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Resumo: A determinacdo e a diferenciacdo sexual dependem de uma cadeia de eventos, que quando
ocorrem dentro da normalidade, resulta fenotipo das estruturas sexuais concordante com genétipo
sexua normal. Porém, podem ocorrer erros em diferentes momentos deste processo, originando
distarbio do desenvolvimento sexual, demonstrando-se como genitalia externa atipica. Esta pode
ser definida como toda genitalia externa que possua caracteristicas pertencentes tanto ao sexo
feminino, quanto masculino. Classifica-se em pseudo-hermafroditismo masculino ou feminino,
hermafroditismo verdadeiro e disgenesia gonadal simétrica. Gonadas, falo, posicionamento do
meato uretral, formagdes labioescrotais e avaliagdo da cavidade vaginal devem ser
caracterizados. A genitdlia atipica consiste em rara anomalia congénita, possuindo como
principal etiologia a hiperplasia congénita adrenal, potencialmente fatal. O relato refere-se a
neonato de parto vaginal, a termo, adequado para idade gestacional, sem intercorréncia durante a
gestacdo ou na sala de parto, apresentando genitdlia externa atipica. Durante permanéncia na
maternidade, exames laboratoriais excluiram a principal etiologia. Cari6tipo resultou 46,XY e a
videolaparoscopia identificou presenca de testiculos bilaterais e auséncia de estruturas
aparentemente millerianas. Diante destes resultados, o diagnostico de pseudo-hermafroditismo
masculino com grave hipospéadia peno-escrotal e criptorquidia bilateral foi discutido com os pais,
optando-se por conduzir a criagdo no sexo masculino, seguindo acompanhamento e terapéutica
necess&rios. O caso em questdo orienta o pediatra a permanecer atento as alteragbes no exame
fisico que devem ser consideradas para a investigacéo de distUrbios de desenvolvimento sexual e
a determinagdo de seu manejo, devendo dispor de especial atencdo para casos em que ha
emergéncia diagnostica. Equipe multiprofissional treinada deve oferecer suporte ao seguimento
dos pacientes e familiares, bem como evitar 0 uso de terminologias que possam ser pejorativas
para a condi¢cdo do paciente. A avaliagdo € necess&ria para evitar que o paciente sgja criado em
um sexo inadequado, interferindo de maneira vital na salde biopsicossocia do mesmo e de sua
familia.
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