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Resumo: Introducdo: As caracteristicas sexuais do individuo dependem de fatores genéticos durante a
fertilizac8o, da determinacéo das gbnadas e da diferenciacdo da genitdiainterna e externa através
de estimulos hormonais. A falha resulta em anomalias da diferenciacdo sexual (ADS) com
genitélia atipica, com prevaléncia de 1:1000 a 4500 nascidos vivos. Nosso objetivo é apresentar o
caso de uma paciente de 10 anos com atipia genital. Descri¢do do Caso: ESP, 10 anos, natural e
procedente de Porto Alegre. Encaminhada ao ambulat6rio multiprofissional de ADS com falo de
3 cm, corpos cavernosos hipertrofiados, glande bem formada e hipertrofiada, presenca de seio
urogenital na base. Fusdo das pregas labio-escrotais com pele pigmentada e rugosa. Peso no
percentil 25 e altura no percentil 50, Tanner 1. Constrangimento para frequentar piscina na
presenca de outras criangas, questionava os pais acerca de “urinar sentada ou em pé”. Cariotipo
46 XX, ecografia abdominal com ovotestis bilateral, vagina longa, seio urogenital curto,
hemiutero esquerdo. Foi submetida a genitoplastia feminilizante com mobilizacdo do seio
urogenital, cliteroplastia com reducdo dos corpos cavernosos e vulvoplastia. Ressecou-se a
porcao testicular da gbnada, preservando a ovariana, confirmado pelo exame anatomopatol 6gico.
Paciente recebeu ata hospitalar com plano de acompanhamento ambulatorial. Discussdo: A
anomalia de diferenciacdo sexual ovotesticular (ADSOT) € uma etiologia incomum dentre as
patologias que levam a investigacdo de genitdlia indiferenciada, representando 3-10% das ADS.
O diagnostico é feito apds confirmacdo histolégica de tecido testicular e ovariano no mesmo
individuo. Em torno de 80% dos pacientes tem gendétipos 46, XX; entretanto, genotipos 46,
XX/46, XY e 46, XX/47, XXY podem ocorrer como resultado de mosaicismo ou quimerismo.
Conclusdo: O exame fisico completo e cuidadoso do recém nascido é fundamental para o
diagndstico precoce das atipias genitais e para 0 encaminhamento a equipe multidisciplinar a fim
de amenizar o sofrimento tardio da crianca e dos pais.
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