Abordagem de pacientes com diferencas do desenvolvimento sexual
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O nascimento de um recém-nascido (RN) com diferencas 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 0 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 0s
principios do desenvolvimento sexual, comparar a atipia genital a outras malformacfes
congeénitas, explicar que o caridtipo nao define a identidade de género informando que
a maioria dos homens tem cariétipo 46,XY e a maioria das mulheres tem cari6tipo
46,XX, porem 1/25000 individuos 46,XX sdo homens e 1/16000 individuos 46,XY sdo
mulheres. Um aspecto fundamental é a orientacao os pais de como devem comunicar
a familia e amigos a situacdo clinica do RN. Eles devem utilizar termos simples
explicando que o bebe nasceu com uma modificacdo dos genitais e que havera
necessidade de exames para definir o] sexo do bebe.

A histéria clinica é muito importante para determinar se ha consangtinidade e
presenca de casos semelhantes na familia, a etnia, se houve intercorréncias durante a
gestacdo, investigar uso de progestagenos; o peso ao nascimento é muito importante
ja que ha uma maior incidéncia de hipospadia em RNs nascidos pequenos para a
idade gestacional ( PIG).

No exame fisico, alteracdes dismorficas, tamanho do falo, posi¢cdo da uretra, nUmero
de orificios perineais e a presenca de gbnadas deve ser avaliada.

A primeira avaliacdo deve ser o ultrasom pélvico para visualizacdo dos genitais
internos, principalmente o Utero e que deve ser realizado por ultrasonografista treinado
em imagens pélvicas; a Ressonancia magnética é bastante elucidativa mas requer
anestesia e deve ser utilizada em condigbes especiais ou substituida por uma

cistoscopia intra-operatéria; a andlise citogenética por cariétipo ou a pesquisa da



presenca do gene SRY por PCR ou FISH deve ser solicitado nas primeiras consultas.
Os niveis basais séricos de sédio, potassio, 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. Na presenca de genitélia atipica com gdnadas palpaveis os exames
para afastar a deficiéncia da 21 hidroxilase, a causa mais comum de genitalia atipica
sdo desnecessarios. Testes de estimulagdo com hCG e ou ACTH e determinacao de
esterbides urinarios seguido da analise molecular de genes candidatos sao outras
ferramentas algumas vezes necessarias para esclarecer o diagnostico nestes
pacientes quando os valores basais ndo sdo elucidativos. E importante lembrar que 0s
niveis de cortisol no RN normal pode ser bem baixo, normalizando em torno dos 2
meses de vida.

O diagnostico etiologico do DDS é de fundamental importancia para manejo do
paciente e tem implicacGes na atribuicdo do sexo social.

O diagndstico molecular por estudo de sequenciamento em larga escala com painel de
genes ligados ao DDS ou exoma ja € disponiveis em varios laboratorios privados e
publicos. O atendimento de um recém nascido com genitalia externa subvirilizada com
presenca de gbnadas palpaveis 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 cirdrgico é o de assegurar desenvolvimento adequado
dos o6rgdos genitais externos e remover as estruturas internas que sao inadequadas
para o sexo social. Os pacientes com genitalia atipica devem ser submetidos a
tratamento cirdrgico de preferéncia na infancia. Somente cirurgides qualificados, com
formacdo especifica na cirurgia de DDS deve realizar esses procedimentos.
Tratamentos inadequados resultam em danos irreversiveis para o0 paciente.

O tratamento hormonal deve simular a puberdade normal. Nas pacientes com
sexo social feminino deve ser iniciado com baixas doses de estrogénio (um sexto a um
qguarto da dose de adulto) entre as idades de 11 e 12 anos para evitar a maturagéo
Ossea excessiva e baixa estatura na vida adulta. As doses podem ser ajustadas de
acordo com a resposta (desenvolvimento mamario e idade éssea, altura), com o
objetivo de completar a feminizagdo 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 o0 sexo masculino social, a reposicéo de
testosterona deve ser iniciada em torno dos 12 anos, de acordo com a altura, idade
O0ssea e o desenvolvimento psicolégico da crianga. Inje¢des intramusculares de

ésteres de testosterona sdo comumente empregados outra opcdo é testosterona gel



em preparagdes para aplicagdo transdérmicos. A dose inicial de inje¢6es de depdsito
de ésteres de testosterona é de 25 a 50 mg/més administrado IM. A dose de
manutencgdo de um paciente adulto é de 200 a 250 mg a cada duas semanas, ou 1000
mg a cada 3 meses. A dose da testosterona gel é de 50 mg a cada 12 horas em
adultos. Em pacientes do sexo masculino com insensibilidade aos androgénios, doses
mais elevadas de ésteres de testosterona (250-500 mg, duas vezes por semana) Sao
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 n&o
observamos diferenca estatisticamente significativa do comprimento peniano e a
satisfacao com a atividade sexual.
Fundamental para o tratamento de pacientes com DSD desde o diagnostico e durante
todo o desenvolvimento é o0 acompanhamento psicolégico com psicélogo
especializado na area.

O tratamento adequado de pacientes com DDS requer um hospital terciario
com uma equipe multidisciplinar treinada e integrada com recursos para o diagnostico
hormonal e molecular e tratamento psicolégico e cirdrgico. Estes recursos asseguram
bom resultado terapéutico e uma qualidade de vida adequada a estes pacientes na

vida adulta.

Nos centros nao terciarios que nao dispbe de equipe multidisciplinar o paciente deve
ser acolhido, orientado e encaminhado a um centro de referencia para um diagnostico

etioldgico preciso que implica em conduta especifica.

Dispomos de um servico de consultoria gratuito que pode ser acessado através do site

www.atipiagenital.com.br



