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Granada

Investigan una enfermedad rara
que provoca un aspecto de mujer
pero con genitales masculinos

Investigadores de la Universidad de Granada han desarrollado la primera Guia Clinica
dirigida a médicos y pacientes sobre el Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA),
una enfermedad rara capaz de provocar un tipo de sexo reverso, situacion que se da
cuando la persona tiene una apariencia externa de mujer pero una dotacién genética
masculina.
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Investigadores de la Universidad de Granada han desarrollado la primera Guia Clinica dirigida a
médicos y pacientes sobre el Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA), una enfermedad
rara capaz de provocar un tipo de sexo reverso, situacion que se da cuando la persona tiene
una apariencia externa de mujer pero una dotacion genética masculina.

Este sindrome tiene una baja prevalencia, ya que afecta a una de cada 2.000 personas. Se
caracteriza por la resistencia de los tejidos diana a la accion de las hormonas masculinas, lo
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Se trata de un trastorno causado por una mutacion en el gen que codifica el receptor de
androgenos, y el diagnostico se confirma con la determinacion de esta mutacion. El modo de
herencia es recesivo ligado al sexo, es decir, lo transmiten las mujeres y lo padecen los
varones, segun informa en una nota la Universidad de Granada.

Los investigadores han estudiado los datos clinicos y epidemiolégicos mas sobresalientes del
Sindrome de Insensibilidad Androgénica, en una revision publicada en el tltimo numero de la
revista Gynecological Endocrinology. En la guia para pacientes se incluyen los protocolos de
seguimiento necesarios desde el nacimiento, la infancia y la adolescencia, hasta el periodo de
adulto, ademés de hojas informativas para pacientes.

Manifestacion variable

El SIA se manifiesta clinicamente de forma muy variable, pudiendo encontrarse con varones con
rasgos normales pero con alteraciones espermaticas que producen esterilidad, o en individuos
con aspecto de mujer pero sin reglas ni 6rganos internos femeninos. Otras veces, los pacientes
nacen con ambigtiedad sexual, lo que requiere de un diagnéstico lo mas preciso y precoz
posible para asignar el sexo y planificar los tratamientos posibles.

Como explica Nicolds Mendoza, investigador del departamento de Obstetricia y Ginecologia de
la Universidad de Granada y uno de los autores del estudio, el tratamiento de cualquier forma
de SIA se fundamenta en tres pilares.

"El primero es el refuerzo de la identidad sexual, en el que es frecuente la colaboracion de otros
profesionales, fundamentalmente psicologos. En segundo lugar, en los casos de ambiguedad
sexual y asignacion de sexo femenino, es necesario planificar la gonadectomia (extirpacion de
los testiculos), ya que tienen alto riesgo de malignizarse. Finalmente, es necesario administrar
un tratamiento hormonal sustitutivo en caso de que se le haya asignado el sexo femenino.

Mendoza advierte de que, "médicamente hablando, el pronéstico para estos pacientes es bueno

waww. 20minutos .es/noti cial1715843/0/

20 minutos EE UU

Investig an una enfermedad rara que provoca un aspecto de mujer pero con genital es masculinos - 20minutos.es

% o

1EL mejor futbol en

tu mowill

minutasaa

20minutos.tv Listas laBlogoteca Minutecas

20 minutos México Edicién impresa Servicios

+ PUBLICIDAD

DS Exoe
LINIDAS POR D

Replay
LA PIZZA COMO T0 QUERIAS

401 905 905
WA DOMINDSPIZZAES

28 901 905 905
OO0 www.deminespirzoes

Noticias de Tu ciudad

Granada

El juezdesestima la peticion de medidas
cautelares del PP contra la mocion de censura
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Trasladado al Hospital de Motril un parapentista
herido grave tras caer en un barranco en
Amufiécar

El pleno de Santa Fe reprueba a Aponte (PSOE)
por insultar a un edil del PP, a quien llamé
"fascista y ultra"
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si se extirpa el tejido testicular en el momento apropiado”.
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La Guia Clinica para médicos y pacientes sobre el Sindrome de Insensibilidad Androgénica

(SIA) esta disponible en las paginas web del Centro de Investigaciones Biomédicas en Red de Introduce un lugar
Enfermedades Raras (Ciberer) (www.ciberer.es), la Asociacion Espafiola de Genética Humana

(www.aegh.org) y en la del Grupo de trabajo sobre cancer en sindromes genéticos

polimalformativos (www.ct-csgp.org).

Consulta aqui mas noticias de Granada.
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Investigan en Estados Unidos un tumor raro detectado en una familia de Castellén (26/01/13)

Digna Biotech pone en marcha un ensayo clinico para tratar la porfiria aguda intermitente, enfermedad
genética rara (23/01/13)
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