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INTRODUCCIÓN: Las anomalías del desarrollo sexual (ADS) son un conjunto de
discordancias entre los criterios cromosómico, gonadal y genital que definen la
diferenciación sexual. Se dan en 1/2000 recién nacidos vivos, teniendo un gran
impacto a nivel físico, mental y social.

Se presenta el seguimiento de una paciente con genitales ambiguos al nacimiento.

REPORTE DE CASO: 14 años. Genitales ambiguos al nacimiento, sin identificación
de introito vaginal, con útero y ovarios acordes a edad según ecografía al nacimiento.

Estudio genético detecta tres líneas celulares: 45 XO (88%), 46 XY (10%), 47 XYY
(2%), estas dos últimas con anomalías numéricas y estructurales. 17 OH progesterona
normal. Clitororreducción a los 3 años de edad, ooforectomía bilateral laparoscópica a
los 11 años dado riesgo de malignización; sin empuje puberal hasta dicho momento.
Anatomía patológica de ooforectomía: cintillas gonadales con presencia de células de
Sertoli, Leydig y espermatogonias. Inducción de pubertad con estrógeno a dosis bajas
posterior a ooforectomía, tratamiento con somatotropina. Vaginoscopia y ampliación
del introito vaginal bajo anestesia en 2024 (Figura 1 y 2).

DISCUSIÓN: Tras el consenso de Chicago 2006, se plantea el diagnóstico clínico,
hormonal y molecular en pacientes con ADS, el caso de una paciente con diferentes
cariotipos es planteado como un desafío, tanto diagnóstico como terapéutico. El caso
reportado es el de una niña con múltiples intervenciones médicas y quirúrgicas, que
reflejan la importancia del abordaje individualizado, en el seno de un equipo
multidisciplinario, como método clave para el correcto manejo de esta población.
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