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Berenice Bilharinho de Mendonca
Professora Titular de Endocrinologia da FMUSP

Hospital das Clinicas , Faculdade de Medicina da Universidade de S3o Paulo, SP, Brasil.

beremen@usp.br

O nascimento de um recém-nascido (RN) com distirbio do desenvolvimento sexual
(DDS) traz a familia e aos médicos grande preocupacdo e deve ser tratado como uma
emergéncia médica. O primeiro passo frente a um RN com DDS é a entrevista com os pais. E
importante investigar o que os pais sabem sobre o problema de seu filho, se o sexo do RN ja
estava definido no periodo pré-natal, se os pais tem preferéncia por um dos sexos, e com qual
sexo identificam o seu bebe.

O papel do médico é: mostrar serenidade e confianca; explicar aos pais os principios do
desenvolvimento sexual, comparar a atipia genital a outras malformacdes congénitas, explicar
que o cariotipo ndo define a identidade de género informando que a maioria dos homens tem
cariétipo 46,XY e a maioria das mulheres tem caridtipo 46,XX, porem 1/25000 individuos 46,XX
sdo homens e 1/25000 individuos 46,XY sdo mulheres. Um aspecto fundamental é a orientacdo
0os pais de como devem comunicar a familia e amigos a situacdo clinica do RN.

A histdria clinica € muito importante para determinar se ha consangiinidade e presenca
de casos semelhantes na familia, a etnia, intercorrencias durante a gestacdo, investigar uso de
progestagenos; o peso ao nascimento é muito importante ja que hd uma maior incidéncia de
hipospadia em RNs PIG.

No exame fisico, alteracdes dismorficas, tamanho do falo, posicdo da uretra, nimero de
orificios perineais e a presenca de gbnadas deve ser avaliada.
A avaliacdo laboratorial consiste de avaliacdo por imagem (ultra-sonografia realizada por

ultrasonografista treinado em imagens pélvicas ou cistoscopia intra-operatéria, a analise
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citogenética por cariétipo ou através da presenca do gene SRY por PCR ou FISH. Os niveis basais
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séricos de sodio, potdssio, colesterol e hormonais (LH, FSH, AMH, ACTH 170HP, PROG,
170HPREG, DHEAS, androstenediona, cortisol, 11-desoxicortisol, aldosterona, renina, T, DHT
deve ser solicitadas de acordo com a suspeita clinica. Testes de estimulacdo com hCG e ou
ACTH e determinacdo de esterdides urinarios seguido da andlise molecular de genes candidatos
sdo outras ferramentas necessarias para esclarecer o diagndstico nestes pacientes.

O diagndstico molecular por estudo de sequenciamento em larga escala com painel de genes
ligados ao DDS estdo em desenvolvimento e varios laboratorios ja disponibilizam estes exames.
O atendimento de um recém nascido com genitdlia externa subvirilizada com presenca de
gbnadas palpdveis exige o estudo molecular do gene 5ARD2, codificador da enzima 5 alfa-
redutase 2, para atribuicdo do sexo social, que nos casos da deficiéncia da 5 alfa redutase dever
ser o masculino.

O objetivo do tratamento cirlrgico é o de assegurar desenvolvimento adequado dos
orgdos genitais externos e remover as estruturas internas que sdo inadequados para o sexo
social. Os pacientes devem ser submetidos a tratamento cirdrgico de preferéncia antes dos 2
anos de idade, momento em que a crianca torna-se consciente de seus érgdos genitais e sexo
social. Somente cirurgides qualificados, com formacdo especifica na cirurgia de DDS deve
realizar esses procedimentos. Tratamentos inadequados resultam em danos irreversiveis para o
paciente.

O tratamento hormonal nos pacientes com sexo social feminino deve simular a
puberdade normal, através da introducdo de baixas doses de estrogénio (um sexto a um quarto
da dose de adulto) entre as idades de 11 e 12 anos para evitar a maturagdo dssea excessiva e
baixa estatura na vida adulta . As doses podem ser ajustadas de acordo com a resposta
(desenvolvimento mamario e idade dssea, altura), com o objetivo de completar a feminizacao
gradualmente durante um periodo de 2 a 3 anos. Nas mulheres 46,XY doses mais elevadas de
estrogénio sdo indicadas para evitar a estatura final elevada. Nos pacientes com o sexo
masculino social, a reposicdo de testosterona deve ser iniciada em torno dos 12 anos, de acordo
com a altura, idade dssea e o desenvolvimento psicoldgico da crianca, simulando a puberdade
normal. InjecBes intramusculares de ésteres de testosterona sdo comumente usados, outra

opcdo é o undecanoato de testosterona via oral ou preparagdes transdérmicos. A dose inicial de
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injecdes de depdsito de ésteres de testosterona é de 25 a 50 mg/més administrado IM. A dose
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de manutencdo de um doente adulto é de 200 a 250 mg a cada duas semanas, ou 1000 mg a
cada 3 meses. Em pacientes do sexo masculino com insensibilidade aos androgénios, doses
mais elevadas de ésteres de testosterona (250-500 mg, duas vezes por semana) sdo utilizados
para aumentar o comprimento do pénis e as caracteristicas sexuais secundarias. No nosso
estudo, todos os pacientes, exceto dois pacientes 46,XY com DDS indeterminado apresentaram
comprimento peniano final <2 SDS. Entretanto ndo observamos diferenga estatisticamente
significativa do comprimento peniano e a satisfagdo com a atividade sexual.
Fundamental para o tratamento de pacientes com DSD desde o diagnostico e durante todo o
desenvolvimento é o acompanhamento psicoldgico com psicélogo especializado na area.

O tratamento adequado de pacientes com DDS requer um hospital tercidrio com uma
equipe multidisciplinar treinada e integrada com recursos para o diagnostico hormonal e
molecular e tratamento psicoldgico e cirdrgico. Estes recursos asseguram bom resultado

terapéutico e uma qualidade de vida adequada a estes pacientes na vida adulta.



