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Esta contribucion tiene por finalidad principal, proporcionar
una clasificacion de las malformaciones congénitas del aparato
genital, que sea de utilidad practica para la cirugia reparadora.
Por consiguiente, en el ordenamiento propuesto, se incluiran
solamente las malformaciones con anomalias corregibles por
plastia. Esas anomalias constituyen la parte mas externa, y por
lo tanto aparente, de las malformaciones. Lo demas, es inapa-
rente al examen superficial y comprende otros defectos, suscep-
tibles de formas diferentes de tratamiento.

La reparacion plastica, por lo tanto, es sélo uno de los ele-
mentos correctores de la malformacion. Su eficacia —aparte de
la técnica quirurgica en si misma— depende esencialmente, de
que integre un plan terapéutico general, armonizando dentro
de él, con las soluciones elegidas para los restantes defectos.

Para obtener esa accion unitaria, se requiere una ajustada
coordinacion entre los especialistas encargados de los diversos
aspectos del problema, esto es, genetistas, endocrinologos, psico-
logos, urdlogos, cirujanos plasticos, etc. A su vez, la coordina-
cion alcanza eficiencia, cuando cada especialista posee, junto a
sus conocimientos especificos, nociones definidas sobre el con-
junto de la malformacion.

De esas nociones, derivan las orientaciones del diagnostico,
surgen los fundamentos de la clasificacion, se destaca la tras-
cendencia de la malformacion para el futuro del individuo y
como consecuencia, se configura la responsabilidad médica ante
el problema. Su revisién en sintesis, es pues indispensable, cons-
tituyendo otra de las finalidades de esta contribucion.

I) NOCION INICIAL

Al abordar este estudio, una nocion inicial, primaria por su
importancia, se impone. Tiene relacién con tres aspectos del
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problema, esto es, con la amplitud, la naturaleza y los limites
de las malformaciones.

A) Amplitud de las malformaciones

En numerosas variantes de este tipo de anomalias, estan
comprometidos conjuntamente, los aparatos genital y urinario.
La malformacion, es pues, urogenital. Sin embargo, la amplitud
del proceso patologico es desigual en cada uno de ellos. El apa-
rato genital participa frecuentemente en toda su extension anato-
mica, desde la gonada, hasta los genitales externos. Asimismo,
suelen estar afectados otros aspectos —no genuinamente geni-
tales— vinculados con la sexualidad, como ocurre con anorma-
lidades de la constitucion cromosomica y de la orientacion psico-
logica del sexo. Por consiguiente, puede ser mas apropiado
referir estas malformaciones —ampliamente— al sistema sexual,
dentro del cual esta incluido el aparato genital. En esta forma
seran consideradas en adelante.

En el aparato urinario, en cambio, las anomalias afectan
solamente al sector comprendido entre el sinus urogenital y el
meato uretral. Cuando existen anomalias renales o ureterales,
son concomitantes, sin relacion directa con la malformacion
urogenital.

B) Naturaleza de las malformaciones

En gran mayoria, los defectos tienen como particularidad
genérica, la coexistencia en un mismo individuo, de caracteres
de ambos sexos. Las malformaciones, por su naturaleza, son
pues, exponentes de bisexualidad.

C) Limites de las malformaciones

Si bien algunas malformaciones pueden ser bisexuales y
abarcar todo el sistema sexual y parte del aparato urinario (her-
mafroditismo, seudohermafroditismo, etc.), otras son unisexuales
y de extension minima (uretra corta, sinfisis penoescrotal, etc.).
Entre ambos extremos, existen numerosas formas intermedias.
Con clara nocion de la variabilidad del defecto, cada malforma-
cion debe ser sistematicamente explorada para determinar con
exactitud sus limites, es decir, su real amplitud y su naturaleza.

II) NOCION DE LA SITUACION
DE LAS MALFORMACIONES

Habitualmente, cada malformacion esta constituida por va-
rios defectos, tanto mas numerosos cuanto mayor es la comple-
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jidad del proceso. Por su stuacion, esos defectos pueden clasi-
ficarse en dos grupos. Por una parte, los de posicion superficial,
ostensibles al examen clinico y, por lo tanto, aparentes. Por otra
parte, los no reconocibles al examen clinico y, en consecuencia,
inaparentes. Su reconocimiento exige el empleo sistematico de
diversas técnicas de identificacion.

A) Los defectos aparentes
Se manifiestan diversamente segin el momento de la vida.

19) En el nacimiento.
Pueden aparecer como:
a) genitales externos ambiguos;
b} malformacion peneana;
c) malformacion uretral;
d) situacion anormal de la gdnada.

2°) En la pubertad.
Pueden hacerse ostensibles por:
a) testiculos pequenos;
b) anomalias vaginales;
c) deficiencias menstruales;
d) déficit en el desarrollo mamario;
e) ginecomastia.

39) En la reproduccion.
Pueden traducirse por esterilidad, en ambos sexos.

B)  Los defectos inaparentes

Son reconocibles siempre, sea como anomalias de la deter-
minacion sexual, sea como trastornos de la diferenciacion sexual.

Para atribuirle a cada uno significacion exacta y como con-
secuencia, identificar la malformacion en totalidad, es necesario
ubicarlo, cronoldgicamente, en la evolucion embriologica y topo-
graficamente, en su situacion anatdémica dentro del sistema uro-
genital. De ahi la necesidad de revisar, previa y sumariamente,
la constitucion, la evolucidon cronologica y la forma de organi-
zacion de ese sistema.

II1) EL SISTEMA UROGENITAL NORMAL

Se desarrolla por etapas sucesivas. Las primeras son exclu-
sivamente sexuales y genitales, en tanto que en las ultimas, a
partir del sinus urogenital, el aparato urinario participa conjun-
tamente en el desarrollo (fig. 1).
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Figura 1

DESARROLLO UROGENITAL

DETERMINACION SEXUAL NORMAL:

e CROMOSOMICA: FERTILIZACION

MASCULINA _ X Yz

FEMENINA _, X KS Sexo cromosémico.

DIFERENCIACION SEXUAL NORMAL:

e GONADAL: 729% semana

MASCULINA — MEDULA (testiculo) z

FEMENINA _, CORTEZA (ovario) | SoX° gonadal.

e DUCTAL: 9° semana en adelante

MASCULINA — C. WOLFF
(epididime)
(c. deferente)
(v. seminal)

Sexo genital interno,

FEMENINA _, C. MCLLER
(trompa)
(Gtero)
(vagina)

e GENITAL EXTERNA: 122-20% semana

MASCULINA 5 SENO UROGENTTAL
(préstata)
(uretra)
(pene)
Sexo genital externo,
FEMENINA _5 SENO UROGENITAL
(vagina)
(vulva)
(uretra)
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A) Determinacion sexual

Ontogénicamente, el primer indicio sexual aparece en el
momento de la fertilizacion. Es la determinacion cromosomica.
El par de cromosomas sexuales del huevo fecundado, difiere
segun el sexo. En el femenino es XX, en tanto que en el mascu-
lino es XY (1).

Asi se constituye el primer sexo. Es el sexo cromosémico.

B) Diferenciacion sexual

Entre el momento de la determinacion cromosomica y el
final del segundo mes de vida embrionaria. el embrion carece
de otros elementos distintivos del sexo. En la cuarta semana se
desarrolla el esbozo gonadal primario, sexualmente indiferen-
ciado y potencialmente bisexual. A partir de entonces se inician
los cambios estructurales de la diferenciacion unisexual.

1?) Diferenciacion gonadal.

En el embrion de sexo cromosémico masculino, a partir de
la séptima semana, se atrofia la zona cortical del esbozo gonadal
primario y se desarrolla la porcion medular, para constituir el
testiculo. Por el contrario, en el embrion con sexo cromosomico
femenino, la diferenciacion del esbozo gonadal primario comien-
za en la novena semana, atrofiandose la parte medular y desarro-
llandose la zona cortical, para constituir el ovario (2).

En esta forma se establece el segundo sexo. Es el sexo
gonadal.

29) Diferenciacion genital interna.

A partir de la novena semana, la influencia de la gonada
ya diferenciada, se ejerce sobre los conductos de Wolff y Miiller.
La secrecion hormonal del testiculo embrionario promueve el
desarrollo wolfiano y como consecuencia, del epididimo, del con-
ducto deferente y de la vesicula seminal. A la inversa, la se-
crecion hormonal del ovario embrionario, coincide con el des-
arrollo miilleriano, y por lo tanto, de la trompa, del utero y del
tercio superior de la vagina (2).

Se configura entonces el tercer sexo. Es el sexo genital
interno.

C) Diferenciacion urogenital

Entre la 12* y la 20? semana de vida embrionaria, desapa-
rece el sinus urogenital y se constituye la vejiga independiente.
La persistente accion hormonal de la génada, conduce a la dife-
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renciacion de los genitales externos, conjuntamente con la for-
macion de la prostata, de la uretra y del pene, en el sexo mascu-
lino, y de la uretra, de los dos tercios inferiores de la vagina y
de la vulva en el sexo femenino.

Se forma, pues, el cuarto sexo. Es el sexo genital externo.

El sexo genital externo es el unico superficial, y por lo
tanto, aparente, en esta secuencia de etapas de la diferenciacion
sexual.

El diagnéstico del sexo individual en el momento del naci-
miento, se realiza a través del sexo genital externo. Este recono-
cimiento es decisivo, porque de él dependen el sexo de inscrip-
cion en el Registro Civil y la modalidad de la crianza y, en
consecuencia, la nocion que sobre su sexo desarrollara el propio
individuo a través de la vida, es decir, su sexo psicolégico.

D) Organizacion del sistema sexual

La determinaciéon y la diferenciacion sexual, constituye un
sistema unitario, destinado a cumplir las funciones de reproduc-
cion de la especie. Su funcionamiento adecuado, exige una orga-
nizacion perfecta.

En ella son reconocibles tres determinantes.

1°) Secuencia.

Existe un orden cronolégico sucesivo en la integraciéon nor-
mal del sistema sexual. Al primer componente sexual —sexo
cromosémico— le siguen el sexo gonadal, luego el sexo genital
interno y, por ultimo, el sexo genital externo.

2?) Dependencia.

La secuencia en la aparicion de los diversos sexos, resulta
de la influencia ejercida por unos sobre los otros, en el mismo
orden de su aparicion. Es posible, por lo tanto, reconocer fac-
tores determinantes, determinantes y dependientes y, por ultimo,
exclusivamente dependientes.

a) Factor determinante.— El unico factor determinante
exclusivo, es decir, no dependiente a su vez de otros factores, es
el cromosémico. La constitucion cromosémica del huevo fecun-
dado —XX para el sexo femenino y XY para el sexo mascu-
lino—, resulta de la integracion cromosomica del par sexual del
ovulo y del espermatozoide que le dan origen. En el momento
de la fertilizacion, se constituye el par cromosémico sexual de
la célula hija, a partir de un cromosoma X procedente del 6vulo
(el cual tiene dos cromosomas X) y de un cromosoma proce-
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dente del espermatozoide, que es X en el 50% de los casos,
e Y en el otro 50% de los casos (ya que el espermatozoide tiene
un cromosoma X y un cromosoma Y). En suma, pues, la de-
terminacion sexual de la célula hija, depende del espermato-
zoide (1).

b) Factor dependiente y determinante.— Como la diferen-
ciacion gonadal resulta de la determinacion cromosoémica, el sexo
gonadal es dependiente del sexo cromosomico. Se ignora cual
es el mecanismo determinante de esta dependencia, aunque pro-
bablemente sea humoral.

Una vez constituida la génada embrionaria, su secreciéon hor-
monal es determinante de la diferenciacion genital interna y ge-
nital externa. Para estas ultimas, por lo tanto, el sexo gonadal
es determinante. El mecanismo de esa determinaciéon es la se-
crecion hormonal de la gonada embrionaria en el sexo mascu-
lino (4). La discrepancia que se observa en ciertas condiciones
patoldgicas, entre el sexo anatomico de la gonada y el sexo de
las hormonas que segrega, autoriza a considerar la existencia
de un sexo hormonal independiente.

¢) Factores dependientes.— En el orden somatico de la in-
tegracion del sistema sexual, los unicos factores exclusivamente
dependientes son los sexos genitales interno y externo.

Pero a su vez, el sexo genital externo es decisivamente de-
terminante de la actitud social en el momento del nacimiento,
y por lo tanto, ulteriormente, de la actitud psicoléogica del indi-
viduo en toda su vida.

3?) Integracion.

El sistema sexual normal se integra con la suma de los
sexos parciales, precedentemente mencionados. Pero la norma-
lidad, exige algo mas que la suma. Es imprescindible también
la congruencia. Congruencia significa, que en el mismo indivi-
duo todos ellos sean de igual signo, femenino o masculino.

La consecuencia de la suma de los sexos y de su con-
gruencia, es la manifestacion genérica del sexo: el sexo soma-
tico normal.

Con el sexo somatico normalmente integrado, existe la base
indispensable para la constituciéon normal del sexo psicolégico.

E) Relaciones del sistema sexual
El sistema sexual funciona en relacién con las demas glan-

dulas de secrecion interna, particularmente la corteza suprarre-
nal y la hipoéfisis, e incluso, con el sistema nervioso central.
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Durante la vida embrionaria, la corteza suprarrenal no inter-
fiere con el desarrollo sexual, excepto en condiciones patoldgicas.
Entonces puede provocar malformaciones sexuales (3).

1Vv) MALFORMACIONES CONGENITAS
DEL SISTEMA SEXUAL

Las malformaciones congénitas del sistema sexual sélo pue-
den ser comprendidas sobre la base de las nociones precedente-
mente expuestas. Su identificacion y clasificacion, surgen de las
particularidades de los defectos que las integran.

A) Naturaleza de los defectos

Tres clases diferentes de anormalidades, constituyen la esen-
cia de las malformaciones. Presentes, aisladamente o asocia-
das, son:

1®) Incongruencia de sexos parciales— En un grupo gran-
de de malformaciones, los sexos parciales son incongruentes
entre si, es decir, no tienen todos igual signo femenino o mascu-
lino. Como consecuencia, el sexo somatico no es tnico. Existe
ambigliiedad sexual.

29) Ausencia de sexos parciales— En algunas eventuali-
dades, falta o es deficiente algun sexo parcial, configurandose
las agenesias o disgenesias gonadales.

3?) Desarrollo desproporcionado de sexos parciales.— En
ciertas malformaciones, particularmente interesantes para el ci-
rujano plastico, no existe ausencia o incongruencia de los sexos
parciales, sino desarrollo proporcionalmente anormal en algunos
de ellos. Es el caso del pene corto, de la uretra corta, de la
cuerda uretral y de la sinfisis penoescrotal.

B) Causa de los defectos

Las causas de las malformaciones sexuales son de dos 6r-
denes:

1*) Ancmalia de los factores determinantes.— Al consi-
derar la organizacién del sistema sexual normal, se establecio
la existencia de factores determinantes y de factores depen-
dientes. En los primeros radica la causa de los defectos. En unos
casos por anomalias cromosémicas aisladas (sea del par sexual,
sea de los pares autosomicos), en otros casos por anomalias cro-
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mosomicas y gonadales asociadas y, por ultimo, por anomalias
gonadales aisladas, se producen defectos en los factores depen-
dientes, genitales interno y externo.

2Y) Interferencia de factores hormonales extrasexuales.—
La corteza suprarrenal embrionaria, en condiciones patolégicas
(hiperplasia androgénica), interfiere en el desarrollo urogenital,
entre la 122 y la 20* semana. Esta época corresponde normal-
mente a la desaparicion del sinus urogenital y a la formaciéon
de los genitales externos y de la uretra. La intervencién mascu-
linizante de las hormonas suprarrenales. modifica cuantitativa
o cualitativamente estas estructuras. Cuantitativamente, en el
embrion de sexo masculino, produciendo el crecimiento exage-
rado de los genitales externos y dando lugar al sindrome de
macrogenitosomia precoz. Cualitativamente en el embrion de
sexo femenino. provocando la persistencia del sinus urogenital
e impidiendo la formacién enteramente femenina de los geni-
tales externos. Semiolégicamente, esto es ambiguedad sexual;
fisiopatologicamente, es seudohermafroditismo femenino; estadis-
ticamente, es la malformacion urogenital mas frecuente.

Actuando en forma similar a la hiperplasia suprarrenal con-
génita, otras interferencias hormonales masculinizantes, pueden
determinar efectos analogos. Es el caso —raro— de tumores
maternos secretantes de hormonas masculinas durante el emba-
razo y, también, de la administracion terapéutica de productos
androgénicos durante el mismo periodo (3).

Estas interferencias hormonales, ponen de relieve la impor-
tancia de considerar, por separado, un sexo hormonal.

C) Caracterizacion de los defectos

Cada defecto tiene caracteristicas propias, segian sea su si-
tuacion dentro del sistema sexual. Esto significa, que en cada
uno de los sexos parciales poseedores de influencia determinante
(cromosomico, gonadal, hormonal) sobre el desarrollo de los
restantes sexos parciales (genitales interno y externo), hay
anomalias especificas. De la suma y de las particularidades de
estas anomalias primarias, resultan a su vez las diferentes mal-
formaciones. Como consecuencia, su caracterizacion es esencial.

19)  Anomalias cromosomicas.— Consisten en variaciones
del namero cromosomico y del balance entre X e Y. Tal es el
caso de numerosos sindromes: Turner, Klinefelter, XXX 6 XXX/VY,
etc. (2). Existen malformaciones aisladas del sistema sexual
(pene corto, uretra corta, etc.. etc.), probablemente debidos a
anomalias en los autosomas (cromosomas no sexuales), cuya
identificacion aun no se ha realizado.
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2°?)  Anomalias hormonales.— Son de origen gonadal o ex-
tragonadal. Los primeros se observan en individuos con sexo
cromosémico y sexo gonadal masculinos (testiculos de aparien-
cia anatéomica normal), pero con sexos genitales interno y ex-
terno ambiguos. Es el seudohermafroditismo masculino, por alte-
racion de la secrecion hormonal del testiculo, conocido también
como sindrome de los testiculos feminizantes (4). Las anomalias
hormonales extragonadales, son de origen suprarrenal, materno
o terapéutico, y producen el seudohermafroditismo femenino,
como se senalé precedentemente. En conjunto, son manifesta-
ciones patologicas del sexo hormonal.

V) DIAGNOSTICO DE LAS MALFORMACIONES
DEL SISTEMA SEXUAL

El diagnéstico de las malformaciones congénitas del siste-
ma sexual, exige previamente el analisis pormenorizado de cada
una. Tal estudio esta fuera de los limites previstos para esta
contribucién. Sin embargo, cada uno de los especialistas invo-
lucrados en la solucion terapéutica de estas afecciones, debe
conocer los principios que rigen el reconocimiento nosolégico.

A) Concepto del diagndostico

Dos condiciones, imperativas por su trascendencia, dominan
el problema del diagnéstico.

1°) Reconocimiento precoz.— La comprobacién de una
anormalidad sexual —cualquiera sea— obliga ineludiblemente a
pensar en la posibilidad de una malformacién sexual. Sin perder
tiempo, con clara nocién de la importancia del problema, deben
iniciarse las investigaciones que conduciran al diagnéstico y al
tratamiento.

2®) Identificacion exacta.— Aun en las eventualidades en
que el defecto aparente sea muy importante y posea tratamiento
especifico, éste no debe ser emprendido sin la exploracion pre-
via y completa de todo el sistema sexual, procurando descubrir
la coexistencia de defectos inaparentes. Los diagnodsticos incom-
pletos conducen a soluciones parciales, efectuadas fuera de un
plan terapéutico de conjunto y, por lo tanto, capaces de crear
obstaculos definitivos para la solucion de los demas defectos.
Por consiguiente, la urgencia en el tratamiento no autoriza, en
ningln caso, la omisién de la identificacion completa y exacta
de todos los aspectos de la malformacion.
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B) Criterio del diagnostico

El diagnostico exacto supone la aplicacion de un criterio
de procedimiento que comporta dos aspectos.

19) Integracion de datos diagnosticos.— Cada malformacion
exige la informacion mas completa posible sobre las caracteris-
ticas de cada uno de los sexos parciales. El sexo cromosomico
se explora directamente con el cariotipo o mapa cromosomico,
y accesoriamente, con la investigacion del corpusculo cromati-
nico de Barr. El sexo gonadal se estudia por métodos directos
e indirectos. Los primeros son clinicos, radiologicos y anatémi-
cos. Clinicamente se reconocen los caracteres de la gonada por
palpacion, cuando esta es accesible: radiologicamente, por con-
traste, con neumopelvigrafia; anatomicamente, por biopsia qui-
rurgica y examen histolégico. Los procedimientos indirectos son
bioquimicos; consisten en las dosificaciones que permiten esta-
blecer el sexo hormonal. EIl sexo genital interno es reconocible
directamente por laparotomia. El sexo genital externo se com-
prueba por maniobras clinicas y de contraste radioldgico (per-
sistencia del sinus urogenital). EIl sexo psicoldgico se interpreta
con los antecedentes de educacion, la forma de vida y las acti-
tudes sociales del individuo, analizados con técnicas psicologicas.

29) Andlisis de conjunto.— La informacion obtenida es am-
plia y heterogénea. Procede de la aplicacion de técnicas dispa-
res, dominadas por distintos especialistas. Su interpretacion
correcta y util, surge de la confrontacion, es decir, del analisis
de conjunto. Como consecuencia, actualmente, el diagnostico de
una malformacion sexual no debe estar a cargo de un médico,
sino de un grupo de médicos diversamente especializados.

VI) CLASIFICACION
DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS
DEL SISTEMA SEXUAL

La existencia de numerosas clasificaciones, demuestra la
dificultad en encontrar una caracteristica comun a las princi-
pales malformaciones y a sus diversas variantes, esencial para
un ordenamiento ldégico, simple y completo.

Siendo una de las finalidades de esta contribucién, propor-
cionar un ordenamiento de utilidad practica para el cirujano
plastico, se adoptara una clasificacion incompleta, pero aplica-
ble al objeto perseguido. La simple enunciacion de las dificul-
tades de una clasificacion integral, justificara probablemente
este criterio.
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A) Concepto de ordenacion

Como ya ha sido senalado, es practicamente imposible en-
contrar una clasificacion integral, arménica y sencilla. La falta
de conocimientos completos sobre la etiologia, la patogenia y la
fisiopatologia de las malformaciones, impide utilizar directivas
generales de ordenamiento.

B) Criterio de ordenacion

Se han propuesto clasificaciones generales, en las cuales se
emplean simultaneamente varios criterios de agrupamiento. Co-
mo consecuencia, su interpretacion suele ser dificil. Asi por ejem-
plo, Wilkins (5) clasifica, conjuntamente, por el estado de la
gonada, por la apariencia clinica y por la funciéon suprarrenal
anormal; Ferguson-Smith (6) emplea como criterio de ordena-
miento primario, la determinacién cromosémica normal o patolé-
gica y, secundariamente, caracteristicas del sexo nuclear, de la
gonada, etc.; Jones y Scott (4) aplican un criterio etiologico,
distinguiendo grupos gonadales, cromosomicos, suprarrenales y
de etiologia indeterminada; Greenblatt (7) utiliza para la cla-
sificacion, elementos clinicos, gonadales y anatdémicos, etc., etc.

C) Clasificacion propuesta

La clasificacion que se propone, adopta como criterio de
ordenamiento la caracteristica de los genitales externos anor-
males. Utiliza, por lo tanto, los defectos quirurgicos corregibles
por plastia, con exclusion de las malformaciones que no inte-
resan a la cirugia reparadora. En los distintos subgrupos esta-
blece las caracteristicas de los diversos sexos parciales y la fre-
cuencia de cada malformacion (fig. 2).

VII) TRASCENDENCIA
DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS
DEL SISTEMA SEXUAL

Los defectos del sexo scmatico, afectan primariamente las
aptitudes sexuales, la capacidad de reproducciéon o ambas simul-
taneamente. La simple enunciacion de estas consecuencias,
aclara suficientemente sobre su trascendencia. Sin embargo, la
proyeccion del problema es aun mas grave, por su repercusion
en la esfera psicologica del individuo. La nocion de inferioridad
sexual, provoca una perturbacion profunda en la personalidad,
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pues constituye un obstaculo al desarrollo normal del instinto
de reproduccion, uno de los mas primitivos y, por lo tanto, fun-
damentales.

La magnitud de esta proyeccion, compromete decisivamente

la responsabilidad médica ante el problema, exigiendo la mas
rapida y segura definicion diagnostica, y la mas consciente y
ajustada accién terapéutica. De ellas dependera —aparte de lo
que no es humanamente posible corregir— el futuro del indi-
viduo congénitamente anormal.

I
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