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Resumo: Introducdo: A presenca de genitdlia ambigua € uma das apresentacdes de desordem de
diferenciagdo sexua. Sua incidéncia € estimada em 1:5000 nascidos vivos. Tal diagnostico
constitui  emergéncia clinica pela importancia da deteccdo precoce de condicdes como a
hiperplasia adrenal congénita e as sindromes malformativas. _x000D __ Objetivo: Analisar as
caracteristicas clinicas e laboratoriais de pacientes com diagnéstico de genitdlia ambigua
acompanhados em ambulatério de endocrinologia pedidatrica de hospital publico
universitario. x000D_ Método: Estudo de observacdo transversal com andise de 56 prontuérios
de individuos._x000D__ Resultado: O diagndstico mais frequentemente foi hiperplasia adrenal
congénita em (11-19,5%), seguido de insensibilidade androgénica parcial (8-14,2%), sindrome de
Klinefelter (5-8,9%) e disgenesia gonadal mista (4-7,1%). A idade média de apresentacdo ao
servico foi 55 meses. em 18 casos (28,5%) nado foi possivel concluir avaliacdo diagnostica, por
diversos motivos incluindo abandono de tratamento e ndo disponibilidade de exames moleculares
especificos. Em relacdo ao cariotipo: 46,2% caridtipo 46,XY, 25% 46,XX, cinco casos de
aberracbes cromossomicas (quatro 47,XXY, um 48 XXXY), oito individuos ndo realizaram
cariétipo por interrupcdo do acompanhamento. Sexo social masculino adotado em 33 (58,9%),
feminino em 23 (41,1%). Houve discordancia entre sexo socia e genético em oito casos (14%),
em dois casos houve necessidade de mudanca de sexo no registro civil. _x000D_ Concluséo:
Manejo da crianca com ambiguidade genital deve ser criterioso, por equipe multidisciplinar
experiente. Repercussdes do diagndstico tardio ou da conducdo inadequada sdo impossivels de
mensurar, mas geram impactos importantes na forma como o paciente relaciona-se consigo e
com a sociedade. x000D
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