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Antecedentes Perinatales

ANTECEDENTES PERINATALES: Controlado, No consanguineos. Ecografia normales salvo deteccidon en |la semana 36+4
de sospecha de dilatacion intestinal baja. Nace a las

MATERNIDAD:

- Distension abdominal, ano perforado sin vomitos. Deposiciones pastosas-semiliquidas amarillas
- Micropene sin palpar testes, bolsas escrotales hipotroficos, no pigmentados (figura 1)

- Se decide ingreso en Neonatologia a las 25h

INGRESO EN NEONATALOGIA: Genitales ambiguos y sospecha de obstruccién intestinal
- Se realiza sondaje rectal frecuentes persistiendo distension abdominal
- gfPCR vy cariotipo con resultado 46XX

- Analitica con eje hormonal descartandose panhipopituitarismo (FSH LH, Testosterona, prolactina H.antimulleriana.
TSH, T4 normales )e Hiperplasia Suprarrenal Congénita ( 17-OH- Prog 4.82 ng/mL).

- Ecografia abdomino-pelvica que no detecta testes en escroto o anal, estructura anterior a vejiga compatible con
utero.

VALORACION POR CIRUGIA PEDIATRICA:

-  Enema Opaco: Al introducir contraste se observa comunicacion de utero, vagina y vejiga con porcion anterior de
recto con diagnhostico de cloaca posterior

- Se realiza colostomia y toma de muestra de cintillas gonadales (ovaricas, foliculos primordiales) ademas de
colocacion de sonda de vesicostomia.

DIAGNOSTICO DE PRESUNCION:
- Se realiza estudio de malformaciones asociadas:
- Ecografia abdominal que identifica: sistema uretral izquierdo con ureterocele, RVU Il derecho
- Radiografia torax: 11 pares de costillas:
- Se diagnostico de probable Complejo OEIS onfalocele, extrofia, ano imperforado y defectos espinales
SEGUIMIENTO
- Cirugia Pediatrica: en espera de cirugia correctora definitiva
- Nefrologia tratado con amoxicilina profilactica, 1 ITU afebril por E. Coli

Genitales ambiguos: Manejo

- Se considera Genital ambiguos
- Genitales Masculinos con: hipospadias proximal, micropene, criptorquidia bilateral...
- Genitales Femeninos con: masa en region inguinal, labios mayores o hipertrofia de clitoris o fusién labial
- Ante todo Genital Ambiguo: Realizar siempre: Cariotipo, estudio hormonal (eje hipotalamo-hipofisario y
suprarrenal) , ecografia abdomino-pélvica (buscando gonadas y estructuras Mullerianas)
- Importante descartar Hiperplasia Suprarrenal Congénita Clasica pues el 75% es pierde sal y si no se trata
precozmente puede evolucion a cuadro de insuficiencia suprarrenal potencialmente mortal.
- Cariotipo, presentacion clinica y exploracion complementarias iniciales nos orientaran al diagnostico definitivo




