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RESUMO

O hermafroditismo verdadeiro, também conhecido como transtorno do desenvolvimento sexual
ovotesticular (DSD), é uma das condi¢fes que causa genitalia ambigua. A presenca de tecido
ovariano e testicular na mesma paciente permite um diagnostico preciso dessa condicéo,
ovotestis. No entanto, uma série de exames complementares devem ser realizados, como
dosagem hormonal, cari6tipo, exames genéticos e exames de imagem. Relatamos o caso de uma
paciente de 20 anos com histéria de genitalia ambigua e diagndstico prévio de hiperplasia
adrenal congénita, forma virilizante. Apresenta cariotipo 46XX, niveis séricos elevados de
testosterona e hidroxiprogesterona, mantendo queixa de pelos faciais, excesso de pelos
corporais, acne severa e amenorreia. Foi solicitada ressonancia magnética para avaliacao
gonadal e genital, na qual confirmou a presenca de corpos bulboesponjoso e bulbocavernoso,
micropénis e canal vaginal hipotréfico, labios maiores e menores. A paciente apresenta ovario
com foliculos a direita e presenca de tecido testicular e ovariano na gdnada esquerda (ovotestis).

Palavras-chave: Genitéalia ambiguoa, hermafroditismo verdadeiro, cariotipo 46XY.

ABSTRACT

True hermaphroditism, also known as ovotesticular sexual development disorder (DSD), is one
of the conditions that causes ambiguous genitalia. The presence of ovarian and testicular tissue
in the same patient allows an accurate diagnosis of this condition, ovotestis. However, a series
of complementary tests should be performed, such as hormonal assay, karyotype, genetic tests
and imaging studies. We report a case of a 20-year-old female patient with a history of
ambiguous genitalia and a previous diagnosis of congenital adrenal hyperplasia, virilizing form.
She has a 46XX karyotype, and high serum levels of testosterone and hydroxyprogesterone,
maintaining a complaint of facial hair, excess body hair, severe acne and amenorrhea. Magnetic
resonance imaging was requested for gonadal and genital evaluation, in which confirmed the
presence of bulbospongiosus and bulbocavernosus bodies, micropenis, and hypotrophic vaginal
canal, labia majora and minor. The patient has an ovary with follicles on the right and the
presence of testicular and ovarian tissue in the left gonad (ovotestis).

Keywords: Ambigous gebitalia, true hermaphroditism, 46 XY karyotype.
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1 INTRODUCAO

O HERMAFRODITISMO VERDADEIRO (HV) pode cursar ou ndo com genitalia
ambigua e seu diagnostico exige a constatacdo histologica de tecido ovariano (foliculos
ou corpora albicantia) e testicular (tibulos seminiferos, espermatogdnias, espermatozoides); a
simples presenca de estroma fibroso néo caracteriza ovario, assim como o encontro somente de
células de Leydig ndo configura testiculo.(1)

Na maior parte do mundo, o HV é uma causa rara de ambiguidade genital, variando de
2% a 10%; no entanto, na Africa do Sul, corresponde a cerca de 50% dos casos de intersexo.
Desde a descri¢do do primeiro caso por Salen em 1899, pouco mais de 700 casos ja foram
publicados na literatura médica. No entanto, é possivel que muitos ndo sejam diagnosticados,
particularmente quando a constituicdo cromossémica € 46,XY, ja que em pseudo-hermafroditas
masculinos ndo se realiza sistematicamente o estudo histologico das génadas .(2)

A gbnada mais frequentemente encontrada é o ovotéstis, sequida de ovario e testiculo,
sendo mais comum que as gbnadas com predominio de tecido testicular ocorram no lado direito
e aquelas com predominio ovariano no lado esquerdo. A associa¢do gonadal mais descrita na
literatura € ovotéstis com ovario, seguida de dois ovotéstis e de ovario com testiculo. (3)

Clinicamente, pode se apresentar com os mais variados graus de ambiguidade genital,
ou, até mesmo, durante a puberdade, com o aparecimento de caracteristicas heterossexuais, ou,
ainda, na vida adulta, com infertilidade ou neoplasia gonadal.(4)

A maioria dos pacientes apresenta constituicdo cromossémica 46,XX (60% dos casos),
e em apenas 10% o cariotipo é homogéneo 46,XY ou ha aberracdo estrutural do cromossomo
Y; mosaicismos variados ou quimeras (46,XX/46,XY) respondem pelos restantes 30% dos
casos. (5)

O tratamento clinico (reposicdo hormonal) e cirtrgico (correcdo da genitélia interna e
externa) vai depender da op¢do do sexo de criacdo a ser definida pela equipe médica em

conjunto com a familia; decisdo esta nem sempre facil de ser feita.(6)

2 RELATO DO CASO

Paciente feminina, 20 anos com histdria de genitalia ambigua e diagnostica prévio de
hiperplasia adrenal congénita, forma virilizante. Foi evidenciado caridtipo 46 XX, altos niveis
séricos de testosterona e hidroxiprogesterona, mantendo queixas de hirsutismo facial, acne
severa e amenorréia.

A paciente foi admitida no servico de Ginecologia do Hospital Clementino Fraga Filho

(HCFF) e foi requisado exame de ressonancia magnetica para avaliacdo gonadal e genital, a
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qual confirmou a presenca de corpos bulboesponjosos e bulbocavernosus, micropenis e canal
vaginal, labio maior e labio menor hipotroficos.

A paciente apresentava ovarios com foliculos a direita e presenca de tecido testicular e
ovariano na gonada esquerda (ovotestis). Abaixo apresentamos as imagens com descricdo dos

achados.

Ressonancia pélvica - A : Sagital T2WI demonstra presenca de canal vaginal e corpo
bulbocavernoso. B: Sagital T2WI demonstra presenca de utero hipotréfico ( setas). C: Axial
T2WI1 demonstra presenca de corpo bulbocarvenoso( setas brancas),corpo bulbo esponjoso (
asteristico) e uretra (seta preta). D: Axial T2WI demonstra a presenca de labio maior
hipotréfico.(asteristico) e corpo bulbocavernoso(setas). E: Axial T2WI demonstra ovario
direito normal (seta). F: Axial T2WI demonstra gbnada esquerda com tecido ovariano(seta) e

testicular(asteristico)
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Apds, a paciente foi encaminhada ao servi¢co de endocrinologia para seguimento
hormonal e manteve consultas com a Ginecologia para tratamento e planejamento da

patologia.

3 DISCUSSAO

O HV continua a ser uma condic&o clinica que desafia a compreensdo de clinicos e de
pesquisadores na area das anomalias da diferenciacdo sexual.(7). Como em todo caso de
ambiglidade genital, ndo ha consenso no tratamento, devendo ser sempre que possivel realizado
por equipe interdisciplinar, com abordagem holistica do paciente e da familia. (3). A conduta
nos casos de HV depende da faixa etaria em que foi feito o diagndstico e da capacidade
funcional dos genitais internos e externos, como na grande maioria dos casos de ambiguidade
genital(4).

Quando diagnosticados em idade precoce, a melhor opcdo de criacdo € a do sexo
feminino, tentando-se, quando possivel, preservar a porcdo ovariana das godnadas com
possibilidade de puberdade feminina espontanea, bem como fertilidade, especialmente nos
pacientes com constituicdo cromossdmica 46,XX. Nestes casos, todo o tecido testicular deve
ser removido, e a confirmacao desta remocao é feita com dosagem de testosterona apos estimulo
com hCG e/ ou dosagem sérica de HAM, que devem ser negativas. O risco de transformacao
maligna do ovario, em HV, é desconhecido (8)

Apesar de pouco fregiiente no contexto das anomalias da diferenciacdo sexual, o HV é
sempre um desafio em termos de compreensdo fisiopatoldgica e da prépria opcéo do género de
criacdo. Qualquer caridtipo pode estar presente e a variedade de apresentacbes clinicas é
bastante grande. Na maioria dos casos, tem-se privilegiado a opcao pelo sexo feminino, pelas
possibilidades de preservacédo do tecido ovariano, usualmente funcionante e com possibilidades
de fertilidade (9)
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