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Resumo: Os distarbios de diferenciacdo sexua (DDS) sdo condicBes congénitas caracterizadas pelo
desenvolvimento sexual, gonadal ou anatémico atipico, podendo causar ambiguidades genitais ao
nascimento®. A incidéncia de um recém-nascido com DDS é de aproximadamente 1 em 4.500
nascidos vivos, sendo que a etiologia mais frequente é a hiperplasia adrenal congénita (HAC),
seguida pela insensibilidade androgénica e disgenesia gonadal2. A forma classica da HAC por
deficiéncia da enzima 21-hidroxilase € uma das causas mais frequentes de virilizagdo de fetos do
sexo feminino® e sua investigacdo no programa de Triagem Neonatal (TN) é de extrema
importancia para evitar complicagbes graves como desidratacdo por perda de sal e erros de
determinagéo do sexo ao nascimento8308;."Paciente, 11 dias de vida, nascido por cesariana, a
termo, adequado para a idade gestacional, encaminhado a endocrinologia pediétrica devido
alteracdo em exame da TN. Foi a segunda gestacdo de um casal ndo consanguineo, sendo que a
primeira filha tem o diagnostico de HAC, forma perdedora de sal. Durante o pré-natal,
identificado em ultrassonografia (USG) morfol6gica do 2° trimestre que tratava-se de um feto do
sexo masculino (descritas estruturas da genitdlia nas imagens ultrassonogréficas). Ao nascimento,
identificada atipia genital relatada como hipospédia, testiculos ndo palpéveis e bolsa escrotal
hipoplésica. Realizado USG de regido inguina ainda na maternidade que revelou testiculos em
cana inguina bilateral, indicando criptorquidia. Paciente foi entdo registrado como do sexo
masculino. ""Apos coleta de exames confirmatorios, feito diagnostico de HAC forma perdedora
de sal. Realizado cariotipo 46,XX e USG pélvica que demonstrou imagem alongada sugestiva de
Utero."Segundo dados da literatura, pacientes do sexo feminino apresentam precocidade no
diagnostico de HAC devido a virilizacdo da genitalia8309;. O caso relatado vai contra tais
informagbes, pois mesmo apds a identificacdo de um paciente com DDS, o diagnostico sO
ocorreu com mais de 10 dias de vida apds busca ativa por parte da equipe de TN. Casos como
este reforcam a importancia do programa de TN para detectar HAC precocemente,
independentemente do sexo. Ademais, estudos recentes! sugerem que em gestacGes com maior
risco para disturbios da diferenciacéo sexual, como em familias com histérico de HAC ou que
apresentam genitdlia atipica no USG pré-natal, analises genéticas deveriam ser ofertadas para que
sgja feito o diagnostico pré-natal, permitindo uma intervencdo precoce e com menor morbidade
ao paciente. A HAC classica é a principal causa de atipia genital em meninas. Diante de uma
genitdlia atipicaem USG pré-natal, principalmente em gestacdes de risco para DDS, fica evidente
a necessidade de aguardar até 0 nascimento para uma melhor avaliacdo da genitdlia. Exames
como cariétipo e USG pélvica auxiliam no diagnéstico e no mangjo adequado, minimizando
danos ao paciente e a familia.
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