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AMBIGUIDADE
GENITAL

INTRODUCAO

Conceitua-se como portador de ambi-
guidade genital, também chamado inter-
sexuado, a qualquer individuo em que hd
discordancia de um ou mais determinan-
tes da diferenciacdo sexual (1,2).

Atualmente consideramos cinco deter-
minantes sexuais: determinante genético,
gonadal, genitais internos, genitais exter-
nos e dos caracteres sexuais terciarios,
gue foram descritos no artigo de “anato-
mia e fisiologia da diferenciagcdo sexual”.

A ambigiidade genital é dividida em
quatro grandes grupos (6):

1.°) Hermafroditismo disgenético — que
ndo comentaremos, visto ter sido as-
sunto de artigo prévio sobre as “dis-
genesias gonadais”;

2.°) hermafroditismo feminino;

3.°) hermafroditismo masculino;

4.°) Hermafroditismo verdadeiro.

No decorrer deste artigo, descrevere-
mos de maneira sucinta o quadro clinico,
a etiopatogenia e o diagndstico de cada
sindrome, ficando o tratamento para dis-
cussdo conjunta no final do artigo.

A — Hermafroditismo feminino (2, 3, 7)

Constitui um grupo de pacientes com
fenétipo feminino virilizado, virilizagédo
que poderd ser apresentada desde hiper-
trofia de clitéris isolada até falo rudi-
mentar, fusdo das pregas lébio-escrotais
e presenca de pelos sexuais do tipo an-
drogénico, sendo, contudo, as gdnadas
sempre ovarios.

As pacientes poderdo apresentar ame-
norréia primaria ou menstruarem normal-
mente, dependendo da origem da sindro-
me; idéntico raciocinio é vaélido para a
fertilidade.

A etiopatogenia do hermafroditismo fe-
minino pode ser idiopética, quando né&o
houver uma causa aparente para a virili-
zacdo; iatrogénica, quando a virilizacdo
ocorrer por drogas androgénicas ingeridas
pela gestante; tumores virilizantes mater-
nos, quando a gestante for portadora de
tumores produtores de substancias andro-
génicas (2). Finalmente, pela hiperplasia
congénita das adrenais, oriunda provavel-
mente de heranca génica recessiva, oca-
sionando baixa produgdo de corticéides
pelas adrenais e, conseqlientemente, pro-
duzindo altos teores de esteréides andro-




FIG. 1: GENITAIS EXTERNOS COM AMBIGUIDADE (IDADE INFANTIL)

génicos, pelo estimulo excessivo do ACTH
(3,4,7).

O diagndstico deve ser orientado pela
histéria, antecedentes pessoais e familia-
res, bem como exame fisico minucioso.
Porém, alguns exames complementares
sdo importantes para o diagndstico final:
o estudo citogenético revelara cromatina
positiva e cariétipo leucocitario 56,XX em
todas as pacientes portadoras de herma-
froditismo feminino.

A pneumopelvigrafia ou laparoscopia
mostrardo Utero e ovdrios de aspecto nor-
mal.

A citologia funcional, bem como as do-
sagens hormonais, serdo normais, exceto
nas hiperplasias adrenais, onde os 17 KS
e 17 OHCS estardo elevados; e os estro-
genos e citologia funcional revelardo hi-
poestrogenismo.

Quando houver duvidas, devemos prati-
car a biépsia das gonadas.

B — Hermafroditismo masculino (2, 3, 4}

Esse grupo de pacientes € constituido
por individuos que podem apresentar fe-

nétipo feminino ou fendtipo masculino
com virilizacdo incompleta, porém as go-
nadas sdo sempre testiculos.
Classificam-se em 4 sub-grupos (3):
1.°) Sindrome de Morris — quando o fe-
nétipo for feminino, houver auséncia de
pelos sexuais, bem como de 6rgdos geni-
tais internos e a vagina geralmente ter-
minando em fundo cego. Os testiculos es-
tardo situados na cavidade abdominal ou
em hérnias inguinais.
2°) Sindrome de Lubs — apresentam
fendtipo feminino, presenca de pelos se-
xuais, 0s genitais internos costumam es-
tar ausentes ou como rudimentos Wolffia-
nos e a vagina terminando em fundo
cego. Os testiculos, via de regra, ocupam
as pregas labio-escrotais.
3.°) Sindrome de Gilbert-Dreyfus — o
fendtipo tende mais para o lado masculi-
no, embora possa haver desenvolvimento
de mamas. Nota-se pelos sexuais e falo
pequeno com hipospadia perineal. As pre-
gas labio-escrotais podem estar fundidas
e geralmente abrigam o testiculo. Interna-
mente podemos observar desenvolvimen-
to dos derivados Wolffianos.
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FIG. 2: PACIENTES PORTADORES DE AMBIGUIDADE GENITAL ASPECTO
DO FENOTIPO.

A etiopatogenia dessas trés sindromes
é sugestiva de heranca génica recessiva,
ocasionando insensibilidade dos recepto-
res periféricos aos androgénios, pois a
histologia desses testiculos revela norma-
lidade das estruturas, apenas a esperma-
togénese serd ocasional na sindrome de
Lubs e Gilbert-Dreyfus (3).
4°) Sindrome de Reifenstein — este 4.°
grupo de hermafroditas masculinos difere
dos demais pelos seguintes aspectos: o
fenétipo é sempre masculino, o desenvol-
vimento de mamas constitui evento oca-
sional, os drgados genitais externos ca-

racterizam-se por falo desenvolvido, porém
o meato uretr4l é sempre hipospédico, a
bolsa escrotal geralmente € bem forma-
da, abrigando os testiculos. Internamente
apresentam desenvolvimento Wolffiano
normal, apenas persistindo freqientemen-
te utriculo prostatico bem desenvolvido.

A etiopatogenia também é sugestiva de
heranca génica, porém diferindo das trés
sindromes anteriores pelo testiculo, que
na sindrome de Reifenstein apresenta hia-
linizacdo dos tubulos, sendo que nas zo-
nas onde estas alteracées sdo discretas

ou ausentes, podemos observar sinais de




espermatogénese.

O diagndstico dos hermafroditismos
masculinos, deve ser orientado pela
anamnese, exame fisico e complementa-
do com a propedéutica auxiliar: nas qua-
tro sindromes a cromatina é negativa e
o caridtipo 46,XY, confirmando a hipétese
de anomalia génica. '

As dosagens hormonais como estrogé-
nios, metabdlitos androgénicos e gonado-
trofinas, costumam apresentar niveis nor-
mais para o sexo masculino.

Finalmente, sera (itil para o diagndstico
definitivo, comprovarmos por meio de
biépsia a histologia da gbénada em ques-
tao.

C — Hermafroditismo Verdadeiro
(2,3, 47

A caracteristica desta sindrome € a pre-
senca em um mesmo individuo de géna-
das masculinas e femininas.

O fendtipo € varidvel, mas o que cha-
ma atencdo nesta sindrome é o acentua-
do dimorfismo genital.

Na genitédlia externa observa-se com
grande freqiéncia a presenca de falo com
hipospéadia. As pregas lébio-escrotais po-
dem estar fundidas quase completamen-
te ou permanecerem separadas, entre
elas observando-se intréito vaginal. Tam-
bém é comum observar-se em um dos
lados génada criptorquidica.

Na adolescéncia tem-se freqiientemente
o desenvolvimento de mamas e cresci-
mento de pelos sexuais; excepcional-
mente serdo observadas menstruacoes e
mais raramente ainda espermatogénese.

Internamente, observa-se em quase to-
dos os casos desenvolvimento uterino,
porém, os demais ductos diferenciam-se
de acordo com a gbénada adjacente, ou se-
ja, do lado testicular derivados Wolftlanos
e do lado ovariano derivados Miillerianos.
As gbénadas podem apresentar-se com
testiculo de um lado e contralateral-
mente ovdrio, testiculo e ovdrio dos
dois lados, ovotestes (presenca de tecido
ovariano e testicular na mesma gonada)
e muitas outras combinacgées.

A etiopatogenia mais aceita é a presen-
ca de mosaicos nesses individuos (5), po-
rém, outras teorias como a translocagédo
de gens masculinizantes do cromossomo
Y para o X sdo explicados como respon-
saveis pela sindrome (2,3).

No diagnéstico, além da anamnese e
exame fisico, devemos realizar o estudo
genético, onde a cromatina sexual mos-
tra-se positiva ou em percentagens inter-
medidrias na grande maioria dos casos.
O caridtipo leucocitério revela freqiiente-
mente mosaicos ou linhagem 46,XX; a li-
nhagem 46,XY isolada é excepcional.

As dosagens hormonais ndo apresentam
valores definidos e ndo sdo fundamentais
para o diagndstico.

O diagndstico final definitivo de herma-
froditismo verdadeiro sera feito pela
biépsia da gbnada, que mostrard presen-
ca de estruturas ovarianas e testiculares
em um mesmo individuo.

TRATAMENTO

A terapia dos estados intersexuais &
norteada por principios gerais que se
orientam nas normas descritas por Hau-
ser, esses principios sao (1,2).
1.°) O diagnéstico de estado intersexual
deve ser preciso e precoce;
2.°) estabelecido o diagnéstico, a esco-
lha do sexo devera ser imediata e toma-
das as providéncias legais;
3.°) todas as medidas possiveis deverdo
ser tomadas para promover a melhor di-
ferenciacdo desse individuo no sexo es-
colhido;
4.°) nos casos dubios, serd prudente
optar-se para o sexo feminino, pois as
possibilidades terapéuticas serdo mais
favoraveis;
5.°) o sexo de criacdo do individuo deve
ser preservado, apenas excepcionalmente
podera ser mudado.

Obedecendo-se essas normas teremos
a terapia cirdrgica que visara extirpar os
érgdos ndo condizentes com o sexo do
individuo e reconstruir ou mesmo cons-
truir as estruturas necessdrias para o de-
sempenho sexual (1,6).
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A terapia cirdrgica deverd ser comple- Serd fundamental na terapéutica dos

mentada com terapia hormonal, empre- portadores de ambigiiidade genital o apoio
gando-se derivados estrogénicos, androgé-
nicos e progesteronicos, de acordo com a
opcao sexual (1,6).

psicolégico ndo s6 ao individuo afetado
(1,6), como também a seus familiares.
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