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Resumo: A genitdlia ambigua externa (GAE) é um sina de desordem de diferenciacdo sexual.A GAE
apresenta causas multifatoriais, como disturbios ambientais (drogas), distirbios hereditarios
relacionados a testosterona e distUrbios hipotdlamo-hipofisarios da producdo fetal de
gonadotrofinas. Paciente, sexo masculino, cariétipo XY diagnosticado, ao nascimento, com GAE.
Pré natal descontinuo, gestante em uso de substéncias psicoativas e portadora de sifilis. Ao
exame fisico foi descrito impresséo de grandes 18bios com abertura vulvar e presenca de clitoris.
Ma&e adotiva relata procura frequente ao pronto atendimento devido a infec¢bes de trato urinério
(ITU) de repeticdo, com uso persistente de antibioticoterapia e dificuldade para urinar. Paciente
iniciou tratamento hormona para GAE com trés doses de Deposteron. Posteriormente ao
tratamento, foi possivel identificar ao exame fisico escroto bifido, hipospadia perineal e faus
minimo, anteriormente definidos como genitdlia externa feminina. Ultrassom de abdome sem
alteracoes, doppler de bolsa escrotal evidenciando GAE, presenca de testiculo a direita e a
esguerda, com forma, volume e ecogenicidade usual, fluxo preservado. Epididimo ndo
identificado, auséncia de hidrocele e tecido uterino e ovariano néo visualizados. Diagnosticado
entdo, com hipospadia em associacdo a GEA, foi encaminhado a cirurgia de correcdo de
hipospédia e pléstica peniana total. A hipospéadia € uma anomalia congénita da uretra masculina
gue resulta no posicionamento anormal da abertura uretral. A localizacdo do meato uretral varia
entre a glande, o corpo do pénis, 0 escroto e o perineo. No relato apresentado, o paciente
apresenta uma hipospéadia perineal, que gerou ITU de repeticdo com uso de antibioticoterapia
continua. De inicio, o hipodesenvolvimento severo da genitdlia masculina impossibilitou o
diagndstico precoce de hipospadia, que foi possivel apenas apds a terapia hormonal. Atualmente,
0 paciente realizou trés cirurgias de correcdo para reconstituicdo de bolsa escrotal e fechamento
da hipospédia. Aguarda o quarto procedimento para realizagdo de neouretra, sendo recomendado
0 tratamento hormona e o acompanhamento com a endocrinologia apds a conclusdo do
tratamento cirdrgico. Em relacdo as possiveis causas para 0 desenvolvimento de GEA e
hipospédia, ndo ha na literatura a associacdo com a sifilis, contudo, como a mée era usuaria de
drogas € provavel que tenhatido o contato com desreguladores enddcrinos na gestagdo. Portanto,
a associagdo das duas condigdes pode dificultar o diagndstico precoce e completo, aumentando a
complexidade do tratamento e acompanhamento médico. Assim, é fundamental a avaliacéo
inicial criteriosa para evitar o risco de emergéncias pedidtricas, como 0 risco eminente de sepse
no recém nascido pela possibilidade de ITU de repeticdo. Além disso, 0 acompanhamento
multidisciplinar € também de extrema importancia para assegurar 0 desenvolvimento
biopsicosocia e sexua saudavel dacrianca.
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