdlicas que sugieran déficit adrenal.

3.4. Historia evolutiva postnatal (en pacientes de mayor edad)

En pacientes en los que el diagndstico de DSD se plantea fuera del periodo neonatal
(infancia o adolescencia), es clave preguntar por:

o Retraso o ausencia de pubertad.

« Desarrollo puberal discordante (telarquia en varones, virilizacion en mujeres).

o Talla baja o alta desproporcionada.

o Ciclos menstruales irregulares o amenorrea primaria.

» Historia de cirugias previas (criptorquidia, hernias inguinales con gonadas
ectdpicas).

Una historia clinica meticulosa, adaptada a la edad de presentacion, permite orientar de
forma temprana el diagndstico hacia DSD 46,XX, 46,XY, o por alteraciones
cromosomicas complejas.

4. EXPLORACION FISICA SISTEMATICA Y EVALUACION GENITAL

La exploracidn fisica es el segundo pilar esencial en la evaluacion inicial de los DSD. Su
correcta ejecucion requiere un conocimiento detallado de la embriologia genital, asi
como criterios objetivos de evaluacion para evitar interpretaciones subjetivas. En este
contexto, las escalas de Prader (para virilizacion) y Quigley (para grados de
masculinizacion en insensibilidad androgénica) son herramientas fundamentales.

4.1. Evaluacion genital externa: objetivacion anatomica

La evaluacidn genital debe realizarse en un entorno tranquilo, con los padres presentes
para evitar generar ansiedad. Debe recogerse:

o Longitud del falo: comparando con tablas especificas por edad gestacional. Un falo
menor de 2,5 cm al nacimiento (término) es considerado micropene.
e Ubicacion del meato uretral: desde glande hasta periné.
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e Presencia y morfologia de pliegues labioscrotales: fusionados, parcialmente
fusionados o separados.

e Presencia de rugosidades escrotales (signo de estimulacion androgénica
intrautero).

e Presencia de clitoromegalia, definida por un clitoris mayor a 6 mm en recién
nacidas a término.

 Identificacion de orificios: uretra, vagina o seno urogenital.

4.2. Escala de Prader (virilizacion en 46,XX)

La escala de Prader es esencial para describir el grado de virilizacion en neonatos 46,XX.
Los estadios van desde genitales femeninos normales (grado o) hasta genitales
completamente masculinizados con fusidn labioscrotal completa y meato en la punta
del falo (grado 5).

4.3. Escala de Quigley (masculinizacion en 46,XY)

En neonatos 46,XY con alteraciones en la accion de los andrdgenos, la escala de Quigley
clasifica la masculinizacion incompleta, desde genitales externos femeninos completos
(grado 1) hasta masculinos normales (grado 7).

4.4. Exploracion de genitales internos y palpacion gonadal
La palpacion cuidadosa de gonadas es clave. Debe documentarse:

o Presencia, localizacion y movilidad testicular (escrotal, inguinal, abdominal).

e Presencia de gonadas bilaterales en el canal inguinal (sugiere testiculos en un
46,XY o gonadoblastomas en disgenesia gonadal 46,XY).

e Ausencia de gonadas palpables, compatible con anorquia o goénadas
intraabdominales.

4.5. Identificacion de signos sindromicos o dismérficos asociados

Algunas disgenesias gonadales forman parte de sindromes complejos, por lo que es
esencial explorar:

« Implantacion capilar baja, pliegue nucal (Turner).

« Facies dismorfica, alteraciones palpebrales, micrognatia (Denys-Drash, Frasier).

e Malformaciones renales asociadas.

e« Anomalias en extremidades (sindrome de Smith-Lemli-Opitz o sindrome de
Aarskog).

4.6. Clasificacion inicial de genitales ambiguos
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Con toda esta informacion, es posible clasificar provisionalmente el fenotipo genital como:

Predominantemente femenino con virilizacion.
Predominantemente masculino con subvirilizacion.
Ambiguo intermedio, con imposibilidad de clasificar sin estudios adicionales.

5. ESTUDIOS DE LABORATORIO Y PERFIL HORMONAL INICIAL

Los estudios de laboratorio en el contexto de un neonato o lactante con sospecha de DSD
tienen un doble objetivo:

Identificar condiciones potencialmente graves que requieren intervencion
inmediata, como la hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) con pérdida salina.
Orientar el diagndstico etiologico, definiendo si la alteracion afecta a la
diferenciacion gonadal, la esteroidogénesis o la accion hormonal.

5.1. Perfil hormonal inicial

En el neonato con genitales ambiguos, especialmente en el periodo neonatal temprano,
el eje hipotalamo-hipofiso-gonadal esta fisiologicamente activado (minipubertad), lo
que permite obtener valores hormonales mas representativos que en etapas posteriores.
El perfil basico debe incluir:

17-hidroxiprogesterona (17-OHP): Elevada en la HSC clasica por déficit de 21-
hidroxilasa.

Testosterona: Permite evaluar la funcion testicular en 46,XY y comparar con
niveles de dihidrotestosterona (DHT).

Dihidrotestosterona (DHT): Indicador clave para detectar déficit de sa-reductasa
tipo 2.

Androstendiona: Elevada en formas virilizantes de HSC y en tumores productores
de andrdgenos.

Cortisol: Bajo en formas de HSC con pérdida salina.

ACTH: Elevada en bloqueos enzimaticos suprarrenales.

FSH y LH: Elevadas en disgenesias gonadales severas por falta de
retroalimentacion gonadal.

AMH (hormona antimilleriana): Marcador funcional de células de Sertoli; baja o
indetectable en disgenesia gonadal 46,XY.

Renina plasmatica: Elevada en crisis de pérdida salina asociada a HSC clasica.

5.2. Pruebas hormonales dinamicas
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En algunos casos, el perfil basal es poco concluyente y se requiere la estimulacion
hormonal para evaluar la capacidad funcional gonadal o suprarrenal. Las pruebas mas
utilizadas son:

e Test de estimulo con hCG:
o Evalla la capacidad de los testiculos para producir testosterona.
o Util en casos de criptorquidia bilateral o anorquia sospechada.
o Se mide testosterona basal y tras 48-72 horas de inyecciones de hCG.
o Test de estimulo con ACTH:
o Evalla la respuesta suprarrenal.
o Fundamental en la sospecha de bloqueos enzimaticos (HSC por déficit de
11B-hidroxilasa o 38-HSD).
o Permite medir precursores esteroidales (17-OHP, 11-desoxicortisol, DHEA).
o Test de estimulo con GnRH:
o Menos frecuente en el periodo neonatal.
o Valora la sensibilidad gonadotrofica y es Util en el diagndstico de
hipogonadismo hipogonadotrépico en casos de micropene aislado.

5.3. Interpretacion contextualizada
Los valores hormonales deben ser siempre interpretados en contexto. Por ejemplo:

e Enun neonato 46,XX con clitoromegalia y 17-OHP muy elevada, la HSC clasica es
el diagndstico mas probable.

e En un neonato 46,XY con genitales ambiguos, AMH indetectable y testosterona
baja, el diagnostico probable es disgenesia gonadal completa.

e Enun neonato 46,XY con testosterona normal, DHT baja y genitales ambiguos, el
diagndstico orienta hacia déficit de sa-reductasa tipo 2.

6. ESTUDIOS GENETICOS Y CITOGENETICOS

La evaluacion genética es una herramienta central en el diagnostico de los DSD, ya que
muchos de ellos tienen una base genética monogénica o cromosdmica claramente
identificada. En el abordaje inicial, el estudio debe seguir un escalonamiento légico, de lo
mas amplio a lo mas especifico.

6.1. Cariotipo estandar y FISH para cromosomas sexuales
El primer paso es la definicidon del sexo cromosémico, para lo que es imprescindible:
e Cariotipo convencional (bandas G o equivalentes).

e En algunos centros, el analisis inicial se complementa con hibridacion in situ
fluorescente (FISH) para deteccion rapida de cromosomas Xy Y.
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Resultados posibles:

e 46,XX: Compatible con ovarios, pero puede asociarse a hiperplasia suprarrenal
congénita, DSD testicular 46,XX o virilizacion por andrégenos maternos.

e 46,XY: Compatible con testiculos, pero puede asociarse a disgenesia gonadal,
insensibilidad androgénica o defectos en la esteroidogénesis.

e Mosaicismos (45,X/46,XY): Sugieren disgenesia gonadal mixta.

e Anomalias cromosomicas complejas: Indicativas de sindromes polimalformativos
con afectacion gonadal (Turner, Klinefelter, etc.).

6.2. Array-CGH y estudios de alta resolucion
En casos de disgenesia gonadal aislada o sindromica, el array-CGH puede detectar:

e Microdeleciones o microduplicaciones en regiones criticas (WT1, SOXg, NR5A1).
e Alteraciones cromosdmicas estructurales en mosaico, no visibles en cariotipo
convencional.

6.3. Paneles génicos especificos para DSD

Cuando el cariotipo es normal y el perfil hormonal es compatible con un DSD monogénico
(p. ej., insensibilidad androgénica, déficit de sa-reductasa, ovotesticular DSD), se
recomienda el uso de paneles génicos dirigidos, que incluyen genes clave como:

e SRY:DSD testicular 46,XX.

e SOXg: Campomélicay disgenesia gonadal.

o NR5Aa: Disgenesia gonadal 46,XY.

e AMH y AMHR2: Persistencia de conductos mullerianos.
e CYP21A2: HSC clasica.

e AR:Insensibilidad androgénica.

6.4. Estudios dirigidos segun fenotipo
En algunos casos, un fenotipo clinico particular orienta la investigacion genética:
e Micropene y anosmia: Estudio de genes del hipogonadismo hipogonadotrépico
congénito (KAL1, FGFR1).
« Disgenesia gonadal y nefropatia: Estudio de WTa (sindrome de Denys-Drash).
e Genitales ambiguos y defectos esqueléticos: Estudio de SOXg (campomélica
displasia).

6.5. Genética y asesoramiento familiar

En todos los casos con causa genética confirmada, es necesario ofrecer:
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Asesoramiento genético familiar.
Estudio de portadores en padres si hay sospecha de herencia autosémica recesiva.
Seguimiento a largo plazo en hermanos u otros familiares de riesgo.

iPerfecto! Te presento el desarrollo completo de los puntos 7y 8 del Tema 3: Diagndstico
inicial y evaluacion multidisciplinar en DSD, adaptado al nivel técnico que corresponde a
cirujanos pediatricos, residentes y especialistas en formacion avanzada.

7. ESTUDIOS DE IMAGEN Y PROCEDIMIENTOS QUIRURGICOS
DIAGNOSTICOS

La evaluacidn porimagen es un complemento esencial en el estudio inicial de un paciente
con sospecha de DSD, ya que permite:

Evaluar |a presencia y localizacion de las génadas.

|dentificar estructuras millerianas o wolffianas remanentes.

Estudiar el seno urogenital y el trayecto uretral, clave para planificar
reconstrucciones quirlrgicas en genitales ambiguos complejos.

7.1. Ecografia abdominal y pélvica

Objetivos

Identificar |la presencia o ausencia de Utero.

Localizar gdnadas, especialmente en pacientes con criptorquidia bilateral o
gonadas no palpables.

Evaluar la morfologia y ecogenicidad de las glandulas suprarrenales, Util en el
contexto de hiperplasia suprarrenal congénita (HSC).

Interpretacion

En neonatos 46,XX con genitales virilizados, la presencia de Utero y ovarios sugiere
una HSC.

En neonatos 46,XY con genitales ambiguos y ausencia de Utero, es probable un
DSD por alteracion androgénica.

La visualizacion de estructuras millerianas persistentes en un neonato 46, XY con
testiculos sugiere un sindrome de persistencia de conductos de Miller (PMDS).

Limitaciones
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o Lasgdnadas intraabdominales pequefas, especialmente las disgenéticas, pueden
ser dificiles de visualizar.
o El seno urogenital o las conexiones entre estructuras pueden no ser visibles con
precision.
7.2. Resonancia magnética pélvica y abdominal
Indicaciones
o Complemento en pacientes con gonadas no localizadas por ecografia.
o Evaluacion de restos millerianos en pacientes con ambigiedad severa.
e Estudio detallado de senos urogenitales complejos o anomalias cloacales
asociadas.

Ventajas

e Mejor definicidn de tejidos blandos que la ecografia.
o Permite diferenciar estructuras ovaricas, testiculares y disgenéticas.

Limitaciones

o Necesita sedacion en neonatos y lactantes pequefios.
e Esmenos sensible que la laparoscopia para génadas pequenas o atrofiadas.

7.3. Uretrocistografia miccional (CUMS)
Indicacion
o En pacientes con senos urogenitales o hipospadias proximales, permite evaluar:
o Longitudy trayecto de la uretra.

o Presencia de una cavidad vaginal o urogenital comun.
o Reflujo vesicoureteral asociado.

7.4. Laparoscopia diagnostica

La laparoscopia diagndstica es una herramienta clave en la evaluacidn de criptorquidia
bilateral o géonadas no palpables, especialmente cuando:

e No se visualizan gonadas por ecografia o resonancia.
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» Existen dudas sobre el fenotipo gonadal (testiculo atrofiado, ovario disgenético,

ovotestis).
e Hay necesidad de realizar biopsia gonadal para establecer un diagndstico
histologico.
Técnica

e Inspeccion sistematica de ambas fosas iliacas y region pélvica.

e Localizacion de gonadas intraabdominales o remanentes gonadales.

e Biopsia con pinza laparoscopica, idealmente incluyendo corteza y médula.

e Evaluacion de estructuras mullerianas vestigiales (Utero rudimentario, trompas
displasicas).

Hallazgos clave

o Cordon gonadal fibroso sin tejido germinal: disgenesia gonadal completa.
e Gonada pequeiia con corteza y cordones testiculares: disgenesia gonadal parcial.
e Gonada ovoide con componente mixto ovarico y testicular: ovotestis.

7.5. Biopsia gonadal y anatomia patoldgica

La biopsia gonadal es fundamental en el diagndstico y en la evaluacion del riesgo tumoral
futuro. Debe analizarse:

e Presencia de células germinales y su grado de maduracion.

o Desarrollo o ausencia de tubulos seminiferos.

e Presencia de estructuras foliculares primordiales.

o Hiperplasia de células de Sertoli o Leydig.

e Presencia de focos de displasia gonadal o gonadoblastoma en pacientes con
disgenesia 46,XY.

8. EVALUACION PSICOLOGICA INICIAL Y ASESORAMIENTO
FAMILIAR

El impacto psicoldgico de un diagndstico de genitales ambiguos o trastorno del
desarrollo sexual es profundo tanto para el paciente (cuando es mayor) como para su
familia. Una evaluacion psicologica precoz, asi como el adecuado asesoramiento
parental, es esencial para prevenir trastornos emocionales, ansiedad anticipatoria y
rechazo de las decisiones médicas.
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8.1. Primer contacto psicologico

El diagnodstico de DSD debe acompaiiarse desde el inicio de la intervencion de un psicélogo
clinico especializado en patologias de diferenciacion sexual. Las funciones en esta fase
inicial son:

e Apoyar a lafamilia en la asimilacion del diagndstico.

e Ayudar al equipo médico a gestionar las primeras explicaciones (evitando términos
estigmatizantes o desactualizados).

o Identificar vulnerabilidades psicoemocionales en los progenitores que puedan
interferir en el proceso de toma de decisiones.

e Garantizar que los mensajes médicos son correctamente comprendidos.

8.2. Comunicacion con los padres: claves practicas
La comunicacion inicial debe ser:

o Claray honesta, explicando la naturaleza de la ambigiedad genital sin presuponer
un sexo.

e Adaptada al nivel cultural de la familia, evitando tecnicismos innecesarios o
etiquetas diagnosticas prematuras.

o Acompanada de un mensaje tranquilizador, dejando claro que la mayoria de DSD
tienen tratamiento y sequimiento especificos.

8.3. Apoyo emocional y prevencion de estigmatizacion
En paralelo, el equipo debe detectar precozmente:

« Signos de ansiedad parental severa, rechazo parental o culpabilizacion.

e Reacciones de duelo anticipado por la pérdida de expectativas de un hijo o hija

"ideal".

« Dificultades para comunicar el diagnostico a familiares cercanos.
El psicologo debe ser parte activa en la elaboracion de un discurso compartido, que los
padres puedan utilizar para explicar la situacion a familiares o amigos sin sentirse
incomodos.

8.4. Evaluacion psicologica inicial del paciente (en casos postneonatales)

Cuando el diagnostico de DSD se realiza fuera del periodo neonatal (niflos mayores o
adolescentes), la evaluacion psicoldgica debe incluir:
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o Evaluacion de la identidad de género, especialmente en pacientes con
discordancia entre el sexo asignado y el desarrollo puberal.

e Valoracion de la imagen corporal y posibles alteraciones en la percepcion de su
propio cuerpo.

e Deteccidn de sintomas de ansiedad, depresion o aislamiento social.

e Evaluacion de la relacion familiar, para identificar conflictos derivados del
diagndstico o tratamientos previos.

9. EL EQUIPO MULTIDISCIPLINAR EN EL MANEJO DE DSD

El diagnostico y tratamiento de los trastornos del desarrollo sexual (DSD) requiere un
enfoque multidisciplinar coordinado. La complejidad de estas condiciones exige la
integracion de diversas especialidades para garantizar un diagndstico preciso, un manejo
quirurgico adecuado y un soporte psicoldgico apropiado.

9.1. Composicion del equipo de referencia
El equipo multidisciplinar de DSD debe incluir a:

o Cirujano pediatrico: Encargado de la evaluacion anatdmica, planificacion
quirurgica y ejecucion de procedimientos correctivos.

e Endocrindlogo pediatrico: Responsable del estudio hormonal, tratamiento
sustitutivo y seqguimiento endocrinoldgico a largo plazo.

e Genetista clinico: Clave para la interpretacion de estudios genéticos y el
asesoramiento familiar.

» Radiologo pediatrico: Experto en interpretacion de ecografias, resonancias y otros
estudios de imagen.

e Psicdlogo clinico: Imprescindible para el apoyo emocional del paciente y su familia.

o Neonatologo: Involucrado en la evaluacion inicial en el periodo perinatal.

o Trabajador social (opcional): En casos de familias con dificultades de adaptacion o
apoyo.

9.2. Circuitos asistenciales y coordinacion

El manejo de DSD debe realizarse en centros de referencia, con protocolos claros para la
derivacion y seguimiento.
Los pacientes deben ser evaluados en sesiones clinicas multidisciplinares, donde se
discuten:

e Resultados de estudios hormonales y genéticos.
o Necesidad de estudios quirurgicos o laparoscopicos.
e Plan de tratamiento a corto y largo plazo.
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Apoyo psicoldgico y comunicacion con la familia.

La toma de decisiones debe ser consensuada y centrada en el bienestar a largo plazo del
paciente.

10. INFORME CLINICO INTEGRAL Y PLAN DE SEGUIMIENTO

Una vez realizado el diagndstico de un DSD, es fundamental elaborar un informe clinico
estructurado que recoja todos los hallazgos y las decisiones terapéuticas adoptadas.

10.1. Contenido del informe clinico

El informe multidisciplinar debe incluir:

SWoN R

Datos del paciente: Nombre, edad, sexo asignado al nacimiento y sexo definitivo.
Hallazgos iniciales: Descripcion de genitales externos y exploracion gonadal.
Resultados de estudios hormonales, genéticos y de imagen.

Diagnostico final (p. ej., disgenesia gonadal 46,XY, hiperplasia suprarrenal
congénita 46,XX, insensibilidad a andrégenos parcial).

Recomendaciones terapéuticas: Tratamiento meédico, cirugia propuesta y
necesidad de soporte psicologico.

Plan de seguimiento a largo plazo.

10.2. Registro y documentacion

El paciente debe estar incluido en un registro hospitalario de DSD.

Se debe ofrecer asesoramiento genético a la familia si el DSD tiene una base
hereditaria.

Es importante documentar la identidad de género y las preferencias del paciente
en etapas posteriores.

10.3. Seguimiento médico y quirurgico

El sequimiento a largo plazo dependera del tipo de DSD vy las intervenciones realizadas.
Algunos puntos clave son:

Endocrinoldgico: Monitorizacion del desarrollo puberal, tratamiento hormonal
sustitutivo si es necesario.

Quirdrgico: Evaluacion del resultado de la reconstruccion genital, control de
complicaciones.

Psicolégico: Apoyo continuo para la adaptacion de identidad de género y
prevencion de disfuncion emocional.
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e Reproductivo: En la adolescencia, orientacion sobre fertilidad y opciones
disponibles.

Conclusion
El diagnostico inicial y la evaluacion multidisciplinar en DSD requieren un enfoque

coordinado y preciso. La intervencidn temprana, el apoyo psicoldgico y un seguimiento a
largo plazo son claves para garantizar el bienestar fisico y emocional de estos pacientes.
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