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MORRIS SYNDROME ASSOCIATED WITH CONGENITAL ADRENAL
HYPERPLASIA FETAL DIAGNOSIS — CASE REPORT
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RESUMO

A genitdlia ambigua (GA) ocorre devido as disfungdes na sinaliza¢do genética e hormonal das estruturas que compdem a genitdlia,
fazendo parte das chamadas nomalias do desenvolvimento sexual (ADS). Relatamos um caso de ambiguidade genital em um paciente com
insensibilidade periférica aos androgénios (Sindrome de Morris) e hiperplasia adrenal congénita, tendo sido feito o diagnéstico através da
associagdo ultrassonogrdfica com a cordocentese. O diagnéstico precoce evita adversidades psicossociais graves para o paciente e familia.

PALAVRAS-CHAVE: SINDROME DE MORRIS, DIAGNOSTICO FETAL E ULTRASSONOGRAFIA.

ABSTRACT

Ambiguous genitalia (AG) occurs due to dysfunctions in the genetic and hormonal signaling of the structures that make up the genitalia,
forming part of the sexual development anomalies (SDA). We report a case of genital ambiguity in a patient with peripheral insensitivity to
androgens (Morris Syndrome) and congenital adrenal hyperplasia, which was diagnosed through the association of ultrasonography with
cordocentesis. Early diagnosis avoids severe psychosocial adversities for the patient and family.

KEY-WORDS: MORRIS SYNDROME, FETAL DIAGNOSIS AND ULTRASONOGRAPHY.

INTRODUCAO

A anormalidade da genitalia externa fetal (genitalia ambi-
gua) é considerada uma “emergéncia social” no periodo pe-
rinatal, pois, uma ma administracdo do caso, com relagao a
abordagem da crianga e transmissao de informagdes aos pais,
pode gerar adversidades psicossociais graves. !

A genitalia ambigua (GA) ocorre devido as disfun¢oes na
sinalizacao genética e hormonal das estruturas que compoem
a genitalia, dando destaque para as estruturas Miillerianas e
estruturas de Wolff, o que ocorre a partir da 6* semana de
gestacao, se definindo finalmente ao redor da 12° semana.?
A GA faz parte das chamadas anomalias do desenvolvimento
sexual (ADS), distarbios que afetam a genética, fisiologia ou
anatomia do desenvolvimento tipico masculino e feminino3.
Podemos agrupa-las em trés grupos: (1) ADS de cromossomo
sexual, por exemplo, 45,X [sindrome de Turner e variantes));
(2) ADS 46,XY (por exemplo, sindrome de insensibilidade
androgeénica completa [CAISD; e (3) ADS 46, XX (por exem-

plo, hiperplasia adrenal congénita [HACI).#

A sindrome de insensibilidade aos androgenos, também
conhecida como Sindrome de Morris, € uma doenga reces-
siva ligada ao cromossoma X, caracterizada por mutacoes
nos genes dos receptores androgénicos em individuos 46XY.
Devido a essas anormalidades, individuos genotipicamente
masculinos acabam manifestando fenotipo feminino. Ou seja,
apesar de as concentragoes de androgénios, como a testoste-
rona estarem normais ou até mesmo elevadas, € desenvolvido
caracteristicas sexuais secundarias femininas.’

O fato de ser 46XY faz com que hajam testiculos funcio-
nantes, que produzem hormonio antimtilleriano. Isso impede
o desenvolvimento de estruturas miillerianas femininas como
Utero, trompas e dois tercos superiores da vagina. A auséncia
de resposta a testosterona faz com que ductos de Wolff nao
estejam presentes. Com isso, 0 paciente ndo apresentara ne-
nhum tipo de genitalia interna. O que se observa € vagina em
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fundo cego, auséncia de ovarios e escassez de pelos axilares
e pubianos. Durante a infancia, € comum ocorrerem hérnias
inguinais contendo os testiculos da crianca, aparentemente fe-
minina. Ja na puberdade, ocorre desenvolvimento mamario,
devido a transformacao de testosterona em estrogénio e a nao
atuacao do hormonio sexual masculino suprimindo a forma-
¢ao do tecido mamario. Também ¢é caracteristica dessa desor-
dem a amenorreia primaria®. Sua incidéncia gira em torno de
aproximadamente 1 em 20.000 a 1 em 64.000 nascimentos’.

Ja a hiperplasia suprarrenal congénita € um disturbio autos-
somico recessivo, causado por deficiéncia de enzimas do cor-
tex da adrenal necessarias para producao de cortisol. Em 90%
dos pacientes, a enzima deficiente é a 21-hidroxilase®. Esse
defeito estimula a producao de ACTH, gerando hiperplasia
do cortex e superproducao de androgenos e seus precursores
(progesterona e 17-OH-progesterona). Como consequéncia
disso, o feto nasce com genitalia ambigua’.

E o objetivo de este artigo descrever um caso de sindrome
da insensibilidade completa ao androgénio sobreposta a sin-
drome da hiperplasia adrenal demonstrando a importancia da
ultrassonografia no diagnostico precoce, evitando assim im-
pacto significativo no desenvolvimento psicossexual.

RELATO DE CASO:
Trata-se de uma primigesta, 26 anos, que foi submetida
a ultrassonografia morfologica de segundo trimestre. Até en- Figura 2 - Genitélia externa ambigua com predominio do falo.

~ ~ . . . Fonte: Fértile Diagndsticos
tao, nao haviam sido detectadas anormalidades no desenvol- 9

vimento fetal. Neste exame, porém, foi identificada genitalia
externa fetal ambigua. Realizou-se cordocentese na 197 sema-
na de gestacao, exame invasivo de diagnodstico pré-natal, que
identificou a presenca de caridtipo 46XY e elevacao da 17
OH progesterona. Com esta disposicao, fez-se o diagnostico
de associacao sindromica: 1) Hiperplasia congénita da suprar-
renal, 2) Insensibilidade periférica aos androgénios (Sindro-
me de Morris). Parto cesarea a termo, com recém-nascido
saudavel apresentando genitalia ambigua com predominancia
masculinizante (figuras 1-3).

Figura 1 - Doppler obstétrico: vitalidade fetal preservada.
Fonte: Fértile Diagnésticos Figura 3- Genitélia externa ambigua. Fonte: Fértile Diagnésticos
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DISCUSSAO

A diferencia¢do sexual € uma demanda social presente

desde o nascimento. A impossibilidade de identificar o sexo
pela mera observacao dos genitais externos denota uma
emergéncia médico-social, a qual propicia o surgimento de
problemas psicoldgicos e sociais para o paciente e sua fami-
lia'®.

No entanto, a conduta € abrangente e inclui desde o

diagnostico, passagem de informagdes sobre a doenga, moni-
toramento da puberdade, consideracao sobre a necessidade
e 0 momento para a gonadectomia, objetivando apoiar o
adulto afetado para alcancar uma fungao sexual adequada e
qualidade de vida ideal. Durante todo esse processo, a fami-
lia deve ser sempre informada e ter papel ativo na tomada
de decisoes!!.

Nesse contexto, € essencial a atuacdo de uma equipe

multidisciplinar com experiéncia, que inclui fundamental-
mente profissionais da clinica geral e/ou pediatrica, endocri-
nologia, cirurgia, urologia, genética, ginecologia, psiquiatria
e psicologia'.

CONSIDERAGOES

Ressalta a importancia do exame ultrassonografico nos

diagnosticos dos efeitos fetais (em especial da genitalia fetal
ambigua). Os avancos tecnologicos nesse exame muito além
de determinar o sexo fetal precocemente, tem permitido a
identificacao de gestagoes com anomalias do desenvolvi-
mento sexual. Isso permite o auxilio no manejo clinico para
0s casos suspeitos!3.

A suspeita levantada pelo exame de ultrassonografia exi-

ge uma investigacao secundaria através de exames invasivos.
No caso em questao foi feita a cordocentese na 19% semana
0 que pode estabelecer o diagndstico e o prognostico. As-
sim, os pais puderam ser orientados quanto ao preparo na
recepcao deste filho e podem-se definir procedimentos de
corregoes fisicas e ético-legais'*.
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