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Perfil Clinico De Pacientes 46,xx Com Ambiguidade Genital: Experiéncia De Um Hospital
Universitario
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Ambiguidade genital é um fendtipo de DDS com incidéncia 1:4500. Ta diagndstico constitui
emergéncia clinica e social, exigindo investigagdo criteriosa e multidisciplinar para a
determinacéo adequada do sexo de criagéo e para a detecgdo precoce de etiologias graves, como
HAC na variante perdedora de sal, potencialmente letal nas primeiras semanas de vida.Descrever
o perfil clinico dos pacientes com diagnoéstico sindrémico de DDS 46,XX acompanhados no
ambulatorio de endocrinologia pediatrica de um hospital universitario no Rio de Janeiro.Estudo
transversal retrospectivo a partir da andlise de 15 prontuarios de individuos com diagnostico de
DDS 46,XX. O diagnéstico mais frequente foi HAC classica em 10 casos (66,7%), sendo 7
perdedores de sal, seguido de DDS ovotesticular em 4 (26,6%) e indeterminado em 1 (0,06%). O
diagndstico no periodo neonatal foi em 8 (53,3%). A média de idade na primeira consulta no
ambulatorio de endocrinologia foi de 54 meses. O sexo socia adotado inicialmente foi feminino
em 12 (86,6%) e masculino em 3 (13,3%), sendo 1 aterado para feminino apés diagnostico.
Houve discordancia entre sexo social e genético em 2 casos (13,3%). A histéria familiar foi
positiva em 4 casos (26,6%). A genitdlia externa foi avaliada na escala de Prader em grau de 3 a
5 em todos. Foi realizada intervencdo cirdrgica em 9 pacientes, sendo a clitorioplastia redutora a
mais frequente (n= 6, 66,6%).A HAC foi a etiologia mais comum de DDS 46,XX, 0 que
corrobora com os dados descritos na literatura e evidencia que deve ser o primeiro diagnéstico a
ser pensado em AG, pela sua frequéncia e morbimortalidade. Preconiza-se o diagnostico
idealmente no periodo neonatal para deteccdo e manegjo precoce de casos potencialmente letais, o
que foi alcangado em 53,3% dos casos. Entretanto, a primeira consulta ao servico é tardia e pode
implicar em morbimortalidade e prejudicar a investigacdo e definicéo do sexo de criagdo o mais
breve possivel por equipe especializada. Foi adotado sexo social feminino em 86,6%, de acordo
com a literatura. Discordancias entre sexo socia e genético ressaltam a importancia de avaliagao
criteriosa por equipe multidisciplinar experiente a fim de evitar uma designacdo precipitada. O
alto grau de virilizac8o da genitdia externa pode justificar o nUmero de genitoplastia, embora
ainda haja controvérsias na literatura acerca de cirurgias definitivas precoces. Repercussdes do
diagndstico tardio e manejo inadequado podem gerar impactos irreparaveis no relacionamento do
individuo consigo e com a sociedade.
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