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Introducéo

As diferencas entre os géneros masculino e
feminino  influenciam interacbes sociais e o0
guestionamento quanto as suas origens inspira teorias
desde a antiguidade. As anomalias do sexo
cromossémico, gonadal ou anatbmico associam-se as
condi¢cdes congénitas conhecidas como disturbios da
diferenciacéo sexual (DDS)!.

Os DDS séo classificados em trés principais
categorias: distarbios dos cromossomos sexuais,
distarbios em individuos 46, XY e distirbios em
individuos 46, XX, e estdo associados a
comprometimento do desenwolvimento psicossexual, a
patologias renais e suprarrenais, a tumores de células
germinativas e a necessidade de acompanhamento em
longo prazo!. A estratégia diagndstica vigente envolve
extensa bateria de exames e baixa resolutividade, mas
o tracado de novas condutas é impedido pela escassez
de estudos epidemioldgicosz2.

Portanto, o presente estudo teve como objetivo
quantificar e descrever os casos de DDS atendidos no
ambulatério de genética do Hospital Regional de
Sorocaba entre janeiro de 2002 e dezembro de 2012,
determinar os DDS mais atendidos e descrevé-los e
estabelecer relacdes entre as variaveis coletadas.

Resultados e Discussao

A pesquisa foi realizada a partir da coleta de
dados em fichas genético-clinicas de pacientes
atendidos pelo ambulatério, as quais estdo alocadas
nas dependéncias da Faculdade de Ciéncias Médicas e
da Salde — PUC SP. Os casos foram separados de
acordo com seus diagnosticos finais, hip6teses
diagnodsticas e quadros clinicos sugestivos de DDS, e
seus dados foram tabulados para andlise descritiva e
estatistica.

Dentre os 1486 pacientes atendidos nesse
periodo, 119 foram selecionados, e apenas um deles
nao havia sido registrado no momento da consulta, o
que refletiu uma pratica errdbnea de registro precoce.
Dentre os 119 pacientes, 110 haviam sido

encaminhados — 0s especialistas mais comumente
citados  foram  endocrinologistas, pediatras e
ginecologistas, 0s quais possuiram relevancias
diferentes de acordo com a idade e a queixa.

Diagndsticos finais de DDS foram apresentados
por 31 pacientes — desses, apenas 10 passaram por
andlise citogenética, e a pesquisa molecular ndao foi
empregada em nenhum desses casos. Os DDS mais
prevalentes foram a sindrome de Turner (n=6) e a
sindrome de Klinefelter (n=4). Destacaram-se também
71 casos sem qualquer diagndstico. A média e a
mediana dos tempos decorridos entre a primeira
consulta e o diagnostico final foram 12 meses e 9
meses, respectivamente.

Verificamos a relacdo estatistica entre a
escolaridade dos pais e a continuidade do
aconselhamento genético na tentativa de encontrar algo
que justificasse o grande nUmero de pacientes sem
diagnédstico, mas ndo houve associagao significativa.

Conclusdes

Propomos que o cenario encontrado é reflexo da
ineficacia global na resolugdo dos DDS e da
indisponibilidade local de um senico de citogenética, o
que demandou encaminhamento a outros senicos e
gerou perda de seguimento.
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