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GRANADA, 30 (EUROPA PRESS)

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 accién de las hormonas masculinas, lo que impide en individuos cromosémicamente varones el desarrollo
masculino normal de sus genitales internos y externos.

Se trata de un trastorno causado por una mutacion en el gen que codifica el receptor de andrégenos, y el diagnéstico se confirma
con la determinacién de esta mutacion. El modo de herencia es recesivo ligado al sexo, es decir, lo transmiten las mujeres y lo
padecen los varones, seguin 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 dltimo nimero 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 érganos internos
femeninos. Otras veces, los pacientes nacen con ambigiiedad sexual, lo que requiere de un diagndstico lo méas preciso y precoz
posible para asignar el sexo y planificar los tratamientos posibles.

Como explica Nicolas 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 colaboracién de otros profesionales, fundamentalmente
psicélogos. En segundo lugar, en los casos de ambigliedad 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 prondstico para estos pacientes es bueno si se extirpa el tejido testicular en el

momento apropiado”.

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 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).
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