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Introducdo: Os disturbios de diferenciagdo do sexo (DDS) compreendem condicBes congénitas
heterogéneas nas quais o desenvolvimento dos componentes cromossdmico, gonadal ou
anatémico do sexo € atipico. O reconhecimento rapido e uma investigago etiol 6gica precoce sao
fundamentais para manejo adequado dessas condic¢des. Descricdo do Caso: Paciente nasceu de
parto vaginal, com 38 semanas de gestacdo, Apgar 9/10, comprimento de 46cm e peso de 2445g
(pequeno para idade gestacional). A mée tinha 38 anos, ndo apresentava comorbidades e havia
feito acompanhamento pré-natal adequado. No exame, identificou-se micropénis de 1,5cm,
hipospadia escrotal e gbnadas palpaveis bilateralmente. Na investigacdo, apresentou dosagens
hormonais dentro do esperado para o periodo de minipuberdade e cariétipo 46,XY. Fez uso de
testosterona intramuscular por 3 meses, apresentando aumento do tamanho peniano para 3cm.
Encaminhado ao uropediatra, realizou corre¢éo da hipospadia com 1 ano. Discussdo: Avaliando o
perfil laboratorial, foram descartadas as hipOteses de deficiéncia de gonadotrofinas e de
deficiéncia de 5-alfa-redutase, uma vez que as gonadotrofinas estavam em niveis adequados para
minipuberdade e a relacdo testosterona/dihidrotestosterona foi < 5. Foi investigado ainda
hiperplasia congénita de suprarrenal por deficiéncia de 3-beta-hidroxiesteroide-desidrogenase e
por deficiéncia de 17-hidroxilase, sendo descartadas por ndo haver elevacdo dos precursores
adrenais especificos. Tendo em vista seu perfil hormonal, citogenética sem alteractes e a resposta
a0 uso de testosterona, a principal hipotese tornou-se a de insensibilidade androgénica parcial,
doenca na qual h& prejuizo parcial do processo de virilizagdo intra-Gtero devido a alteracdo
funcional do receptor de androgenos. Conclusdo: A importancia desse caso encontra-se nao
apenas na sua raridade, mas na delicadeza e complexidade do seu manejo. E fundamental que
todo pediatra saiba identificar de forma precoce casos de DDS para garantir orientacéo necessaria
paraafamilia e viabilizar acompanhamento funcional e psicossocial adequado ao paciente.
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