Sindrome de Insensibilidad androgénica
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Temas a tratar

e Definicion.
Clasificacion.
Diagnéstico.

Clinico
Hormonal
Genético

e Tratamientos
Asignhacion de sexo.
Grupo de Trabajo




Semantica

e Sexo (biologia)
e Género (socio-cultural)

e Tdentidad sexual (2-3 aihos)
e Conducta de género
e Orientacion sexual




Necesidad de una nueva clasificacion

Procede por las quejas de adultos ADS sobre:

e Oscurantismo sobre el tema.

e Ausencia de participacion en las decisiones
terapéuticas.

e Privacidad insuficiente sobre su condicion.
e Consecuencias de la cirugia genital.




Nueva Clasificacion
ADS: anomalias del desarrollo sexual

Hermafroditismo verdadero HV ADS ovotesticular
Coexistencia de tejido testicular y ovarico en la misma génada

Pseudohermafroditismo femenino PSHF ——— ADS 46,XX

Virilizacion total o parcial de los genitales internos y/o externos de un
individuo con sexo genético y gonadal femenino

Pseudohermafroditismo masculino PSHM ——— ADS 46,XY

Ausencia de virilizacidn total o parcial de los genitales internos y/o
externos de un individuo con sexo genético y gonadal masculino

Disgenesia gonadal
Andmalias en la diferenciacién gonadal




ADS con Cariotipo 46 XY

e Anomalias del desarrollo gonadal (del
testiculo).

e Anomalias de la sintesis o de la accidn
de la testosterona.

e Otros (en general asociados a
sindromes malformativos).




Atencion al paciente con ADS
Criterios generales

Evaluacidn de expertos para asignacion de género.

La evaluacion y el seguimiento deben ser realizados
por un equipo multidisciplinar en un centro
especializado.

Todos los individuos deben recibir una asignacién de
género.

Debe existir una buena comunicacion con los
familiares y animar a su participacion en las
decisiones.

Respetar la confidencialidad y decisiones de los
pacientes y su familia.




Equipo multidisciplinar

e Constituido por:
Pediatra endocrinélogo.
Cirujano/Urdlogo
Psicdlogo.

Genetista.

Ginecdlogo, neonatélogo, trabajador social,
comité ético, especialistas de adultos, etc...

e Objetivos:
Desarrollar un plan de trabajo respeto al
paciente.




¢ Que ocurre antes del nacimiento?
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Diferenciacion sexual en 46 XY
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Sintesis y funcion hormonal
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Sintesis de hormonas sexuales

CHOLESTEROL

CHOLEETERGL
DEBOLASE YRy [-=—=F=== |I]-:.-IIT'|'[|EH!E =i |?_t_g!=r.ldi|

11OH FREGHE HOLO RE '“.. G Ex-iDiFes EP D0 STE FCeE

- DR ETEROD | e e,

O i TR AT l-----_-----_------.------_---I-_------.
PROGESTERONE =mmle 17.0H PROGESTEROME == ANDROSTEMEDIDNE

SIHDRONYLASE | | o o o oo o o oo o | o oo o 17 HYDRCHETEROID
(CYP21) 1 I l‘ LEHFDRGOEMAIE

CIECT Y COIRTIE CEETR B E Ui CEmY TESTOSTERONE
o ------l o KT - £ FECLICTARE

Hll
TeHy DR LABE & Doy RO TESTOETERO ME
EYP11ED B S

1IN R0 LR
LYF1IED B "".I"'

L iR DROMYETERGID
180 R EE DEHYDRCOE M
l:.tl"'l'l!’] LR L ERNEEN




Gen del receptor de andrégenos
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Regulacidn del receptor de andrdgenos




¢Como vemos al paciente?

e Estudio Prenatal.

e Neonato con genitales ambiguos o
diferentes a lo esperado.

e Pubertad cambiada o inexistente.
e Aparicion de mamas en un varén.
® Amenorrea o esterilidad.

e Tumores gonadales.




Estadios de Prader
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Estudios Prenatales

Hipertrofia del clitoris



Aungue a veces ...

Parece una hipertrofia del clitoris ...



Asignacion de sexo

e Urgencia médica

e La mds probable identidad de género
en el adulto.

e Apariencia genital.

e Opciones terapéuticas.

e Fertilidad potencial.

® Prdcticas culturales.

e Punto de vista de los padres.




Consenso sobre asighacion

e HSC 46 XX = Femenina.

e CAST 46 XY = Femenina.

e 5-a-reductasa = Masculina.
e 17-p-HSD = Masculina.

e PAIS, Deficiencias enzimaticas o
Disgenesias = 25% no satisfechos en M/F.

e Micropene = Masculina.
e Ovotesticular ASD = Fertilidad.
e Disgenesia mixta = Valorar testiculo Gtil.




Asignacion de sexo en SIA

e En el caso de CAIS la asignacion es al sexo
femenino (100%).

e En el caso del PAIS la asignacion depende
del grado de masculinizacién y de la opinion
de los padres.




Consenso sobre la situacion de los trastornos
intersexuales

e Cambio en la nomenclatura.
e Desarrollo psicosexual.
e Evaluacion clinica.

e Asignacion de sexo/género.

e Tratamiento quirdrgico.

e Reasignacion de sexo/género.
e Problemas éticos y legales.




Evaluacion diagnostica en ASD

e Historia familiar y personal.
e Exploracion Fisica y genital.

e Cariotipo.

e Andlisis hormonales
e Pruebas de imagen.
e Estudios genéticos.




Tratamiento quirdrgico

Reconstruccion precoz?

Retrasar cirugia innecesaria.
Cirugia sobre Prader ITI-IV.

Cirugia feminizante

Cirugia masculinizante
Requiere mas procedimientos y dificultades.
Evitar expectativas poco realistas sobre faloplastia.

Gonadectomia en AIS. Cuando?

Cirugia sobre tfumores
Region GBY




Desarrollo psicosexual

® Genes de los cromosomas sexuales.
e Estructura cerebral.

e Circunstancias sociales.

e Dindmica familiar.

e Exposicion prenatal a andrégenos.




No existe consenso sobre

e Establecer indicaciones claras de
asignacion de género en los casos de

ambigliedad genital grave.

e Establecer unas guias clinicas sobre
cuando se debe diferir la cirugia
genital.

Lee PA et al. Pediatrics 2006:118:488-500



Etica e implicaciones legales ADS

e Estudios genéticos en familiares.
Consentimiento informado.

e Confidencialidad.

e Informacidn de riesgos.

e Inscripcidn en el registro civil.

e Implicaciones legales en casos de STA.




Grupo de Trabajo de la SEEP

e Coordinadores:
Laura Audi
Ricardo Gracia

e Objeftivos:
Terminologia diagndstica.
Registro nacional de TDS.
Herramientas diagndsticas.
Asignacion de sexo.
Trabajo interdisciplinar




Estudio Genético

e 122 pacientes con 46 XY (6 afios).

e Diagnostico molecular en el 61,5%:
AR: 45 ,9%.
SRDbHA2: 6,5%.
HSD178B3: 3,3%.
CYP17A1: 0,9%.
LHCGR: 0,9%.
e Hallazgos genéticos mads frecuentes en
CAIS en PAIS.

Audi L et al. ESPE 2008



El puzzle esta lejos de acabarse

Self image

Quality of

dynamics
with health
care team

Medical/surgical
care

Family/
social
support
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