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RESUMO

Os estados intersexuais sdo situagoes raras com uma prevaléncia de 1
para 25000 nados vivos na Europa. Nas situagoes de ambiguidade se-
xual ndo ¢ possivel caracterizar ao nascer, um individuo como sendo
do sexo masculino ou feminino, baseado apenas no exame fisico, pois
coexistem nesse mesmo individuo elementos anatémicos com caracte-
risticas de ambos os sexos. Os autores apresentam um caso raro de

ABSTRACT

Male pseudohermaphroditism. Gender
redistribution due to 17 3-hydroxysteroid
dehydrogenase deficiency

The intersexual cases are rare conditions with a
prevalence of 1 to 25000 new born in Europe.
They refer to situations of sexual ambiguity when

pseudohermafroditismo masculino devido a deficiéncia da enzima
17B-hidroxiesteroide dehidrogenase (178-HSD), em que uma crianga
foi criada como rapariga até a puberdade, altura em que iniciou uma
virilizagdo progressiva. Iniciou psicoterapia e apds reatribui¢io de gé-
nero foi entdo submetido a faloplastia e correcgdo estética do escroto,

permitindo a actividade sexual.
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we can not characterize an individual as male or
female based only in physical examination for in
the same individual we can find anatomic ele-
ments of both sexes. We present a rare case of
male pseudohermaphroditism due to 17-hy-
droxysteroid dehydrogenase (173-HSD) in which
an individual was raised as a girl and at puberty
starts with extreme virilization. After psychothe-
rapy and gender reassignment, surgical treatment
was performed and nowadays he has sexual inter-
course.
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INTRODUGAO

Os estados intersexuais sdo situagdes raras com uma
prevaléncia de 1 para 25000 nados vivos na Europa.
Nas situagoes de ambiguidade sexual nio ¢ possivel
caracterizar ao nascer, um individuo como sendo do
sexo masculino ou feminino, baseado apenas no exa-
me fisico, pois coexistem nesse mesmo individuo ele-
mentos anatomicos com caracteristicas de ambos os
SEX0s.

A classificagio destes estados intersexuais embora
complexa fundamenta-se no caridétipo ¢ na presenga
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de génadas. Habitualmente divide-se em cinco tipos:
hermafroditismo verdadeiro, pseudohermafroditismo
feminino, pseudohermafroditismo masculino, disge-
nesia gonadal pura e disgenesia gonadal mista.

O termo pseudohermafroditismo masculino refere-
se a individuos 46XY, que apesar da presenga de testi-
culos, apresentam diferentes graus de fenétipo femini-
no. A deficiente diferenciagio masculina destes
individuos pode ser devida a inadequada produgio de
testosterona, a uma insensibilidade parcial dos tecidos
aos androgénios ou a uma deficiente produ¢io ou
accdo da substincia inibidora mulleriana (MIS).

Durante a vida fetal ¢ necessiria a isoenzima 1703-
hidroxiesteroide dehidrogenase tipo 3 (17B-HSD-3)
para a sintese da testosterona (T). Esta, tem de ser
convertida em dihidrotestosterona (DHT), o seu me-
tabolito activo nos receptores dos tecidos periféricos,
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e que vai permitir o desenvolvimento dos genitais
masculinos externos. A deficiéncia desta 17f-hidro-
xiesteroide dehidrogenase (17B-HSD) trata-se duma
forma de pseudohermafroditismo, com transmissio
autossémica recessiva devido a deficiéncia na con-
versdo de androstenediona (A) em testosterona.. Esta
enzima ¢ responsivel pelo altimo passo da sintese dos
androgénios - a conversio de androstenediona em
testosterona, dihidroepiandrostenediona em andros-
tenediol e estrona em estradiol. Este quadro foi des-
crito pela primeira vez, em 1971, por Saez.

Esta situac¢do é, clinicamente, muito semelhante a
deficiéncia de 5_-redutase, na qual os individuos afec-
tados, também apresentam os testiculos localizados
no canal inguinal ou na bolsa labio-escrotal. O fenéti-
po pode variar desde ambiguidade genital ao nascer

Figura 1.
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até a uma quase feminilizagdo completa dos genitais
externos, sendo educados como se fossem do sexo fe-
minino. No entanto, estes individuos possuem testi-
culos bem diferenciados, derivados dos canais de Wolf
hipoplasicos ¢ uma auséncia dos derivados dos canais
de Muller. Como as génadas ndo sio removidas, ini-
cia-se uma virilizagio durante a puberdade, com o
crescimento do pénis e o desenvolvimento de caracte-
risticas sexuais secunddrias masculinas, como seja o
aumento da massa muscular com distribui¢io mascu-
lina, o desenvolvimento do pé¢lo pubico, axilar, da
face e corpo. Esta viriliza¢do tardia parece ser devida a
produgio de testosterona por outras isoenzimas 17[3-
HSD.

MATERIAL E METODOS

Luzia C, 17 anos, solteira, raga negra, natural de An-
gola. A crianga foi criada como rapariga até a puber-
dade, altura em que iniciou uma virilizagdo progressi-

Figura 3.
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va, motivo pelo qual foi enviada a consulta de Urolo-
gia do Hospital Geral de Santo Anténio.

Ao exame fisico, apresentava fenotipo masculino,
de voz grossa, com uma massa muscular desenvolvi-
da, de tipo atlético, testiculos palpaveis nas bolsas la-
bio-escrotais (fig. 1), uma ambiguidade genital com
pénis clitoriforme e vagina cega (fig. 2) a auséncia de
ginecomastia, ¢ uma rarefac¢io pilosa para o sexo e
idade (fig. 3).

O estudo genético revelou um cariétipo 46XY.

O estudo ecografico revelou ambos os rins e a bexi-
ga sem alteragdes, a préstata e vesiculas seminais,
atrofiadas, de aspecto rudimentar. O testiculo e epidi-
dimo esquerdos, embora com aspecto normal, en-
contravam-se localizados na bolsa libio-escrotal ho-
molateral. O testiculo direito também com uma
localizagdo ldbio-escrotal, mas tinha dimensoes redu-
zidas e uma ecoestrutura heterogénea. O epididimo
direito nio foi visualizado.

O estudo analitico apresentava hemograma, a
fungio renal e hepatica sem altera¢des. Foi efectuada
a medi¢do dos valores de Testosterona ¢ Androstene-
diona antes ¢ apds estimulagio com B-HCG, a qual
revelou um ratio de A / T> 1, e suficiente por si s6
para permitir o diagnéstico de deficiéncia de 17-
HSD.

A avaliagio psicologica e psiquidtrica/sexologica
consistiram na entrevista semi-estruturada, com da-
dos baseados na clinica e o recurso a meios de ava-
liagio estandardizados. Estes, tém por finalidade
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qualificar o diagnéstico psiquico, a identidade e
orienta¢ao sexual, o funcionamento sexual, a imagem
corporal, o papel sexual, o impacto social bem como
o indice de masculinidade/feminilidade. Os dados
registados indicavam um doente com identidade e
orientagdo nio definida. Iniciou psicoterapia e apds
reatribui¢do de género foi entio submetido a falo-
plastia e correcgdo estética do escroto em Setembro
de 2004.

CONCLUSA0

Os estados intersexuais sio situagdes raras. O seu
diagnéstico deverd ser efectuado a nascenga, altura
ideal para iniciar o tratamento e orientag¢io correctas
(atribui¢do de género e substituigdo hormonal /gona-
dectomia). Neste caso clinico, o diagndstico foi efec-
tuado muito tardiamente, apenas na altura da puber-
dade, pelo que se optou por proceder a faloplastia e
correc¢do dos genitais externos, no sentido masculi-

s I )
no, apos a reatribui¢io de género.
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