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RESUMO  

Introdução e Objetivos: As diferenças do desenvolvimento sexual (DDS) são um grupo de anomalias 

congénitas que resultam de uma discordância entre os cromossomas sexuais, gónadas e/ou sexo 

anatómico. Antes, o género atribuído era definido com base no potencial de reprodução e na 

função sexual prevista. Era prática comum a realização de cirurgias urogenitais precoces e 

irreversíveis. Contudo, com o movimento intersexo, surgiram várias organizações que lutam para 

proteger o direito à autonomia corporal, integridade física e autodeterminação da identidade de 

género das pessoas com DDS, para que sejam respeitadas e celebradas como parte da diversidade 

humana.  

Esta revisão bibliográfica tem como objetivo rever a literatura existente acerca das vantagens e 

desvantagens de cirurgia genital precoce e/ou tardia em indivíduos com Diferenças do 

Desenvolvimento Sexual abordando: os vários tipos de cirurgia aplicáveis; as consequências destas 

a longo prazo (na fertilidade, função sexual e qualidade de vida); problemas éticos relacionados 

com a cirurgia precoce; problemas de identidade de género (IG) que podem surgir nestes indivíduos 

e em que medida o momento da intervenção cirúrgica os podem condicionar. 

Métodos: A maioria dos artigos apresentados na presente revisão sistemática foram selecionados 

através de uma pesquisa na base de dados PubMed. Os artigos que não resultaram da pesquisa 

original foram encontrados através de back-search de algumas das referências de artigos 

previamente selecionados. Após a seleção pelo título e abstract e aplicados os critérios de inclusão 

e exclusão, foram selecionados 91 artigos. 

Resultados e Discussão: A cirurgia precoce implica que o indivíduo, menor de idade, não seja capaz 

de dar o seu consentimento informado ou de ter um IG formada. O tratamento cirúrgico tem 

implicações diretas na função sexual, na fertilidade e na qualidade de vida.  Por isso, o futuro 

adolescente/adulto deve possuir o maior número possível de escolhas, tendo em conta os 

interesses da criança, o seu bem-estar mental e físico, e as crenças e desejos da família. 

Conclusão: A maioria dos resultados a longo prazo existentes referem-se a pessoas com DDS que 

realizaram cirurgia precoce. É necessário mais investigação com indivíduos que não realizaram 

cirurgia na infância, para compreender melhor as vantagens e desvantagens de se atrasar o 

momento da cirurgia. Medidas para aceitação social de corpos intersexo são urgentes.  

Palavras-chave: “Disorders of Sex Development”; “Outcome Assessment”; “Gender Identity”; 

“Urogenital Surgical Procedures”; “Reconstructive Surgical Procedures”; “Time Factors”; “Human 

Rights”.  
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ABSTRACT  

Introduction and Purpose of review: Differences in sexual development (DSD) are a group of 

congenital anomalies that result from a disagreement between sex chromosomes, gonads and/or 

anatomical sex. Previously, the assigned gender was defined based on reproductive potential and 

predicted sexual function. It was common practice to perform early and irreversible urogenital 

surgeries. However, with the intersex movement, several organizations have emerged that fight to 

protect the right to bodily autonomy, physical integrity, and self-determination of gender identity 

of people with DSD, so that they are respected and celebrated as part of human diversity.  

This literature review aims to review the current literature on the advantages and disadvantages of 

early and/or late genital surgery in individuals with Differences in Sexual Development addressing: 

the various types of surgery applicable; the long-term consequences of these (on fertility, sexual 

function and quality of life); ethical problems related to early surgery; gender identity (GI) problems 

that may arise in these individuals and to what extent the timing of surgical intervention may 

condition them. 

Methods: Most of the articles presented in this systematic review were selected through a search 

in the PubMed database. Articles that did not result from the original research were found through 

back-search of some of the references of previously selected articles. After selection by title and 

abstract and applied the inclusion and exclusion criteria, 91 articles were selected. 

Results and Discussion: Early surgery implies that the minor is not able to give informed consent or 

to have a GI formed. Surgical treatment has direct implications for sexual function, fertility, and 

quality of life.  Therefore, the future adolescent/adult should have as many choices as possible, 

considering the interests of the child, their mental and physical well-being, and the beliefs and 

desires of the family. 

Conclusion: Most of the existing long-term outcomes are of people with DSD who have had early 

surgery. More research is needed with individuals who do not perform surgery in childhood, to 

better understand the advantages and disadvantages of delaying the time of surgery. Measures for 

social acceptance of intersex bodies are urgent.  

Keywords: "Disorders of Sex Development"; "Outcome Assessment"; "Gender Identity"; "Urogenital 

Surgical Procedures"; "Reconstructive Surgical Procedures"; "Time Factors"; "Human Rights". 
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INTRODUÇÃO E OBJETIVOS 

As diferenças de desenvolvimento sexual (DDS) englobam um grupo heterogéneo de 

anomalias congénitas do aparelho urogenital e do sistema reprodutor que resultam de uma 

discordância entre os cromossomas sexuais, gónadas e/ou sexo anatómico1,2. A incidência das DDS 

é de 1:4500-5500 nados vivos3. A maioria das pessoas com DDS (60%) identifica-se com o termo 

intersexo e considera que DDS é um termo patologizante4. Uma pessoa intersexo pode ser definida 

como uma pessoa com características genitais e reprodutoras que não se enquadram na definição 

binária de mulher ou homem.5 

O sexo constitui uma característica atribuída à nascença de acordo com a aparência dos 

órgãos genitais externos, enquanto que o género consiste numa característica que engloba 

atitudes, sentimentos e comportamentos, associados à experiência e expressão do seu sexo 

biológico, traduzindo-se frequentemente em papeis de género masculino ou feminino. O termo 

identidade de género (IG) atribui-se à perceção intrínseca pessoal relativa ao seu género, podendo 

ser concordante com o sexo biológico ou não.5 

Cada vez mais se tem vindo a abandonar a classificação binária de género, na qual só 

existem dois géneros, o masculino e o feminino. Há uma maior aceitação dos indivíduos não-

binários, ou seja, os que não se identificam com a classificação de género binária masculino-

feminino (género queer, género fluído, entre outros)5.  A ideia de que existem mais do que dois 

géneros não é recente. Várias culturas reconhecem a existência de múltiplos géneros, como certos 

grupos indígenas norte-americanos que aceitam a existência três/quatro géneros ou povos 

polinésios onde existem os Mahu, um terceiro género de pessoas com genitais masculinos e com 

papel de género feminino6.  Os corpos intersexo são um exemplo de como o sexo também deve ser 

visto como um espetro e não como uma entidade binária7,8. O conceito de fluidez do sexo já foi algo 

aceite por várias culturas e está presente na mitologia grega com figuras como Hermaphroditus e 

Daphne, e na Índia onde temos o exemplo da figura Ardhanarishvara, figuras estas que permitiam 

a celebração e inclusão de corpos intersexo na sociedade7,8. 

As DDS podem ser classificadas em quatro grupos principais, com base no cariótipo e/ou 

fenótipo: 46, XX, 46, XY e DDS dos cromossomas sexuais, com uma categoria à parte para as 

síndromes anatómicas severas, como as anomalias cloacais, extrofia vesical, entre outros (Tabela 

1)3.  
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A atribuição do género é feito com base no cariotipo (sexo genético), na anatomia dos 

genitais (sexo fenotípico), o potencial de reprodução e de relações sexuais (sexo funcional) e no 

meio cultural e social da família (sexo social)9.  

A gestão de uma criança com genitália atípica ou ambígua é bastante complexa, visto que 

o desenvolvimento psicossexual é influenciado por múltiplos fatores incluindo fatores genético, 

exposição pré-natal a androgénios, fatores sociais e culturais, e a própria dinâmica familiar. Antes, 

o género atribuído era definido apenas com base no potencial de reprodução e na função sexual 

prevista. Por isso, era prática comum a realização de cirurgias urogenitais precoces e irreversíveis. 

Atualmente, já estão disponíveis alguns dados sobre o seguimento a longo prazo que auxiliam na 

gestão precoce apropriada.  Existem várias controvérsias acerca da melhor abordagem aos 

indivíduos com DDS como a incerteza da identidade de género no adulto, o momento ideal da 

cirurgia e os resultados cirúrgicos1. 

As pessoas com DDS têm piores experiências com cuidados de saúde do que a população 

em geral, nomeadamente por falta de comunicação com o médico assistente e insatisfação com o 

tratamento e o cuidado recebido10.  

A apresentação das DDS evidencia-se no período pré/neonatal e na adolescência. 

O sexo cromossómico fetal pode ser aferido com DNA fetal livre (cell free fetal DNA), 

presente no sangue materno a partir da oitava semana de gestação. Já nesta fase, poderá existir 

uma discordância entre o sexo cromossómico e a aparência fenotípica dos genitais externos, em 

ecografia pré-natal. Nestes casos, a suspeita de uma DDS surge no período pré-natal e está indicado 

realizar uma ressonância magnética para observar outros órgãos comummente afetados nas DDS11. 

Na suspeita de Hiperplasia Congénita da Suprarrenal (HCS), em que se prevê que o recém-nascido 

tenha uma clitoromegalia congénita, deve-se realizar terapia de substituição hormonal pré-natal 

com dexametasona, com o objetivo de  prevenir ou pelo menos diminuir o grau de virilização e 

eliminar a necessidade de cirurgia12. 

No período neonatal, o diagnóstico tem por base a história clínica (incluindo a história 

familiar e materna) e o exame objetivo completo, com foco no exame genital (existência de simetria 

genital, presença de gónadas palpáveis e a sua simetria, a estrutura fálica, as pregas labioescrotais, 

orifício uretral externo, orifícios perineais anteriores) e outras malformações anatómicas e 

esqueléticas. Geralmente são necessários testes bioquímicos (como eletrólitos, glucose), 

hormonais (17-hidroxi-progesterona, testosterona, LH, FSH), imagiologia (genitografia, ecografia 

pélvica) e cariótipo com FISH. Os restantes exames auxiliares são pedidos consoante o contexto 

clínico13.  
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A apresentação da DDS pode ocorrer apenas na idade pubertária, o que faz com que o 

diagnóstico seja mais tardio. Este atraso no diagnóstico pode ter implicações na virilização, no 

tamanho da estrutura fálica, no tom de voz e até mesmo no desenvolvimento psicológico, devido 

a sentimentos de culpa e vergonha14.  A maioria destes casos recorre aos cuidados de saúde por 

um atraso/ausência de puberdade ou por um desenvolvimento de caracteres sexuais secundários 

discordantes com o sexo atribuído à nascença. São exemplos os adolescentes que aparentam ter 

uma genitália masculina ao nascimento, cujo os testículos não se desenvolvem na adolescência ou 

que, por outro lado, têm desenvolvimento mamário e hematúria cíclica. Em contrapartida, 

podemos ter adolescentes com genitália feminina ao nascimento que não desenvolvem os 

caracteres sexuais secundários esperados, com ou sem amenorreia primária ou que notam o 

aparecimento de massas na zona inguinal (correspondentes a testículos). O diagnóstico também 

pode ser tardio em casos com genitália ambígua ao nascimento, mas que não são diagnosticados 

precocemente por falta de acompanhamento médico, mais comumente nos países em 

desenvolvimento.14 

As recomendações de 2021 da British Society for Paediatric Endocrinology orientam para 

uma gestão holística e multidisciplinar, principalmente na infância e adolescência. Esta equipa 

deve, idealmente, envolver várias especialidades, nomeadamente: endocrinologia pediátrica, 

cirurgia pediátrica, pedopsiquiatria, enfermagem, serviços sociais, genética e ética médica15. O 

desenvolvimento de centros experientes com equipas multidisciplinares especializadas, tal como 

estudos com seguimento a longo prazo levam à oportunidade de proporcionar uma abordagem 

holística e baseada na evidência científica16.  

A cirurgia tem um papel diagnóstico e terapêutico nas DDS. O papel da cirurgia pode ser 

dividido em 5 áreas principais: a gestão dos tecidos gonadais; genitoplastia feminizante; 

genitoplastia masculinizante; tratamento de estruturas müllerianas; tratamento de outras 

malformações16. Os principais objetivos da cirurgia são gerir adequadamente as anomalias genitais, 

reduzir o risco de neoplasia das células germinativas, evitar o desenvolvimento pubertal 

incongruente com a IG e facilitar a função sexual e a função reprodutora17 

Na abordagem diagnóstica, a cirurgia intervém através da endoscopia (nas modalidades 

cistoscopia, genitoscopia, uretroscopia e/ou vaginoscopia) e laparoscopia.   A endoscopia é usada 

no diagnóstico das DDS com o objetivo de complementar os achados ao exame objetivo 

nomeadamente do seio urogenital. A laparoscopia permite a inspeção direta da pélvis, com técnicas 

diagnósticas e terapêuticas. É frequentemente necessária quando as gónadas, pelo seu reduzido 
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tamanho e mobilidade, não são identificadas nos exames imagiológicos menos invasivos. Também 

auxilia biópsias, remoção ou a mobilização das gónadas18. 

Na correção cirúrgica, as cirurgias mais comuns nas DDS são as cirurgias urogenitais 

reconstrutivas perineais (genitoplastia feminizante e genitoplastia masculinizante) e a abordagem 

cirúrgica das gónadas. As cirurgias reconstrutivas, classificam-se em: cirurgias feminizantes, como 

redução do clítoris e confeção dos grandes e pequenos lábios e as vaginoplastias; as genitoplastias 

masculinizantes como correção de hipospadias, orquidopexia e laparoscopia para tratamento dos 

resto müllerianos. As gonadectomias são efetuadas por cirurgia minimamente invasiva e têm 

indicação pelo risco acrescido de neoplasias (gonadoblastomas e disgerminomas) em gónadas 

disgénicas com material cromossómico Y13.  

Desde a década dos anos 90 que existe o movimento intersexo. Várias organizações, muitas 

não governamentais, lutam para proteger o direito à autonomia corporal, integridade física e 

autodeterminação da IG das pessoas com DDS e que estas sejam respeitadas e celebradas como 

parte da diversidade humana. Na Europa, o maior exemplo é a Organisation Intersex International 

Europe. Outros exemplos importantes de organizações com o objetivo de defender pessoas com 

DDS são a InterAct (Estados Unidos da América), a Interconnected UK (Reino Unido) e a International 

Lesbian, Gay, Bisexual, Trans And Intersex Association, ILGA. Esta última defensora dos direitos 

LGBTQI+ em geral, e não específicos de pessoas intersexo. Em Portugal, ainda não existe nenhuma 

organização que tenha como foco principal as pessoas intersexo, mas existem a ILGA Portugal e a 

Ação Pela Identidade, que lutam pela igualdade e contra a discriminação das pessoas LGBTQI+ e 

das suas famílias em Portugal. 

Estas organizações apelam à proibição de intervenções irreversíveis em crianças com DDS. 

Do seu ponto de vista, estas cirurgias impõem uma atribuição de género sem considerar a futura 

IG ou orientação sexual do indivíduo, com risco de trauma, perda de fertilidade, de sensibilidade e 

funcionalidade sexual. Estas organizações argumentam que intervenções medicamente 

desnecessárias vão contra direitos estabelecidos das crianças, como a integridade física e 

psicológica, bem como os direitos à identidade, à privacidade e à proteção contra a violência e 

tratamento degradante19.  

Em Portugal, temos em vigor a Lei n.º 38/2018, de 07 de agosto “AUTODETERMINAÇÃO DA 

IDENTIDADE DE GÉNERO E EXPRESSÃO DE GÉNERO”, cujo Artigo nº5 refere que “Salvo em situações 

de comprovado risco para a sua saúde, os tratamentos e as intervenções cirúrgicas, farmacológicas 

ou de outra natureza que impliquem modificações ao nível do corpo e das características sexuais 

da pessoa menor intersexo não devem ser realizados até ao momento em que se manifeste a sua 
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identidade de género”20. Portugal pertence a uma minoria de países que já tem 

regularizado/limitado em legislação esta prática de intervenções cirúrgicas21.  

Tendo em conta o acima referido, o presente trabalho tem como objetivo rever a literatura 

existente acerca das vantagens e desvantagens de cirurgia genital precoce e/ou tardia em 

indivíduos com Diferenças do Desenvolvimento Sexual abordando: os vários tipos de cirurgia 

aplicáveis nas DDS e os seus objetivos; as consequências dessas mesmas cirurgias a longo prazo 

(quer em termos de fertilidade, de função sexual e de qualidade de vida); os problemas éticos 

relacionados com a realização de cirurgia genital em idade pediátrica; os problemas de identidade 

de género que podem surgir nestes indivíduos e em que medida o momento da intervenção 

cirúrgica os podem condicionar. 

MÉTODOS  

A maioria dos artigos apresentados na presente revisão sistemática foram selecionados 

através de uma pesquisa na bases de dados PubMed, usando os seguintes termos MeSH: Disorders 

of Sex Development; Outcome Assessment; Gender Identity; Urogenital Surgical Procedures; 

Reconstructive Surgical Procedures; Time Factors; Human Rights. Os artigos foram inicialmente 

selecionados com base no título e no abstract, seguindo-se uma leitura cuidadosa e completa que 

reduziu ainda mais os resultados. Foram incluídos apenas artigos redigidos em língua inglesa e 

publicados entre janeiro de 2010 e dezembro de 2022. Excecionalmente, foram incluídos artigos 

pulicados previamente a 2010 devido à sua relevância para o tema. Os artigos que não resultaram 

da pesquisa original foram encontrados através de back-search de algumas das referências de 

artigos previamente selecionados. Foram excluídos casos clínicos. O software Zotero foi usado 

como auxiliar da back-search e para impedir a inclusão de artigos duplicados. 

Inicialmente, foram selecionados 193 artigos, após uma pesquisa inicial da base de dados 

PubMed. Uma grande proporção destes artigos foi excluída após leitura do abstract, por não 

estarem de acordo com o tema e/ou o propósito desta revisão (N=105). Foram excluídos os casos 

clínicos (N=6). Também foram excluídos artigos aos quais não foi possível obter acesso (N=8) e 

artigos redigidos noutra língua, que não a inglesa (N=3). Foram também incluídos 25 artigos que se 

revelaram de especial importância no contexto desta revisão, encontrados principalmente através 

de back-search de algumas das referências dos artigos previamente selecionados. Após leitura 

íntegra dos restantes 96 artigos, 5 foram excluídos por não se enquadrarem os objetivos desta 

revisão. Assim, 91 publicações foram incluídas nesta revisão.   
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RESULTADOS 

PRINCIPAIS TIPOS DE CIRURGIA APLICÁVEIS NAS DDS 

Genitália Externa e Estrutura Fálica 

Clitoroplastia 

Atualmente, a redução do clitóris deve consistir na redução do seu comprimento (resseção 

parcial dos corpos cavernosos), com preservação microcirúrgica dos seus vasos e nervos (plexos 

neurovasculares dorsais) e glanduloplastia de redução12,22. Como alternativa, pode-se dissociar os 

corpos cavernosos e transpor para o interior das pregas labioscrotais (direita e esquerda), 

preservando o seu comprimento, com os mesmos resultados estéticos. A vantagem desta segunda 

técnica é a possibilidade de vir a reutilizar os corpos cavernosos no caso de o futuro adulto ter uma 

IG masculina17,23.  

Um dos potenciais riscos da clitoroplastia é a diminuição da sensibilidade do clítoris23.  

Correção de Hipospadias  

A realização da correção de hipospadias é feita por volta dos 1-2 anos24. Em termos simples, 

é uma cirurgia que consiste em cinco passos principais: desluvamento do corpo peniano de forma 

a perceber o grau de curvatura peniana, ortoplastia (desencurvamento do corpo peniano), 

uretroplastia, glanduloplastia  e prepucioplastia17.   

Esta cirurgia está associada a morbilidade significativa, especialmente se associada a uma 

DDS25. As principais complicação são as fístulas uretrocutâneas, as estenoses uretrais, o uretrocelo 

e a persistência da curvatura peniana sendo a disfunção erétil mais tardia e a aparência peniana 

insatisfatória (principalmente com o comprimento)23,24,26. Cerca de 20 a 30% dos casos de 

hipospadias proximais necessitam de uma reintervenção para correção de complicações da 

primeira cirurgia25,27.  

Genitália Externa 

Apesar de maioritariamente estéticas, o impacto psicológico e a possibilidade de estigma 

pela aparência genital é um fator relevante para muitas famílias. Podem ser classificadas em 

genitoplastias masculinizantes (reconstrução escrotal, transposição penoescrotal) e feminizantes 

(reconstrução dos grandes e pequenos lábios e do prepúcio do clitóris a partir das pregas 

labioscrotais). 9,23.  
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Cavidade vaginal 

A vagina resulta de dois tecidos embrionários: dos ductos müllerianos (dois terços 

superiores) e da ectoderme (terço inferior)23.  

Nos casos de HCS e nas DDS 45X/46XY, o canal vaginal pode confluir na parede posterior da 

uretra, originando o seio urogenital. Assim, a vaginoplastia é realizada de forma a conectar os dois 

terços superiores da vagina ao períneo anterior e separá-la da uretra efetuando a descida do seio 

urogenital (mobilização do seio urogenital total ou parcial)9,23.  

Na ausência de cavidade vaginal pode-se construir uma neovagina a partir de estruturas 

intestinais (cólon, ileon) (Fig. 1), peritoneu, mucosa bocal ou pele, associada a um programa de 

dilatação progressiva subsequente17,23.  

Gónadas 

A abordagem cirúrgica das gonadas depende do género atribuído. A gonadectomia está 

indicada nos casos em que o género atribuído é discordante do sexo gonadal (mais frequentemente 

nos casos de Síndrome de Insensibilidade Androgénica Parcial (SIAP), 45X/46XY e ovotesticulares)28, 

ou nos casos em que há um risco acrescido de tumor gonadal (especialmente em gónadas 

displásicas com presença de material Y)17,23,29. O risco de malignidade parece aumentar com a idade,  

podendo atrasar-se a gonadectomia até à adolescência29. Apesar de a remoção destas gonadas 

prevenir a formação tumoral, estas podem ter função hormonal capaz de induzir uma puberdade 

espontânea, sem necessidade de terapia hormonal, e função reprodutora13, pelo que a sua excisão 

deverá ser no fim da puberdade.   

No caso de não ser realizada gonadectomia e existir um risco aumentado de malignidade, 

deve haver uma vigilância periódica. Weidler et al. (2019) recomendam um estudo imagiológico 

inicial (ecografia e ressonância magnética) para localizar a posição das gónadas e analisar as suas 

características morfológicas. O seguimento deve ser anual, com vigilância imagiológica. Os valores 

séricos de marcadores neoplásicos não são tão fiáveis em determinar o risco de malignidade29.  

Existe pouca informação sobre o impacto a longo prazo da gonadectomia profilática e da 

terapia de substituição hormonal, que a maioria tem de fazer durante a puberdade. Não existem 

artigos até à data a comparar com indivíduos que não realizaram gonadectomia precoce30.  

Em relação aos testículos disgénicos, podem ser necessário orquidopexia17. Em alternativa, 

pode-se optar por vigilância com consultas regulares, ecografias pélvicas ou biópsias, já que o risco 

de gonadoblastomas é baixo em idades pré-pubertárias. Quanto às streak gónadas (Fig. 2) com 
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cromossoma Y, devem ser retiradas com cirurgia minimamente invasiva, aquando o diagnóstico por 

biópsia23,26.  

Estruturas Müllerianas 

Na maioria dos casos, os remanescentes müllerianos (Fig. 3) são assintomáticos e 

raramente malignizam. Só devem ser removidos em pessoas com IG masculina e que têm sintomas 

como dribbling urinário, disúria e infeções do trato urinário recorrentes, hematúria cíclica, entre 

outros. A abordagem cirúrgica é laparoscópica9,17,23.  

Tecido Mamário 

Na IG masculina, a ginecomastia, mais prevalente em homens com Síndrome de Klinefelter 

(SK) ou SIAP, pode ser tratada por mastectomia bilateral26. Se IG feminina, pode ser realizada 

mamoplastia de aumento17. Estas cirurgias costumam ser realizadas durante ou após a 

puberdade23.  

RECOMENDAÇÕES CIRÚRGICAS NAS FORMAS MAIS FREQUENTES DE DDS 

Hiperplasia Congénita da Suprarrenal 

Na maioria dos casos de HCS 46XX, é atribuído o género feminino. A atribuição do género 

é mais complexa nos recém-nascidos com uma genitália muito virilizada.  A grande maioria destas 

crianças, quer tenham sido atribuído o género feminino ou masculino (nos casos mais severos) não 

têm disforia de género (DG) mais tarde23.  

No caso de ser atribuído o género feminino, podem ser realizadas clitoroplastia para 

redução do tamanho do clitóris, com ou sem vaginoplastia. Se o tubérculo genital tiver menos de 

2cm, está recomendado não realizar cirurgia. É importante que o canal vaginal esteja conectado ao 

períneo, antes da menarca23.  

A cirurgia tardia está associada a maior taxa de complicações, como hemorragia, infeção 

devido a pior qualidade e vascularização dos tecidos31. Para além disso, poucos cirurgiões têm 

experiência com cirurgias feminizantes tardias.   

Por outro lado, cirurgia tardia permite um melhor acompanhamento e permite que o 

indivíduo participe na tomada de decisões e evita uma segunda cirurgia para correção de 

complicações como estenoses do introito vaginal e subsequente programa de dilatação do canal 

vaginal 32.  Não existe evidência que genitoplastia precoce tenha benefícios a nível de identidade 

de género e integração social31.  
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Em vários estudos retrospetivos, a maioria das mulheres com HCS que participaram 

defendem a cirurgia precoce31,33,34. Aquelas que foram submetidas a genitoplastia precoce têm uma 

maior satisfação com o seu processo médico, do que aquelas que não fizeram cirurgia na 

infância31,35. 

5-α-redutase tipo 2 e défice da 17-β-hidroxiesteroide desidrogenase tipo 3 

Estes indivíduos apresentam-se com fenótipo feminino à nascença, mas sofrem virilização 

na altura da puberdade.  

Se for atribuído o género feminino, a criação ou dilatação do canal vaginal deve ser feita 

por volta do início da puberdade. Está recomendado a mulher fazer dilatações vaginais antes de 

iniciar relações sexuais. Relativamente aos testículos, a gonadectomia pode ser feita apenas 

quando a IG feminina estiver completamente estabelecida. Até lá pode-se frenar a puberdade para 

evitar virilização23. 

Se for atribuído o género masculino, deve-se fazer estimulação hormonal precoce com 

testosterona ou dihidrotestosterona para aumentar o tubérculo genital23. 

Síndrome de Insensibilidade Androgénica Parcial  

Geralmente, é lhes atribuído o género masculino, exceto nos casos em que a insensibilidade 

androgénica é quase completa.  A incidência de DG é maior nas raparigas com SIAP (20%), do que 

nos rapazes (7%)23.  

Se for atribuído o género masculino, procede-se à estimulação com androgénios, reparação 

cirúrgica da hipospadia e orquidopexia se escroto vazio. Nestes homens é frequente existir 

ginecomastia, que pode ser resolvida com cirurgia de redução mamária23.  

Se for atribuído o género feminino, pode-se fazer vaginoplastia e clitoroplastia. Há quem 

realize gonadectomia, já que as gónadas são discordantes com o género atribuído e devido ao risco 

acrescido de tumores gonadais9,23. 

Síndrome de Insensibilidade Androgénica Completa (SIAC) 

A grande maioria apresenta-se com fenótipo feminino e/ou hérnias inguinais. Se as gonadas 

não forem retiradas, a testosterona produzida na puberdade é convertida em estrogénio por 

processos de aromatização, e por isso não é necessário tratamento hormonal na puberdade. A 

gonadectomia pode ser considerada pelo risco tumoral, no fim da puberdade9,23. 
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Quanto ao canal vaginal, este pode ser aumentado por cirurgia ou por dilatação gradual, 

que atualmente é o tratamento de primeira linha em vários centros. As principais dificuldades da 

dilatação são aprendizagem da técnica correta e o impacto psicológico que pode ter numa mulher 

que ainda não aceitou emocionalmente a sua DDS. Muitas consideram que a dilatação manual é 

mais traumatizante que cirurgia23,36.   

DSD 46, XY com Síndromes Anatómicas severas 

São exemplos recém-nascidos com extrofia cloacal, afalia e micropénis severo. 

Historicamente, a maioria realizava cirurgia feminizante precoce. Contudo, uma parte significativa 

tinha DG mais tarde. Atualmente, atribui-se o género masculino na maioria dos casos, com 

reconstrução do trato urinário e osteotomia pélvica precoce. Já a faloplastia deve ser feita na 

puberdade23.  

DSD com mosaicismo (disgenesia gonadal) 

Geralmente, atribui-se o género masculino nos casos com material genético Y e o género 

feminino nos restantes. Independentemente do género atribuído, o outcome cirúrgico não 

costuma ser favorável. Existe uma menor aceitação da IG feminina nestes indivíduos23.  

Se for atribuído o género feminino, deve-se evitar cirurgias irreversíveis até a IG estar 

estabelecida. Depois, vão precisar das mesmas cirurgias feminizantes que as raparigas com HCS. As 

estruturas müllerianas são mais rígidas e estreitas e a pequena pélvis mais estreita e por isso a 

vaginoplastia costuma ter piores resultados que nas raparigas com HCS. Geralmente necessitam de 

dilatações vaginais depois da cirurgia23.  

Se for atribuído o género masculino, deve-se fazer estimulação com androgénios seguida 

de cirurgia para correção da hipospadia23.  

As gónadas disgénicas devem ser excisadas já que não são funcionais e têm risco acrescido 

de degenerar23. 

DDS Ovotesticulares 

A atribuição de género torna-se mais complexa neste grupo, pela presença de estruturas 

femininas e masculinas. Aparentemente, aqueles em que é atribuído género masculino apresentam 

uma maior satisfação com o seu género e vida sexual. Infertilidade é comum em ambos os casos, 

apesar de existirem relatos de gravidez espontânea23.  
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FERTILIDADE 

A fertilidade pode ser afetada por alterações do desenvolvimento gonadal e hormonal, 

alterações anatómicas ou por iatrogenia (por exemplo, por gonadectomias)37,38.  

Existe bastante informação e protocolos para a preservação de fertilidade em crianças que 

vão ser subtidas a tratamentos gonadotóxicos por doenças oncológicas e em que não é possível 

recolher espermatozoides/oócitos. Estas células são depois usadas para produzir gâmetas a ser 

usados em técnicas de procriação medicamente assistida ou retransplantados no indivíduo. A 

criopreservação de tecido testicular (CTT) continua a ser uma técnica exprimental28,39.  

A aplicação destas técnicas nas DDS não é linear, devido ao risco de tumores gonadais (e a 

subsequente necessidade de gonadectomia), gónadas incongruentes com a IG, possibilidade de 

transmissão aos descendentes, perda precoce de gâmetas e ausência de estruturas müllerianas39. 

Para além disso, não existe informação suficiente para prever quais serão os doentes que terão 

células germinativas e se estas terão capacidade reprodutiva40.  

A maioria da população com DDS tem células germinativas (50-68%), principalmente em 

idades precoces29,40,41. Assim, adiar a gonadectomia até uma idade em que a pessoa seja capaz de 

participar na tomada de decisões pode levar a uma menor probabilidade de existirem células 

germinativas a preservar, para além de poder a criança por em risco de vir a ter um tumor gonadal.  

Por outro lado, não há evidência de que as células germinativas são melhor qualidade e associadas 

a melhores resultados na preservação de fertilidade, se criopreservadas em idades mais 

precoces40,41. 

É importante que a equipa médica seja capaz de informar a família sobre o potencial de 

fertilidade e técnicas de preservação de fertilidade disponíveis, aplicáveis ao caso específico. Só 

uma minoria dos especialistas em DDS têm protocolos de fertilidade para DDS42.  

Num artigo de Słowikowska-Hilczer et al. (2017), feito a partir da base de dados “dsd-LIFE 

study”, que conta com dados de 1014 pessoas com DDS, apenas 14% tinha pelo menos um filho 

biológico. Um terço afirma não ter recebido informação sobre o seu potencial de fertilidade por um 

profissional de saúde e 17% mostrou-se insatisfeita com a quantidade e qualidade da informação 

que recebeu43.  

Fertilidade em indivíduos com potencial para fertilidade feminina 

Nas mulheres com HCS, a infertilidade resulta de amenorreia primária, irregularidades 

menstruais, espessamento do muco cervical e de outros fatores anatómicos39. O tratamento com 
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glucocorticóides ajuda a normalizar o eixo hipotálamo-hipófise-ovário e permite a ovulação. Com 

isto, os casos com pior controlo e adesão terapêutica têm taxas inferiores de fertilidade37.  

70-90% das mulheres com síndrome de Turner (ST) têm falência ovárica prematura, com 

início pré-pubertal. 2-5% têm uma gravidez espontânea, com um maior risco de alterações fetais e 

abortos espontâneos43. Para além disso, até 50% das gravidezes complicam com pré-eclâmpsia, 

restrição do crescimento intrauterino e prematuridade37,44.  

Nas crianças com DDS ovotesticulares com estruturas müllerianas em que se pretenda 

potencial de fertilidade feminino, está recomendado a excisão do material testicular para diminuir 

os níveis de testosterona e aumentar a probabilidade de ovulação, e consequentemente de 

gravidez44. 

Na presença de folículos com oócitos, é possível realizar-se estimulação ovárica com 

criopreservação dos oócitos. Menarca espontânea, níveis de hormona anti-mülleriana e FSH são 

preditores da presença de folículos, mas não da funcionalidade dos oócitos39.  

A criopreservação de tecido ovárico é a única técnica disponível para raparigas pré-

pubertárias37. O tecido é obtido por ovariectomia parcial ou total. Depois, é reimplantado na parede 

abdominal, na parede pélvica lateral ou na região medular ovárica e é estimulado com 

gonadotrofinas.  Esta técnica tem como vantagens a recuperação da função endocrinológica do 

ovário e permitir uma conceção natural. A taxa de natalidade com criopreservação de tecido 

ovárico é entre 25-35%37. Nas mulheres com ST, como os folículos são muitas vezes anormais, é 

pouco provável que a re-introdução do tecido ovárico seja eficaz na restauração da fertilidade39.  

Estas técnicas não estão recomendadas nas mulheres com disgenesia gonadal mista ou 

completa 46,XY37, nem nas mulheres 46,XY com alterações na função dos androgénios (como SIAC) 

no caso de não possuírem gâmetas viáveis e/ou estruturas müllerianas39. De notar que existem 

relatos de pessoas com disgenesia gonadal completa com gravidez espontânea carregada a 

termo45.  

Fertilidade em indivíduos com potencial para fertilidade masculina 

Nas DDS 46, XY, a infertilidade é causada pela exposição dos testículos a temperaturas 

elevadas e por mutações nas células-tronco espermatogoniais (CTE)46. 

 A SK é caracterizada por um hipogonadismo e a infertilidade devida a uma perda 

progressiva de CTEs, com início pré-natal, e a fibrose testicular38,39. Em alguns casos, existe 

preservação residual e focal de espermatogénese nos testículos de homens SK e em 8% dos casos 

existem espermatozoides no esperma38,43.  
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No caso das pessoas com SIAC, apesar da presença de gónadas intra-abdominais, têm um 

risco de tumores gonadais relativamente baixo em idades pré-pubertárias. A presença de CTEs em 

alguns indivíduos possibilita a preservação da fertilidade através da criopreservação destas células. 

Está recomendado adiar a gonadectomia até à idade pubertária de forma a induzir puberdade 

espontânea. Nos casos de SIAC, apesar de a maioria ter uma IG feminina, elas não têm potencial de 

fertilidade feminino devido à ausência de ovários e estruturas müllerianas44.  

No caso de homens com azoospermia, pode-se fazer extração de espermatozoides 

testiculares e posteriormente injeção intracitoplasmática de espermatozoides, ou seja, injeta-se 

um espermatozoide diretamente no oócito.  Estas técnicas já mostraram resultados positivos em 

indivíduos com SK, disgenesia gonadal mista, DDS ovotesticulares, défice da 5-α-redutase tipo 2 e 

défice da 17-β-hidroxiesteroide desidrogenase tipo 340,47.  

A criopreservação de esperma pode ser usada para preservação da fertilidade nestes casos. 

Na criança que ainda não produz esperma ou em homens com azoospermia, a única opção de 

preservação da fertilidade, até à data, é a CTT imaturo com CTEs. Foi demonstrado in vitro e em 

estudos animais que as CTEs são capazes de proliferar e iniciar diferenciação mesmo depois de 

criopreservadas46.  

Por outro lado, a colheita das CTEs é um processo invasivo e com técnicas pouco 

desenvolvidas e poucos resultados, até à data38.  

FUNÇÃO SEXUAL 

Função sexual é importante para a qualidade de vida e para a saúde. A World Health 

Organization define saúde sexual como um “estado de bem-estar físico, mental e social em relação 

com a sexualidade”48. 

Vida sexual em pessoas com IG feminina  

As cirurgia feminizantes têm como objetivo mimetizar o fenótipo feminino e permitir no 

futuro relações sexuais vaginais penetrativas, apesar de poderem comprometer a sensibilidade 

erótica da área genital e do clitóris, dispareunia ou outros problemas com a penetração49.  Estas 

cirurgias poderão causar um impacto psicológico negativo, pois a medicalização e a sugestão do 

cirurgião de operar pode baixar a autoimagem e gerar ideias de que o seu corpo não é “normal” ou 

apto para ter relações sexuais50.  

Mulheres e adolescentes com DDS tendem a ter a primeira relação romântica e sexual mais 

tardiamente, devido a uma baixa autoestima corporal, sentimentos de vergonha e medo, e a 
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dúvidas sobre a sua competência sexual. Isto resulta também num menor interesse e atividade 

sexual50,51.  

As mulheres com HCS, quer tenham sido intervencionadas ou não, apresentam uma menor 

frequência de relações sexuais e uma maior insatisfação com o seu corpo. O impacto na vida sexual 

parece ser maior nos casos de virilização mais severa34. As mulheres com HCS têm uma maior 

prevalência de dispareunia e outras dores pélvicas, autoestima mais baixa, sentem-se menos 

femininas e sensuais, com menos excitação e lubrificação, maior ansiedade associada a relações 

amorosas e sexuais, que as mulheres sem DDS49. Quanto maior o calibre vaginal, melhores os 

resultados e satisfação com a vida sexual52,53.  Apesar do impacto negativo que a cirurgia 

feminizante pode ter na vida sexual, a maioria das mulheres com HCS recomendam a cirurgia 

feminizante e consideram que deve ser feita precocemente49,50.  

A maioria das mulheres com SIAC apresenta dificuldades sexuais relacionadas com a 

penetração sexual54. Grande parte tem a auto-perceção de ter um canal vaginal demasiado curto e 

inapto para penetração vaginal. No entanto, no estudo de Sandberg et al. (2018), apenas 35% é que 

foram classificadas com hipoplasia vaginal após examinação genital55. Existem vários fatores que 

prejudicam a vida sexual das mulheres com SIAC, para além da hipoplasia vaginal, tais como a 

perceção do próprio sobre os seus genitais, o medo e receio de estigmatização54.  

Uma das cirurgias feminizantes mais comum nas DDS são as clitoroplastias. O grau de 

clitoromegalia pode ser difícil de classificar à nascença, já que os genitais estão sobre a influência 

de androgénios suprarrenais e de estrogénios maternos. O tratamento hormonal com altas doses 

de glucocorticóides e mineralocorticóides diminuem parcialmente o tamanho do clitóris e à medida 

que a criança vai crescendo, o tamanho relativo do clitóris também vai diminuindo56.  

A clitoromegalia tem efeitos negativos na vida sexual e romântica, mas não só. Por 

exemplo, Szymanski et al. (2022) relataram que 8% não participa em desportos em grupo e não 

realiza papanicolaus regulares por causa do tamanho do seu clitóris53.  

Engberg et al. (2022) avaliaram a sensibilidade ao toque do clitóris de 36 mulheres com 

disgenesia gonadal ou com SIAC, em que a maioria não realizou qualquer tipo de cirurgia.  Não 

foram encontradas diferenças quando comparadas ao grupo controlo. Com isto, a diminuição da 

sensibilidade descrita nas mulheres que foram submetidas a clitoroplastias é provavelmente uma 

sequela direta da cirurgia, e não pela DDS em si, apesar das alterações anatómicas e hormonais57. 

Esta hipótese é apoiada por Nordenström et al. (2010), em que se concluiu que a clitoroplastia 

estava associada a uma menor sensibilidade clitoriana.  A resseção parcial com preservação do feixe 

neurovascular foi a técnica com melhores resultados58. Trachta et al. (2022), estipulam que a 



15 
 

clitoroplastia é, provavelmente, responsável pela maior incidência de anorgasmia nas mulheres 

com HCS49.  

Mulheres com hipoplasia do canal vaginal não tratadas cirurgicamente podem ser capazes 

de ter relações sexuais penetrativas, sem dispareunia nem outros sintomas. Assim, antes de se 

proceder a dilatações vaginais ou a vaginoplastias, deve ser averiguado se estas mulheres estão 

satisfeitas com a sua sexualidade e não fazer a decisão terapêutica com base apenas nos achados 

do exame objetivo36.  

Vida sexual em pessoas com IG masculina  

O principal fator de descontentamento nos homens com DDS é o comprimento peniano, 

principalmente nos homens com SIAP e disgenesia gonadal parcial. Os procedimentos usados para 

reduzir a curvatura peniana são a cirurgia de Nesbit e o desencurvamento peniano com/sem 

enxerto. Outra alternativa é a faloplastia total, já realizada com frequência em homens trans e em 

pessoas com lesões penianas graves26. Apesar destas queixas, a maioria dos parceiros sexuais 

destes homens não se mostram descontentes com o comprimento do pénis59.  

Relativamente às hipospadias, os fatores com mais impacto na qualidade de vida sexual são 

o número de cirurgias necessárias para a reconstrução (associado com a gravidade da hipospadia) 

e a grau de satisfação com o aspeto e função do pénis. As hipospadias proximais estão associadas 

a piores resultados estéticos e funcionais e a maior incidência de disfunção erétil e ejaculatória após 

cirurgia59,60. Estas disfunções sexuais aparentam ser mais comuns em homens com SK e SIAP26. Uma 

minoria dos homens que realizaram cirurgia por causa de hipospadias, mostram também 

diminuição da sensibilidade da glande e dor. Esta alteração sensitiva pode ser causada pela falta de 

prepúcio, já que também se verifica em alguns homens circuncisados59.  

 A maioria das pessoas que realizaram cirurgia de correção de hipospadias considera a 

realização de cirurgia precoce benéfica. Já os indivíduos que realizaram gonadectomia, grande 

parte está insatisfeita com a aparência do seu escroto59.  

 No estudo de Grift et al. (2022), a satisfação com a vida sexual em homens com DSD foi 

maior nos indivíduos que realizaram cirurgia urogenital. Por outro lado, estes homens também 

relataram uma maior incidência de disfunção erétil e ejaculação precoce. Estas complicações 

podem não ser consequências diretas da cirurgia, mas devidas ao facto de que os homens 

intervencionados eram os que possuíam um maior grau de ambiguidade genital26.   

 Keays et al. (2016) compararam os outcomes em crianças com hipospadias não corrigidas 

com crianças que fizeram cirurgia precoce de correção. A satisfação com a aparência foi 
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significativamente maior naqueles que realizaram cirurgia (93%) do que aqueles que não realizaram 

(67%)61.  

DISFORIA DE GÉNERO  

Disforia de género é o sofrimento e a angústia causada por uma incongruência entre o 

género atribuído e o expressado, durante pelo menos 6 meses62.  A incidência de disforia em 

indivíduos com genitália ambígua é superior à população em geral. A percentagem de mudança de 

género nas DDS ronda os 5%, a maioria antes da puberdade. Esta percentagem é bastante superior 

à da população em geral (0.2-0.7%)63. A incongruência de género não implica a existência de DG.  

Estima-se que 2-10% dos rapazes e 5-10% das raparigas têm comportamentos não adequados aos 

seus papeis de género64. Contudo, a prevalência de DG é de apenas  0.0005-0.014% em adultos com 

sexo masculino atribuído à nascença e 0.002-0.003% em adultos com sexo feminino atribuído à 

nascença62.  

A adolescência é um momento de formação e consolidação da sua identidade. Garantir que 

a IG é estável e persistente ao longo do tempo é um elemento importante na gestão das crianças e 

adolescentes com DDS64. Alguns indivíduos têm uma IG discordante do sexo atribuído à nascença, 

podendo ser o género oposto ou não. Esta incongruência de género pode levar a mudança de 

género, com ou sem tratamentos médicos e cirúrgicos. 

Existem vários fatores que influenciam o género: genéticos, hormonais e psicossociais. 

Temos como exemplo, a exposição pré-natal a androgénios que está associada a um papel de 

género masculino. Fatores que poderão influenciar o risco de DG são o diagnóstico específico de 

DDS, a fertilidade expectada, a necessidade de cirurgia, a aparência genital e fatores familiares, 

sociais e culturais64.  

Um conjunto de recomendações para a atribuição de género para diferentes tipos de DDS 

está presente na Tabela 2.  

DDS Cromossomais 

Como a SK e ST não estão associadas a ambiguidade genital, existe pouca informação acerca 

dos outcome psicossociais sobre estes indivíduos65.  

Relativamente aos indivíduos com SK, a incidência de DG parece estar associada a traços 

de autismo45. Teoriza-se que o pensamento rígido, típico do autismo, pode causar mal-estar e 

angústia relacionada com a IG. Estes homens também apresentam uma maior não-conformidade 
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de género e um comportamento menos masculino quando comparados a outros homens sem 

DDS65. 

HCS 

Em relação à HCS, 88% tem uma IG feminina e existe uma maior incidência de DG quando 

o género atribuído é o masculino63,66. Mesmo quando género feminino é aceite, estas raparigas 

costumam ter comportamentos mais masculinos na infância67,68. Seneviratne et al. (2019) 

concluíram que a principal determinante na IG era a exposição pré-natal a androgénios em excesso, 

e não o ambiente sociocultural ou o tratamento pós-natal, como os tratamentos cirúrgicos68.  

Nos casos em que o diagnóstico é mais tardio e/ou com virilização muito acentuada (Prader 

5), deve ser considerada a atribuição do género masculino, especialmente se houver apoio por 

parte dos pais45.  

SIAC e SIAP 

 Já nas pessoas com SIAC, a grande maioria tem um diagnóstico tardio, porque possuem uma 

genitália tipicamente feminina à nascença. A incidência de casos que mudaram de género e com 

DG parece ser inferior a 1%63,66.  

 Relativamente aos casos de SIAP, a incongruência de género parece ser maior quando é 

atribuído o género feminino, em comparação com o masculino. Contudo, ainda não existe evidência 

que permita concluir que género está mais associado a DG. A maioria acaba por ter IG congruente 

ao atribuído à nascença45.  

5-α-redutase tipo 2 e défice da 17-β-hidroxiesteroide desidrogenase tipo 3 

A mudança de género quando atribuído o género feminino relatada nos casos de 

deficiências na síntese de testosterona é de 56%-63%, bastante superior ao encontrado noutros 

tipos de DDS.  No entanto, a incidência de DG é apenas de 2-3%45,63,69.  

A exposição a androgénios pré-natal e pós-natal (durante a puberdade) parece ter um papel 

importante no desenvolvimento da IG masculina, contudo não garante que a pessoa não vá manter 

a IG feminina69,70. A maioria destes, quando criança, apesar de poderem ter genitais mais 

semelhantes aos femininos, tinham um papel de género masculino, mostrando que o aspeto genital 

não é o fator determinante da IG63. Os resultados atuais permitem inferir que os indivíduos menos 

virilizados têm maior probabilidade de se identificarem como mulheres69. 
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Com isto, apesar de a maioria apresentar genitais externos de fenótipo feminino à 

nascença, cada vez mais, o estipulado é atribuir o género masculino nestes casos45,66.  

DDS 46, XY com síndromes anatómicas severas 

 Antes, atribuía-se o género feminino a todos estes indivíduos. Mais de 60% acaba por ter 

DG e/ou mudar de género para o masculino. Assim, o recomendado atualmente é atribuir o género 

masculino45,70.  

Disgenesia gonadal completa 

A incidência de DG é menor quando é atribuído o género feminino. Além do mais, como 

estes indivíduos podem ser capazes de engravidar com implantação do ovócitos fecundados e têm 

genitália tipicamente feminina, está recomendado a atribuição do género feminino à nascença45,66. 

Disgenesia gonadal mista 

Nos casos de disgenesia gonadal mista, há maior incidência de IG quando é atribuído o 

género feminino. A disgenesia gonadal mista pode resultar num grande espetro de apresentações 

fenotípicas (de genitais tipicamente femininos até ao fenótipo tipicamente masculina), relacionado 

com o grau de mosaicismo 45X/46, XY. Assim, a exposição pré-natal a androgénios, a anatomia 

ductal interna, a função gonadal, o desenvolvimento fálico e a localização das gonadas são fatores 

a considerar na atribuição de género45,66.  

DDS Ovotesticulares 

A atribuição de género deve ter em consideração o potencial de fertilidade, já que, até à 

data, não existem dados claro sobre a prevalência de DG nesta população, tendo em conta o género 

atribuído à nascença66. Assim, quer o género feminino quer o masculino podem ser apropriados se 

o diagnóstico for precoce e ainda não existir uma IG definida45. 

QUALIDADE DE VIDA 

 A qualidade de vida (QdV) relacionada com a saúde, reflete o bem-estar de uma pessoa, 

integrando-o nas circunstâncias vivenciais e na sua habilidade de se adaptar à diversidade. É 

dependente da vida familiar e do bem-estar dos cuidadores, tal como da qualidade de vida do 

ambiente social, como escolar, entre outros fatores71.  

Existem estudos sobre o efeito das DDS na QdV, com resultados contraditórios. Existe 

evidência de que as pessoas com DDS têm uma QdV semelhante à da população geral, enquanto 

que outros demonstram que as pessoas com DDS têm uma QdV afetada51,72.  Nas crianças com DDS, 
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a baixa autoestima e a QdV no contexto escolar são os fatores que mais influenciam negativamente 

a QdV nestas idades71.  

A QdV pode ser afetada negativamente pela presença de DG e papel de género atípico71,73. 

No entanto, a falta de informação, educação e normalização das DDS pela sociedade, que traz 

sentimentos de vergonha e de angústia (muitas vezes, incutidos pela própria família) são também 

fatores que afetam a QdV, nomeadamente a nível social71. O artigo de Rapp et al. (2018) é um 

estudo multicêntrico que analisou como é que o diagnóstico das DDS afeta a QdV e em que aspeto. 

No global, a QdV foi semelhante à da população em geral, independentemente do diagnóstico. A 

parte mais afetada é a social, nomeadamente nas relações amorosas e platónicas73.   

 Não existem resultados que correlacionem que a cirurgia urogenital precoce esteja 

associada a uma melhor ou pior QdV71. 

CONSIDERAÇÕES ÉTICAS 

A cirurgia precoce por genitália ambígua era tida como tratamento indicado e 

inquestionavelmente ético. Isto porque acreditava-se que a anatomia genital do indivíduo era 

“anormal” e que a IG da criança iria ser concordante com a aparência genital pós-cirúrgica32. 

Entretanto, adultos intervencionados começaram a relatar complicações das múltiplas cirurgias a 

que foram submetidos, como dor, menor prazer sexual e DG, com maior prevalência que na 

população em geral74. 

Dois princípios éticos fundamentais na medicina são o da beneficência – agir apenas com a 

intenção de fazer o bem – e o da não-maleficência – não agir com a intenção de causar dano. Há 

quem defenda que genitoplastia age de acordo com o princípio da beneficência na medida em que 

pode prevenir ou diminuir aspetos negativos relacionados com a função sexual afetada, aparência, 

imagem corporal e saúde mental.75 Do ponto de vista puramente cirúrgico, a cirurgia precoce 

parece ser vantajosa já que se associa a melhor cicatrização e menos complicações pós-cirúrgicas.6 

Por outro lado, não existe evidência científica suficiente para comprovar que os benefícios 

sobrepõe-se aos riscos de complicações urológicas (como incontinência ou estenoses), diminuição 

função reprodutora e sexual, necessidade de terapias hormonais prolongadas e de discordância 

entre a aparência genital e a IG, indo contra o princípio da não-maleficência.75  

Outro princípio ético em causa é o princípio da autonomia – do reconhecimento e 

estabelecimento da autodeterminação. Numa genitoplastia precoce, a criança não é capaz de 

exprimir aquilo que deseja nem para dar o seu consentimento, no sentido legal. À medida que a 

criança cresce, também há um crescimento paralelo das capacidades intelectuais e emocionais. 
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Desta forma, o peso da opinião da criança aumenta com a idade e deve ser tida em conta na tomada 

de decisões, ainda que menor de idade21. Neste prisma, é importante que o futuro 

adolescente/adulto tenha o maior número possível de alternativas, tendo em conta os interesses 

da criança, o seu bem estar mental e físico, e as crenças e desejos da família6,74,75.  A decisão de se 

realizar cirurgia precocemente nem sempre é feito com os interesses da criança em mente. A 

opinião do profissional de saúde e dos cuidadores em relação à aparência da genitália externa e os 

sintomas ansiosos e depressivos destes últimos têm frequentemente um papel preponderante  na 

decisão de se realizar genitoplastia76,77.  

As gonadectomias realizadas em contexto de profilaxia neoplásica podem ser vista como 

uma forma de esterilização destas crianças. Aliás, o verdadeiro risco neoplásico de tumores 

gonadais ainda não está completamente estabelecido, na maioria das DDS. Por isso, várias 

organizações, incluindo a World Health Organization, defendem que estas gonadectomias precoces 

são uma forma de esterilização forçada e coerciva visto que a pessoa afetada não é capaz de dar 

consentimento informado21,78.  Em relação à decisão de criopreservação gonadal, tem de se 

considerar os riscos destas técnicas de preservação da fertilidade, a possibilidade de estarmos a dar 

uma falsa esperança já que estas técnicas ainda são bastante recentes, a relação risco-benefício, a 

possibilidade de transmissão genética à descendência e o custo monetário que pode estar 

associado38,40,79.  

Contudo, adiar os procedimentos cirúrgico poderá causar problemas, nomeadamente a 

nível social. A classificação binária de género ainda está interiorizada na nossa sociedade, ditando 

os nomes que podem ser escolhidos para o bebé, o vestuário que vai usar, etc. Decorrente disto, a 

criança pode ser alvo de bullying, marginalizado e/ou outras formas de estigma por colegas e até 

de familiares, com efeitos na saúde mental da criança, a curto e longo prazo.74 As crianças com DDS 

têm uma saúde mental relativamente pior, em termos de perturbações afetivas e ansiosas.  A 

severidade destes sintomas depende do grau de incerteza sobre o diagnóstico, prognóstico e do 

ambiente familiar80. Especula-se que a cirurgia precoce reduz o isolamento e estigma social destas 

crianças com genitália ambígua e que por isso tem um impacto positivo na saúde mental e no 

desenvolvimento psicossocial da criança. Contudo, não existe evidência clara a relacionar a 

incidência de perturbações psiquiátricas com a idade da intervenção cirúrgica72.  

As consequências sociais decorrentes de uma criança com genitália ambígua estão mal 

estudados e com pouca evidência cientifica, até à data81.  

Para além disso, adiar todas o tipo de cirurgias urogenitais não parece ir de encontro com 

o que a maioria dos adultos com DDS pensa. 60-66% afirma que é apropriado realizar cirurgia 
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genital em crianças. A exceção são as mulheres com DDS 46, XY, em que há opiniões mais divididas. 

Apenas 14.7% dos adultos com DDS é que acha que não deveria ter realizado qualquer cirurgia 

enquanto menor de idade82.  

Outro obstáculo à realização de guidelines à abordagem cirúrgica nas DDS são os fatores 

culturais. Por exemplo, em algumas regiões de África do Sul, Uganda e Quénia, há relatos de 

infanticídio ou outros tipos de violência crianças e recém-nascidos intersexo, devido à crença de 

que a variante genital é resultado de maldições, feitiços ou que é um castigo dos seus 

antepassados83. Enquanto houver sítios em que as pessoas intersexo estão em risco de ser mortos, 

abandonados ou mutilados, as guidelines futuras têm de ter em consideração que, nestes contexto 

culturais, a cirurgia precoce é essencial à segurança e bem-estar da criança83.  

É impossível de definir a idade a partir da qual a criança é capaz de dar o seu consentimento 

informado, já que depende do desenvolvimento individual e de fatores familiares, sociais e 

culturais17. Qualquer intervenção não-urgente, especialmente se irreversíveis, devem ser 

ponderadas e, se possível, adiadas. As decisões devem ser feitas considerando (1) o bem-estar e 

interesses da criança e do futuro adulto, a sua integridade corporal, capacidades reprodutora e 

sexual e um desenvolvimento psicossocial livre; (2) o direito da criança/adolescente opinar na 

tomada de decisões e de ser informado sobre a sua anomalia, dentro das suas capacidades tendo 

em conta a idade; e (3) a relação pais-filho, já que estes vão ser os representantes do menor, 

merecendo apoio e assistência da equipa multidisciplinar.17,84  

Lathrop et al. (2014) publicaram a ferramenta Making Ethical Decisions about Surgical 

Interventions (MEDSI). A MEDSI tem como função ajudar profissionais de saúde, pacientes e 

famílias a decidir se devem ou não prosseguir com uma intervenção cirúrgica. Esta ferramenta pode 

ser aplicada à tomada de decisões nas DDS como demonstrado na Fig. 4 85.
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DISCUSSÃO 

Fertilidade 

O potencial de fertilidade tem de ser ponderado na atribuição de género num recém-

nascido com uma DDS. A fertilidade costuma ser uma das maiores preocupações dos pais de 

crianças com DDS44,86. É preciso melhorar e individualizar o cuidado e a informação fornecida sobre 

a fertilidade e as opções de preservação desta. Esta informação deve ser dada de forma adaptada 

para a idade do indivíduo, múltiplas vezes, da infância até à idade adulta, até o indivíduo estar 

completamente informado sobre o seu potencial reprodutivo e os possíveis tratamentos.  

O campo da oncofertilidade permitiu o desenvolvimento de técnicas aplicáveis aos 

indivíduos com DDS em que se pondera realizar gonadectomias profilática. Estas técnicas de 

preservação de fertilidade têm vindo a desenvolver-se rapidamente nas últimas décadas. Contudo, 

são escassos os resultados longitudinais de criopreservação de tecido gonadal (CTG) feitos em 

pessoas com DDS sobre a probabilidade de gravidez, a partir de material conservado3,79. 

Relativamente ao momento em que se devem realizar estas técnicas, é preciso mais informação 

sobre as possíveis vantagens de realizar gonadectomia e CTG precoces, na esperança de haver 

maior probabilidade de existirem células germinativas e destas serem de melhor qualidade para 

serem criopreservadas86.  

Apesar de ainda não existir muita evidência na eficácia da CTG nas DDS, nos indivíduos que 

realizam gonadectomias precoces, as CTG parecem ser a melhor hipótese para estas crianças um 

dia serem capazes de ter filhos biológico43.  

Função Sexual 

A satisfação com a vida sexual pós-genitoplastia depende de fatores biológicos 

(sensibilidade genital, do diagnóstico) e técnicos (o tipo de cirurgia, complicações). Mas muitos 

fatores são subjetivos, tal como a perceção da sua autoimagem (geral e genital), influências 

culturais, existência de um parceiro romântico, entre outros. Uma boa relação médico-paciente, 

permite que este se sinta à vontade para discutir problemas mais pessoas e íntimos, 

nomeadamente de autoimagem e autoestima, especialmente na adolescência.  

Uma limitação importante na maioria dos estudos realizados sobre a função sexual em 

adultos com a DDS é a subjetividade na definição do que é uma cirurgia bem-sucedida, o que é uma 

função sexual satisfatória e o que faz um corpo e genitais serem aceitáveis e estéticos. Um dos 

grandes focos destes estudos acaba por ser a capacidade de penetração vaginal. Não se avaliam 

outras práticas sexuais, importantes para perceber a satisfação sexual global de uma pessoa87.  
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Num estudo de Nokoff et al. (2017), a maioria dos pais e os cirurgiões classificaram 

desfavoravelmente a aparência dos genitais externos da criança antes da cirurgia, sendo que os 

cirurgiões atribuíram classificações menos favoráveis do que os pais. Esta insatisfação do cirurgião 

com o aspeto genital, possivelmente por necessidade de “normalizar” a genitália ambígua pode ser 

causa de um maior número de cirurgias irreversíveis77. Cirurgias estas que são desnecessárias em 

casos de alterações leves, muitas vezes sem relevância para as experiências sexuais e para os 

parceiros sexuais dos indivíduos com DDS. Assim, a aceitação por parte do cirurgião de uma 

aparência estética sub-ótima, poderá trazer benefícios ao bem-estar psicossocial da pessoa.  

O impacto que as cirurgias e a própria DDS têm na vida sexual ainda não está 

completamente estabelecida. O que é claro é que a satisfação com a função sexual não é garantida 

por uma aparência genital típica. É complexa e depende da interação entre fatores biológicos, 

médicos, psicológicos e sociais50.  

Disforia de género 

 Apesar de nos podermos guiar pelo cariótipo, grau de exposição pré-natal a androgénios e 

certas atitudes da criança (preferências por certas brincadeiras e atividades, por exemplo), continua 

a ser impossível prever a IG e orientação sexual do futuro adulto. A maioria das pessoas com DDS 

desenvolvem uma IG estável, concordante com o género atribuído à nascença, mesmo que exibam 

papéis de género discordantes na infância88. Cada pessoa com DDS merece tratamento 

individualizado, já que a forma como cada pessoa lida com o diagnóstico e as consequências são 

muito variáveis.  

Os indivíduos com DDS têm uma incidência de DG e de mudança de género, superior à 

população em geral63. O descontentamento com o género não implica um desejo expresso de 

transição. A pessoa pode ter incertezas e dúvidas com o seu género e ter dificuldade em discutir 

esses sentimentos com o seu médico. Por isso os profissionais de saúde deverão estar atentos e 

abordar o tópico do género de forma sensível.  

O impacto que a genitália externa tem sobre a IG masculina é questionável. Indivíduos com 

genitália desvirilizada (como extrofia cloacal, ablação peniana, défices na aromatização, etc.) 

tendem a ter uma IG e papel de género masculinos, sugerindo que o aspeto da genitália externa 

não afeta a IG masculina.  O papel da exposição pré-natal a androgénios na promoção de um papel 

de género masculina também esta bem descrita, especialmente nas raparigas com HCS70.  

Nem todos os indivíduos com DDS vão se identificar como homem ou mulher, nem vão ter 

papeis de género típicos masculinos ou femininos. O género é um espetro e não deve ser visto de 

um ponto de vista binário. É possível que uma parte destes indivíduos que experienciam uma 
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incongruência entre o seu género atribuído e o experienciado, preferissem um “outro género”, se 

esse fosse aceite mais abertamente pela nossa sociedade.  

A criança deve ser seguida regularmente por um profissional de saúde mental, 

especialmente se apresentar angústia ou desconforto relacionado com comportamentos não 

conformantes com o seu género, para avaliar a presença de DG. No caso de DG em crianças e 

adolescentes, deve-se ponderar a frenação da puberdade com agonistas da hormona libertadora 

de gonadotrofinas, seguindo as recomendações da guideline da Endocrine Society5. Mesmo que a 

IG não esteja ainda definida, dá tempo ao adolescente para clarificar as suas questões e incertezas. 

Está recomendada uma transição social completa para o género oposto no caso de uma DG grave 

e persistente ou um desejo precoce de viver com o papel de género oposto ao que lhe foi atribuído 

à nascença45. 

No futuro, devem ser desenvolvidos estudos, nomeadamente através de bases de dados 

internacionais, de maneira a estabelecer o real impacto que os fatores biológicos (hormonas pré-

natais e pubertárias) e sociais (por exemplo fatores familiares e culturais) têm a longo prazo, no 

desenvolvimento da IG. Um maior conhecimento sobre os aspetos do desenvolvimento do género 

é essencial para melhorar os cuidados psicossociais e entender as dificuldades que estes indivíduos 

e as suas famílias têm de enfrentar.  

Qualidade de Vida 

 A maioria das pessoas com DDS conseguem adaptar-se às suas circunstâncias e ter uma 

boa QdV73. A DDS em si não deve ser tida como a causa de outras patologias físicas ou mentais. 

Assim, devem ser exploradas outras explicações para a redução da QdV, nomeadamente ao nível 

de relações sociais.  

Considerações Éticas 

Como supramencionado, entidades governamentais e grupos de advocacia têm vindo a 

defender a cirurgia tardia, em que o indivíduo pode estar envolvido na tomada de decisões3.  

Um estudo de Liao et al. (2019) mostrou que grande parte dos profissionais de saúde 

europeus especializados em DDS, apesar de saberem das controvérsias associadas às clitoroplastias 

e genitoplastia, continuam a defender cirurgia precoce com base na “normalização” social, apesar 

dos supostos benefícios psicossociais não estarem comprovados até à data. Neste mesmo estudo, 

confirmaram-se relatos de pacientes e de famílias que demonstram pouca ou nenhuma 

preocupação com as variações genitais, o que demonstra mais uma vez, que existe uma 

patologização possivelmente exagerada por parte dos cuidadores de saúde81. Com isto, o cirurgião 
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poderá, mesmo que inocentemente, ser a causa de complexos e diminuir a autoestima do indivíduo 

ou causar ansiedade nos pais.
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CONCLUSÃO 

As cirurgias genitourinárias precoces são realizada com base na experiência médica e na 

teorização de que a não realização destas cirurgias iria resultar em complicações catastróficas no 

desenvolvimento psicossocial das crianças com DDS. Esta convicção cria uma regulação e 

patologização dos corpos não-normativos87. Estudos futuros devem centrar-se nos resultados a 

longo prazo de crianças com DDS que não realizaram cirurgia precoce. Só assim é que se poderá 

afirmar com certeza as vantagens e desvantagens de se atrasar o momento da cirurgia.  

A medicalização dos corpos e das vidas intersexo, com objetivo de enquadrá-los num sexo 

e género binário, e a própria linguagem médica, considerada por muitos patologizante, pode causar 

um grande impacto na saúde mental e no desenvolvimento da IG. É essencial que a pessoa e as 

famílias têm o apoio psicossocial necessário para identificar e ajudar a navegar estas questões de 

fluidez de género e de IG7. Tem de ser reconhecido o direito das pessoas intersexo de não terem 

de realizar cirurgias ou outros tratamentos irreversíveis.  

A nossa sociedade está, gradualmente, a tornar-se mais tolerante e aberta a diversas 

identidades de género. Assim, é de esperar que haja também uma maior diversidade de géneros 

neste grupo de pessoas intersexo. Paralelamente, a aceitação e empoderamento de corpos 

intersexo e outras variantes são essenciais para a aceitação e inclusão deste grupo na sociedade, 

tal como eram noutros tempos, como na Grécia antiga7,74. Uma forma de ajudar a inclusão social é 

introduzir pessoas e histórias intersexo no nosso quotidiano, por exemplo, em programas 

televisivos e filmes74.   

Relativamente aos resultados de estudos de complicações a longo prazo, estes foram 

estudados com base numa população de pessoas com DDS operadas com técnicas de há décadas 

atrás, alguma consideradas praticamente obsoletas atualmente. Por isso, os efeitos e complicações 

a longo prazo destas novas técnicas cirúrgicas, aplicadas atualmente, deverão ser avaliadas no 

futuro próximo12,24,34.     

As opções para preservação de fertilidade nas DDS são, atualmente, limitadas e associadas 

a problemas éticos e práticos. O foco no futuro deve ser desenvolver técnicas seguras e eficazes na 

preservação da fertilidade destas pessoas.  A discussão do potencial de fertilidade faz parte do 

consentimento informado e deve ser discutido em todos os casos em que se pondera cirurgias 

irreversíveis. De forma a abolir as lacunas no conhecimento sobre este aspeto seria importante 

criar recursos educacionais (repositórios de informação, sessões didáticas, entre outros) acessíveis 

e regularmente atualizados para profissionais de saúde e para os indivíduos e as suas famílias42.  
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A sexualidade e problemas sexuais devem ser questionados com regularidade e 

investigados se presentes. Intervenções mais focadas na aceitação e em como lidar com variações 

da aparência genital poderão ser eficazes para melhorar os resultados nesta área, visto que mesmo 

com bons resultados cirúrgicos, existe uma grande insatisfação com a aparência corporal
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APÊNDICES 

Tabela I  

4 grupos principais das DDS, com alguns diagnósticos selecionados.  Adaptado de 3,89–91. 

Diagnóstico Prevalência 
(como causa de 
genitália 
atípica) 

Risco de Crise 
Adrenal  

IG e Fertilidade 
esperadas 

Risco de Tumor 
Gonadal 

1. 46, XX  
Hiperplasia 
Suprarrenal 
Congénita (HSC) 

Comum 
(1:15000) 

Sim (na maioria 
dos casos) 

Feminino, Férteis Apenas formas 
raras de HSC 
com cariótipo 
46 XY (como 
Def. 3-β-
hidroxiesteroide 
desidrogenase) 

2. 46, XY  
Déf. 5-α- 
redutase tipo 2 

Muito Raro Não Geralmente 
masculino, Férteis 

Baixo (<5%) 

Déf. 17-β-
hidroxiesteroide 
desidrogenase 
tipo 3 

Extremamente 
Raro 

Não Geralmente 
masculino 

Intermédio  

Insensibilidade 
parcial ao 
androgénio 

Muito Raro Não 25% descontente 
com sexo de criação 
independentemente 
se Masculino ou 
Feminino, Inférteis 

Baixo-
Intermédio 
(dependendo da 
localização das 
gónadas) 

3. Gónadas ambíguas ou ausentes 
Disgenesia 
Gonadal Mista 

Raro Não Geralmente 
masculino, Inférteis 

Alto (>30%) 

Ovotesticular 
(46, XX ou 46, 
XY) 

Extremamente 
Raro 

Não Variável Baixo (<5%) 

4. 46, XY com 
anomalias 
genitais severas  

Raro Não Masculino Baixo (<5%) 
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Tabela II  

Recomendações para a atribuição de género nas DDS, com base na incidência de DG. Adaptado de 
66 

Diagnóstico Género 
recomendado 

Explicação 

46, XX DDS   
HCS Feminino DG significativamente menor se for 

atribuído o género feminino.  
Se Prader 5/ diagnóstico tardio, ponderar 
género masculino 

46, XY DDS   
SIAC Feminino DG muito baixa se for atribuído género 

feminino 
SIAP Masculino ou 

Feminino 
Não existe diferença significativa de 
incidência de DG  

5ARD e 17HSD Masculino  Se for atribuído o género feminino, >50% 
sofre virilização/ tem DG e acaba por ter 
incongruência de género 

Disgenesia gonadal 
completa 

Feminino DG muito baixa se for atribuído género 
feminino 

Gónadas ambíguas/ 
ausentes 

  

Disgenesia gonadal mista Masculino > 
Feminino 

DG ligeiramente menor com o género 
masculino. Especialmente se houver tecido 
testicular funcional, mosaicismo, com 
maioria XY 

DDS Ovotesticular Feminino > 
Masculino 

DG não é clara. Tecido ovárico é 
habitualmente funcional, com relatos de 
menstruação e gravidez 

HCS – hiperplasia congénita da suprarrenal; SIAC – síndrome de insensibilidade a androgénios 
completa; SIAP – síndrome de insensibilidade a androgénios parcial;  
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Figura 1 

Pré-operatório e pós-operatório de uma utente com uma DDS 46, XY, após criação de neovagina a 
partir de cólon sigmoide e clitoroplastia, minimamente invasivas. Reutilizado de 16, com autorização 
da Elsevier. 

 

 

Figura 2 

Streak gónada, visível por laparoscopia. Reutilizado de 16, com autorização da Elsevier.  

 

 

Figura 3 

Restos müllerianos (útero e trompas de Falópio) e dois testículos, visíveis por laparoscopia. 
Reutilizado de 16, com autorização da Elsevier.  
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Figura 4  

Algoritmo MEDSI aplicado às DDS. Adaptado de 85 

Etapa 8: Providenciar o devido follow-up

Avaliação médica periódica e apoio psicossocial necessário à criança e à família

Etapa 7: Decisão

A decisão de prosseguir ou não com a cirurgia é feita pela família, com o apoio da equipa 
multidisciplinar

Etapa 6: Analisar informação e discutir as preferências da família

Discutir os riscos e benefícios das várias opções

Etapa 5: Identificar problemas legais pertinentes ao caso

Considerar o direito parental na tomada de decisões e a legislação em vigor relativamente a 
cirurgias urogenitais não essenciais.

Etapa 4: Recolha de informação pertinente

Exames complementares de diagnóstico, consultas de especialidade e incorporação de 
outras especialidades à equipa multidisciplinar, se necessário. 

Etapa 3: Identificar problemas médicos e a urgência de tratamento

Identificar problemas de saúde que sejam provoquem riscos imediatos à criança

Etapa 2: Verbalizar emoções e expressar questões e preocupações

Encorajar os pais a expressar sentimentos de medo, culpa e vergonha, incapacidade de se 
relacionarem com a criança, entre outros. 

Etapa 1: Definir qual é a decisão a ser feita e reunir todos que são relevantes à tomada de 
decisão

Cuidadores, cirurgião pediátrico, endocrinologista pediátrico e/ou profissionais de saúde 
mental devem-se reunir para decidir se vão realizar cirurgia precoce
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