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Resumo: INTRODUCAO A Sindrome de Aarskog (SA) ou sindrome faciodigitogenital é um distdrbio
neuropsicomotor hereditario relacionado a mutagdes no gene FGD1. A SA é uma doenca rara,
predominante no sexo masculino, e o sexo feminino pode ter uma forma atenuada da sindrome.
RELATO DE CASO W. E. S.,nasceu com a genitdlia ambigua, hipertelorismo e baixa estatura.
Dosagem de 17 Hidroxiprogesterona e Renina logo no primeiro més de vida encontravam-se
normais, descartando as suspeitas de Hiperplasia Adrenal congénita e Sindrome de Smith-Lemli-
Opitz. Ecografia abdominal ndo identificou génadas. Uretrocistografia demonstrou uretra com
caracteristicas femininas. Como foi demorada a liberagdo do cariétipo, realizado reuni&o multi
disciplinar na ocasido da ata e definido com os pais registro como sexo masculino.
Posteriormente foi confirmado cari6tipo 46 XY e diagdstico genotipico com a identificagdo do
gene FGD1. Aos 3 anos de idade paciente foi submetido a orquidopexia. Seguiu em
acompanhamento com endocrinologista e urologista pediétrico. DISCUSSAO A SA é caracteriza-
se classicamente por baixa estatura, anomalias nos membros, face, genitais e distlrbios psiquicos.
O diagnéstico da sindrome baseia-se nos achados clinicos e pode ser complementado com testes
genéticos, porém as apresentacdes clinicas sdo heterogéneas e ha semelhangas fenotipicas com as
sindromes de Robinow e Noonan, situacfes que podem dificultar o diagnéstico. O paciente com
SA pode ser submetido a tratamentos ortodénticos, cirurgias para corrigir anormalidades fisicas e
tratamento hormonal. Ademais, no Rio Grande do Sul, a partir de junho de 2019, os pacientes
com genitalia indiferenciada ou ambigua, podem ser registrados sem definir 0 sexo e apds o
diagndstico e a designacdo sexual, os pais poderdo pedir sem custos a retificagdo do registro.
CONCLUSAO O caso reforca aimportancia de um trabalho multidisciplinar no manejo da SA e
a assisténcia de medidas inclusivas que respeite os anseios da familia e da equipe ao abordar
casos de Disturbios da Diferenciacdo do Sexo.
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