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Diferencas do desenvolvimento do sexo (DDS) sdo condic¢bes congénitas cujo desenvolvimento
cromossomal, gonadal ou anatbmico do sexo € atipico. Essas desordens necessitam de
seguimento como € o caso da epispadia isolada de uretra feminina (EIUF). Relatar o caso raro de
uma EIUF evidenciando como foi realizado o diagnostico. Destacar as complicacdes esperadas
desta patologia. Ressaltar para 0 pediatra geral a importancia do exame fisico do recém nascido
(RN)Relato de caso readlizado através da andise de prontu&rio de um hospital infantil terciério.
Realizada revisdo bibliogréfica do assunto na base de dados PubMed e guidelines de referéncias
do paiskN de J.F.D, 11 dias de vida é encaminhado ao servico de endocrinopediatria devido a
genitdlia atipica. Sem histérico de disfuncdes obstétricas, pré-natais ou de triagens neonatais,
desenvolvimento compativel com a idade, em aleitamento materno exclusivo e ganho ponderal
adequado. Genitdlia com presenca de clitéris bifido, orificio central Unico, anus tipico, sem
demais discrepancias a0 exame fisico. Foram solicitados exames de imagem, o0s quais
evidenciaram Utero, trompas e ovarios e demais 6rgaos abdominais dentro da normalidade, além
de complementares como Androstenediona, Cortisol, ACTH, Testosterona total,
170OHprogesterona, eletrdlitos cujos resultados estavam inseridos nos valores de referéncia, aém
do Caridtipo 46,XX — 0 que permitiu a emissdo da certiddo de nascimento da paciente. Solicitada
avaliacdo da Urologia a qual corroborou com o diagndstico de EIUF e manteve seguimento para
avaliar presenca posterior de incontinéncia urinaria a fim de evitar infecgdes do trato urin&rio
(ITU) de repeticdoA EIUF é a anomalia menos severa do conjunto de malformagdes congénitas
do complexo extrofia-epispadia, o qual engloba os diversos graus de extrofia de bexiga e de
extrofia de cloaca. Devido a atipia genital que ela pode causar, se enquadra no vasto espectro das
DDS. Trata-se de uma disfuncdo rarissima, cuja incidéncia é cerca de 1:484.000 nascidos vivos.
E imprescindivel seu diagnostico pois o mau funcionamento do esfincter uretral pode propiciar
ITU de repeticéo e, se ndo diagnosticada, pode evoluir com maior risco de lesdo renal. Os exames
complementares solicitados foram essenciais para a desfecho diagnéstico, tendo em vista a
necessidade de exclusdo de disfungbes hormonais, como a hiperplasia adrenal congénita e
malformagdes congénitas do trato geniturinério e do sistema reprodutor. Contudo, para que todo
esse seguimento fosse realizado, foi necesséria avaliag@o adequada da genitdlia do recém nascido
pelo pediatra geral em sala de parto e, constatada anormalidade, encaminhado para avaliagdo do
endocrinologista pediatrico.
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