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« Sexo genetico

e Sexo gonadal

Genitalia interna

Genitalia externa

» Caracteres sexuais secundarios

Bioldgico

e Sexo de criacao
« Sexo civil
 |dentificacao e Comportamento



Bruce Jenner



EMEDDS

Equipe Multidisciplinar de Estudos dos
Defeitos do Desenvolvimento Sexual do HCFMRP-USP

« Assessoria Juridica e Patologia
 Cirurgia Pediatrica « Pediatria

* Endocrinologia * Psicologia

* Enfermagem « Radiologia

« Genética e Servico Social

* Ginecologia Urologia

DSD = Disorders of Sex Development




Sexo Genético
XX ou XY

Sexo Gonadal
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Gonadectomia

Genitalia Externa
Caracteres Sexuais Secundarios
Psicologico
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Classificacao

Alteracoes do sexo geneético
(cromossomico)

AlteracOes do sexo gonadal

Alteracoes do sexo fenotipico




Sexo Genético
46,XX ou 46,XY

- S. Klinefelter
- S. Turner
- Disgenesia Gonadal Mista




Sindrome de Klinefelter

» Hipogonadismo hipergonadotrofico;

» Testiculos pequenos, azoospermia,

 Cariotipo mais comum: 47,XXY
» Qutros cariotipos: 47,XXY/46,XY;
A8 XXXY; 48, XXYY
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Hipogonadismo 1

Hipergonadotroéfico
lGonadotrofinas t

(X} Gonadas @



Sindrome de Turner

- Incidéncia de 1:2.500-3.000 RN, sexo feminino

- Fendtipo

- Cariotipo
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Cariétipo 45,X



45 X Puros

Mosaicos
45 X/46,XX
ou
45,X/46,XY




Inativacdo do Cromossomo X
(humanos)
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Mosaicos
45 X/46,XX

ou
@ 45,X/46,XY B




Fendtipo — Genitalia Externa

Genitalia Feminina Ambigua Masculina

45 X/46,XX 45 X/46,XY
S. Turner



Disgenesia Gonadal Mista
(Classica)

« Cariotipo 45,X/46,XY

v

« Assimetria gonadal (fitat+testiculo)

.+ Genitdlia ambigua ~ E—— -



Disgenesia Gonadal e/ou linhagem 45,X

+

Cromossomo Y

Gonadoblastoma

!

Disgerminoma




Fendtipo

Feminina Ambigua Masculina

45,X/46,XX 45,X/46,XY
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Pacientes com Linhagem 45,X e
Genitalia Feminina

45,X/46,XX === Reposicao hormonal (s/n)

45’X X = @& X ‘

= X

45,X/46,XY =—> Gonadectomia profilatica
Reposicao hormonal



Pacientes com Linhagem 45,X e
Genitalia Feminina

45,X/46,XX === Reposicao hormonal (s/n)

45,X

45,X/46,XY == Gonadectomia profilatica
Reposicao hormonal



Pacientes com Linhagem 45,X e
Genitalia Feminina

45,X — Reposicao hormonal
Seguimento anual



Sexo Genético

Ovario Testiculo

- Hermafroditismo verdadeiro
- Homem XX
- Disgenesia Gonadal Completa XY




Hermafroditismo Verdadeiro
DDS ovotesticular

- Diagnostico Histopatoldgico
Tecido Feminino + Tecido Masculino

Testiculo - Ovario

Ovoteste - Ovario
Testiculo - Ovoteste
Ovoteste - Ovoteste

- Cariotipo — maioria 46,XX



Hermafroditismo Verdadeiro
DDS ovotesticular

Ovoteste

Tec ov (foliculos) + Tec test



Homem XX
DDS testicular 46,XX

- Fendtipo: altura, genitalia
*Testiculos

- Cariotipo: 46,XX
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80-90% Homens XX
10% HV XX



Cascata Regulatoria
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- Enzima
Hiperplasia adrenal congénita
Deficiéncia de 5alfa-redutase

- Receptor
Sindrome de Insensibilidade aos Andrégenos

- Malformativo
Agenesia mulleriana
Agenesia de pénis
Extrofia de bexiga/cloaca

- Hipogonadismo hipogonadotrofico

- Disrupcao (teratégenos)




Hiperplasia adrenal congénita (HAC)

Desmolase 17-a Hidroxilase 17,20-Liase

ColeStero| s Pregnenolona s 170H-Pregnenolona == Dehidroepiandrosterona

3B-Hidroxiesterdide 3B-Hidroxiesterdide 3B-Hidroxiesterdide
Desidrogenase Desidrogenase Desidrogenase
Progesterona 170H-Progesterona Androstenediona
+ 21-Hidroxilase + 21-Hidroxilase ' Tecido periférico
Desoxicorticosterona 11-Desoxicortisol Testosterona
l 11-B Hidroxilase ' 11-B Hidroxilase
Corticosterona Cortisol

‘ 18-Hidroxilase

180H-Corticosterona
| 18-Oxidase

Aldosterona

I | | [ ]
Sintesede  Mineralocorticoides Glicocorticdides Androégenos




HAC




HAC
(gene CYP21)
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Os meninos nao apresentam genitalia
ambigua na deficiéncia da 21-Hidroxilase



Tratamento



Tratamento Pré-Natal
(Irmas)

Paciente 1
Sem tratamento

Paciente 2
Com tratamento




Aplasia Mulleriana
(Agenesia Mulleriana, Sindrome de Mayer-
Rokitansky-Kuster-Hauser)







Aplasia Mulleriana

Cariotipo 46,XX

Ovarios normais (n&ao precisa — reposicao hormonal)
Genitalia Externa Feminina

Mama e pelos

Auséncia dos derivados mullerianos

Neovaginoplastia (se necessario)



Deficiéncia de 5alfa-redutase
(DDS XY sem alteracao gonadal)
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Sindrome de Insensibilidade aos
Androgenos (SIA)
(DDS XY sem alteracao gonadal)
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Citoplasma Hucleo

Formas: completa, parcial e leve



SIA Completa

(S. de Morris, Feminizacao Testicular Completa)

 Heranca LXR (gene AR)
o :  Caribtipo 46,XY
o | - Estatura
. - Testiculo — bilateral
4 | % -] . Ag_sén_cia dos derivados
£ Ny mdllerianos
o i « Diminuicao da pilificacdo
R « Presenca de mamas (aromatase)
« Diagn. difer. — Aplasia mulleriana

http://www.medhelp.org/www/ais/



SIA
Completa X Parcial

Genitalia Externa  Genitalia Externa
Feminina Ambigua

 Plastica da Genitalia

Externa
Neovaginoplastia * Neovaginoplastia
Gonadectomia apds * Gonadectomia
puberdade ao diagnostico

Reposicao hormonal * Reposicado hormonal



Hipotalamo

Hipogonadismo
Hipogonadotrofico
lGonad%ofinas

O Gonadas O



Sindrome de Prader-Willi

* Hipotonia

« Deficiéncia intelectual
* Obesidade

« Braquidactilia
Hipogonadismo




Medicina Esportiva

Over 3000 women athletes underwent gender verification.




O regulamento da Federagcéo Internacional de Voleibol (FIVB), em
conformidade com diretrizes aprovadas pelo Comité Olimpico Internacional
(COI) em 2015, permite a participacdo de transexuais em competicoes
oficiais. Ndo ha sequer a exigéncia da cirurgia de mudanca de sexo. No
caso das mulheres trans, € preciso comprovar um nivel de testosterona
abaixo de 10 nanomols por litro de sangue para competir na categoria
feminina. A atleta sé pode defender uma equipe apds manter esse indice
por pelo menos 12 meses consecutivos e, depois de estrear, deve passar
por monitoramento frequente do nivel de testosterona. Aos 33 anos,
Tifanny cumpre os requisitos. Ela concluiu o processo de transicdo de
género em 2015 e atualmente registra em torno de 0,2 nanomol de
testosterona por litro de sangue.
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