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Os disturbios da diferenciacdo sexua (DDS) sdo condi¢bes congénitas onde o desenvolvimento
do sexo cromossdmico, gonadal ou anatdmico sdo atipicos. O objetivo € apresentar um caso de
DDS 46,XX em paciente com fenétipo masculino, mostrando as dificuldades do diagnostico
diferenciad e a necessidade de suspeitar de DDS nos adolescentes com achados genitais
incomuns. Paciente de 14 anos, fendtipo masculino, atendido no ambulatério de referéncia em
endocrinologia pedidtrica com queixa de ginecomastia desde os 11 anos. Apresentava tecido
glandular palpavel & direita (D) 8cm e esquerda (E) 7cm. Genitadlia externa com aspecto
masculino, testiculo D topico com 10 ml e impapavel a E. Micropénis (5,5cm CRTmax) e pelos
pubianos com distribuicdo ginecoide. Mae relata herniorrafia inguinal aos 3 anos, com suspeita
de retirada de gbnada E. Os niveis de FSH (26.45 mUI/mL) e LH (12.06 mUI/mL) apresentavam-
se aumentados sugerindo hipogonadismo hipergonadotrofico. Na ultrassonografia abdomina ndo
foram visuadlizadas gbnadas intrabdominais. Estudo citogenético revelou constituicdo
cromossomica 46,XX. A pesguisa de SRY foi positiva. Redizada biopsia de testiculo D
mostrando tecido disgenético e auséncia de tecido ovariano A revisdo do prontudrio no hospital
onde o paciente havia realizado uma herniorrafia, mostrou a retirada de ovério e trompa a E,
constatando o diagnéstico de DDS ovotesticular. Apresentamos 0 caso de um paciente com
fendtipo masculino e cariétipo 46,XX em gue o diagndstico de DDS ovotesticular foi realizado
na adolescéncia, e que sO foi possivel através da revisdo do prontudrio. Visto que a apresentacdo
clinica é variavel e os exames laboratoriais inconclusivos, o diagnostico deve ser confirmado
pelo histopatolégico das gonadas. A presenca de gbnada masculina e feminina no mesmo
paciente com um cariétipo 46, XX nos faz pensar no diagnéstico de DDS ovotesticular. Apesar
de ovotestis ser a gbnada mais comum, nosso paciente apresentava gbnadas masculina e feminina
separadas. DDS ovotesticular € uma condicdo rara em que o diagnostico pode ser desafiador, mas
possivel pelahistoria, suspeita e busca apropriada.
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