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ARTICLE INFO  ABSTRACT 
 

Introdução: O tratamento cirúrgico dos Distúrbios de Diferenciação Sexual por Hiperplasia Adrenal 
Congênita, através da genitoplastia feminilizante tem o objetivo de confeccionar uma genitália 
funcional do ponto de vista estético e reprodutivo, levando em consideração o sistema urológico, 
permitindo continência e esvaziamento vesical adequado. Relato de caso: Pacientedeu entrada no 
serviço de cirurgia pediátrica em caráter ambulatorial, trazida pela mãe que referia alteração em sua 
genitália. Ao exame físico se percebeu genitália masculinizada, com presença de falo bem formado 
associado a fusão completa das saliências labioescrotais e seio urogenital com abertura próxima a base 
do falo. Prosseguido com cistoscópia para avaliação de seio urogenital, procedido: clitoridoplastia, 
plastia com amputação de corpos cavernosos e mobilização de seio urogenital além de alongamento de 
vagina com tubo de pele. Paciente mantida em seguimento clínico, evoluiu com discreta estenose 
cicatricial de canal vaginal, sendo necessárias calibragens de diâmetro através de duas dilatações de 
canal vaginal com vela de Hegar, por estenose cicatricial apresentando resultados satisfatórios. 
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INTRODUCTION 
 
O desenvolvimento sexual da genitália externa é produto da interação 
de estímulos hormonais durante o primeiro trimestre gestacional, 
destacando-se que o processo de diferenciação dá-se a partir do 
tubérculo genital primordial [1]. A determinação sexual depende 
primeiramente do fator gonadal ligado ao cariótipo, precisamente no 
braço curto do cromossomo Y, pelo gene SRY que direciona para a 
formação do testículo, produzindo testosterona e a formação do fator 
anti mulleriano, impedindo que o feto tenha naturalmente a genitália 
feminina [2]. Quando há discrepância entre o sexo genotípico e o 
fenotípico, estamos diante dos Distúrbios de Diferenciação Sexual 
(DDS), termo cunhado, no Consenso de Chicago em 2006 (Acien, 
2020) [2] O tratamento cirúrgico da DDS por Hiperplasia adrenal 
congênita (HAC), através da genitoplastia feminilizante tem por 
objetivo confeccionar uma genitália funcional do ponto de vista 
estético e reprodutivo, levando em consideração o sistema urológico, 
permitindo continência e esvaziamento vesical adequado [5].  

 
A escolha da técnica cirúrgica a ser empregada é multifatorial, 
principalmente levando em consideração o grau de virilização, 
destacam-se, clitoridoplastias, vaginoplastias, uretroplastias, 
labioplastias e a mobilização total do seio urogenital compondo as 
principais empregadas. 
 

RELATO DE CASO 
 

Paciente, de 13 anos, natural e procedente de Macapá-AP, deu entrada 
no serviço de cirurgia pediátrica em caráter ambulatorial, trazida pela 
mãe que referia alteração em sua genital, sem queixas urinárias 
associadas, ou outras quaisquer. Ao exame físico então se percebia 
genitália masculinizada, com presença de falo bem formado associado 
a fusão completa das saliências labioescrotais e seio urogenital com 
abertura próxima a base do falo – caracterizado como Prader IV, 
prosseguido com investigação, através de cariótipo e exames de 
imagem, então identificado cariótipo XX e presença de gônadas. 
Após investigação inicial e identificação de sexo genético, 
psicológico e funcional, tendo em vista a presença de útero e anexos, 
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e a identificação da paciente como mulher, optado por mãe e filha 
pela feminilização da genitália, prosseguido então com cistoscópia 
para avaliação de seio urogenital, distando 6cm, procedido: 
clitoridoplastia, plastia com amputação de corpos cavernosos e 
mobilização de seio urogenital além de alongamento de vagina com 
tubo de pele. Após abordagens iniciais, paciente mantida em 
seguimento clínico, evoluiu com discreta estenose cicatricial de canal 
vaginal, sendo então necessárias calibragens de diâmetro através de 
duas dilatações de canal vaginal com vela de Hegar, por estenose 
cicatricial apresentando resultados satisfatórios com as mesmas, 
mantendo comprimento dentro do esperado de 8cm e funções 
urológicas preservadas. 
 

 
 

Figura 1. Status pré-operatório genitália virilizada 
 

 
 

Figura 2. Status pós-operatório 
 

DISCUSSÃO 
 
O processo de diferenciação da genitália feminina, ocorre a partir do 
falo primordial, produto do tubérculo genital alongado, e que depois 
regride até a completa formação do clitóris, este evento que se 
estende além da 18ª semana gestacional; as pregas urogenitais 
(uretrais propriamente ditas) e saliências labioescrotais darão origem 
as demais estruturas da genitália feminina [1]. As pregas uretrais 
formarão o frênulo dos pequenos lábios após sua fusão, e suas partes 
que não se fundem aos pequenos lábios propriamente ditos, assim 
como as pregas labioescrotais irão formar as comissuras labiais 
posteriores, anteriores e o monte do púbis após sua fusão, e as regiões 
que não se unem darão origem aos grandes lábios [1]. O DDS termo 
que substitui a antiga nomenclatura “genitálias ambíguas”, de forma a 
não ser estigmatizante; e passa a classificar de acordo com aspectos 
histológicos, a saber: DDS ovotesticular quando há coexistência de 
tecido ovariano e testicular na mesma gônada ou em gônadas opostas; 
DDS 46, XX quando há presença de ovários e DDS 46, XY na 
presença de testículos. [1] O DDS 46, XX resulta da exposição 
excessiva de androgênios a fetos femininos, levando a virilização da 
genitália externa (aumento do clitóris e fusão labial). A causa mais 
comum para tal alteração é a HAC [4], podendo a virilização, ser 

graduada de acordo com a classificação de Prader [10]. A HAC 
descreve um grupo de doenças autossômicas recessivas, levando a 
variadas deficiências enzimáticas, a mais frequente afetando a enzima 
21-hidroxilase (P450c21), outra enzima implicada seria a 11-beta-
hidroxilase, além de uma série de outras enzimas, estas menos 
importantes para este objeto de estudo, mas que compõe outros 
aspectos destas doenças.[3] O tratamento cirúrgico das crianças 46 
XX com HAC e genitália ambígua visam tornar a aparência da 
genitália feminina, manter o esvaziamento vesical adequado, sem 
incontinência e infecção, e promover condições para atividade sexual 
e reprodutiva na vida adulta [3]. Não há consenso de quando a 
correção cirúrgica da genitália deva ser realizada, entretanto a 
tendência de tão logo quanto possível, seja o mais praticado, 
principalmente pela interferência na construção da identidade sexual 
feminina [5,6].  
 
A técnica descrita por Pena [4,12] para correções de defeitos 
anorretais complexos das meninas – cloaca, através da mobilização 
total do seio urogenital, ganhou destaque na correção destes defeitos, 
posteriormente modificada por Rink e cols [4,11] para genitoplastias 
em tempo único, preferencialmente nos primeiros meses de vida, 
sendo esta abordagem a encontrada na maioria das séries na literatura 
[4]. Em nosso caso, foi realizada a correção tardia do DDS, sendo o 
atraso diagnóstico e terapêutico devido a não procura por assistência 
médica, fato comum em muitas localidades, sobretudo em populações 
com baixo acesso a saúde. A maioria das séries encontradas, usa 
como parâmetro anatômico a classificação de Prader, e a partir desta a 
programação cirúrgica, de forma individualizada, outros fatores 
relacionados seriam a distância do seio urogenital, medido através de 
cistoscopia [6] Os Casos mais complexos Prader III e IV, requeriam 
abordagens mais complexas [4,5,6], entretanto restando a 
controvérsia se abordagens únicas seriam suficientes ou tratamentos 
escalonados teriam melhores resultados, e em Prader I e II, dando 
preferência por correções mais simples e em tempo único [6].  
 
Não existem muitas séries na literatura ou estudos prospectivos a 
respeito do tema, principalmente em correções tardias de DDS, assim 
como qual técnica deveria ser empregada, de forma que 
frequentemente a associação de técnicas é realizada. A clitoridoplastia 
tem menos controvérsias estando indicada principalmente nos 
primeiros meses de vida [6]. A vaginoplastia pode ser feita 
classicamente a partir de duas formas, notoriamente, nos casos em 
que há confluência baixa pelo retalho perineal posterior, defeitos em 
que a confluência é mais alta, abordagens pull-through seriam 
preferenciais, ainda realizadas de forma mais tardia, após o primeiro 
ano de vida, contrariamente aos defeitos baixos e clitóris curtos, 
preferencialmente operados nos primeiros meses de vida. [4,5]. Em 
nosso caso a abordagem escolhida foi a de tratamento único com 
clitoridoplastia, plástica de corpos cavernosos e mobilização de seio 
urogenital, mantido seguimento e outras abordagens para avaliação e 
calibração do canal vaginal através de dilatações. A estenose do 
intróito vaginal é uma complicação tardia frequentemente atingindo 
até 90% dos casos, porém mantendo bom prognóstico, em que 
dilatações sucessivas seriam suficientes para manter boa 
funcionalidade [5]. A revisão anatômica durante ou após puberdade, é 
controversa quando da cirurgia primária realizada na infância [5], 
conforme observado neste relato, pelo diagnóstico tardio, as correções 
já foram realizadas no período da puberdade, momento oportuno para 
realizar dilatações, conforme necessidade. As correções com seios 
urogenitais longos, conforme nosso relato, também podem ser 
corrigidas com o retalho de Passerini-Glazel [4,8], em tempo único e 
com bons resultados, assim como a técnica de clitoridoplastia pela 
técnica de Kogan, em que é feita corporoplastia redutora, preservando 
o feixe vasculonervoso e em seguida anastomose da glande ao corpo 
cavernoso, próximo da sua bifurcação [4,9]. 
 

CONCLUSÃO 
 
O tratamento do DDS requer alto índice de suspeição tanto da equipe 
de saúde quanto dos pais, sobretudo mantendo acompanhamento 
médico de seus filhos. Há grande responsabilidade naqueles que se 
comprometem em realizar o tratamento destes distúrbios, sendo a 
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cirurgia protagonista para muitos pais, principalmente no resultado 
final estético e funcional, entretanto não podendo nos esquecer da 
importância da equipe multidisciplinar com outros profissionais de 
saúde, além de outras especialidades médicas, principalmente 
endocrinologistas e pediatras desta forma trazer luz a este caso 
ressalta a importância do acompanhamento da criança e do 
adolescente, de forma a trazer qualidade de vida funcional do 
aparelho urogenital, assim como fazer parte da construção da 
identidade destas pessoas. Desta forma esperamos contribuir para a 
sociedade e que outros pacientes possam se beneficiar de nossa 
experiência e de nossa revisão de literatura levantada. 
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