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Trabalhos Cientificos

Distarbio De Diferenciacdo Sexual 46, Xx Ovotesticular: Um Relato De Caso.
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O Disturbio do Desenvolvimento Sexual 46, XX Ovotesticular (DDS OT) € uma sindrome rara
que que representa menos de 5% de todos os casos de Disturbio de Diferenciacéo Sexua (DDS),
caracterizada pela presenca de tecido testicular e ovariano em um mesmo individuo. RN de
LPDA, 39,4 semanas, pré-natal sem complicacles, adequado para idade gestaciona. Pais sem
consanguinidade. Ao exame fisico, identificado genitdlia ambigua, PRADER 3, gdnadas nédo
palpaveis, falo com meato uretra mediano e aspecto pigmentado. Exames complementares
concluiram cariétipo 46, XX (30 metéfases), 17-afa-hidroxiprogesterona elevada e
androstenediona suprimida. Ultrassonografia (USG) visualizou genitdlia externa com imagens
nodulares em hemibolsas testiculares a direita sugerindo testiculos e genitdlia interna sem Utero.
Redlizado ecocardiograma transtoracico (ECOTT), diagnosticado estenose pulmonar valvar
importante e comunicagdo interventricular perimembranosa com indicagdo de cateterismo
terapéutico. Realizada laparotomia onde foram evidenciados 2 ovarios, 2 testiculos primitivos e
atero, confirmados apds bidpsia. Somado ao gendtipo 46, XX e em consenso com equipe
multidisciplinar e familiares, optado por orquiectomia bilateral. Na alta hospitalar, agendado
retorno com especialistas para acompanhamento. Os DDS abrangem uma incidéncia de 1:4.500-
5.500 nascidos vivos. Representa menos de 5% dos casos e é caracterizada por tecido testicular e
ovariano concomitante no mesmo individuo. O ideal é que a avaliacdo e 0 seguimento sgjam
feitos por uma equipe multidisciplinar. No exame fisico, é feita a descricdo detalhada das
estruturas genitais externas e, posteriormente, uma avaliacdo das estruturas internas, sendo a
USG o principal método de visualizacdo. Indicado teste citogenético, dentre eles, o caridtipo com
banda G fornece o complemento cromossdmico completo. Conhecida a constituicdo
cromossdmica, é necessaria uma anadlise hormonal. O diagndstico definitivo é obrigatoriamente
histopatolgico, dependendo da presenca de tecido testicular, com pelo menos tdbulos
seminiferos, com ou sem espermatozoides, e tecido ovariano, com pelo menos foliculos, em um
mesmo individuo, em uma mesma gbnada (ovotéstis) ou em gonadas opostas. Nosso estudo
apresenta um caso de ambiguidade genital com caridtipo 46, XX e 4 gbnadas completamente
separadas, 2 com tecido ovariano e 2 com testicular, bilateralmente localizadas. H& poucos
registros em base de dados evidenciando esta conformacdo. A DDS OT € uma condic&o rara onde
ocorre uma incompatibilidade parcia ou completa entre o sexo fenotipico e o sexo genético, com
incidéncia de 1:20.000-30.000 nascimentos, nos quais aproximadamente 60% dos pacientes
possuem cariétipo 46, X X. Portanto, sempre quando identificado gbnadas em pacientes com este
cari6tipo e atipia genital, o diagnéstico desta condicédo deve ser considerado e a bidpsia gonadal é
mandatoria para determiné-lo, permitir os préximos passos e definir o tratamento mais adequado.
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