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Distarbios da Diferenciacdo do Sexo (DDS) na adolescéncia: experiéncia de um Unico servico

em 28 anos.
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Resumo

O diagnostico tardio ou errdbneo de um paciente com DDS pode gerar uma incorreta definicdo do sexo, podendo
acarretar sérios problemas psicossociais. Apesar de possivel, € extremamente complexa a mudancga de registro civil na
maioria dos paises. Ndo existe na literatura nenhuma publicacdo de grande casuistica de um Unico servico relatando a

frequéncia de DDS atendidos na adolescéncia.
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Objetivo e Casuistica e Métodos

O diagnéstico tardio ou errbneo de um paciente com
DDS pode gerar uma incorreta definicdo do sexo,
podendo acarretar sérios problemas psicossociais.
Apesar de possivel, é extremamente complexa a
mudanca de registro civil na maioria dos paises. Nao
existe na literatura nenhuma publicacdo de grande
casuistica de um Unico servico relatando a frequéncia de
DDS atendidos na adolescéncia. Objetivo: Verificar a
etiologia de DDS de pacientes atendidos entre 10 e 20
anos de idade e o motivo principal da consulta, além da
congruéncia entre os sexos social e psicologico.
Casuistica e Métodos: Entre janeiro de 1989 e
dezembro de 2016, o Ambulatério do Grupo
Interdisciplinar de Estudos da Determinagdo e
Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS) do Hospital de Clinicas
da UNICAMP atendeu 1.793 casos com suspeita de
DDS. Por meio da analise de prontudrios, foram
levantados os dados de idade (meses), sexos inicial e
final, cariétipo, motivo da consulta e diagnodstico dos
casos atendidos entre 10 e 20 anos de idade

Resultados e Discusséo

A amostra compreendeu 566 casos (31,6%) com idade
média de 165,6 + 31,1 meses na primeira consulta. O
motivo principal foi baixa estatura em 306 (54,1%),
seguido de alteragdo puberal em 125 (22,1%),
ambiguidade genital em 85 (15,0%) e dismorfismos ou
malformacgdes em 46 (8,1%), entre outros. O cariétipo foi
46,XX em 259 (45,8%), aberracdo de cromossomos
sexuais em 174 (30,7%) e 46,XY em 133 (23,5%). Os
diagnésticos foram 236 (41,7%) com DDS de origem
gonadal (146 sindromes de Turner; 41 Disgenesia
Gonadal Pura; 12 sindromes de Klinefelter; 12
Disgenesia Gonadal Parcial; 8 Disgenesia Gonadal
Mista, entre outros); 74 com DDS XY testicular (34 com
hipogonadismo hipogonadotréfico entre outros); 24 com
DDS XX ovariano (14 sindrbmicos entre outros) e 232
sem diagnéstico de DDS (Tabela 1). O sexo inicial foi
453 femininos e houve a mudanga de 5 femininos para
masculino (3 com deficiéncia da 5a-redutase tipo 2, 1
com Disgenesia Gonadal Mista e 1 Transexualismo) e
113 masculinos com mudanca de 1 para feminino
(Hiperplasia Adrenal Congénita).

Tabela 1: Frequéncia de diagndsticos.

Diagnéstico Etiolégico n %
DDS gonadal
Sindrome de Turner 146 25,8
Disgenesia Gonadal Pura 41 7,2
Sindrome de Klinefelter 12 2,1
Disgenesia Gonadal Parcial XY 12 2,1
Disgenesia Gonadal Mista 8 1.4
Regressao testicular 6 1,1
DDS ovario-testicular 5 0,9
Outras anomalias cromossomos sexuais 4 0,7
DDS 46,XY testicular
Hipogonadismo hipogonadotréfico 34 6,0
Idiopatico 10 1,8
Sindrémico 9 1,6
Deficiéncia de 5a-redutase tipo 2 9 1,6
Insensibilidade total aos andrégenos 7 1,2
Defeito de sintese de testosterona 4 0,7
Insensibilidade parcial aos andrégenos 1 0,2
DDS 46,XX ovariano
Sindrémico 14 2,5
Idiopatico 5 0,9
Hiperplasia adrenal congénita 4 0,7
Teratogénico 1 0,2
N&o DDS
Baixa estatura/sinais S. Tuner 196 34,6
Infertilidade/sinais S. Klinefelter 16 2,8
Alteracdo puberal 11 1,9
Malformac8o genital isolada 7 1,2
Malformag8es multiplas incluindo genital 1 0,2
Transexualismo 1 0,2

Conclusodes

Dentro desta grande casuistica de DDS, apesar de
inesperada, a amostra na adolescéncia foi de cerca de 1/3
dos casos, compreendendo cerca de ¥ com ambiguidade

genital ou malformacdes

sem diagnéstico.

Estes

resultados mostram ainda um desconhecimento do

assunto entre os pediatras no pais.
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