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RESUMO

OBJETIVO: O objetivo deste estudo é relatar um caso de disgenesia gonadal mista (DGM) diagnosticada durante a gestagdo, destacando a
importdncia do diagnéstico pré-natal, manejo clinico e aconselhamento genético.

RELATO DE CASO: A paciente era uma mulher de 20 anos encaminhada devido a uma ultrassonografia fetal com evidéncia de anormalidades
renais. Na ultrassonografia com 30 semanas de gestacdo, evidenciou-se rim direito displdsico com mdiltiplos cistos e genitdlia ambigua,
sugestiva de um disturbio do desenvolvimento sexual. A ressondncia magnética fetal revelou rim displdsico com cistos mdltiplos. Havia uma
imagem sugestiva de escroto hipopldsico e tubérculo genital indefinido. O cariétipo fetal mostrou constituicGo cromossémica mosaicismo
45,X[281/46,XY[2], compativel com o diagnéstico de DGM. Ao exame clinico neonatal da genitdlia, havia um falo medindo 3cm com hipospddia,
porém sem abertura uretral, e uma génada palpdvel na saliéncia labioescrotal esquerda. A gébnada direita era intra-abdominal e a uretra se abria
em um amplo seio urogenital. Micrognatia, prega palmar tnica esquerda, clinodactilia dos quintos dedos e unhas hipopldsicas também foram
observadas. A ultrassonografia abdominal mostrou rim direito com multiplos cistos de tamanhos variados.

DISCUSSAO: A DGM é uma condicdo complexa que pode se manifestar de diversas formas. O caso discutido ilustra a importéncia de uma
abordagem multidisciplinar no manejo de casos de disgenesia gonadal, considerando ndo apenas os aspectos estéticos, mas também a
funcionalidade e a satide do paciente. A escolha do sexo de criagdo deve ser feita apés uma avaliagéo cuidadosa e em conjunto com os pais,
levando em conta as implicagées emocionais e sociais.

CONCLUSAO: O diagnéstico precoce e o acompanhamento adequado séo fundamentais para o manejo de DGM. A colaboracéo entre diferentes
especialidades médicas e o envolvimento dos pais nas decisées sdo essenciais para garantir um tratamento apropriado e consciente. Este caso
ressalta a necessidade de um suporte continuo e de um planejamento cuidadoso para o futuro da crianga

PALAVRAS-CHAVE: DISTURBIOS DA DIFERENCIACAO SEXUAL, DISGENESIA GONADAL MISTA, DIAGNOSTICO PRE-NATAL,
MALFORMAGCAO RENAL POLICISTICA, MOSAICISMO, SEXO DE CRIACAO

ABSTRACT

OBJECTIVE: The aim of this study is to report a case of mixed gonadal dysgenesis (MGD) diagnosed during pregnancy, highlighting the importance
of prenatal diagnosis, clinical management, and genetic counseling.

CASE REPORT: The patient was a 20-year-old woman referred due to a fetal ultrasound showing evidence of renal abnormalities. At the 30-week
ultrasound, a dysplastic right kidney with multiple cysts and ambiguous genitalia suggestive of a disorder of sexual development was observed.
Fetal magnetic resonance imaging (MRI) revealed a dysplastic kidney with multiple cysts. There was an image suggestive of a hypoplastic
scrotum and an undefined genital tubercle. The fetal karyotype showed a chromosomal constitution of mosaicism 45,X[28]/46,XY[2], consistent
with the diagnosis of MGD. On neonatal clinical examination of the genitalia, there was a phallus measuring 3 cm with hypospadias but no
urethral opening, and a palpable gonad in the left labioscrotal swelling. The right gonad was intra-abdominal, and the urethra opened into a
wide urogenital sinus. Micrognathia, a single left palmar crease, clinodactyly of the fifth fingers, and hypoplastic nails were also observed. The
abdominal ultrasound showed a right kidney with multiple cysts of varying sizes.

DISCUSSION: MGD is a complex condition that can manifest in various ways. The discussed case highlights the importance of a multidisciplinary
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approach in the management of gonadal dysgenesis cases, considering not only aesthetic aspects but also the functionality and health of the
patient. The choice of gender assignment should be made after careful evaluation and in collaboration with the parents, taking into account

emotional and social implications.

CONCLUSION: Early diagnosis and proper follow-up are crucial for the management of MGD. Collaboration between different medical specialties
and the involvement of the parents in decision-making are essential to ensure appropriate and informed treatment. This case highlights the need

for continuous support and careful planning for the child's future.

KEYWORDS: DISORDERS OF SEXUAL DIFFERENTIATION, MIXED GONADAL DYSGENESIS, PRENATAL DIAGNOSIS, POLYCYSTIC RENAL
MALFORMATION, MOSAICISM, GENDER ASSIGNMENT

INTRODUCAO

As anomalias cromossomicas podem se apresentar de
diversas maneiras, tanto envolvendo o numero de copias
dos cromossomos, como a sua estrutura. Quando essas al-
teragoes surgem apos a formacao do zigoto, durante a divi-
sao celular, pode ser gerada uma segunda linhagem celular,
com uma diferente constituicdo cromossomica, 0 que ca-
racteriza o mosaicismo '. O mosaicismo envolvendo espe-
cificamente as linhagens 45,X e 46,XY pode se manifestar
com diferentes apresentacoes e achados clinicos, incluindo
ambiguidade genital !.

Por isso, os pacientes afetados podem apresentar ma-
nifestacoes que podem ser identificadas ainda no periodo
pré-natal, através de exames como a ultrassonografia fetal
(USPF), além de serem melhor investigados através de exa-
mes complementares, como o cariotipo . Quando o feto
apresenta envolvimento genital, com presenca de ambigui-
dade, essas avaliagoes sao bastante importantes, pois auxi-
liam muito no seu manejo pos-natal. Na avaliacao apos o
nascimento, existem diferentes classificacoes criadas, como
os escores de masculinizagao, que auxiliam os profissionais
da saude na investigacao e escolha terapéutica necessarios
ao recém-nascido, incluindo importantes decisdes, como a
determinagado do sexo de cria¢ao 2.

A realizagao desses passos deve ser, preferencialmen-
te, realizada por equipes multidisciplinares, que envolvam
profissionais da saude (como medicos e psicologos, por
exemplo), e assistentes sociais, além da participacao dos
pais do paciente. Como visto, o diagnostico e a abordagem
desses casos usualmente sao complexos, fazendo com que
o diagnostico pré-natal de um feto apresentando ambigui-
dade genital e constituicdo cromossémica com mosaicismo
45,X/46,XY, ou seja, disgenesia gonadal mista (DGM), uma
tarefa bastante complexa.

Portanto, o objetivo do nosso trabalho foi realizar a des-
cricdo do diagnostico pré-natal de um feto com DGM, des-
tacando os desafios do manejo e aconselhamento genético,
especialmente durante a gestagao.

RELATO DE CASO

A paciente era uma gestante caucasiana de 20 anos em
sua quarta gestagao, encaminhada ao servico de medicina
fetal do hospital com 30 semanas de gravidez por apresentar
uma USF realizada com 26 semanas, na qual o feto possuia
o rim direito policistico. O marido tinha 39 anos, era higido
e nao consanguineo. Nao havia relato na familia de doen-

cas genéticas ou malformagoes. Das trés gestagOes prévias,
duas evoluiram com aborto espontaneo e um filho do sexo
masculino, higido. A mae estava realizando o pré-natal (9
consultas) e negava ingesta de alcool, tabagismo ou uso de
drogas ilicitas durante a gestacao. Ela apresentou diagnos-
tico de diabetes mellitus gestacional, no terceiro trimestre,
que foi tratada com insulinoterapia. Com 30 semanas + 2
dias, a gestante foi submetida a uma nova US obstétrica que
evidenciou os seguintes achados: um rim direito displasico
multicistico (Figura 1) e uma anormalidade genital (Figura
2A e B). A imagem da genitalia tinha um aspecto nao usual
e havia uma suspeita de hipospadia (Figura 2A e 2B).

Figure 1: Ultrassonografia fetal realizada com 30 semanas de gestagdo
mostrando o rim direito (RD) displasico com multiplos cistos.

Figura 2: Imagem obtida através de ultrassonografia tridimensional
mostrando anormalidade da genitalia, sugestiva de genitalia ambigua ou
algum distarbio da diferenciagao sexual (DDS) (A e B)
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A avaliacao complementar, através da ressonancia mag-
nética fetal, mostrou uma imagem sugestiva de um tubércu-
lo genital indefinido e uma aparente bolsa escrotal hipopla-
sica. O cariotipo fetal, realizado por amniocentese, revelou a
presenga de um mosaicismo 45,X[281/46,XY[2], indicativo,
junto com os achados pré-natais, do diagnostico de DGM. A
ecocardiografia fetal foi normal.

A crianca nasceu com 40 semanas de gestacao, de par-
to cesareo devido a desproporcao céfalopélvica, pesando
3180g, medindo 48cm, com perimetro cefalico de 35cm e
escores de Apgar de 9 tanto no primeiro, como no quinto
minuto. No exame fisico, foram evidenciados os seguintes
achados: micrognatia, prega palmar unica a esquerda, cli-
nodactilia de quintos dedos bilateralmente, hipoplasia das
unhas das maos e dos pés e genitalia com presenca de falo
medindo aproximadamente 3cm apresentando abertura
uretral em sua base, associado a saliéncias labioescrotais ru-
gosas e fusionadas, além de gonada esquerda palpavel e lo-
calizada na saliéncia labioescrotal (Figura 3).

Figura 3: Aspecto da genitdlia externa do paciente observada apos
o nascimento. Note que a medida do falo é de aproximadamente
3cm, apresentando abertura uretral na base, associada com saliéncias
labioescrotais fusionadas e rugosas. O cateter uretral indica o local de
abertura da uretra.

A gonada direita nao foi localizada. Ao avaliar o conjunto
dos achados, a genitalia do paciente enquadrava-se na clas-
sificacao IV de Prader. A escala de Prader tem cinco graus,
variando de genitalia feminina tipica a genitalia masculina
tipica, com varias formas de ambiguidade genital no meio
do espectro 3.

Classificacao de Prader 3:

Grau I: A genitalia externa € praticamente feminina, com
hipertrofia clitoriana leve. Pequeno aumento do clitoris, com
labios e vagina normais. Indicando que a virilizagao tenha
ocorrido apos 20 semanas de vida intrauterina (VIU);

Grau II: Hipertrofia clitoriana mais pronunciada. Peque-
na fusao dos labios, mas ainda é possivel visualizar uma aber-
tura vaginal separada da uretra. Indicando virilizacao iniciada
com 19 semanas de VIU;

Grau III: A fusao dos labios maiores € mais completa,
formando um aspecto de "bolsa escrotal". O clitoris € au-
mentado, parecendo um pequeno pénis. A uretra e a vagina
se abrem juntas em um seio urogenital, criando uma unica
abertura. Indicando uma virilizacao ocorrida com 14-15 se-
manas de VIU;

Grau IV: O clit6ris € significativamente aumentado, asse-
melhando-se a um pénis com uma abertura Unica para a ure-
tra e a vagina (seio urogenital). A fusao labial € quase comple-
ta, criando um aspecto de bolsa escrotal, mas ndo ha testiculos
presentes. Este grau corresponde a uma genitalia ambigua, em
que € mais dificil distinguir os sexos, pois 0s genitais externos
se assemelham aos masculinos, porém sem testiculos. Indican-
do virilizacao ocorrida entre 12-13 semanas de VIU;

Grau V: A genitalia externa € completamente masculina,
com fusao completa dos labios em uma bolsa escrotal e au-
mento clitoriano tdo avancado que o 0rgao se parece com
um pénis. Nesse caso, pode haver uma abertura uretral ao
nivel da glande, semelhante ao pénis tipico, mas a auséncia
de testiculos € um diferencial. Indicando virilizacao ocorrida
com 11 semanas de VIU.

A ecografia abdominal pds-natal mostrou que o rim direi-
to possuia multiplos cistos, de diferentes tamanhos, estando
alguns aumentados de volume. A ecografia inguinal demons-
trou uma gonada esquerda topica, com uma minima hidroce-
le associada. Nao foi possivel identificar a gonada direita.

As dosagens hormonais da crianga evidenciaram niveis
de testosterona total de 0,2 ng/mL, androstenediona de
2,19 ng/ml, e de alfafetoproteina superior a 300 ng/ml. A
videolaparoscopia abdominal e pélvica revelou a presenca
de um seio urogenital longo, medindo cerca de 7 a 8cm,
nao sendo identificado o meato uretral; havia vasos testi-
culares a esquerda, entrando no canal inguinal esquerdo,
associados a uma hérnia sem conteido em seu interior.
Nao foi visualizada nenhuma estrutura que se assemelhasse
ao utero. A gonada direita encontrava-se proxima aos vasos
iliacos direitos, sendo que o respectivo ducto deferente nao
foi visualizado. A biopsia da gonada direita intra abdominal
revelou se tratar de hipoplasia testicular.
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Para a avaliacao e manejo do caso, realizou-se uma reu-
niao multidisciplinar juntamente com os pais. Com base nos
achados observados e na impressao dos genitores, o consen-
so foi de adequagao da genitalia externa para a anatomia do
sexo masculino. Como havia a possibilidade de que a gona-
da localizada na saliéncia labioescrotal esquerda pudesse ser
funcional e, assim, potencialmente conseguir promover uma
puberdade espontanea, a decisao foi de manté-la, desde que
com um acompanhamento periodico e frequente, pela pos-
sibilidade de malignizacao gonadal.

DISCUSSAO

O desenvolvimento embrionario do sistema reprodutivo
€ um evento complexo que se inicia por volta das 7 sema-
nas de gestacao e que requer uma cascata de eventos, com
ativacao e supressao de diversos genes, de forma sequencial
e sincronizada. Para que ocorra a diferenciacao da gonada
indiferenciada em testiculo, € necessaria a presenca do cro-
mossomo Y, mais especificamente do gene SRY. Este faz com
que ela produza o fator determinante de testiculo, que por
sua vez leva a formagao das células de Leydig, que produ-
zem testosterona, que € o hormonio masculino. Ele, por sua
vez, ativa a sequéncia de alteracoes que leva a virilizacao da
genitalia externa e, consequentemente, ao desenvolvimento
de um fenotipo compativel com o sexo masculino. Além
disso, a testosterona preserva o ducto de Wolff e estimula
a migragdao das gonadas, diferenciadas em testiculos, para
as saliéncias labioescrotais que, pela transformacao periférica
da testosterona em dihidrotestosterona (por acao da enzima
5-alfa-redutase), fusionam-se e dao origem a bolsa escrotal *.

Outro importante hormonio produzido pelo testiculo € o
fator inibidor Miilleriano, que, por difusao local, atua sobre
os ductos de Miiller, impedindo seu desenvolvimento. Caso
o gene SRY nao esteja presente, as gonadas seguem o seu
desenvolvimento como ovarios, o que faz com que o feto
assuma um fenotipo feminino, com preservacao dos ductos
de Miiller, que futuramente formarao as trompas de falopio,
o utero e a porc¢ao proximal da vagina, além da regressao
dos ductos de Wolff *.

Os disturbios da diferenciacao sexual (DDS) consistem
em um grupo de alteragdoes que ocorrem em algum pon-
to dessa cascata de eventos, gerando fenotipos ambiguos,
que podem variar grandemente e que nao sao possiveis de
determinar se sao femininos ou masculinos. A essa situa-
¢ao damos o nome de genitalia ambigua, ou ambiguidade
genital 4. De forma mais objetiva, alguns autores propoem
parametros clinicos para considerar a sua presenca. Por
exemplo, Lee et al 4 consideram o diagnostico de genita-
lia ambigua quando da presenca dos seguintes critérios: 1)
ambiguidade genital clara; 2) quando uma genitalia apa-
rentemente feminina apresenta um clitoris aumentado e
uma fusao dos grandes labios, e 3) na existéncia de uma
genitalia que parece ser masculina com criptorquidismo bi-
lateral, hipospadia ou micropénis.

O diagnostico pré-natal de uma genitalia ambigua, que
acomete aproximadamente 1 a cada 4.500 nascidos vivos,

possui desafios em diferentes esferas e apresenta importantes
implicages, seja em relacao ao manejo da gravidez e ao pla-
nejamento do nascimento do bebé, como a escolha do sexo
de criagao e a realizagao do aconselhamento genético °.

Atualmente, a avaliacao da genitalia por meio da USF €
dividida em dois momentos: precoce e mais tardia. A pri-
meira, realizada a partir das 13 semanas de gestacao, possui
uma acuracia de quase 100% e avalia o angulo entre a por-
cao ventral do feto e o eixo do tubérculo genital. Conside-
ra-se masculino quando este for superior a 30° e feminino,
quando inferior a 10°. Na periodo mais tardio da gravidez,
isto €, a partir das 16 semanas, ha possibilidade de visuali-
zacgdo direta da genitalia externa do feto, com a masculina
sendo representada por uma estrutura semicircular, o saco
escrotal, com um pénis na linha mediana; por outro lado,
quando se trata de uma genitalia feminina, visualiza-se ela
como linhas ecogénicas paralelas, que representam os labios
maiores e menores °. Outros achados a serem considerados
e que auxiliam nesta identificacao incluem a presenca de
gonadas no interior de uma estrutura compativel com um
saco escrotal (o que € indicativo de serem testiculos), de
uma falo aumentado (sugestivo de se tratar de um pénis)
e de utero, bem como a medida da porcao retovesical, co-
nhecida também como distancia anogenital ¢. Contudo, ha
fatores que podem ter uma influéncia sobre a execucao do
exame, alterando assim a sua acuracia, como a obesidade
materna, o volume de liquido amniotico, a proximidade do
cordao umbilical em relagao a genitalia, e uma posicao fetal
desfavoravel para a sua visualizacao.

A possibilidade de genitalia ambigua deve ser considera-
da sempre que, na avaliagao ultrassonografica do feto/bebé,
nao se consiga definir o seu sexo ’. A avaliagdo do tubércu-
lo genital, com evidéncia de um falo com uma ponta arre-
dondada, uma curvatura anormal e um tamanho reduzido,
sdo sugestivos da presenca de hipospadia 8 Além disso, a
observacao de linhas ecogénicas, correspondendo as sobras
dérmicas do prepucio, bem como a deflexao ventral do jato
urinario (que pode ser visualizado por meio do Doppler co-
lorido) corroboram para este diagnostico. Existe descricao
também do chamado “sinal da tulipa”, que corresponde ao
aspecto do falo, que se apresenta curvado ventralmente no
meio de duas dobras labioescrotais 8.

A avaliagdo através da ultrassonografia tridimensional
pode também trazer uma melhor visualizagao das estrutu-
ras genitais, pois possui uma maior nitidez e consegue fazer
uma melhor diferenciacao entre as estruturas. Isto também
facilita a visualizacao da genitalia por parte dos pais e de
outros integrantes da equipe multidisciplinar, ajudando no
entendimento dos seus achados e do seu desenvolvimento °.

Além disso, a ressonancia magnética fetal pode ser uti-
lizada no diagnodstico pré-natal para adicionar informagoes
detalhadas sobre estruturas contidas dentro da pelve, como
a genitalia interna, o trato urinario ou reto. Ela possui a van-
tagem de nao possuir limitacdes devido a composicao cor-
poral materna, a posicao fetal ou a presenca de oligodram-
nio; entretanto, sua principal desvantagem consiste no longo
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tempo de execucao do exame °.

Assim, a identificacdo de uma possivel anormalidade geni-
tal do feto possibilita que sua avaliacao se inicie ainda no peri-
odo pré-natal, com a realizacao de exames de imagem, como
discutido previamente, além de laboratoriais, como o carioti-
po fetal. Este teste pode ser realizado através da obtencao de
material por meio de procedimentos invasivos, como a am-
niocentese e a cordocentese, e fornece informagoes sobre a
constituicao cromossomica do feto, indicando se ela € normal
feminina ou masculina, ou se ha algum tipo de alteracao *.

ApOs o0 nascimento, existem diferentes aspectos a serem
considerados no exame fisico do bebé, que incluem, o tama-
nho e a forma do falo (para a constatacao, por exemplo, de
um micropénis ou de uma clitoromegalia); a localizacao do
meato uretral (que pode estar presente em diferentes locais
da linha mediana e ventral do pénis, na forma de hipospa-
dia); a presenca de fusao das saliéncias labioescrotais; a loca-
lizagao e a medida das gonadas (estas podem ser pequenas,
ou estarem ausentes, tanto no interior do abdome, como
em algum ponto ao longo do canal inguinal e da saliéncia
labioescrotal), e a existéncia de massas inguinais, que podem
conter gonadas ou outras estruturas no seu interior (como
trompas de falopio e até utero) 7.

Além disso, exames laboratoriais sao indicados para sanar
possiveis duvidas com relagdo ao funcionamento das estru-
turas encontradas, como dosagens de hormonio luteinizante
(LH), de hormonio foliculo estimulante (FSH), de testostero-
na, de dihidrotestosterona e de androstenediona, de acordo
com a suspeita clinica. Vale lembrar que, especialmente se o
cariotipo fetal nao tenha sido realizado, 0 mesmo deve ser fei-
to, pois o seu resultado € fundamental para o diagnostico. Em
algumas situagOes particulares, principalmente em casos de
duvida do resultado obtido no pré-natal ou da necessidade de
confirmacdo, deve-se avaliar a importancia da sua repeticao *.

Quanto a escolha do sexo de criacao, a declaragcao de
nascido vivo que, atualmente, € emitida logo apos o nasci-
mento, possui a op¢ao de “ignorado” no bloco de marcagao
do sexo ao nascimento. Isso permite que o registro do re-
cém nascido seja feito mesmo que a definicao do sexo de
criagao dele venha a demorar mais tempo, considerando a
complexidade dos casos. Isso € também importante devido
ao tempo que € usualmente necessario para que se possa
realizar uma adequada avaliagao *.

A genitalia ambigua constitui-se na verdade em um acha-
do que pode estar relacionado a diferentes etiologias. Por
exemplo, alguns autores dividem estas causas em trés cate-
gorias, tendo como base o resultado do exame de cariotipo:
o primeiro, 46,XX (com a hiperplasia adrenal congénita viri-
lizante sendo responsavel por mais de 90% dos casos); o se-
gundo, o0 46,XY (que esta associado a diversas causas, como
a sindrome da insensibilidade aos androgénios, a disgenesia
gonadal pura XY e a deficiéencia de 5-alfa-redutase) e, por
fim, a relacionada a alteragcoes dos cromossomos sexuais,
com ou sem a presen¢a de mosaicismo (como a sindrome
de Turner e a DGM (que se associa ao mos 45,X/46,XY,
como observado em nosso paciente) *.

O paciente em questao apresentava um rim displasico
multicistico na avaliacao inicial realizada através da USF, mo-
tivo pelo qual foi realizado o encaminhamento e iniciada a
investigacao no hospital, em um servico de medicina fetal
de referéncia. Entretanto, o achado adicional de alteracoes
no desenvolvimento da genitalia externa, verificadas ja neste
centro terciario, com evidéncia do que parecia ser uma hi-
pospadia sem abertura uretral associada a saliéncias labioes-
crotais aparentemente fusionadas e rugosas, com a presenga
de uma gonada a esquerda, levantaram a hipotese de se
tratar de um DDS. Por isso, indicou-se a realizacdo, ainda
durante o pré-natal, do cariotipo fetal, que evidenciou a pre-
senca do mosaicismo 45,X/46,XY.

Neste caso, a presenca dos achados do feto (com a pre-
senca de genitalia ambigua) associado ao resultado do cari-
otipo, com a evidéncia de mosaicismo, com uma linhagem
envolvendo uma alteragao dos cromossomos sexuais, fez com
o caso se enquadra-se na terceira categoria de DDS previa-
mente exposta. O mosaicismo 45,X/46,XY pode-se apresen-
tar clinicamente de diversas formas e com diferentes manifes-
tagOes clinicas. Assim, o seu espectro pode variar desde um
homem aparentemente normal ou com infertilidade, um me-
nino com baixa estatura apresentando ou nao hipospadia e/
ou criptorquidia, um individuo com ambiguidade genital, até
uma paciente com sindrome de Turner ou uma mulher com
amenorreia secundaria. Contudo, € somente nos casos em
que o mosaicismo 45,X/46,XY se encontra associado a uma
genitalia ambigua que denominamos ele de DGM. Dentro
do espectro relacionado a este mosaicismo, a apresentacao na
forma de DGM constitui-se em apenas uma pequena parcela
dos casos, sendo a grande maioria deles composta na verdade
de individuos com uma apresentacao masculina normal .

Alguns estigmas ou dismorfias menores (incluindo a mi-
crognatia, a clinodactilia bilateral de quintos dedos e a hi-
poplasia de unhas), bem como a alteracao renal observadas
em nosso paciente, podem ser explicadas devido a linhagem
45,X, ja que se constituem em achados que fazem parte do
espectro clinico observado na sindrome de Turner.

Com vistas a discussao sobre a questao da escolha do
sexo de criacdo, realizou-se uma reuniao multidisciplinar,
considerando-se o ponto de vista dos pais. Ressaltamos aqui
a importancia do trabalho conjunto, de especialistas de dife-
rentes areas, devido a complexidade do caso e a busca por
escolhas conscientes e apropriadas para este tipo de situacao.
Para isso, a busca n3o se resume apenas a pontos voltados a
estética, mas inclui também aspectos extremamente relevan-
tes que dizem respeito a funcionalidade. No intuito de se bus-
car por alternativas mais objetivas e, por isso, mais concretas,
fez-se uso de diferentes ferramentas ja existentes, no intuito
de fundamentar ainda mais a escolha tomada. Somente apds
0 nascimento € que se toma decisOes relacionadas ao sexo
do bebég, visto que € necessaria uma avaliacao mais acurada
e definitiva que s6 pode ser avaliada a partir desse momen-
to. Deve-se somar nessa conta a expectativa e compreensao
dos progenitores que devem opinar acerca do caso e, futura-
mente, do proprio paciente. Ha trés conceitos que devem ser
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considerados nesses casos: 0 sexo legal, em que, nesse caso,
0 paciente se encontra com ambiguidade genital, mas fora
tomada decisao de adequagao para a genitalia masculina; o
sexo de criacao, que € como o paciente sera criado e tratado
pelos pais; e 0 género, como esse ser humano se vera diante
da sociedade, englobando aspectos biopsicossociais que nao
siga necessariamente o sexo legal '°. Portanto, a genitalia e a
maneira de que foi dada sua criacao nada define em se tratan-
do do género do paciente.

Um exemplo disso foi o resultado observado por meio
da escala de Prader, uma forma de classificacao criada pri-
meiramente para avaliar o grau de virilizacao da genitalia
externa de pacientes com hiperplasia congénita de suprar-
renal virilizante e uma constituicao cromossomica 46,XX.
Ela varia de I a V. Ao examinar o paciente, notou-se pelas
suas caracteristicas, como tamanho do falo e o grau de fusdo
labioescrotal, com rugosidade dela, que a sua genitalia era
compativel com a observada no grau IV desta escala, ou seja,
que ela possuia um importante grau de virilizacao, algo que,
como notamos, refletiu-se na propria percepcao que os pais
tinham do filho, que era a de se tratar de um menino.

Segundo também o escore de masculinizacao elaborado
por Ahmed et al. 2 e aplicado por Cools et al. ' a paciente
com DGM, que considera os achados relacionados a genita-
lia externa e que varia de 0 a 12, nosso paciente apresentou
um escore superior a 7, devido ao fato de ter um falo de
tamanho dentro de dois desvios-padroes em relacao a média
para a idade do paciente, da presenca de hipospadia, de fu-
sao das saliéncias labioescrotais (que se mostravam também
rugosas), e de haver uma gonada palpavel na bolsa escrotal
e outra visualizada dentro da cavidade abdominal (ambas
ovoides e com caracteristicas que faziam lembrar as de um
testiculo). Além disso, a avaliacao dos orgaos sexuais inter-
nos, através da videolaparoscopia, nao visualizou a presenca
de utero ou de tubas uterinas, mas verificou que havia vasos
testiculares a esquerda e um ducto deferente esquerdo en-
trando no canal inguinal do mesmo lado. Segundo o manejo
proposto por Cools et al. !, recomenda-se nestes casos a re-
alizagao de orquidopexia da gonada, com exames regulares
dela, além de ultrassom anual a partir da puberdade, devido
ao possivel risco de malignizacdo. Uma biopsia da gonada
deveria ser realizada antes e apos a puberdade, no intuito de
acessar o risco de tumor e, em casos de alteracoes pré-ma-
lignas ou de neoplasia in situ, submeter o paciente a uma
gonadectomia. O risco de malignizagao da gonada parece
ser inversamente relacionado ao escore de masculinizagao
de Ahmed et al. ?, ou seja, quanto maior ele € (ou maior € a
virilizacao), menor o risco de neoplasia .

A gonada presente junto a saliéncia labioescrotal apre-
senta o potencial de ser funcional, sendo que a sua preser-
vagao pode permitir a producao de hormonio pelo proprio
individuo e, assim, a inducao e manuten¢ao de uma puber-
dade espontanea (ou seja, sem necessidade de uso de me-
dicagbes para induzir a puberdade) . Por isso, nestes casos,
deve-se avaliar o risco (ocorréncia de malignizagao gonadal)

e o potencial beneficio (desenvolvimento de uma puberda-
de espontanea). Cabe ressaltar alguns pontos relacionados
a escolha do sexo de criagao, que consideramos relevantes:
1) como colocado previamente, nesta escolha sao conside-
rados nao so aspectos estéticos, mas principalmente funcio-
nais, sendo que a impressao dos pais € algo que deve ser
fortemente considerado; 2) o fato de haver uma linhagem
masculina associada ao mosaicismo nao determina a escolha
do sexo de criacao, no caso masculino, pois esta op¢ao €
complexa e dependente de outras variaveis; 3) atualmen-
te, alguns grupos, baseados no principio da autonomia, tem
proposto que a escolha do sexo de criacao deva ser realizada
pelo proprio individuo portador da genitalia ambigua, em
uma idade em que ele possua condi¢oes e maturidade de
o fazer '; contudo, em nosso meio, costuma-se realizar a
escolha do sexo de criagao com base principalmente nas
caracteristicas funcionais, nos resultados cirurgicos esperados
e no ponto de vista da familia. Por isso, tais decisdes nao sao
simples e se recomenda que estes casos devam ser avaliados
por equipes multidisciplinares, em especial com experiéncia
com tais situagoes e 4) a escolha de orquiectomia profilatica
nao deve influenciar na escolha do sexo de criacao, uma
vez que o fato de se optar realizar a gonadectomia devido
ao risco de malignizagao nao significa necessariamente que
a opgao pelo sexo masculino deva ser descartada e, por ul-
timo, 5) lembrar que que existe diferentes tipos de sexo,
como o anatomico, o relacionado a atividade sexual e ao gé-
nero, sendo que este ultimo pode, eventualmente, discordar
daquela adotada. Contudo, como dito antes, essa escolha €
bastante complexa e dificil, sendo que nela sao pesados os
beneficios e os potenciais riscos, sendo que a opc¢ao feita
busca, acima de tudo, o melhor bem estar e qualidade de
vida para o paciente e a sua familia +'o",

CONCLUSAO

Lidar com casos de genitalia ambigua ja no periodo pré-
-natal traz grandes desafios para todas as partes envolvidas,
seja a familia ou a equipe médica, que devem estar alinha-
das com a busca por alternativas que visem especialmente a
saude do individuo, tanto em seu plano fisico como mental.
O trabalho multidisciplinar e conjunto, visando a busca pelas
melhores alternativas, € por isso essencial nestes casos. Den-
tro deste contexto, o diagnostico pré-natal possui uma im-
portancia bastante grande, pois, além de permitir que certas
avaliagcOes e exames ja possam ser realizados, faz com que
haja uma preparagao quanto a familia e as abordagens a se-
rem adotadas apos o nascimento. Toda essa complexidade,
até pelo numero e pela importancia dos aspectos a serem
considerados nestes casos de ambiguidade genital, tornam
eles um verdadeiro desafio para todos que se defrontam
com tal situacao.
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