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Resumo: Introducdo: A genitalia ambigua ao nascimento, embora rara, exige investigacdo imediata, pois
pode estar associada a quadros graves, como a hiperplasia adrenal congénita (HAC). O
diagnéstico precoce permite instituir medidas terapéuticas adequadas e prevenir
descompensagdes clinicas. O objetivo deste relato € destacar a importancia da avaliagéo
sistemédtica e do seguimento ambulatorial em recém-nascido (RN) com genitdia
indefinida.<br>Objetivos: RN a termo, parto vaginal, peso 3160 g, nasceu vigoroso, sem
necessidade de reanimagdo. M&e de 26 anos, portadora de diabetes gestacional controlada por
dieta, fez pré-nata adequado com sorologias negativas. Ao exame fisico, apresentou genitdlia
hiperpigmentada, com fusdo parcia posterior dos grandes labios e clitomegaia discreta
compativel com o grau 2 de Prader. Em virtude da genitdlia ndo ser tipicamente feminina,
aventou-se a hipotese de HAC, sendo acompanhada pela neonatologia, endocrinologia pediatrica
e genética. Durante a internagdo, 0 RN permaneceu estdvel em aeitamento materno exclusivo.
Exames seriados (hemograma, eletrolitos, gasometria e proteina C reativa) ndo apresentaram
ateracOes. A ultrassonografia abdominal, realizada no 3° dia de vida, evidenciou Utero e canal
vaginal, aém de gbnadas sugestivas de ovérios bilateramente, sem testiculos identificados.
Foram coletados teste do pezinho, sem alteracdes, e cariétipo em banda G, com resultado 46,X X.
A dosagem de 17-OH-progesterona, apesar de solicitada, ndo foi realizada por indisponibilidade
hospitalar. Na 3% semana de vida, apresentou trés episddios de vOmitos, sem sinais de
desidratacdo. Exames laboratoriais, neste periodo, afastaram disturbios hidroeletroliticos, néo
caracterizando crise adrenal. Evoluiu com melhora ap6s antiemético oral. Ao final do 1° més de
vida, a genitdlia do RN ainda se apresentava com clitéris pouco aumentado, grandes |&bios
hipoplésicos e intréito vaginal bem visivel. No 2° més de vida, em seguimento ambulatorial, ndo
havia hiperpigmentacéo genital ou hipertrofia clitoriana, apresentando genitalia feminina tipica,
descartando a hip6tese de HAC classica.<br>Metodologia: <br>Resultados. <br>Conclusdo: A
HAC por deficiéncia da 21-hidroxilase € a causa mais comum de virilizacdo em individuos
46,XX com genitdlia ambigua, podendo evoluir com crise metabdlica precoce. O diagndstico
envolve anamnese detalhada, exame fisico, dosagens hormonais, eletrdlitos, caritipo e imagem
pélvica. Neste caso, a presenca de Utero e ovarios no USG, associada ao caridtipo 46,XX e
evolucdo clinica favordvel, afastaram a hipétese inicia. O caso reforca a importancia da
investigacdo precoce, multiprofissional e continua da genitdia ambigua em neonatos. O
seguimento ambulatorial associado a comunicagdo clara com afamilia garantiu seguranca clinica,
respeito ético e plangjamento terapéutico adequado ao paciente.
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