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IMPORTANCIA DEL SEGUIMIENTO MULTIDISCIPLINAR
LONGADO EN PACIENTES CON DSD

El abordaje de los trastornos del desarrollo sexual (DSD) no termina con la resolucion

quirur

gicainicial. Enrealidad, el seguimiento a largo plazo es una de las piedras angulares

de la atencion en estos pacientes. Los DSD no son Unicamente alteraciones anatdmicas,
sino condiciones cronicas que afectan el desarrollo fisico, endocrino, sexual, reproductivo
y psicoldgico de la persona. Por ello, el sequimiento debe ser multidisciplinar, coordinado
y adaptado a cada etapa vital, desde la infancia hasta la edad adulta.

Objetivos del seguimiento a largo plazo

Evaluar la evolucion anatomica y funcional de la reconstruccion quirurgica.
Prevenir y detectar precozmente complicaciones uroldgicas, ginecoldgicas o
endocrinas.

Acompanar el desarrollo puberal y ajustar la hormonoterapia, si procede.
Supervisar el desarrollo psicosexual y la adaptacion a la identidad de género.
Ofrecer apoyo emocional continuado al paciente y a la familia.

Revisar periodicamente el riesgo oncolégico en gonadas residuales.

Planificar la transicion a unidades especializadas de adultos.

Equipo multidisciplinar recomendado
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El seguimiento de pacientes con DSD debe involucrar a:

o Cirugia pediatrica: evaluacion anatdmica y funcional de la reconstruccion.

o Urologia pediatrica: especialmente en pacientes con hipospadias complejas o seno
urogenital reparado.

e Ginecologia pediatrica: sequimiento de estructuras mdullerianas residuales o
neovaginas.

e Endocrinologia pediatrica: ajuste hormonal durante la infancia, pubertad y
adolescencia.

» Psicologia clinica: apoyo a la identidad sexual y la aceptacion corporal.

e Genética clinica: asesoramiento reproductivo y familiar.

e Oncologia pediatrica: en casos con alto riesgo gonadal.

Frecuencia y duracion

e Controles frecuentes en los primeros afos tras la cirugia, especialmente tras
vaginoplastias o reconstruccion de seno urogenital.

e Revision anual o bianual durante la infancia.

« Controlesintensificados durante la pubertad, momento critico para la adaptacion
psicosexual.

e Seguimiento coordinado con unidades de adultos a partir de los 16-18 afos,
garantizando una transicidn asistencial ordenada.

2. COMPLICACIONES ANATOMICAS Y FUNCIONALES TRAS
CIRUGIA GENITAL PRECOZ Y DIFERIDA

El seguimiento prolongado de pacientes con trastornos del desarrollo sexuval (DSD)
permite comprobar que, a pesar de los avances técnicos en las Ultimas décadas, las cirugias
genitales reconstructivas —tanto en la infancia como en etapas mas avanzadas— se
asocian a un riesgo considerable de complicaciones anatomicas y funcionales. Estos
procedimientos quirdrgicos, en su mayoria realizados sobre tejidos inmaduros,
disgenéticos o previamente sometidos a influencias hormonales atipicas, estan
condicionados no solo por las limitaciones técnicas inherentes a cada caso, sino también
por la evolucion dinamica de los 6rganos intervenidos durante el crecimiento y el desarrollo
puberal. Por tanto, es esencial que el cirujano pediatrico mantenga una actitud vigilante,
anticipando posibles problemas y adaptando las soluciones quirurgicas a cada etapa del
desarrollo.

En el caso de las cirugias genitales precoces, especialmente en nifas 46,XX con hiperplasia
suprarrenal congénita clasica o en pacientes 46,XY con hipospadias perineales o
penoscrotales severos, uno de los factores que condiciona la aparicion de complicaciones
es la calidad y elasticidad tisular al momento de la cirugia. En neonatos y lactantes, la
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estructura de los cuerpos cavernosos, el clitoris, la uretra y la vagina no ha alcanzado un
desarrollo completo, lo que incrementa la probabilidad de cicatrizacidn retractil, estenosis
y deformidades cicatriciales. Ademas, en muchos casos, los tejidos genitales han estado
expuestos durante la gestacidon a concentraciones hormonales anémalas, lo que puede
alterar su vascularizacion y capacidad reparativa. Todo esto hace que el resultado
anatomico inicial, por mas satisfactorio que parezca, no garantice una funcionalidad
adecuada a largo plazo.

En las reconstrucciones precoces de seno urogenital comun, la separacion uretra-vagina
y el descenso de la neovagina hasta el periné presentan un riesgo particularmente alto de
fistulas urogenitales, especialmente si la vascularizacion de la pared vaginal se ve
comprometida durante la diseccion. Esta complicacion, si no es detectada precozmente,
puede evolucionar hacia una estenosis vaginal cicatricial, con obliteracién parcial o total
del introito. De igual modo, en las clitoroplastias reductivas realizadas en la lactancia, el
principal riesgo es la pérdida parcial o total de la sensibilidad erédgena, consecuencia de
una reseccion excesiva de cuerpos cavernosos o de la interrupcion inadvertida de paquetes
neurovasculares dorsales. Aunque las técnicas modernas intentan preservar al maximo
estas estructuras, el alto grado de virilizacion clitoridea en algunos casos obliga a realizar
reducciones extensas, lo que compromete el resultado funcional.

Las cirugias diferidas, realizadas en la preadolescencia o adolescencia, suelen partir de
situaciones anatomicas mas complejas. En muchos casos se trata de pacientes que no
fueron intervenidos en la infancia por decision médica o familiar, o bien de pacientes que
presentan discordancia de género con el sexo asignado al nacimiento. En estos casos, las
reconstrucciones vaginales o falicas deben enfrentarse no solo a los problemas anatdmicos
derivados de la disgenesia gonadal o genital, sino también a las cicatrices previas,
adherencias extensas o atrofia tisular, especialmente en pacientes que recibieron
tratamientos hormonales inadecuados o incompletos.

La estenosis vaginal es una de las complicaciones mas frecuentes y problematicas en estos
pacientes, especialmente tras vaginoplastias tempranas o en reconstrucciones diferidas de
neovagina en pacientes con hipoplasia mulleriana asociada. En nifas prepuberales, el
tejido vaginal inmaduro es particularmente vulnerable a la cicatrizacion retractil y la
adherenciogénesis, especialmente si no se instaura un protocolo estricto de dilatacion
vaginal progresiva postquirirgica. En pacientes que requieren vaginoplastias de
ampliacion, la eleccion de latécnica depende de multiples factores, incluyendo la extension
de la estenosis, la edad de la paciente y la presencia o no de estructura vaginal residual. En
algunos casos es posible resolver la estenosis mediante dilatacion progresiva, pero en
estenosis severas o en atresias segmentarias es necesario recurrir a técnicas mas
complejas, como la vaginoplastia con colgajo sigmoideo, la vaginoplastia laparoscopica
con peritoneo o la reconstruccidn con injertos cutaneos.

En varones 46,XY con hipospadias severas y micropene, la complicacién mas frecuente es
la fistula uretral persistente, que puede aparecer en cualquier punto de la neouretra, pero
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que es especialmente frecuente en la unidn entre el segmento tubularizado y el meato
perineal. Las tasas de reintervencion por fistula o estenosis tras hipospadias perineales
pueden alcanzar el 30-50%, especialmente en pacientes con placa uretral displasica o con
antecedentes de infecciones urinarias recurrentes en el postoperatorio. En estos casos, la
uretroplastia de rescate suele implicar la utilizacion de colgajos cutaneos ventrales o
injertos de mucosa bucal, aunque la tasa de éxito no siempre es 6ptima en pacientes con
tejido periuretral cicatricial o hipoplasico.

Por Ultimo, uno de los elementos mas dificiles de evaluar y tratar en el seguimiento
postquirurgico de pacientes con DSD es el grado de satisfaccion subjetiva con el
resultado anatomico. Las alteraciones en la percepcion corporal son frecuentes en
adolescentes y adultos jovenes con DSD, especialmente cuando la reconstruccion genital
fue extensa o cuando existen cicatrices visibles o alteraciones en la simetria labial o
escrotal. Estos problemas estéticos, aunque muchas veces pasan desapercibidos en la
infancia, adquieren una relevancia creciente durante la adolescencia, coincidiendo con el
desarrollo de la identidad sexual y la exploracion de la funcion erdtica. En este sentido, es
crucial que los cirujanos pediatricos que realizan estas cirugias mantengan un seguimiento
prolongado y una comunicacidon abierta con los pacientes, facilitando las revisiones
estéticas o funcionales cuando sean necesarias, y siempre en el marco de un enfoque
multidisciplinar que incluya apoyo psicoldgico especializado.

En resumen, las complicaciones postquirurgicas en pacientes con DSD son frecuentes,
multifactoriales y dinamicas, evolucionando a lo largo de la infancia y la adolescencia. Su
prevencion y manejo requieren un seguimiento continuo y especializado, con énfasis en
la evaluacion funcional, |a preservacion sensitiva y la adaptacion psicologica. La cirugia
no debe entenderse como un acto Unico, sino como parte de un proceso asistencial
prolongado, donde el didlogo constante entre paciente, familia y equipo médico es
esencial para optimizar los resultados y minimizar el impacto a largo plazo.

3. DISFUNCION MICCIONAL: CAUSAS, MANEJO Y PREVENCION

La funcion miccional en pacientes con DSD es una de las dreas que mas atencion requiere
en el sequimiento a largo plazo. En muchos casos, el tracto urinario inferior ha sido
reconstruido o modificado quirdrgicamente, lo que, unido a las caracteristicas
anatomicas disgenéticas propias de muchos de estos pacientes, incrementa el riesgo de
disfuncion. La miccion eficaz, sin obstruccion ni incontinencia, es un indicador clave de
éxito funcional tras una reconstruccion genital. Sin embargo, incluso cuando los resultados
anatomicos iniciales son adecuados, pueden surgir disfunciones progresivas asociadas al
crecimiento o a cambios hormonales durante la pubertad.

3.1. Disfunciones miccionales mas frecuentes
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Las alteraciones miccionales pueden clasificarse en tres grandes grupos, segun el
mecanismo fisiopatoldgico implicado:

a) Disfuncidn miccional obstructiva

Es caracteristica de pacientes con hipospadias severas, especialmente en
reconstrucciones penoscrotales y perineales. La obstruccion suele estar causada por:

e Estenosis meatal.
o Estenosis de la neouretra tras uretroplastia.
o Cicatrizacion retractil de anastomosis uretrales.

Clinicamente, se manifiesta por chorro miccional fino o entrecortado, aumento del
tiempo miccional y, en casos mas avanzados, por desarrollo de vejiga de lucha e incluso
reflujo vesicoureteral secundario.

b) Incontinencia urinaria

En pacientes con anomalias severas de la uretra posterior o del esfinter externo, puede
existir incompetencia esfinteriana. Esto es especialmente relevante en pacientes con
seno urogenital comun, donde el control miccional puede depender de una uretra
malformada o parcialmente reconstituida. La incontinencia puede ser:

o De esfuerzo, por insuficiencia esfinteriana.
o De urgencia, por hiperactividad vesical secundaria a fibrosis periuretral.
e Mixta, combinando ambos mecanismos.

¢) Disfuncion miccional neurdgena secundaria

Aunque la mayoria de los pacientes con DSD no tienen alteraciones neurogénicas
primarias, algunas técnicas quirurgicas extensas, especialmente aquellas que incluyen
liberacion radical de adherencias o reconstruccion compleja del periné posterior, pueden
lesionar la inervacion aferente o eferente de la vejiga, generando disfuncion miccional
mixta o hipocontractilidad vesical.

3.2. Métodos diagnadsticos y evaluacion funcional

El sequimiento funcional debe incluir valoraciones periddicas de la miccidn, adaptadas a
la edad y al tipo de intervencion previa:

e Flujometria miccional: fundamental a partir de los 5-6 afos, permite detectar
patrones obstructivos o de flujo interrumpido.

o Ecografia vesical postmiccional: evalUa el residuo postmiccional y permite
valorar el grosor vesical.
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Uretrocistografia miccional (UCM): indicada en pacientes con antecedentes de
fistulas o multiples uretroplastias, permite evaluar el calibre y trayecto de la
neouretra.

Estudios urodinamicos: indicados en pacientes con incontinencia persistente o
sintomas de vaciado incompleto. Permiten valorar la presion detrusoriana y la
competencia esfinteriana.

En pacientes adolescentes y adultos, es fundamental interrogar sobre:

Dificultad miccional.

Pérdidas urinarias involuntarias.
Dolor perineal o disuria.
Frecuencia y urgencia miccional.

3.3. Estrategias terapéuticas

a) Tratamiento de la obstruccion

Meatoplastia: indicada en estenosis meatal aislada.

Dilatacion uretral progresiva: Util en estenosis leves de neouretra.

Uretroplastia de revision: en estenosis complejas o en pacientes con multiples
cirugias previas. En ocasiones, es necesario emplear injertos de mucosa bucal o
colgajos cutaneos vascularizados.

b) Manejo de la incontinencia urinaria

En casos leves, pueden emplearse técnicas de refuerzo perineal (sling suburetral)
o inyeccion de agentes volumétricos o bulking periuretrales.

En casos severos, puede ser necesario recurrir a técnicas mas agresivas, como la
cervicouretroplastia, la reconstruccidon esfinteriana artificial o la derivacion
urinaria.

¢) Manejo de la disfuncion miccional neurégena

Reeducacion miccional y biofeedback en niflos mayores y adolescentes.
Uso de anticolinérgicos en casos de hiperactividad vesical secundaria.
Cateterismo vesical intermitente en casos de hipocontractilidad severa.

3.4. Prevencion de complicaciones miccionales
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a) Optimizacion de la técnica quirdrgica

e Preservar al maximo la longitud uretral nativa.

o Evitar anastomosis bajo tension.

e Utilizar técnicas de cobertura de neouretra con colgajos vasculares
suplementarios (dartos, tunelizacién prepucial).

b) Seguimiento funcional sistemdtico

e Iniciar la evaluacidon funcional precozmente, incluso en ausencia de sintomas
evidentes.
e Mantener controles periddicos a lo largo de la infancia y adolescencia.

¢) Educacion familiar y del paciente

o Explicar laimportancia de detectar precozmente sintomas miccionales.
o Fomentar un diario miccional en pacientes mayores con antecedentes de
reconstruccion uretral compleja.

3.5. Impacto a largo plazo

Las disfunciones miccionales cronicas pueden tener un impacto significativo en la calidad
de vida y la autoimagen de pacientes con DSD. La incontinencia o las dificultades para
orinar de pie pueden generar un alto grado de incomodidad social en la infancia y
adolescencia. Ademas, la presencia de dispareunia urinaria (dolor al orinar tras actividad
sexual) es una queja frecuente en mujeres jovenes con historial de vaginoplastia y
reparacion urogenital compleja.

Por ello, el manejo de estas complicaciones debe ser siempre proactivo, con un enfoque
preventivo desde las primeras etapas del seguimiento postquirirgico. El cirujano
pediatrico, en coordinacion con urologia pediatrica y psicologia clinica, juega un papel
clave en la deteccion precoz, el tratamiento adaptado y el seqguimiento prolongado de
estos pacientes.

4. ALTERACIONES EN EL DESARROLLO SEXUAL 'Y FERTILIDAD

Introduccion

El desarrollo sexual y la fertilidad futura son aspectos clave en el seguimiento de pacientes
con DSD, y ambos estan directamente condicionados por el diagnostico genético y
gonadal especifico, la presencia de estructuras reproductivas funcionales y el tipo de
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tratamiento quirdrgico y hormonal recibido. A diferencia de otros campos de la cirugia
pediatrica, donde el éxito quirurgico se mide en términos anatdmicos o funcionales
inmediatos, en el contexto de los DSD el objetivo final es garantizar, en la medida de lo
posible, una vida sexual y reproductiva satisfactoria en la edad adulta. Este objetivo es
especialmente complejo, ya que muchas intervenciones realizadas en la infancia pueden
tener efectos secundarios tardios que solo se manifiestan al alcanzar la pubertad o al
intentar concebir.

Desarrollo puberal en pacientes con DSD

La pubertad es una fase critica para la valoracion de la funcion gonadal residual y para la
evaluacion de la respuesta de los tejidos genitales y sexuales internos al entorno
hormonal postpuberal. En muchos pacientes con DSD, especialmente aquellos con
disgenesia gonadal parcial, hipoplasia testicular o déficits enzimaticos suprarrenales,
el desarrollo puberal es incompleto o anomalo, lo que requiere:

e Monitorizacion estrecha de los caracteres sexuales secundarios.
o Ajuste personalizado de la terapia hormonal.
e Valoracion de la capacidad reproductiva potencial.

En pacientes con gdnadas funcionales preservadas (ovarios o testiculos) y tracto genital
reconstructivo adecuado, es posible que el desarrollo puberal sea espontaneo. Sin
embargo, en muchos casos, especialmente tras gonadectomia precoz, es necesario inducir
y guiar la pubertad con terapia hormonal sustitutiva, ajustada al sexo de crianza.

Impacto de la cirugia genital sobre la fertilidad

Las cirugias reconstructivas realizadas en la infancia pueden comprometer la fertilidad
futura por varios mecanismos:

e Lesion directa de estructuras gonadales. En algunas disgenesias gonadales
mixtas, la diferenciacion testicular u ovarica es parcial y las gdnadas pueden haber
sido manipuladas o parcialmente extirpadas.

o Daino vascular periovarico o peritesticular. Procedimientos extensos de
movilizacion gonadal pueden afectar la perfusion y comprometer la
espermatogénesis u ovulacion.

o Alteraciones anatomicas del tracto genital. La presencia de estenosis vaginal o
fistulas urogenitales puede dificultar el coito y, por tanto, la concepcidn natural.

e Atrofia vaginal secundaria a estenosis cronica. En pacientes 46,XX con seno
urogenital reconstruido, la insuficiente elasticidad vaginal puede generar
dispareunia severa, limitando la funcidn reproductiva.
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Preservacion de fertilidad

En la actualidad, se recomienda evaluar precozmente el potencial reproductivo de cada
paciente con DSD, y cuando sea posible, plantear técnicas de preservacion de fertilidad,
como:

o Criopreservacion de tejido ovarico en pacientes con ovarios funcionales y alto
riesgo de insuficiencia gonadal.

o Criopreservacion espermatica en adolescentes 46,XY con funcidon testicular
residual.

o Conservacion de tejido gonadal disgenético en investigacidon experimental.

Consejo reproductivo

Todo paciente con DSD debe recibir, al alcanzar la adolescencia, informacion adaptada
sobre su fertilidad potencial, las técnicas de preservacion disponibles y las alternativas
reproductivas en la edad adulta, incluyendo:

e Reproduccion asistida.
o Donacion de gametos.
e Gestacion subrogada (en paises donde sea legal).

El papel del cirujano pediatrico en esta etapa es colaborar estrechamente con el equipo de
endocrinologia y reproduccidn asistida, asegurando que las opciones quirurgicas
tomadas en la infancia no comprometan innecesariamente la fertilidad futura.

5. IMPACTO SOBRE LA FUNCION SEXUAL EN LA ADOLESCENCIA
Y EDAD ADULTA

Introduccion

La funcion sexual, entendida como la capacidad de experimentar placer y mantener
relaciones sexuales satisfactorias, es uno de los indicadores finales mas relevantes del éxito
en la atencidn integral a pacientes con DSD. Sin embargo, este aspecto ha sido
historicamente relegado a un segundo plano, ya que muchas de las cirugias realizadas en
la infancia se centraban exclusivamente en lograr una anatomia genital aceptable desde
un punto de vista social, sin considerar las implicaciones funcionales y sensoriales a largo
plazo.
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Factores condicionantes
La funcion sexual en pacientes con DSD puede verse alterada por:

o Alteraciones anatomicas residuales. Estenosis vaginal, hipoplasia clitoridea,
neouretra estrecha o desviada.

o Pérdida de sensibilidad erégena. Especialmente tras clitoroplastias excesivas o
mal ejecutadas.

e Dolor crénico. Por cicatrices perineales retraidas, estenosis vaginal secundaria o
adherencias postquirurgicas.

o Dispareunia. En mujeres con vaginoplastia precoz, especialmente si no se ha
realizado mantenimiento adecuado con dilatadores.

e Inconformidad corporal. La discrepancia entre la anatomia genital real y la
identidad percibida puede generar inhibicion sexual o disforia.

o Faltadeinformacion sexual adecuada. Muchos pacientes con DSD no reciben una
educacion sexval adaptada, lo que genera miedo, insequridad y rechazo a la
exploracion sexual.

Evaluacion de la funcion sexual

A partir de la adolescencia, es recomendable incorporar la evaluacion de la funcién sexual
como parte del sequimiento global, utilizando:

o Entrevistas clinicas adaptadas a la edad.
e Cuestionarios validados de funcion sexual (modificados para adolescentes).
o Exploracionfisica centrada enla evaluacion de sensibilidad y elasticidad genital.

En esta etapa, es fundamental aseqgurar un ambiente de confianza y confidencialidad,
garantizando que el paciente pueda expresar libremente sus dudas y experiencias sin
temor al juicio.

Manejo de las disfunciones sexuales
En mujeres con DSD

o Dispareunia: tratamiento combinado con lubricacion vaginal, terapia hormonal
local y dilatacion progresiva.

o Falta de sensibilidad: puede requerir revision quirurgica o técnicas de estimulacion
sensorial especializada.
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e Vaginoplastias de ampliacion: cuando existe atresia o hipoplasia vaginal que
impide el coito satisfactorio.

En hombres con DSD

o Disfuncidn eréctil: frecuente en pacientes con micropene o hipospadias complejas,
puede beneficiarse de inhibidores de la fosfodiesterasa-s.

e Curvatura residual: puede requerir plicatura o técnicas de enderezamiento falico.

« Dificultad para la penetracion: asociada a desviacion meatal o hipoplasia de
cuerpos cavernosos, en algunos casos requiere reconstruccion secundaria.

Apoyo psicologico y sexoldgico

Mas alla de la reconstruccion anatomica, es fundamental que los pacientes con DSD
reciban:

o Acompanamiento psicoldgico especializado en sexualidad y disforia corporal.

o Educacion sexual adaptada.

o Terapia sexoldgica personalizada, que incluya técnicas de reconocimiento y
exploracion corporal en un entorno seguro.

6. ALTERACIONES EN LA PERCEPCION CORPORAL E IDENTIDAD
DE GENERO

Los pacientes con DSD, especialmente aquellos sometidos a cirugias genitales precoces,
tienen un mayor riesgo de desarrollar alteraciones en la percepcion corporal y dificultades
en la construccion de su identidad de género. Esta vulnerabilidad es consecuencia de
varios factores:

« AmbigiUedad anatomica inicial.

« Experiencias médicas repetidas (exploraciones, cirugias).
« Discrepancia entre anatomia genital y género percibido.
» Falta de informacion adecuada sobre su diagndstico.

Principales alteraciones observadas
» VergiUenza o rechazo hacia los genitales reconstruidos.

e Inhibicion social (vestuarios, actividad fisica).
o Temor al rechazo en relaciones afectivas y sexuales.
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Ansiedad o evitacion de exploraciones médicas.

Evaluacion y deteccidon precoz

Evaluacion periddica de la imagen corporal desde la preadolescencia.

Entrevistas clinicas confidenciales, con o sin presencia de los padres.

Colaboracion estrecha con psicologia clinica y sexologia, garantizando un espacio
seguro para que el paciente exprese dudas o malestar.

Deteccion de signos de disforia de género o inconformidad de género en
desarrollo.

Intervencion

Apoyo psicologico continuado.

Acceso a grupos de apoyo con otros adolescentes y adultos con DSD.

Informacion transparente y adaptada a la edad sobre su diagndstico y recorrido
médico.

Posibilidad de revision quirurgica estética o funcional, si es solicitada por el
paciente.

Coordinacion con unidades de identidad de género si surge disforia persistente.

7. SEGUIMIENTO ONCOLOGICO EN PACIENTES CON RIESGO
TUMORAL GONADAL

Algunas formas de DSD, especialmente las asociadas a disgenesia gonadal y a la
presencia de material cromosomico Y, conllevan un riesgo elevado de tumores
gonadales, principalmente gonadoblastoma, disgerminoma y otros tumores germinales.
Este riesgo varia ampliamente segun el tipo especifico de DSD, la localizacion de las
gonadas y la presencia o ausencia de signos de diferenciacion testicular funcional.

Grupos de alto riesgo (gonadectomia precoz recomendada)

Disgenesia gonadal completa 46,XY.

Mosaicismos con material Y (45,X/46,XY).

Ovotesticular DSD con gdnadas intraabdominales.

Sindrome de insensibilidad parcial a androgenos (PAIS) con disgenesia testicular
marcada.

Grupos de riesgo moderado (seguimiento activo o gonadectomia diferida)

Sindrome de insensibilidad completa a andrégenos (CAIS) (riesgo bajo en la
infancia, aumenta tras la pubertad).
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Disgenesia gonadal parcial con génadas descendidas y funcién endocrina
parcial.
Ovotesticular DSD con testiculos escrotales funcionales.

Modalidades de seguimiento oncologico

En pacientes que conservan gonadas con potencial riesgo tumoral, el seguimiento debe ser
riguroso e individualizado, incluyendo:

Exploracion fisica periodica para detectar aumento de volumen, induracion o
signos de torsion.

Ecografia escrotal o pélvica (segun localizacién gonadal) cada 6-12 meses.
Marcadores tumorales séricos (AFP, beta-HCG) en pacientes con riesgo elevado.
Biopsias gonadales seriadas, especialmente en pacientes con disgenesia parcial o
mosaicos Y que mantienen gonadas intraabdominales.

Toma de decisiones en comité multidisciplinar, valorando el balance entre
preservacion gonadal y riesgo oncoldgico.

Cuando indicar gonadectomia profilactica

Presencia de displasia gonadal severa.

Localizacion intraabdominal persistente tras la pubertad.

Discordancia entre potencial funcional y riesgo tumoral, priorizando siempre la
seguridad oncoldgica.

Seguimiento a largo plazo tras gonadectomia

8

Reposicion hormonal sustitutiva personalizada.

Evaluacion periddica de masa dsea y metabolismo lipidico.

Apoyo psicoldgico para el afrontamiento de la pérdida gonadal.
Seguimiento coordinado con endocrinologia de adultos tras la transicion.

REINTERVENCIONES Y CIRUGIAS DE RESCATE: INDICACIONES

Y ENFOQUES

La evolucion a largo plazo de los pacientes con trastornos del desarrollo sexual (DSD)
intervenidos en la infancia o adolescencia demuestra que, en un numero significativo de
casos, son necesarias reintervenciones quirurgicas a lo largo de la vida. Estas cirugias de
rescate pueden estar motivadas por complicaciones anatomicas o funcionales, pero
también por desajuste entre la anatomia genital reconstruida y la identidad de género
percibida en la adolescencia o adultez.
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El abordaje de estas cirugias requiere experiencia especifica y un profundo conocimiento
de la historia clinica y quirurgica previa del paciente. Los tejidos genitales previamente
operados suelen presentar cicatrices extensas, alteraciones vasculares y adherencias
severas, lo que incrementa la complejidad técnica y el riesgo de complicaciones en cada
nueva intervencion.

8.1. Indicaciones principales de reintervencion
1. Estenosis y fistulas en reconstrucciones urogenitales

En pacientes con vaginoplastias reconstructivas tras reparacion de seno urogenital
comun, la formacion de estenosis vaginal es una de las indicaciones mas frecuentes de
reintervencion. Estas estenosis pueden ser parciales (introitales) o afectar segmentos mas
profundos, comprometiendo la funcion sexual y, en algunos casos, el drenaje menstrual en
pacientes con estructuras muillerianas residuales.

Las fistulas urogenitales son otra complicacion relevante, especialmente tras
separaciones quirurgicas entre la uretra y la neovagina en pacientes con seno urogenital.
Su manejo es especialmente complejo cuando existen multiples trayectos fistulosos o
cuando se asocian a infecciones urinarias recurrentes.

2. Correccion de hipospadias recidivantes

En pacientes 46,XY con hipospadias severas, las tasas de reintervencion pueden superar el
30%, especialmente en casos de curvatura ventral residual o estenosis uretral progresiva.
Las cirugias de rescate suelen requerir técnicas complejas de uretroplastia en dos tiempos
con injertos de mucosa oral o colgajos cutaneos fasciocutaneos.

3. Revision estética o funcional de clitoroplastias

En pacientes con clitoroplastias reductivas realizadas en la infancia, es frecuente la
solicitud de revision estética en la adolescencia o adultez, debido a la percepcion de
asimetria, cicatrices visibles o disconformidad con el resultado anatémico. En algunos
casos, se identifican neuromas dolorosos o cicatrices retractiles que afectan la sensibilidad
erogena.

4. Vaginoplastia de ampliacion en la adolescencia
En pacientes con atresia vaginal parcial o con vaginas hipoplasicas tras reconstruccion
inicial, la vaginoplastia de ampliacion es una indicacidn frecuente en la adolescencia. Las

técnicas mas utilizadas incluyen:

« Colgajo peritoneal laparoscépico.
o Colgajo sigmoideo interpuesto.
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o Técnica de Mcindoe con injerto cutaneo.
8.2. Consideraciones técnicas en reintervenciones

o Cartografia cicatricial previa. Antes de cualquier reintervencion es crucial revisar
la documentacion quirurgica inicial y realizar estudios de imagen (RM pélvica, eco
perineal) para valorar el estado de los tejidos.

e Preservacion neurovascular. En todas las cirugias de rescate, debe priorizarse la
preservacion de paquetes neurovasculares, especialmente en el clitoris y cuerpo
cavernoso residual.

o Estrategia por etapas. En casos complejos (estenosis vaginal completa, fistulas
multiples), puede ser preferible realizar un procedimiento en dos tiempos, con
periodos de cicatrizacion intermedia y revaloracién funcional.

8.3. Impacto psicoldgico de las reintervenciones

Cada nueva intervencion quirurgica puede ser vivida como una reafirmacion de la
"anormalidad" corporal, especialmente en la adolescencia. Por ello, la indicacion de
reintervencion debe ser cuidadosamente explicada al paciente y su familia, asegurando
una comprension realista de los objetivos y limitaciones. Es esencial el acompafamiento
de psicologia especializada, sobre todo cuando las cirugias tienen un componente
estético o identitario relevante.

9. TRANSICION A LA CONSULTA DE ADULTOS: ELEMENTOS
CLAVE

La transicion asistencial de pacientes con DSD desde las unidades pediatricas a las
unidades de adultos representa un momento critico en el seguimiento a largo plazo. No se
trata solo de un cambio de profesionales, sino de un proceso que debe garantizar la
continuidad asistencial, adaptando el sequimiento a las necesidades especificas de cada
paciente adulto. En este sentido, el cirujano pediatrico debe desempenar un papel activo
en la preparacion de la transicion, asegurando la correcta transmision de la informacion
quirurgica y funcional acumulada durante la infancia.

9.1. Principios de una transicion efectiva

e Planificacidn anticipada. La transicion debe comenzar a prepararse en torno a los
14-15 anos, adaptandose al grado de madurez del paciente.

o Implicacion progresiva del adolescente. El paciente debe ser progresivamente el
protagonista de sus decisiones médicas, abandonando el modelo paternalista de la
infancia.
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e« Documento de resumen clinico. Debe elaborarse un informe completo que
incluya:

Diagndstico genético y endocrinoldgico.

Intervenciones quirurgicas realizadas (con detalles técnicos).

Complicaciones y reintervenciones.

Estado funcional actual (miccional, sexual y reproductivo).

Aspectos psicosexuales relevantes.

o Plan de seguimiento pendiente.

o Coordinacion directa con la unidad de adultos. Es preferible organizar consultas
conjuntas donde participen el equipo pediatrico y el equipo de adultos, facilitando
un traspaso progresivo de responsabilidades.

O O O O

9.2. Aspectos especificos de la transicion en DSD

Seguimiento endocrinologico

o Ajuste de |a terapia hormonal sustitutiva.
e Monitorizacion de la masa 6sea y el perfil metabdlico.
e Valoracion de la funcidn gonadal residual, si procede.

Seguimiento ginecoldgico o urologico

o Evaluacion periodica de la funcion genital.
e Revision de reconstrucciones previas.
e Valoracion de la fertilidad potencial y asesoramiento reproductivo.

Apoyo psicologico continuado

o Espacio seguro para revisar la historia clinica completa, incluyendo decisiones
tomadas en la infancia.

e Evaluacion de la adaptacion a la identidad sexual y de género.

e Atencion a posibles traumas médicos derivados de intervenciones previas.

9.3. Importancia de la personalizacion

Cada paciente con DSD tiene un recorrido asistencial Unico, por lo que la transicion debe
adaptarse a:

« Eldiagndstico especifico.

e Lasintervenciones realizadas.

e Sugrado de conocimiento sobre su condicion.

e Sugrado de aceptacion corporal y adaptacion psicosexual.
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En casos de disforia de género emergente, la transicion debe integrarse con unidades
especializadas en identidad de género, garantizando un abordaje coordinado y sin
fragmentacion asistencial.

10. REGISTRO Y EVALUACION DE RESULTADOS A LARGO
PLAZO: IMPORTANCIA DE LOS CSUR Y DE LAS REDES
EUROPEAS

Introduccion

El sequimiento a largo plazo de pacientes con DSD no puede entenderse Unicamente como
una serie de consultas médicas aisladas. El verdadero valor de este seguimiento radica en
la recogida sistematica de datos clinicos, quirdrgicos, funcionales y psicosociales, con
el objetivo de evaluar resultados reales, identificar areas de mejora y generar evidencia
cientifica robusta que permita optimizar la atencion futura. En este contexto, los registros
clinicos especificos y los programas de seguimiento estructurados son herramientas
esenciales.

Importancia de los registros clinicos especificos

En pacientes con DSD, la historia clinica convencional suele fragmentarse entre diferentes
especialidades (cirugia pediatrica, endocrinologia, genética, psicologia, ginecologia), lo
que dificulta la vision global y longitudinal de la evolucion de cada caso. Por ello, es
fundamental la existencia de un registro clinico especifico y centralizado, que incluya:

o Datos genéticos, hormonales y de imagen.

o Descripcidn detallada de todas las intervenciones quirurgicas realizadas.
o Evaluacion funcional miccional, sexual y reproductiva a largo plazo.

e Evaluacion psicosocial y de calidad de vida.

e Modificaciones en la asignacion de sexo o identidad de género.

Este registro permite no solo el seguimiento individualizado de cada paciente, sino
también la evaluacion agregada de resultados y la comparacion entre centros, lo que
contribuye a mejorar la calidad asistencial.

CSUR (Centros, Servicios y Unidades de Referencia) en Espana

En Espana, el Sistema Nacional de Salud ha designado un numero limitado de Centros,
Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) para la atencidn de pacientes con DSD. Estos
centros concentran la experiencia clinica y quirdrgica, garantizan un enfoque
multidisciplinar real y asequran el acceso a:
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o Equipos especializados con experiencia en cirugia genital reconstructiva
compleja.

o Laboratorios de genética molecular y técnicas avanzadas de diagndstico.

e Comités de ética asistencial con experiencia en DSD.

e Protocolos de seguimiento longitudinal, con evaluacion funcional y psicosocial
estructurada.

e Posibilidad de revision multidisciplinar de casos complejos, incluyendo la
valoracion de reintervenciones o revisiones quirurgicas diferidas.

Beneficios de los CSUR

e Reduccion de la variabilidad clinica y quirurgica.

e Garantia de acceso a equipos con alta especializacion.

e Mejor recopilacion de datos longitudinales.

e Participacion en estudios multicéntricos y ensayos clinicos.

e Mayorfacilidad para coordinar la transicidn a unidades de adultos especializadas.

Redes europeas: ERN eUROGEN

A nivel europeo, los pacientes con DSD se benefician de la existencia de la Red Europea
de Referencia para Enfermedades Urogenitales Complejas y Raras (ERN eUROGEN), de
la cual forman parte varios CSUR espaniioles. Esta red facilita:

e Intercambio de conocimiento y experiencia entre centros de referencia europeos.
e Consulta de casos complejos a través de plataformas telematicas seguras.

o Desarrollo de protocolos comunes y guias clinicas basadas en evidencia.

o Creacion de registros europeos de pacientes con datos armonizados.

e Participacion en proyectos de investigacion colaborativa.

Papel de ERN eUROGEN en el seguimiento

e Promocion de indicadores de calidad asistencial comunes para el seguimiento de
DSD.

e Desarrollo de herramientas para la evaluacion estandarizada de resultados
(PROMs, PREM).

e Inclusion de datos psicosociales y de calidad de vida en los registros clinicos.

e Revision conjunta de indicaciones quirdrgicas complejas o controvertidas.

Evaluacion de resultados a largo plazo

El éxito en la atencion de pacientes con DSD no debe medirse exclusivamente por el
resultado anatomico inicial o por la ausencia de complicaciones inmediatas. Es
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imprescindible adoptar un enfoque basado en resultados reales ("real-world outcomes")
que incluya:

e Funcionalidad miccional y sexual.

o Preservacion de la fertilidad.

o Satisfaccion con el resultado anatémico.

o Coherencia entre identidad de género y sexo de crianza.
o Calidad de vida global.

o Salud mental y adaptacion psicosocial.

Indicadores clave

e Tasade reintervenciones quirurgicas.

o Porcentaje de pacientes con continencia miccional completa.

e Prevalencia de dispareunia y otras disfunciones sexuales.

e Porcentaje de pacientes con cambio de sexo legal o inconformidad de género.

e Impacto sobre la escolarizacion, el empleo y la vida social.

e Grado de satisfaccion expresada por el paciente (Patient-Reported Outcome
Measures, PROMs).

Conclusion

El registro y la evaluacidn de resultados a largo plazo son imprescindibles para avanzar
hacia un modelo asistencial en el que los pacientes con DSD reciban una atencion basada
en la evidencia real y adaptada a sus necesidades cambiantes a lo largo de toda la vida. Los
CSUR y las Redes Europeas de Referencia son piezas clave para garantizar esta vision
longitudinal, multidisciplinar y coordinada, ofreciendo a cada paciente no solo el mejor
tratamiento inicial, sino también el sequimiento especializado y la adaptacidn constante
que requiere una condicidn tan compleja y heterogénea como el DSD.

Aqui tienes la bibliografia en formato Vancouver para el Tema 7: Seguimiento a largo
plazo y complicaciones postquirdrgicas. He seleccionado 20 referencias internacionales
y nacionales, incluyendo articulos, guias clinicas, revisiones y libros de referencia, todos
relevantes para cirujanos pediatricos y especialistas que trabajan con pacientes con DSD.
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