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INTRODUCCION

Las anomalias de la diferenciacidon sexual (ADS) presentan una incidencia de 1/5.000 recién nacidos vivos y abarcan un amplio espectro de discordancias entre los criterios
cromosomicos, gonadal y fenotipico siendo |la genética la causa mas frecuente .

CASO CLINICO

ESTUDIO PRENATAL ESTUDIO POSTNATAL

Primigesta 20 semanas. No antecedentes de interés Parto eutdcico a las 38+4 semanas. Recién nacido con peso adecuado para edad
Cribado aneuploidias 12 trimestre bajo riesgo gestacional.
Ecografia morfoldgica: genitales ambiguos y agenesia ductus venoso Exploracién fisica al nacimiento

Se ofrece técnica invasiva, rechaza y solicita DNA fetal. > Monosomia X
Se explica posibilidad de mosaicismo; no desean mas estudios.

Genitales de aspecto masculino con escroto fusionado y palpacion de ambas gonadas
en bolsa. Hidrocele derecho pequefio. Pene con importante incurvacion ventral,
glande hendido parcialmente con placa muy corta. Meato interescrotal

Pruebas complementarias al nacimiento

Ecografia semana 20: genitales ambiguos (A) y agenesia de ductus con VU desemboca a VCI
(B). Resto dentro de la normalidad.

1 D 14.49mn|

Ecografia semana 27-29: genitales similares a labios mayores. Visualizacion de un testiculo.(C)
Espacio rectovesical 14.49 mm (sugestivo de presencia de utero)(D).

D. RMN semana 30: presencia de bolsa escrotal y gonadas de

aspecto masculino. Pequeia estructura a quistica retouretral
gue podria corresponder a un derivado Mulleriano o del seno Se identifica vagina, utero, cuerpos esponjoso y cavernosos, gonada
urogenital izquierda en pliegue labioescrotal y gdnada derecha en bolsa escrotal

ESTUDIO GENETICO AL NACIMIENTO
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Datos complementarios a la historia clinica:
* Intervenido de coartacidn aodrtica a los
20 dias de nacimiento.
* Intervenido de malformacién vascular
pulmonar a los 3 meses de vida
(ligadura de vasos sistémicos \
pulmonares y vena pulmonar andmalos).
* Pendiente de biopsia gonadal.
/

SE CONFIRMA MOSAICISMO CON DOS LINEAS CELULARES (45X0, 46XY - SIENDO EL CROMOSOMA Y ANOMALO).

Se realizan arrays para definir mejor dicha alteracion que confirman una pérdida terminal del brazo corto del cromosoma Y en una
de las lineas celulares de aproximadamente 545kb de material genético procedente de la banda Yp11.32 Se encuentran alterados
las dosis y/o estructura de 5 genes, entre ellos el gen SHOX (relacionado con talla baja). La otra linea celular tiene pérdida de un
cromosoma Y entero. La proporcion de mosaicismo puede variar entre los diferentes tejidos.
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