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Resumo: Introducdo: Hipospadia € uma das formas mais comuns de malformacéo congénita da genitdia
externa masculina. A converséo da testosterona em di-hidrotestosterona (DHT) pela enzima 5
dfaredutase tipo Il, codificada pelo gene SRD5A2, desempenha papel importante no
desenvolvimento norma do sistema reprodutor masculino. Descricdo do caso: Lactente
encaminhado aos 2 meses de idade devido hipospadia e criptorquidia. Nasceu a termo, adequado
para idade gestacional (AlG); sem historia familiar de hipospadia. Ao exame apresentava pénis
de tamanho adequado com hipospadia coronal e gbnadas palpéaveis bilateralmente ao nivel do
orificio externo do canal inguinal. Sem dismorfias associadas. Investigacdo evidenciou: valores
de testosterona, SDHEA, FSH, LH e 170H-progesterona normais, cariétipo 46 XY.
Ultrassonografia mostrou testiculo direito intra-abdominal junto ao orificio inguinal interno e
testiculo esquerdo no canal inguinal. Realizada correcdo da hipospadia e orquidopexia bilateral
aos 14 meses de vida. Aos 10 anos de idade o estudo genético evidenciou polimorfismo V89L
heterozigdtico do gene SRD5A2. Evoluiu com crescimento normal, puberdade com virilizagdo
adequada e valores de LH, FSH e testosterona normais. Atingiu estatura final no avo genético.
Comentérios. O diagndstico da crianca com genitalia ambigua € um desafio e a identificagdo das
causas genéticas nem sempre € possivel em nosso meio. O polimorfismo V89L heterozigético do
gene SRD5A2 dtera a aividade da enzima 5 afaredutase e prejudica a converséo de
testosterona em DHT, a qual tem papel critico no desenvolvimento da genitadlia externa
masculina. Esta associado a graus variados de defeitos de masculinizagdo, incluindo hipospadia.
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