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Trabalhos Cientificos

Dds 46,xx Ovariotesticular Sry Negativo: Um Desafio Diagnostico E Terapéutico Na
Endocrinologia Pediétrica

Introducdo: Introducdo: O disturbio da diferenciacéo sexual ovariotesticular (DDS-OT) éraro,
caracterizado pela presenca simultanea de tecidos ovariano e testicular no mesmo individuo. O
fendtipo é variavel, sendo frequente a ambiguidade genital. A presenca de ovotestis

bil ateralmente ocorre em 30% dos casos, e 0 cariétipo 46,XX em 70%.0bjetivos: Relato de Caso:
RN AT com genitalia ambigua, transferido para o HFSE, jaregistrado como masculino, e
trazendo laudo de USG com descricéo de “testicul os topicos em bolsa’. Ao exame fisico: falo de
2,8cm, selo urogenital com abertura na base do falo, saliéncias |abioescrotais fundidas (Prader
IV) e gbnadas palpaveis bilateralmente. Refeita USG que interrogou presenca de vesicula
seminal ou estruturas mullerianas. Cari6tipo 46,XX, SRY negativo. Bidpsia gonadal evidenciou,
em ambas as gbnadas, tecido ovariano com foliculos primordiais no polo superior e tecido
testicular atréfico no polo inferior, além de segmento tubario benigno, confirmando ovotestis
bilateral. Genitoplastia e resseccéo da porcéo ovariana das gbnadas realizadas em julho de 2025.
Histérico de comportamento psicossocial compativel com o sexo masculino e socializacgo
preservada. Atualmente, aos 7 anos: pénis de 4cm (entre -1 e -2,5DP), hipospadia corrigida,
gbnada direita palpavel em raiz de bolsa escrotal, retrétil, e gbnada esquerda topica, ambas com
2cm3.Metodologia Resultados: Conclusdo: Discussdo: DDS-OT deve sempre ser lembrado em
caso de caridtipo 46,X X com ambiguidade genital e gdnadas palpaveis. A investigacéo deve
incluir a pesguisado SRY, seguida de bidpsia gonadal em caso de negatividade do SRY, afim de
se fazer o diagnéstico diferencial entre DDS-OT e DDS 46,X X testicular, pois a confirmagéo do
primeiro € sempre histopatologica. A existéncia de tecido testicular em individuos DDS-OT
46,XX SRY negativos talvez possa ser explicada pelo aumento da expressao de genes pro-
testiculares (SOX 3, SOX9, SOX10) ou pela expressao insuficiente de genes pro-ovarianos
(RSPO1, WNT4). Embora a porcéo testicular do ovotestis mais frequentemente se torne
hipofuncionante, a producéo de andrégenos pode determinar um grau varidvel de virilizacdo da
genitdliaexterna e levar ao surgimento de caracteres sexuais secundarios masculinos na
puberdade, sendo que aressec¢do das por¢des ovariana ou testicular dependerd do sexo de
criagdo. O risco de malignizacéo do tecido ovariano naDDS-OT é desconhecido, porém,
descreve-se uma prevaléncia de 3-4% de malignizacdo do tecido testicular, frequentemente
disgenético. Ressalta-se, ainda, pelo caso relatado, aimportancia dos exames de imagem serem
feitos por profissional experiente em DDS, de modo a se evitar desvios no raciocinio diagnéstico
e consequente registro precipitado do sexo de criagdo. Conclusdo: DDS-OT demanda
confirmagao histol 6gica, plangjamento cirdrgico e monitorizacdo do risco oncol 6gico. A tomada
da decisdo cirurgica deve ser individualizada, considerando funcéo enddcrina, fertilidade
potencial, aspectos funcionais e psicossociais.
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