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BREVI CENNI SULLA PATOLOGIA

L'ermafroditismo vero € un disordine della differenziazione sessuale caratterizzato dalla
presenza in uno stesso individuo di gonadi con tessuto ovarico e tessuto testicolare
(ovotestis); I'incidenza stimata & di 1/20000.

Questo sviluppo atipico delle gonadi € presente di solito in individui con cariotipo 46,XX,
raramente in individui con chimerismo (cioé la presenza di cromosomi sessuali in parte
maschili e in parte femminili nelle diverse cellule del corpo) 46,XX/46,XY 0 46,XX/47 XXY.
Nel 20% circa dei pazienti, la diagnosi viene posta in epoca neonatale per il riscontro di
anomalie dei genitali. Altri pazienti presentano successivamente uno sviluppo puberale
anomalo.

» Team eta pediatrica: pediatra endocrinologo, radiologo, urologo, psicologo, genetista
e Team eta adulta: endocrinologo, ginecologo, urologo

CENTRI REGIONALI DGR 1062/2024

OSPEDALE CAPOFILA
A.O.U. Policlinico di Bari - Ospedale Pediatrico “Giovanni XXIII” U. O.
Capofila (adulto) U. O. Capofila(pediatrico)

UOC Pediatria Generale e
Specialistica "B. Trambusti"

U.O. afferente
Malattie metaboliche
DIAGNOSI

e Test di screening di primo livello (laboratorio e imaging): dosaggio gonadotropine e
steroidi sessuali, AMH, inibina B, ecografia addome e pelvi, cariotipo

e Test di screening di secondo livello (laboratorio e imaging): RMN addome

« Indagini genetiche eventualmente estese ai familiari: NGS per geni associati a DSD
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TERAPIA
e Assegnazione del sesso
 La gonadectomia va considerata per I'elevato rischio di trasformazione neoplastica
e Terapia ormonale sostitutiva con formulazioni a base di testosterone nei maschi e di
estradiolo nelle femmine.

FOLLOW UP

e Visita endocrinologica: ogni sei mesi dallinizio dell'induzione della puberta fino al
suo completamento, poi annuale.

e Dosaggio del testosterone sierico: controlli ravvicinati (bi o trimestrali) all‘inizio
dell'induzione puberale, semestrali o annuali in eta adulta.
Screening trombofilico: prima dellinizio della terapia estrogenica

e Monitoraggio ematocrito: semestrale nel primo anno di terapia con testosterone,
successivamente annuale o da cadenzare sulle necessita del paziente;

¢ Mineralometria ossea computerizzata: da eseguirsi uno-due anni dopo l'induzione
della puberta e con timing di ripetizione da stabilirsi sulle necessita del singolo

paziente.
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