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Resumo: Introducdo O Disturbio de Diferenciacdo sexual (DDS) é definido pela ambiguidade dos genitais
externos que impossibilita a identificagdo do sexo. A HAC é causada por defeitos enziméticos na
esteroidogénese adrenal, levando a diminuicéo da sintese do cortisol e elevacéo dos androgenos.
Ta exposicdo desencadeia virilizagdo da genitdlia externa feminina, causa mais frequente de
DDS neste sexo. A HAC apresenta diferentes manifestagdes clinicas, sua forma cléssica
perdedora de sal é potencialmente letal, se néo tratada. Descri¢do dos casos O primeiro paciente,
de pais consanguineos, PN: 3325g, foi erroneamente registrado como menino devido a
virilizagdo da genitalia externa (falo de 3cm, Prader 111) e ndo visualizagéo de gbnadas na US. Ja
0 segundo, PN: 2270g, recebeu registro civil com nome de género “neutro”, conforme orientagcdo
da Promotoria do municipio. Ambos chegaram a0 SRTN-RS ap6s 20°dia devido a triagem
neonatal para HAC alterada e foram internados para iniciar tratamento. O primeiro também
apresentava grave distarbio hidroeletrolitico enquanto o segundo ainda ndo possuia sexo
definido. O caridtipo 46XX da primeira crianca evidenciou sexo feminino, ja a segunda, teve
confirmacdo de Utero e ovarios normais na videolaparoscopia diagnostica. Ambos receberam
atestados para ateracdo do registro civil. Discussdo O nascimento de uma criangca com DDS é
uma emergéncia meédica devido aos riscos da HAC, devendo ser pesquisada pela dosagem de 17-
hidroxiprogesterona, fase IV do Teste do Pezinho (TP) publico idealmente realizado entre 0 3° e
5° dia de vida. E necessaria uma abordagem multidisciplinar para orientar o diagnostico, a
possibilidade cirdrgica e a abordagem psicossocia dos familiares. Conclusdo Estes relatos
demostram a importancia do diagnéstico precoce da HAC e o dano psicossocial devido ao
registro civil incorreto. Evidencia-se a importancia de um servigo de referéncia eficiente, da
coleta habil do TP, do reconhecimento dos sinais classicos da doengca, como distlrbio
hidroeletrolitico e da suspei¢céo de anormalidades na genitdlia externa.
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