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Introducdo: Sindrome de VACTERL é uma doenca rara, cuja clinica inclui uma associagdo de
pelo menos trés maformacbes de estruturas derivadas do mesoderma embrionario. O termo
VACTERL consiste em um acrénimo com as iniciais de suas malformacdes caracteristicas:
defeitos vertebrais, atresia anal, cardiopatias, anormalidades traqueo-esofégicas, displasia
radia/renal e anormalidades nos membros.Relato do caso: Lactente, 5 meses, prematuro (36
semanas), complicado por polidramnio, apresentando multiplas malformagdes: atresia de esdfago
e duodeno, perfuracéo de ceco, persisténcia do canal arterial e comunicagéo interatrial, rins em
ferradura, microcefalia e micrognatia, fusdo de vértebras, artéria umbilical Unica, hipertelorismo
mamario, hipospadia, micropénis (2,5 cm) e criptorquia. Na investigacdo da ambiguidade genital
foram realizados o0s seguintes exames. caridtipo (46, XY); teste de tolerancia a insulina, que
evidenciou secrecdo normal de GH e cortisol; teste de estimulo com hCG, sendo evidenciado
aumento da 17-?-hidroxiprogesterona (1,3ng/mL antes vs 24,9ng/mL apds) e insuficiente da
testosterona (0,8ng/dL antes vs 10,62ng/dL ap0s), relacéo testosterona/DHT = 15,4; tomografia
de crénio (sem adteracfes hipofisarias e com proeminéncia dos sulcos corticais, fissuras e
cisternas); USG pélvica ndo apresentou evidéncias de estruturas mullerianas. Constatou-se,
entdo, um defeito na via da sintese de testosterona, devido a deficiéncia na enzima 17,20
liase.Comentarios: Além das malformagdes caracteristicas da sindrome, outras alteracbes podem
ser encontradas, estando a ambiguidade genital presente em 44% dos casos. NOS meninos,
defeitos comumente encontrados sdo genitalia ambigua, fistula geniturinéria, criptorquidismo e
hipospéadia.
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