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INTRODUGCAO:

A genitalia atipica ao nascimento € uma
emergéncia meédica e ética que exige
diagnéstico diferencial preciso, especialmente
para excluir a Hiperplasia Adrenal Congénita
(HAC) na forma perdedora de sal, condigao
potencialmente fatal. Em neonatos pré-termo,
a imaturidade do eixo hipotalamo-hipofise-
adrenal adiciona complexidade a
interpretacao laboratorial, demandando uma
estratégia integrada entre neonatologia,
endocrinologia e genética.

-

DESCRIGCAO DO CASO:

~

Recém-nascido masculino, 34 semanas e 2
dias, peso ao nascer 1845g, adequado para a
idade gestacional. Apresentou ao nascimento
genitalia atipica classificada como estagio IV
de Prader, caracterizada por falo de 3,0 cm
com cordia ventral de 90 graus, transposig¢ao
penoescrotal total e meato urogenital escrotal.
As gbnadas foram palpadas bilateralmente
em topografia inguinal. O paciente apresenta
ainda hemangioma dorsal e risco para
displasia de desenvolvimento do quadril por
apresentacdo pélvica. Seguindo o protocolo
de investigacao de desordem da
diferenciagdo sexual (DSD), foram instituidas:
monitorizagao rigorosa de eletrdlitos para
vigilancia de crise adrenal, coleta de cariotipo
por banda G e painel hormonal completo,
incluindo 17-alfa-hidroxiprogesterona,
testosterona total, di-hidrotestosterona e
androstenediona. O suporte clinico incluiu
fototerapia para ictericia e dieta via sonda
orogastrica por incoordenagdo succgao-
degluticao, mantendo estabilidade
hemodinamica.

.
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DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

/

A presenca de gbnadas palpaveis € um

marcador clinico fundamental que desloca a
suspeicao para DSD 46,XY, como defeitos na
sintese de testosterona ou resisténcia
androgénica, embora a vigilancia metabdlica
para HAC permaneca prioritaria até a
confirmacao iGnica. A  complexidade
anatbmica da transposicao penoescrotal e da
hipospadia proximal exige planejamento
cirurgico tardio, priorizando-se na fase
neonatal a definicdo etioldgica e a seguranca
enddcrina. O manejo pautou-se na bioética,
com suporte psicossocial a familia e
abstencao de atribuicado de género precoce,
conforme diretrizes do Conselho Federal de
Medicina (CFM). A interpretacao dos
precursores androgénicos no prematuro deve
considerar a zona fetal persistente da adrenal
e 0 periodo de minipuberdade neonatal.
O manejo da DSD em UTI Neonatal exige a
transicdo do diagndostico morfoldégico para o
molecular e funcional. A execucgao sistematica
de protocolos multidisciplinares € o fator
determinante para prevenir a crise adrenal e
assegurar decisdes clinicas fundamentadas,
garantindo o prognostico a longo prazo e a
seguranga biopsicossocial do paciente.
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