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OBJETIVOS

Conocer las Anomalias de la Diferenciacion Sexual (ADS) / Desarrollo Sexual Diferente (DSD) para
un buen diagndstico ecografico prenatal, sobretodo cuando hay una discordancia

genotipica/fenotipica en un estudio de ADN fetal o la presencia de genitales ambiguos
Conocer la nueva terminologia

Saber que es una entidad que requiere del manejo multidisciplinario tanto prenatal como postnatal

para poder brindar un mejor diagnostico y tratamiento



INTRODUCCION

Las Anomalias del Desarrollo Sexual (ADS) son un grupo heterogéneo de
anomalias congénitas caracterizadas por un desarrollo atipico de los genitales

externos o internos

La prevalencia al nacimiento es de 1 de cada 1.000 a 4.500 recién nacidos



TERMINOLOGIA

Se clasificaron segun los criterios del Consenso de Chicago del 2006, en el que se
eliminaron términos como "pseudohermafroditismo" y "hermafroditismo"
sustituyéndose por el de "trastornos o anomalias del desarrollo sexual”, aunque se
mantuvieron los de “estados intersexuales”. Pese a ello, la constatacion progresiva de
rechazo hacia esta nueva terminologia médica por parte de personas afectadas ha
provocado un replanteamiento progresivo de los terminos médicos, de modo que,
actualmente, se aboga por el de Desarrollo Sexual Diferente (DSD)



EMBRIOLOGIA Y FISIOLOGIA

La determinacion del sexo es el resultado de una serie compleja de eventos embriologicos y moleculares de
una fase ambisexual que comienza alrededor de la quinta semana embrionaria con la migracion de células
germinales primordiales a la cresta urogenital, formacion de los conductos de Wolff y Miiller, tubérculo genital y
pliegues urogenitales
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Figura 1. Genes y vias implicadas en el desarrollo gonadal
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NUEVA TERMINOLOGIA

ANOMALIAS DEL
DESARROLLO SEXUAL (ADS)

TERMINOLOGIA PREVIA

INTERSEXO

DESCRIPCION

ANOMALIAS DEL
DESARROLLO GENITAL

ADS 46,XX Pseudohermafroditismo femenino Virilizacion/masculinizacioén de una
mujer XX
ADS 46, XY Pseudohermafroditismo masculino | Sub-virilizacidén/masculinizacioén

de un varon XY

ADS ovotesticular

Hermafroditismo verdadero

Tejido ovarico y testicular presente

ADS testicular 46,XX

Reversion sexual XX o varon XX

Gentitales internos y externos
femeninos con testiculos presentes

Disgenesia gonadal completa
46,XY

Reversion sexual XY o mujer XY

Gonadas acintadas con estructuras
mullerianas y genitales externos
femeninos




Hallazgos ecograficos

 Discordancia entre los hallazgos ecograficos y estudios geneéticos
prenatales

* Discordancia cariotipo-fenotipo

* No es posible determinar el sexo a pesar de lograrse una adecuada
visualizacion

* No es posible determinar si es un pene o un clitoris

* No es posible determinar si son bolsas escrotales o labios
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Rol de la ecografia 4D/5D para la visualizacion de los genitales
externos



Signo del tulipan




cfDNA: review with lab and consider repeating sample
History: Maternal, Paternal, Family
Ultrasound: Exclude vanishing twin, review external / internal genitalia,
exclude other anomaly
|

Discordance resolved | = | Yes

El sexo fetal debe evaluarse mediante ecografia,

Involve multidisciplinary team (including paediatric geneticist,
predicho por cfDNA debe documentarse de endocrinologist)

y su concordancia/discordancia con el sexo

Amniocentesis: gfPCR/FISH (SRY gene testing), CMA, karyotype when
indicated, store cells for further tests (see below)
+/- Parental bloods: karyotype, CMA

forma rutinaria

!
(Discordance resaived ] ———= ((Yes
|

Further tests:
Targeted DSD testing (see table 1)




Una ecografia detallada de nivel terciario debe incluir la evaluacion del crecimiento fetal,
la confirmacion de los genitales internos y externos, la evaluacion de la posibilidad de
genitales ambiguos y la identificacion de otras anomalias estructurales

e No informar una ADS si la visualizacion del perin€ no es clara

e Terminologia: usar “tubérculo genital” en vez de pene o clitoris, y “pliegues
labio-escrotales” en vez de labios o escroto

e NO asignar el sexo fetal en la etapa prenatal



CONCLUSIONES

Con el advenimiento del cfDNA y la ecografia con alta resolucion y 4D/5D, debemos saber hacer un
diagnostico ante una discordancia en el sexo fetal o ante el hallazgo ecografico de genitales
ambiguos

La discordancia sexual puede deberse a multiples causas, algunas de las cuales son faciles de
diagnosticar, mientras que otras no pueden diagnosticarse prenatalmente

Es importante el manejo multidisciplinario para brindar informacion y contencion a la familia

Hoy en dia existen grupos activistas de personas con dicho trastorno, las cuales volvieron a
introducir la palabra “intersexuales”, por lo cual debemos estar actualizados y ser cuidadosos al
momento de hablar de dichos trastornos
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