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Resumo: Introdução: Disgenesia Gonadal Mista é uma desordem do desenvolvimento sexual que apresenta 
um testículo que pode ser disgenetico de um lado e uma gônada em fita (streak) do outro. 
Usualmente, estes pacientes procuram atenção médica por genitália externa atípica. Caso clinico: 
Paciente S.A.L., branco de 14 dias de vida, com genitália atípica com falus de 1,5x1cm, sem 
gônadas palpáveis, seio urogenital e uretra perineal. Cariótipo 46,XY. Apresentava Testoterona 
basal de 58,8 ng?dl e após teste de hCG 301 ng?dl. Ultrassom pélvico evidenciou útero e vagina 
e genitograma apresentou vagina de aspecto normal. Na laparoscopia, aos 2 anos de idade, 
encontrou-se testículo direito, gônada esquerda não identificada, derivados müllerianos e 
wolffianos. Família optou por sexo de criação feminino sendo realizado cirurgia corretiva e 
reposição hormonal no período puberal com desenvolvimento de caracteres sexuais secundários 
femininos. Paciente desde a puberdade questionou sua orientação sexual e, na maioridade, após 
ter o esclarecimento do seu diagnóstico inicial assumiu sexo social masculino. Procurou 
novamente o serviço, atualmente recebe tratamento hormonal virilizante e realizado 
mastectomia. Comentário: No tratamento a escolha do sexo de criação é tão importante como o 
diagnóstico etiológico e, em casos de genitália atípica é sempre alvo de muita discussão e 
mudanças de conduta ao longo dos anos. Uma equipe multiprofissional é fundamental para o 
tratamento, sendo importante o seguimento multidisciplinar do paciente e dos familiares com o 
objetivo de ajudar no desenvolvimento de um indivíduo adulto adaptado ao seu contexto social.
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