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Diagndstico prenatal de las diferencias del desarrollo

sexual (DSD)

¢éQué es una DSD?

El término “diferencias del desarrollo sexual” o DSD se refiere a la situacion en la que los genitales externos del bebé tienen una
apariencia atipica. En otras palabras, los genitales externos no tienen el aspecto tipico de un nifio o de una nifia.
Aproximadamente 1 de cada 4000 bebés tiene una DSD. Los genitales externos atipicos suelen notarse al nacer. En algunos casos,
el diagndstico puede realizarse mds adelante, durante la infancia o la adolescencia. Es posible que sus médicos recomienden
obtener muestras de sangre y realizar estudios de ultrasonido (ecografias). Estas pruebas pueden mostrar variaciones en los
genes de su hijo y en las estructuras reproductivas dentro de su cuerpo.

éSe puede diagnosticar una DSD antes del nacimiento?

A medida que las pruebas prenatales se vuelven mds comunes, los nifios con DSD pueden ser identificados antes de nacer. Cada
vez mds familias optan por realizarse la prueba de ADN libre de células (cfDNA), conocida como tamizaje prenatal no invasivo
(NIPS), generalmente alrededor de la semana 10 de embarazo, o una amniocentesis un poco mds tarde para detectar otras
anomalias en los cromosomas. Estas pruebas proporcionan informacion limitada y pueden ser inexactas. Sin embargo, este tipo
de pruebas pueden sugerir algunas anomalias en los cromosomas al principio del embarazo. Las imdgenes de ultrasonido en el
segundo trimestre de su embarazo pueden sugerir si el bebé es un nifio o una nifia basdndose en la presencia o ausencia del pene.
En algunos casos, este hallazgo puede no coincidir con los resultados del cfDNA, lo que podria ser una sefial de que el bebé tiene
una DSD.

éComo debo abordar la posibilidad de una DSD ante resultados prenatales anormales?

Al recibir los resultados iniciales, su obstetra revisard lo que esto significa para el resto del embarazo y comenzard a analizar los
posibles problemas de su bebé. En algunos centros, se realizard una remision para consultar con subespecialistas pedidtricos,
como genetistas, endocrindlogos y urdlogos, antes del nacimiento del bebé. El objetivo es brindar informacidn adicional sobre el
diagndstico y las posibles opciones de tratamiento antes de que el bebé nazca. Es importante destacar que las pruebas prenatales
son simplemente pruebas de deteccion (tamizaje). Pruebas de cromosomas, otras pruebas hormonales y estudios de imagen
deberadn realizarse después del nacimiento para confirmar el diagndstico. Su pediatra y los subespecialistas pedidtricos
(endocrinologia, genética, urologia/cirugia, ginecologia pedidtrica) que integran el equipo interdisciplinario de DSD ayudardn a
coordinar la atencion del bebé después del parto.

éCon quién y como debo hablar sobre este diagndstico?

Al anunciarse un embarazo, los familiares y amigos suelen tener curiosidad por el sexo del bebé. Una vez que se sospecha o se
confirma el diagndstico de una DSD, es posible que los futuros

padres o cuidadores se sientan incomodos hablando sobre el sexo del bebé. No hay necesidad de compartirlo todo a la vez. Por
ejemplo, sile preguntan como va el bebé, estd bien decir simplemente algo como "el bebé estd creciendo bien" o que "estamos
esperando los resultados finales de las pruebas genéticas". La cantidad de informacion que una familia decida compartir en este
momento dependerd en gran medida de su sistema de apoyo y sus valores familiares; estas consideraciones deben tratarse con el
equipo de DSD en una etapa temprana del proceso.

El equipo interdisciplinario de DSD ayudard a proporcionar los recursos adecuados sobre la condicidn, las posibles opciones de
tratamiento, los resultados previstos y las consideraciones futuras. Aunque una DSD es una condicién médica, a los padres o
cuidadores les puede resultar dificil explicar lo que esto significa a sus amigos cercanos y familiares. El equipo de DSD puede
incluir a un psicdlogo, quien puede ayudar a analizar y procesar la informacion disponible. Es posible que los padres o cuidadores
necesiten practicar qué palabras especificas usar y como compartir la informacion con familiares y amigos.

Se debe alentar a los padres o cuidadores a participar en las conversaciones con el equipo interdisciplinario de DSD y a que
intercedan por la salud de su hijo.
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