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Genitales ambiguos: hipospadia severa, presentacion de un caso
Ambiguous genitals: severe hypospadias, a case presentation
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RESUMEN

La hipospadia es un trastorno congénito, mas comun en individuos del sexo masculino, con una
incidencia de 5 a 8 por mil nacidos vivos; en algunos casos la anatomia genital impide definir el sexo
por lo que es necesario recurrir a diversos estudios para poder asignar el mismo. Se presenta el caso
de un recién nacido que nace con bolsas escrotales a ambos lados del pene y este Ultimo es pequefio,
incurvado y la uretra desemboca a nivel del escroto semejando una vagina. Se le realizan ultrasonido
gonadal, cariotipo, cromatina sexual y otros examenes; se diagnostica como una hipospadia
penescrotal sin otras malformaciones asociadas.

Palabras clave: HIPOSPADIAS/diagndstico, HIPOSPADIAS/ultrasonografia, RECIEN NACIDO,
GENITALES/anomalias.
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INTRODUCCION

Se considera que un recién nacido (RN) presenta genitales ambiguos (GA), cuando la anatomia de sus
genitales externos no permite definir su sexo. El nacimiento de un recién nacido con estas condiciones
es un desafio para el equipo médico, quienes se deben plantear en forma rapida y ordenada una serie
de diagnésticos diferenciales, asi como también manejar una situacién familiar critica. La ansiedad que
provoca la falta de definicién de una identidad sexual, ademas de la presién ejercida por la sociedad,
lleva a la necesidad de un diagnostico rapido y preciso, con un cuidadoso manejo de la informacion
hacia sus angustiados progenitores.®

En aquellos recién nacidos con obvia ambigledad genital debe establecerse un sexo de crianza. En
muchos casos las alteraciones pueden ser sutiles. Por ejemplo, un recién nacido con criptorquidismo
bilateral puede ser una nifia con hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) virilizante severa, o una nifia
con aparente leve hipertrofia de clitoris puede ser un vardn genético con insensibilidad severa a los
androgenos. Los hallazgos fisicos que deben impulsar una investigacion son entre los més frecuentes:
Aparentemente masculino: testiculos no palpables bilateralmente en un recién nacido de término,
hipospadias asociadas con separacion de los sacos escrotales, testiculo no descendido con
hipospadias. Indeterminado: genitales ambiguos.

Aparentemente femeninos: hipertrofia de clitoris de cualquier grado, vulva corta con una sola
abertura, hernia inguinal conteniendo una génada.

Aun asi pueden existir algunas otras condiciones que no seran diagnosticadas hasta la infancia o la
pubertad.@?

Ante un caso de genitales ambiguos, ademas de realizar un detallado examen fisico, se debe reunir de
inmediato un grupo interdisciplinario (neonatologia, genética, endocrinologia, urologia vy
psicopatologia). No se debe asignar el sexo hasta no determinar el cariotipo, mientras tanto debe



tratarse al RN como “bebé” ante sus padres. La hipospadia es uno de los desordenes congénitos mas
comunes en individuos de sexo masculino con una incidencia reportada de 5 a 8 por mil nacidos
vivos.“5)

DESCRIPCION Y DISCUSION DEL CASO

Se trata de un recién nacido producto de parto eutécico el dia 12-07-2003, cuyas iniciales son YBO,
apgar 8/9, que peso al nacer 3080 gramos, hijo de madre MOM con HC: 649876 de 31 afios de edad
con:

APF: No refiere.

APP: de Tiroiditis crénica

HO: Gesta 4 Partos 1 (Nifio sano) y Abortos 2 (1 provocado y otro espontaneo) TG: de 41.1 semanas
por FUR y 42 semanas por test de Capurro.

VDRL: N/R

Grupo sanguineo: O positivo

TRM: 2 horas

Procedente del Area Norte del municipio de Ciego de Avila.

Habito externo normal, asi como el examen fisico por aparatos. Figura No. 1.

Al examinar sus genitales externos se observan bolsas escrotales a ambos lados del pene que semejan
unos labios mayores con pene hipotréfico e incurvado y uretra que desemboca en su parte inferior a
nivel escrotal que semeja una vagina. Figuras 2, 3y 4.

Pliegue vertical en ambos pies.

Patrén de dermatoglifos.

Se le realiza US gonadal y se visualizan ambos testiculos en sus bolsas por lo que se le asigna el sexo
masculino al paciente.

US Gonadal. Figuras 5y 6

US de Craneo: Normal

US abdominal y ECO sin alteraciones. Cariotipo: 46 xy Normal.

Cromatina sexual: Negativa

El nacimiento de un nifio con genitales ambiguos constituye una emergencia social. Se debe ser
cuidadoso con las palabras utilizadas en la sala de partos debido al impacto profundo que tendran sobre
los padres. Se sugiere referirse al bebé evitando “él” o “ella”, examinarlo en presencia de los padres
demostrando las anomalias, enfatizar el origen comun de los genitales externos en ambos sexos y que
la apariencia anormal puede ser corregida. También se sugiere retrasar la eleccion del nombre y la
inscripcion civil. De ser posible, los padres deben ser incluidos en las decisiones concernientes al sexo
de crianza. Cada bebé requiere una consideracion particular y en algunos casos puede ser conveniente
su derivacién a un centro terciario.®56)

Ante los especialistas se presenta un dilema y es el de asignar el sexo definitivo a este paciente; para
ello se habla con los familiares y se les explica que para tomar una decisién tan importante primero hay
gue someter al paciente a una serie de estudios. Se le realiza ultrasonido gonadal y se visualizan ambos
testiculos, no obstante se realiza estudio completo incluyendo cariotipo y cromatina sexual para
diagnostico definitivo.®

Durante la estancia del paciente en la sala se les brindé apoyo psicolégico a ambos padres y se les
facilité toda la informacion necesaria para aclarar todas sus dudas.

Se requiri6 de un interrogatorio exhaustivo buscando antecedentes familiares de alteraciones
gonadales que ayudaran a precisar un posible diagnostico.

En breve tiempo se realizaron todos los complementarios que permitieran llegar al diagnéstico. Fue
necesario descartar todas aquellas entidades de tipo endocrino y genético que pudieran dar un
sindrome de genitales ambiguos.

Después de analizar todo el estudio practicado se concluye diagnosticar este caso como una hipospadia
severa penescrotal la cual representa un reto quirargico en la medida que no es un defecto Unico, sino
un espectro de malformaciones en el rango de mayor a severa que incluye acortamiento de la uretra,
cuerda y/o curvatura.



La hipospadia distal, representa la mas comun variante de los defectos de los genitales masculinos que
tratan los urdlogos pediatras. El paciente fue dado de alta con seguimiento por consulta de Cirugia
Pediatrica y Urologia con vistas a recibir tratamiento quirargico.

CONCLUSIONES

La necesidad de un diagndstico rapido en pacientes con genitales ambiguos es de crucial importancia
dada la ansiedad de los familiares ante la incertidumbre por la no asignacion del sexo representa un
gran problema. Se debera actuar de manera inmediata y hacer todo lo que esté al alcance para que en
el periodo més breve posible se les dé una respuesta a los padres, en este caso se trabajo llegando al
diagnostico en pocas horas.

ABSTRACT

Hypospadias is one congenital disorders of males with an incidence of 5 to 8 per thousand live births;
in some cases genital anatomy prevent sex define what is necessary to use various studies to assign it.
A case of a newborn is carried out, who was born with scrotal bags on both sides of the penis and the
latter is small, curved and the urethra flows in the scrotum resembling a vagina. Gonadal ultrasound,
karyotype, sexual chromatin and other tests was carried out, it is diagnosed as penescrotal hypospadias
without other associated malformations.

Keywords: HYPOSPADIAS/diagnosis; HYPOSPADIAS/ultrasonography; INFANT, NEWBORN;
GENITALIA/abnormalities.
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ANEXOS

Figura No.1 Figura No.2

Figura No.3 Figura No.4




Figura No. 5. Testi derecho.
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Figura No. 6. Testi izquierdo.
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