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Resumo: INTRODUGCAO: Os Distlirbios do Desenvolvimento do Sexo (DDS) sdo condicdes heterogéneas
nas quais o desenvolvimento do sexo cromossdmico, gonadal ou anatbmico é atipico. A
deficiéncia da 5-afaredutase 1l — enzima que catalisa a conversdo de testosterona em di-
hidrotestosterona— é um tipo de DDS XY autossdmico recessivo decorrente de mutacdes no gene
SRD5A2. O quadro abrange desde genitalia feminina com gbnadas palpaveis, ambiguidade
genital, até genitdlia masculina com criptorquidia. DESCRICAO DO CASO: Lactente com 37
dias, sexo social feminino, 12 filha de casal jovem de primos em 3° grau, sem recorréncia ou
outros defeitos congénitos na familia. Ao exame: genitdlia de aparéncia feminina com massas
palpaveis na regido inguinal. Caridtipo: 46,XY[40]; ultrassonografia: gbnadas nas saliéncias
|bio-escrotais e auséncia de Utero. Andlise do gene SRD5A2 mostrou homozigose da mutacéo
p.G183S, confirmando o diagnostico. DISCUSSAO: Diante de uma crianca com genitdlia
externa de aparéncia feminina e massas inguinais palpéaveis, deve-se aventar a hipotese da
deficiéncia da 5-alfaredutase 1. Antes da puberdade a confirmacdo desse diagnostico é dificil,
especialmente na auséncia de teste molecular. No presente caso, 0 acesso aos exames foi
viabilizado por protocolo de pesquisa e o diagnostico confirmado aos 2 anos idade. Em face da
decisdo da familia por manter o sexo de criacdo feminino, foi indicada orquidectomia na infancia
e reposicao estrogénica na puberdade. CONCLUSAOQ: Virilizagio durante a puberdade e adog&o
de identidade psicossocia masculina sdo frequentes na deficiéncia da 5-alfa-redutase 11 mesmo
em casos com genitalia externa de aparéncia feminina. Estes aspectos reforgcam a necessidade de
diagnostico precoce e suporte psicoldgico continuo aos pacientes e familiares. Destaca-se com
este caso, a importancia fundamental do pediatra na realizaco de exame cuidadoso da genitalia
da crianca para o reconhecimento de anormalidades morfoldgicas sutis que podem compor o
guadro clinico de DDS.
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