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Hipoplasia genital femenina: ;una entidad
nosologica infradiagnosticada?
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Resumen

El desarrollo del aparato genitourinario es complejo
y la hipoplasia de genitales externos sin otra patolo-
gia acompanante es extremadamente rara. Esta
mas documentada la hipoplasia de genitales exter-
nos masculinos, sin embargo, apenas hay biblio-
grafia en lo referente al sexo femenino. Presenta-
mos el caso de una nifia de 10 afios con hipoplasia
de clitoris y de labios menores sin presentar ningu-
na otra sintomatologia acompanante.
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Abstract

The development of the genitourinary system is a
complex process and hypoplasia of external genita-
lia without any other accompanying pathology is ex-
tremely rare. We present the case of a 10-year-old
girl with hypoplasia of the clitoris and labia minora
without presenting any other accompanying symp-
toms.
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Hasta la séptima semana de gestacion las vias ge-
nitales son iguales en ambos sexos. Los genitales
externos derivan de un primordio comun formado
en la parte anterior por el tubérculo genital, lateral-
mente por los pliegues uretrales y flanqueados por
las prominencias labioescrotales. El surco uretral
termina en el seno urogenital. El tubérculo genital,
los pliegues y las prominencias estan formados de
tejido mesenquimal indiferenciado y formaran el
pene o el clitoris; los pliegues uretrales formaran la
uretra y en el varén la parte ventral del pene, mien-
tras que en la mujer formaran los labios menores. El
pene se forma tras el crecimiento y fusion del surco
y pliegues uretrales .

El clitoris consta de una cabeza, cuerpo y pilares y
se insertan en la sinfisis del pubis. El fallo en esta
etapa del desarrollo provocara diferentes tipos de
malformaciones. Aunque rara, la hipoplasia congé-
nita de genitales externos ha sido descrita previa-
mente, la mayor parte de las veces asociada a dife-
rentes sindromes.

Caso Clinico

Presentamos el caso de una nifia de 10 afios y cua-
tro meses que acude a la consulta de endocrinolo-
gia pediatrica, por peticion materna al sospechar
una posible anormalidad de los genitales externos
de su hija. En sus antecedentes personales desta-
camos: embarazo gemelar bivitelino controlado, sin
incidencias. El parto se desarroll6 a las 39 semanas
mediante cesarea (por nalgas).
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Antropometria neonatal: peso al nacimiento 3570 g;
longitud al nacimiento 49 cm; perimetro cefélico
34,5 cm. Apgar: 7/10. Alimentacién complementa-
ria bien reglada. Desarrollo psicomotor normal. Va-
cunacion correcta. No Infecciones urinarias. Esco-
larizacion adecuada.

No habfa antecedentes familiares de interés. Hija
de padres sanos, no consanguineos. Hermana ge-
mela sana con genitales externos normales. No ha-
bia casos de esterilidad, ni anomalias genitourina-
rias conocidas en la familia.

Exploracién fisica: peso: 43,2 kg (p75-p90); talla:
135,56 cm (p10-p25); IMC: 23,5 (+1,8 SDS). Fenoti-
po normal. Normocoloracion de piel y mucosas.
Cuello normal. ACP y abdomen normales. Prepube-
ral. Genitales externos: ausencia total de clitoris y
labios menores con meato urinario visible como un
orificio. Entrada a vagina y uretra normales. Ano en
posicion adecuada. Distancia urogenital normal.
(Figura 1).

Exploraciones complementarias en primera consul-
ta. Ecografia abdomino-pélvica: normal. Analitica
hormonal: LH indetectable, FSH 1,2 U/L, cortisol
23,1 mcg/dL. Cariotipo: 46 XX normal.

Reevaluacion a los 13 afios de edad. Ecografia ab-
domino-pélvica: normal. Analitica hormonal: LH 4,2
U/L, FSH 2,2 U/L, 17 B estradiol 114 pg/mL, testos-
terona 0,18 ng/mL.

Evolucion: inicié su desarrollo puberal a los 11 afios
y tuvo la menarquia a los 13,5 afios. En la actuali-
dad tiene 15 anos y 7 meses, un desarrollo puberal
completo con menstruaciones regulares. El aspecto
de los genitales no ha variado salvo en el color y por
la presencia de pubarquia. No ha presentado infec-
ciones del tracto urinario ni ninguna otra intercu-
rrencia.

Discusion

La ausencia de clitoris y/o labios menores, es una
situacion extremadamente infrecuente, que funda-
mentalmente ha sido descrita formando parte de
cuadros sindromicos, como el sindrome de Prader-
Willi, el de Robinow, la asociacion CHARGE y la de-
lecion de 18q @9,

Las descripciones de hipoplasia de clitoris o labios
mayores de forma aislada en la literatura son muy
escasas. Destacamos la serie de 3 pacientes publi-
cada por Martinén-Torres y cols ©. En esta serie no
se refieren antecedentes familiares ni personales
resefiables y en 2 de las nifias, como sucedioé con la
que presentamos, fueron los padres quienes acu-
dieron al hospital sin la indicacion de un médico.

Figura 1. Aspecto de los genitales externos de la
paciente.

Karaman |y cols () publicaron el caso de otra nifia
con hipoplasia de labios menores, en el que tam-
bién son los padres quienes solicitan la consulta
por la sospecha de una anomalia en la apariencia
de los genitales. Nosotros seguimos en nuestra
consulta a otra nifia de dos afios de idénticas ca-
racteristicas a la presentada e igualmente valorada
a peticion materna. En otra publicacion relativa-
mente reciente © el diagndstico se realizd ante la
necesidad de exploracion genital tras el abuso se-
xual a una nifia de 13 afnos.

Es sorprendente, como ya han denunciado otros
autores ©® que consultando las bases de datos
como PubMed el resultado de la busqueda sea mi-
nimo y que en libros de texto tan importantes como
el Cruz o el Nelson no aparezca esta entidad noso-
l6gica. En la clasificacion Internacional de las enfer-
medades ICD-10 no aparece salvo malformacion
del clitoris (Q52.6), mientras que sf aparece la au-
sencia congénita del pene (Q55.5). Las publicacio-
nes sobre esta Ultima patologia son mucho mas fre-
cuentes (1012,

Las anomalias en los genitales pueden asociarse a
malformaciones del tracto urinario ™ por lo cual es
necesario hacer un estudio de imagen en todos los
casos independiente de que presente o no clinica
urinaria. Como se ve en la Figura 1 la exposicion tan
directa de la uretra puede constituir un factor de
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riesgo para favorecer las infecciones del tracto uri-
nario. A pesar de que la paciente no habia presen-
tado ninguna, insistimos en la necesidad de una
adecuada limpieza y héabito miccional frecuente
para prevenirla.

Dado que hay sindromes y alteraciones genéticas
que pueden provocar la hipoplasia de genitales ex-
ternos, es obligado realizar un estudio genético en
todas las situaciones, a pesar de no haber ningun
otro signo patolégico. En ausencia de otras altera-
ciones la etiologfa es desconocida . El hecho de
que la nifa que presentamos tuviera una hermana
gemela con unos genitales rigurosamente norma-
les, hace poco probable la posibilidad de que la
malformacion pudiera ser secundaria a una noxa
intrautero. Hoy por hoy, con el conocimiento que
tenemos, a pesar de que nuestras pacientes no
presentan problema alguno creemos conveniente
la realizacion de todas las exploraciones comple-
mentarias realizadas.

Uno de los temas que mas preocupa a la familia,
una vez que las exploraciones complementarias
realizadas son normales, es la posibilidad de que
exista una pérdida del placer erdtico. A pesar de
que existen dudas al respecto, parece que se man-
tienen la inervacion y vascularizacion de la zona co-
rrespondiente al clitoris. Falk HC and cols % publi-
caron el caso de una mujer diagnosticada a los 25
anos por su ginecologo para contracepcion con la
aclaracion de que si sentia placer erdtico. Por otra
parte, hay autores ('® que introducen otros concep-
tos a la sexualidad diferentes a la anatomia.

Hoy por hoy, como conclusiones, cabe sefialar que
la hipoplasia de clitoris es una rara entidad nosolo-
gica, posiblemente infradiagnosticada. El hecho de
que en la mayoria de las ocasiones la consulta se
haga a peticion de los padres sugiere un bajo indi-
ce de sospecha por el colectivo médico, sin duda
susceptible de mejora.

Ante la ausencia de clitoris hay que realizar un exa-
men fisico detallado de la region genital externa
para descartar otras malformaciones y es funda-
mental un estudio de imagen de la region urogenital
y de los genitales internos, asi como el estudio ge-
nético.

Por ultimo, debemos recordar la importancia de la
exploracion completa de los genitales externos en
las revisiones pediatricas rutinarias.
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