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CASO CLiNICO 1

Paciente sexo masculino de 12 afios 4 meses, derivado a Endocrinologia Pediatrica para evaluacion por
talla baja asociado a adelanto de edad dsea.

Dentro de antecedentes familiares, la talla materna es 154 cm vy la talla paterna es 175 cm, con una
talla objetivo genética de 171 cm. El paciente fue un recién nacido (RN) de término 42 semanas
adecuado para la edad gestacional (PN 3480g, LN 49.5 cm), sin patologia en periodo RN ni hallazgos
significativos al examen fisico.

En la primera evaluacién endocrinoldgica (12 afios 4 meses), el paciente media 135.7 cm (percentil 1, -
2.16 DE) y pesaba 36 kg con un IMC 19.5 kg/m2 (percentil 77, +0.72 DE). En el examen fisico
segmentario, destacaba cuello corto y multiples nevus. Respecto a desarrollo puberal, se encontraba
con testes 3 cc bilateral, pero presencia de vello pubico Tanner lil.

Dentro del estudio inicial por talla baja, se solicité test de clonidina normal, funcién tiroidea normal
con anticuerpos (-), estudio enfermedad celiaca (-), cortisol y prolactina normales, metabolismo dseo
normal, gonadotrofinas en rango puberal inicial y radiografia de carpo con adelanto de edad ésea. Se
solicita RM silla turca con contraste donde se observa pequefio quiste hipofisario de 2 mm en la
porcion posterior (no capta medio de contraste ev) y tallo hipofisario de grosor normal. Se sugiere
inicio de GH 1.2 mg/dia sc asociado a Trozolet 1 mg/dia vo con exdmenes de seguimiento dentro de
rango adecuado.

Considerando antecedentes y fenotipo caracterizado por cuello corto, clbito valgo, nevus multiples y
ausencia de crecimiento testicular en presencia de vello pubico Tanner lll, se decide completar estudio
con cariotipo que informa 45,X,Y, i(p10) (36) / 45,X (14).

CASO CLINICO 2
Paciente sexo masculino de 11 afios 8 meses, derivado a Endocrinologia Pediatrica para evaluacion por

talla baja.
Dentro de antecedentes familiares, la talla materna es 162 cm vy la talla paterna es 182 cm, con una



talla objetivo genética de 178.5 cm. Respecto a antecedentes personales, el paciente fue resultado de
un embarazo de alto riesgo por oligohidroamnios severo, requiriendo cesarea urgente por SFA. Fue un
RN pretérmino 36 semanas (PN 2545g, LN 45.5 cm). En el examen fisico del RN, destaca hipospadia
severa y criptorquidia bilateral. Se solicita cariotipo por genitales ambiguos, cuyo resultado confirma
diagndstico DSD 45X, 46 XY a los 3 meses de edad.

Durante seguimiento (11 meses de vida), se realiza exploracion laparoscépica descartandose presencia
de restos mullerianos y se corrige criptorquidia derecha (testes retroperitoneal). Posteriormente, se
realiza orquiectomia izquierda por atrofia (2 afios de edad).

Paciente evoluciona con pubertad temprana. Durante la 12 evaluacién endocrinolégica (11 afos 8
meses), el paciente media 139.5 cm (percentil 13, -1.09 DE) y pesaba 42 kg con un IMC 21.6 kg/m?
(percentil 94, +1.60 DE). Al examen fisico segmentario, destacaba mamilas separadas, nevus multiples,
cubito valgo y 4to metacarpiano corto. Respecto a desarrollo puberal, presentaba vello pubico Tanner
Il ralo con escroto laxo derecho con testes 8 cc y escroto izquierdo hipopldsico sin poder palpar testes.

Paciente evoluciona con hematuria (2 episodios) cuyo estudio etiolégico mediante uretrocistografia
mostré imagen diverticular en relacién a cuello de vejiga sugerente de resto mulleriano, confirmado
con RM de pelvis donde se describe utriculo prostatico dilatado con marcadores tumorales (-). Ante
hallazgo, se realiza procedimiento quirdrgico para remover restos mullerianos tras cumplir 13 afios.

A partir de ambos casos clinicos, se presentard una actualizacién del tema “Disgenesia Gonadal
Mixta”.
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