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ACTUALIZACIONES

ROL DE LA CIRUGIA EN PACIENTES CON ANOMALIAS
DE LA DIFERENCIACION SEXUAL (DSD)

Dra. Marcela Bailez

INTRODUCCION

Los pacientes con ambigtiedad genital se pre-
sentan mas frecuentemente en la etapa neonatal
requiriendo un abordaje multidisciplinario que in-
cluye cirujanos y urélogos pediatras que partici-
pan en la discusién de la asignacion de sexo es-
pecialmente en referencia al analisis anatémico y
funcional de los genitales.

El diagnéstico de genitales ambiguos se orien-
ta, como ya fue descripto, en un meticuloso exa-
men de la regién perineal y la palpacion gonadal.
Sus variantes ya han sido claramente abordadas
pero es importante considerar que en ocasiones
un paciente con DSD no diagnosticada previa-
mente pueda ser enviado a un cirujano para el
tratamiento de un testiculo mal descendido, her-
nia o correcciéon de una hipospadias. Por ello, re-
sulta de suma importancia el reconocimiento de
esta entidad por parte de los diferentes profesio-
nales involucrados.

El fenotipo femenino normal se presenta con un
clitoris de aspecto normal y sin génadas palpables.
El masculino, con un pene de aspecto normal y
dos testiculos en bolsas. Si bien existen excep-
ciones por ej: una mujer con una hernia con con-
tenido ovarico palpable (ovariocele) o un varon
con una hipospadias leve y u testiculo mal des-
cendido, debe estudiarse la posibilidad de diag-
néstico de un DSD ante la coexistencia de una
palpacién gonadal y apariencia genital externa
anémalas (Figura 1A y 2). También deben ser in-
vestigados los defectos aislados severos como
por ejemplo la presencia de hipospadias perineal
o testiculos no palpables bilaterales (Figura 1B).

Otro aspecto no menos importante de la par-
ticipacion del cirujano es la informacion a los pa-
dres. El cirujano debe cuidar la terminologia a uti-
lizar en referencia a génadas o genitales exter-
nos y discutir previamente con el equipo de sa-
lud y los padres la informaciéon a compartir con fa-
miliares y amigos en las etapas iniciales.
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Figura 1 A: Recién nacido con génadas no palpables bi-
laterales, hipospadias e hiperpigmentacién de repliegues
labioescrotales. Cariotipo 46XX. Diagnostico de Hiperpla-
sia Suprarrenal Congénita. Asignacién de sexo femenino.
B: Paciente 46XX con virilizacién completa y asignacién de
sexo masculino al nacer. Se observa la presencia de un fa-
lo con uretra en su extremo distal sin génadas palpables.
Los estudios revelaron el diagnéstico de Hiperplasia Su-
prarrenal Congénita virilizante simple (no perdedora de sal).
Se reasigna sexo femenino.

Figura 2: Lactante de 3
meses de edad con geni-
tales ambiguos y asime-
tria gonadal. El diagnésti-
co final fue Disgenesia
Gonadal Mixta.
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Desde el punto de vista técnico, el rol de la ci-
rugia en el diagnostico y tratamiento de los pacien-
tes con DS incluye: 1) Tratamiento de las gbéna-
das, 2) Genitoplastia feminizante en pacientes con
asignacion de sexo femenino, 3) Reconstruccion
de la uretra y el pene en pacientes con asignacion
de sexo masculino

En este articulo se desarrollaran los dos prime-
ros puntos.

1) Tratamiento de génadas

En algunos pacientes con DSD, la histologia
gonadal es necesaria para realizar el diagnoéstico
definitivo, como ocurre en la Disgenesia ovotes-
ticular donde es necesario demostrar la coexisten-
cia de tejido ovarico y testicular. No obstante, la
asignacion del sexo puede ser realizada previa-
mente a la toma de la biopsia.

El abordaje de eleccion es laparoscopico®. El
beneficio de esta via de abordaje es reconocido
por la mejor visualizacion de las estructuras con
minima invasion, mejor recuperacion postopera-
toria y menor incidencia de adherencias posto-
peratorias y su eventual impacto en la funcion re-
productiva especialmente en pacientes que ya
presentan patologia en sus genitales internos. Un
rol adicional de la laparoscopia es la reseccién
de estructuras millerianas y la realizacion de or-
quidopexia en pacientes con asignacion de sexo
masculino.

Desde el punto de vista técnico la biopsia de-
be ser tomada en el eje longitudinal de la géna-
da ya que puede existir tejido ovarico y testicu-
lar en ambos polos de la misma (Figura 3A 'y 3B).

En funciéon del cuadro, se puede realizar una
biopsia por congelacion y eventual gonadectomia
simultanea o esperar el resultado definitivo de la
histologia.

Figura 3 A: Vista laparoscoépica de un ovotestes. O: porcién

para la toma de biopsias gonadales.

Rol de la cirugia en anomalias de la diferenciacién sexual

Actualmente y luego de un analisis multidisci-
plinario de la clinica, el laboratorio, las imagenes
y el entorno familiar, programamos el abordaje la-
paroscoépico, toma de biopsia y eventual gona-
dectomia y genitoplastia feminizante simultanea en
los pacientes con asignacion de sexo femenino'.

En pacientes con DSD Cromosdémico por Dis-
genesia gonadal mixta, DGM (Cariotipo 46,XY-
/45,X0) puede realizarse la asignacién de sexo
previamente a la laparoscopia basado en los as-
pectos funcionales y anatdmicos, la respuesta al
test de hCG, y los aspectos psicosociales y la en-
trevista con paciente y su familia.

De reconocerse una goénada tipo “streak “(cin-
tilla no funcionante) como ocurre en la mayoria de
los pacientes con DGM, ésta debe resecarse sin
biopsia previa con el peritoneo circundante por el
riesgo que tienen estas gonadas de desarrollar
gonadoblastoma y/o disgerminoma (25-50%), pu-
diendo existir tumor in situ en el momento de la
biopsia (Figura 4). Usualmente el streak se aso-
cia con la presencia de un testiculo disgenético
contralateral, el cual se reseca en forma simulta-
nea frente a la asignacioén de sexo femenino. Si
bien el riesgo de neoplasia en estas gonadas tam-
bién esta incrementado, en los pacientes a los
cuales se les asigna un sexo masculino, puede
realizarse una biopsia diagndstica conservando
la génada funcionante en el escroto accesible al
control palpatorio y ecografico.

Si bien en estos pacientes no esté descripta la
presencia de tejido ovarico funcionante, siempre
esperamos el resultado de la biopsia por conge-
lacion antes de remover cualquier gobnada que no
sea una streak clasica.

El diagndstico de Disgenesia ovotesticular se
confirma por la coexistencia de tejido ovarico y
testicular, en una misma gonada (ovotestes) o en

B

ovarica; T: porcién testicular. B: llustracion de la técnica
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ejemplo mas frecuente son los pacientes con ca-
riotipo 46XY y génadas palpables simétricas.

Las pacientes con Sindrome de insensibilidad
a los andrégenos completa presentan un fenoti-
po femenino normal y hernia inguinal bilateral, en
general irreductible, que en ocasiones es consi-
derada como ovariocele bilateral. Es aconsejable
la realizacion de un cariotipo frente a este hallaz-
go, que de tratarse de esta entidad sera 46 XY. Es
importante realizar el diagnéstico previamente a
la correccién de la hernia, no sélo por la informa-
cion a la familia sino por la decision de la con-
ducta a tomar con respecto las génadas durante
la hernioplastia. Nuestra conducta actual es la
gonadectomia precoz (Figura 5). Los fundamen-
tos son: el riesgo (aunque muy bajo) de neopla-
sia; el beneficio psicolégico para los padres de
saber que cualquier tejido extrafo al sexo de crian-
za ha sido extirpado; y evitar la reoperacion.

Figura 4: Vista laparoscoépica e ilustracion de una génada
streak.

gdénadas separadas pudiendo manifestarse por la
presencia de un ovotestes y un ovario, un ovario
y un testiculo u ovotestes bilateral. Aunque el ca-
riotipo mas comun es 46XX y la combinaciéon mas
frecuente es la presencia de ovario/ovoteste, exis-
te una gran variabilidad y caso debe ser analiza-
do en forma individual. En ocasiones el aspecto
macroscopico de la génada y gonaducto asi co-
mo el resultado de la biopsia son suficientes pa-
ra decidir la gonadectomia si el sexo ya hubiera
sido asignado. En otras oportunidades se requie-
re esperar la histologia definitiva para asignar el
sexo. Existe una ventaja en la indicacion del abor-
daje laparoscopico en los pacientes que pudie-
ran requerir una reoperacion.

El abordaje inguinal esta indicado cuando exis-
ten génadas palpables en el trayecto inguinal. El
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Figura 5: Abordaje inguinal y gonadectomia bilateral en
una paciente 46XY portadora de Sindrome de Insensibilidad
Completa a los Andrégenos. Ambas génadas (testiculos)
ubicados en el trayecto inguinal. Notese el aspecto femenino
de los genitales externos.

2) Genitoplastia Feminizante

Afortunadamente existen numerosos avances
en la reconstruccion de los genitales externos.
Desde el punto de vista cosmético se puede lo-
grar una apariencia femenina normal en la mayo-
ria de las pacientes aunque los resultados fun-
cionales alejados de las nuevas técnicas son des-
conocidos.

La edad de la reconstruccion es motivo de con-
troversia. Nuestra preferencia actual es la recons-
truccion temprana en los primeros meses de vi-
da siempre que sea posible.

Independientemente del momento, la cirugia
debe realizarse en forma meticulosa con un cla-
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ro entendimiento de la anatomia y sélo en centros
con amplia experiencia y luego de discutir con
los padres o la paciente todos los puntos de con-
troversia.

La genitoplastia feminizante consiste en: A)
Tratamiento de la hipertrofia de Clitoris B) Re-
construccion del Seno Urogenital (SUG), C) Plas-
tica de Labios Menores

A) Tratamiento de la hipertrofia de Clitoris

El manejo del agrandamiento del clitoris es
controvertido por la naturaleza ablativa de una
estructura tan vital para la imagen corporal y el gé-
nero. Las técnicas iniciales consistian en una cli-
toridectomia con la creencia que esta era nece-
saria para prevenir disfunciones. No obstante, el
entendimiento de que un clitoris intacto juega un
rol crucial en el desarrollo de la sexualidad feme-

nina estimuldé el uso de un abordaje méas conser-
vador. La técnica més utilizada es la basada en la
descripta por Kogan preservando el extremo dis-
tal (glande) con su pediculo neurovascular dorsal
resecando los cuerpos cavernosos en su totali-
dad (Figura 6). Las cicatrices sobre el dorso del
clitoris pueden generar disfuncién y por lo tanto
deben evitarse.

B) Reconstruccién del SUG

Se denomina SUG a la desembocadura de la
uretra y la vagina en un trayecto. El espectro va
desde una fusion labial superficial hasta una au-
sencia vaginal, dependiendo de la localizacién de
la altura de la confluencia vaginal en el mismo.
Powell describe 4 tipos: | fusion labial, Il confluen-
cia distal, lll confluencia proximal y IV ausencia va-
ginal (Figura 7).

Rol de la cirugia en anomalias de la diferenciacién sexual
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Figura 6: Clitoridoplastia de reduccién removiendo cuerpos cavernosos preservando su pediculo dorsal neurovascular.
A: incision dorsal de piel; B: pediculo aislado; C: tejido eréctil listo para resecar. Las flechas muestran el pediculo neu-
rovascular aislado y el glande.

1. -

e

Figura 7: Genitografias
ilustrando la morfologia
y dimensién vaginal y su
relacion con la uretra.
Las flechas muestran la
desembocadura de la
vagina en un SUG bajo
(A) y en un SUG inter-
medio-alto (B).
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En 1969 Hendren describié diferentes proce-
dimientos para la reconstruccién vaginal depen-
diendo de dicha confluencia y su relacién con el
SUG?®. Esto ha sido muy util para el entendimien-
to de los principios de reconstruccién pero la va-
gina no siempre es baja o alta y hemos encontra-
do espectros desde localizaciones casi normales
en el introito hasta en el cuello vesical.

En las confluencias bajas puede ser reparadas
con la exteriorizacién vaginal luego de la apertu-

ra del SUG, liberando su cara posterior y sutu-
rando sus bordes a la piel del periné (Figura 8Ay
8B). Para las vaginas altas o intermedias existen
otras técnicas como la movilizacion total en block
del SUG vy la técnica de pullthrough o el aborda-
je transrectal (Figura 9A y 9B)*°. Si existe sufi-
ciente uretra desde el ingreso de la vagina en el
SUG hasta el cuello vesical, el SUG puede ser
movilizado en block (Movilizacién total del SUG,
MTSUG) (Figura 10)%°.

Figura 8A: Diseccidn
de la pared vaginal
posterior, separandola
de la pared rectal ante-
rior antes de la apertu-
ra del SUG. B: Intro-
duccién de un catéter
con balon en la cavidad
vaginal para ayudar a
la diseccién perineal.
Aln en vaginas bajas
nosotros realizamos
una diseccién agresiva
de la pared vaginal
posterior antes de abrir
el SUG, prefiriendo
traer la vagina al periné.

Figura 9A: llustracion
que muestra la técnica
de pullthrough para la
reconstruccion del SUG
alto. Un catéter con ba-
I6n fue introducido en
la vagina por cistosco-
pia y la vagina aborda-
da desde el periné pre-
servando el SUG distal

como uretra. B: Aspec-

to cosmético luego de una cirugia pullthrough con la técnica de modificacion de Ricardo Gonzélez (la piel dorsal del fa-
lo fue utilizada para alcanzar la cara anterior de la vagina luego de separa la misma del SUG).
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Figura 10: Movilizacién
total del SUG. EI SUG
es disecado en block
en posicién de litoto-
mia. Lo movilizamos sin
abrirlo para prevenir
sangrado. Luego pue-
de ser incidido en su
cara ventral o dorsal si
es necesario usarlo pa-
ra unirlo a la pared va-
ginal anterior.
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En las desembocaduras altas, sin suficiente
uretra préximal, la reconstruccién es un desafio
quirdrgico. Para desconectar la vagina del SUG,
se coloca un balén en vagina por via endoscépi-
ca el que se localiza por palpacién en la diseccion
perineal profunda. Parte del SUG se preserva co-
mo uretra para evitar una uretra hipospadica o in-
continencia urinaria secundaria. Las técnicas pue-
den ser combinadas entre si.

En las situaciones intermedias la maniobra de
movilizacion total del seno urogenital (MTSUG) es
muy Util.

En caso de ausencia completa de tejido vagi-
nal puede ser necesario un reemplazo. Preferi-
mos el uso de colon sigmoides en pacientes con
DSD por no requerir del uso de tutores postope-
ratorios y tener lubricacién natural. Esta técnica
la realizamos totalmente por via laparoscépica.
(Figura 11)™.

Con respecto al momento de la reconstruccioén
nuestra postura actual es realizarla simultanea-

Rol de la cirugia en anomalias de la diferenciacién sexual

mente a la plastica de genitales externos en los
primeros meses de vida mientras no existan limi-
taciones técnicas para la misma. Las limitaciones
técnicas se relacionan con la longitud del SUG, el
tipo de desembocadura vaginal y la experiencia del
equipo quirdrgico. Por ejemplo una variedad de
SUG alto con desembocadura vaginal puntiforme
es dificil de manipular si requiere la colocacién
de un balén endoscépico (pullthrough).

En caso de ausencia completa de tejido vagi-
nal puede ser necesaria la cirugia de reemplazo.
Preferimos el uso de colon sigmoides en pacien-
tes con DSD por no requerir del uso de tutores
postoperatorios y tener lubricacién natural. Esta
técnica la realizamos totalmente por via laparos-
cépica (Figura 10)™.

C) Plastica de labios menores

Los labios menores inexistentes se reconstru-
yen con la piel del dorso del clitoris (Colgajos de
Byers) (Figura 12).

Figura 11: Reemplazo sigmoideo laparoscépico.
A: Segmento de colon sigmoides aislado. B: As-
pecto pre y postoperatorio de una paciente con
DSD 46XY.
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Figura 12: Aspecto perineal postoperatorio inmediato de
una paciente de 4 meses de edad portadora de Hiperpla-
sia Suprarrenal Congénita luego de la genitoplastia femi-
nizante.

Los beneficios de la cirugia precoz son cosmé-
ticos, psicosociales y técnicos ya que permitiria
utilizar la piel excedente del prepucio para am-
pliar el introito vaginal con la creacion de labios
menores simultdneamente. Existen en la biblio-
grafia tradicional cuestionamientos a la vagino-
plastia precoz, atribuyéndole mayor incidencia de
estenosis vaginal y reoperaciones. Sin embargo,
la incorporacién de material de sutura de menor
calibre y calidad superior y de magnificacion 6p-
tica, ademas de la movilizacién mas amplia de la
pared vaginal posterior hacia el periné nos permi-
ti6 mejorar los resultados a corto y mediano pla-
zo de las vaginoplastias en los SUG bajos.

El aspecto cosmético y la vascularizacion de
la uretra y vagina luego de la MTSUG fueron muy
buenos, .aunque aln no podemos evaluar la fun-
cionalidad vaginal, ya que comenzamos a utilizar
ésta técnica partir de 1996.

La meta es lograr orificios uretral y vaginal vi-
sibles e independientes en el periné.

Los SUG altos representan el 10 al 15% de los
casos y requieren un planteo individual. Por ej.
resulta muy dificil brindar un aspecto cosmético
adecuado realizando sélo la clitoridoplastia ante
una virilizacion extrema con rafe escrotal comple-
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to y uretra terminando en el extremo del falo. Si
bien las limitaciones técnicas para realizar una
vaginoplastia en este caso son evidentes, es ne-
cesario intentar alguna estrategia para permitir
un aspecto perineal mas femenino, sin secuelas
funcionales.

Consideraciones Finales

El cirujano forma parte del equipo multidisci-
plinario indispensable para el abordaje de pacien-
tes con DSD. Como tal su participacién va mas alla
de la ejecucién de una técnica quirurgica.

Es fundamental la discusion e interaccién preo-
peratoria para evitar resecciones inoportunas con
las consecuentes secuelas que implican al pa-
ciente.

La cirugia propiamente dicha juega un rol en
el tratamiento de las génadas (sélo en casos se-
leccionados) y en la reconstruccién de los geni-
tales externos en la totalidad de los pacientes. El
abordaje laparoscoépico es de eleccién para el tra-
tamiento gonadal.

La genitoplastia feminizante incluye la plasti-
ca del clitoris y el tratamiento del seno urogeni-
tal. Con respecto a la primera deben guardarse los
maximos recaudos para conservar la funcién y vi-
talidad del mismo. Existen multiples técnicas qui-
rargicas tendientes a lograr una exteriorizacion
vaginal adecuada de acuerdo a la variedad de se-
no urogenital, como asi también controversias con
respecto al momento de su realizacién. Las mis-
mas son seleccionadas y a veces combinadas en-
tre si de acuerdo al paciente y a la experiencia
del cirujano actuante.
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