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Resumo: Introducéo: O Disturbio da Diferenciagcéo Sexual Ovotesticular (DDSOT) é uma etiologia rara na
investigagdo de genitdlia indiferenciada. O diagnostico € feito por confirmagdo histolégica de
tecido testicular e ovariano no mesmo individuo. Descri¢do do Caso: Lactente de quatro meses
de idade, registrado no sexo masculino, foi encaminhado por genitdia indiferenciada para
investigagdo. Nascido a termo, sem complicagdes gestacionals oOu neonatais. Sem
particularidades na histéria médica prévia e familiar. O exame da genitdia: falo de 3,4 cm, meato
uretral perineal, fusdo de saliéncias labioescrotais com enrugamento e pigmentacdo. Avaliagcdo
laboratorial mostrava: FSH de 1,6 mUl/ml, LH de 5,4 mUIl/ml, testosterona de 0,12 ng/ml, Di-
hidrotestosterona de 72 pg/ml, progesterona inferior a 0,05 ng/ml e estradiol menor que 5 pg/m.
A ultrassonografia pélvica mostrou presenca de Utero com volume de 2 cm3, endométrio de
espessura 0,14cm. A gbnada direita era abdominal com volume de 0,16 cm3 com foliculo e um
nodulo sdlido proximo a ela (0,25cm e 0,3cm, respectivamente), altamente sugestivos de
ovotestis. A gbnada esquerda era inguinal, com volume de 0,84 cm3. Apresentava cari6tipo 45 X
/46 X inv dp (Yp) / 46 XY. A laparoscopia com biopsia hilateral e orquidopexia esguerda foi
executada. Anatomopatolégico mostrava gbnada compativel com ovotestis a direita e um
testiculo pré puberal na gonada esquerda. Foi decidido manter o sexo masculino. Discusséo:
DDSOT representa apenas 3-10 de todos os casos de DDS, com uma incidéncia anual estimada
de 1: 100.000 nascidos vivos. Cerca de 59,5 dos pacientes apresentam um cariétipo 46, XX,
entretanto, genotipos menos comuns podem ocorrer como resultado de mosaicismo ou
guimerismo. O tratamento da DDSOT pode envolver cirurgia conservadora gonadal, com
remocdo de tecido gonadal discordante e genitoplastia. Conclusdo: Até onde sabemos, este € 0
primeiro relato de um DDSOT com um cari6tipo 45 X / 46 X inv (Yp) / 46 XY .
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