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The Story of Sex development. DSD families.



Variabilidad según resistencia

MAISPAISCAIS



Manejo individualizado

Salud 
metabólica y 

cardiovascular

Desarrollo 
puberal

Salud mental

Salud sexual

Fertilidad

Salud ósea

Apariencia 
corporal

Apoyo 
psicosocial

Desarrollo 
del género

Influencia 
sociocultural

Aspectos 
éticos y 
legales

Genética y 
bioquímica



Enfoque 
holístico

Hiort O et al. Management of DSD. Nat Rev Endocrinol. 2014 Sep;10(9):520-9. 

Multidisciplinar

Endocrino

Urología

Ginecología

Psicología
Trabajo 
social

Genética

Anatomía 
patológica



Desarrollo puberal

Caracteres 
sexuales 

secundarios
Estirón puberal

Desarrollo 
masa 

muscular/masa 
grasa

Pico de masa 
ósea

Maduración 
psicosexual y 

psicosocial



                 ¿Inducción puberal?
 

Desarrollo puberal

¿Necesario?

¿Cuándo?

¿Qué tratamiento?



Inducción puberal

CAIS PAIS MAIS



Inducción puberal

Considerar tratamiento si pubertad retrasada o 
falta de progresión puberal

*Pueden haber niveles bajos de E2 y DMO.



Inducción puberal



Inducción puberal

Imitar la pubertad

En pubertad avanza menos rápido la 
maduración ósea

CAIS mejoría salud ósea parche vs oral

Diferencias en el efecto en salud ósea y  función 
sexual comparado con otras personas

Más fisiológico (niveles en plasma más 
constantes, mejor biodisponibilidad, disminuye el 
efecto metabolismo hepático)



Inducción puberal

¿Testosterona?



CAIS: Bajo riesgo de TCG (riesgo variable 
entre estudios: 1-3% con un riesgo 
acumulado de un 3,6% a los 25 años, y 
33% a los 50 años, otros autores estiman 
un riesgo del 15% pasada la pubertad

Infancia y pubertad

Adolescencia/edad adulta 

INFORMACIÓN

No tenemos herramientas no 
invasivas para detección 

precoz

Riesgo 10-15%

Riesgo de progresión bajo

Necesidad de THS para 
siempre

¿Preferencia?

                 ¿Gonadectomía?
 



PAIS: Intermedio- Alto riesgo (15 -20%). 
Menor, si localización escrotal; estudios 
recientes reducen este riesgo 
sustancialmente.

Infancia y pubertad

Adolescencia/edad adulta 

INFORMACIÓN Identidad de género

Riesgo de progresión bajo

Necesidad de THS para 
siempre

No tenemos herramientas no 
invasivas para detección 

precoz

Riesgo 10-15% 
(depende de la 
localización)

Virilización

¿Preferencia?

                 ¿Gonadectomía?
 



Salud ósea

Empeoramiento de salud 
ósea en CAIS

Edad 
gonadectomía

Hipogonadismo

Afectación 
actividad huesoDisminución INSL-3

Aumento de FSH
THS inadecuado

THS 
Tipo, dosis, cumplimentación

Dieta, ingesta de calcio, actividad física, 
Vitamina D, tabaquismo



Fertilidad

CAIS PAIS MAIS

Hiperplasia de células de Leydig
Aumento de fibrosis
Pocas espermatogonias
Espermatogénesis incompleta

Acción residual del RA



Manejo multidisciplinar

Xarxes d'unitats d'expertesa clínica (XUEC) en malalties minoritàries (MM)

Desenvolupament i maduració 
sexual

Centros, Servicios y Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud

Desarrollo sexual 
diverso



Gracias.

Tel. (+34) 93 280 40 00

info@sjdhospitalbarcelona.org

www.sjdhospitalbarcelona.org


