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RESUMO

Introdugdo: A hiperplasia adrenal congénita refere-se a um grupo de 7 doengas autossdmicas
responsaveis por disturbios com origem na esteroidogénese adrenal. A fisiopatologia esta
associada ao sistema de feedback hipotalamo-hipdfise-adrenal que é mediado através do
nivel circulante de cortisol plasmatico por feedback negativo de cortisol na secregao de fator
liberador de corticotropina e hormonio adrenocorticotréfico, resultando em insuficiéncia de
glicocorticoides e excesso de andrégenos adrenais. Metodologia: Trata-se de um relato de
caso de um paciente atendido no Hospital Universitario Maria Aparecida Pedrossian. Caso:
Paciente, fendtipo masculino, comparece para investigacdo de hipodesenvolvimento da
genitalia externa. Apds avaliagdo clinica e realizagdo de exames laboratoriais, foi
diagnosticado com gendtipo feminino (cariétipo 46XX), com hiperplasia adrenal congénita
cldssica na forma ndo perdedora de sal. Apds descontinuidade no seguimento, retorna aos
13 anos, apresentando ao exame fisico virilizagdao estagio V pela escala de virilizagdo de
Prader. Realizadas ultrassonografias pélvica, uretrocistrocistografia e tomografia
computadorizada (TC) de abdome e pelve com injecdo retrégrada de contraste. Discussao:
A causa mais comum de paciente com gendtipo 46XX que apresenta transtorno do
desenvolvimento sexual é a hiperplasia adrenal congénita 21-OH, sendo responsavel pelo
excesso de andrégenos, resultando em virilizacdo e genitalia ambigua. A genitalia interna
geralmente é normal. A presenca de tecido prostdtico em pacientes 46XX foi descrita em um
numero limitado de casos. Conclusao: A hiperplasia adrenal congénita na forma classica nao
perdedora de sal é uma patologia rara, normalmente apresenta-se com altera¢des nas
glandulas suprarrenais ao exame de imagem. Apesar de o método de escolha (RM) ndo estar
disponivel, a andlise meticulosa de exames radiolégicos com contrastacdo retrégrada
permitiu a compreensao e descri¢cdo das alteragdes urogenitais do paciente relatado.

Palavras-chave: Hiperplasia adrenal congénita; Prdstata; Virilizagdo.
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RADIOLOGICAL FINDINGS IN AN INTERSEX PATIENT WITH
CONGENITAL ADRENAL HYPERPLASIA: A CASE REPORT

ABSTRACT

Introduction: Congenital adrenal hyperplasia refers to a group of 7 autosomal diseases
responsible for disorders originating in adrenal steroidogenesis. The pathophysiology is
associated with the hypothalamic-pituitary-adrenal feedback system, which is mediated
through the circulating level of plasma cortisol by negative feedback of cortisol on the
secretion of corticotropin-releasing factor and adrenocorticotropic hormone, resulting in
insufficiency of glucocorticoids and excess of adrenal androgens. Methodology: This is a case
report of a patient treated at the Maria Aparecida Pedrossian University Hospital. Case:
Patient, male phenotype, appears for investigation of hypodevelopment of the external
genitalia. After clinical evaluation and laboratory tests, he was diagnosed with a female
genotype (46XX karyotype), with classic congenital adrenal hyperplasia in the non-salt wasting
form. After discontinuity in follow-up, he returned at the age of 13, presenting stage V
virilization on physical examination according to the Prader virilization scale. Pelvic
ultrasound, urethrocystrocystography and computed tomography (CT) of the abdomen and
pelvis with retrograde contrast injection were performed. Discussion: The most common
cause of patients with the 46XX genotype who present with sexual development disorder is
21-OH congenital adrenal hyperplasia, which is responsible for excess androgens, resulting in
virilization and ambiguous genitalia. The internal genitalia are generally normal. The presence
of prostate tissue in 46XX patients has been described in a limited number of cases.
Conclusion: Congenital adrenal hyperplasia in the classic non-salt-wasting form is a rare
pathology, normally presenting with changes in the adrenal glands on imaging examination.
Although the method of choice (MRI) was not available, the meticulous analysis of radiological
examinations with retrograde contrast allowed the understanding and description of the
urogenital changes in the reported patient.
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INTRODUCAO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) é um grupo de disturbios com origem na
esteroidogénese defeituosa (Yau, et al., 2022). Inclui mutagdes nos genes que codificam
as enzimas responsaveis pela sintese dos esteroides, que resultam no comprometimento
da sintese do cortisol (New, 2003) (White & Speiser, 2000). Pode ser dividida nos tipos
classicos (mais graves) e ndo classicos ou de origem tardia (de menor gravidade) (Fang,
et al.,, 2013). Totalizam um grupo de 7 doengas autossomicas recessivas causadas por
mutacOes em genes que codificam enzimas em vias envolvidas na biossintese de cortisol.
Sao elas: 11B-hidroxilase (11pOH), 17a-hidroxilase (170H), 21-hidroxilase (210H),
enzima de clivagem de cadeia lateral de colesterol P450 (SCC), 3B-hidroxisterdide
desidrogenase tipo 2 (3HSD?2), oxidorredutase P450 (POR) e proteina reguladora aguda
esteroidogénica (StAR) (EI-Mouchem, et al., 2017).

A incidéncia de HAC classica com base em programas de triagem neonatal é de 1
em aproximadamente 15.000 nascidos vivos no mundo com variagdes étnicas e
geograéficas significativas (Pang, 2003), e estima-se que 75% destes pacientes tenham um
fenotipo de perdedores de sal (Yau, et al., 2022). A HAC na forma néo classica (todas as
outras ndo associadadas a deficiéncia de 210H) é considerada o disturbio autossdémico
recessivo mais frequente em humanos (Nimkarn, et al., 2011) (Yau, et al., 2022).

Os sintomas clinicos das sete formas diferentes de HAC resultam dos horménios
especificos que sdo deficientes, bem como aqueles que sdo produzidos em excesso. Ha
também relatos de caso de que pacientes com genitalia externa de Prader tipo IlI, IV e V
(Tabela 1) ou com estimulacéo excessiva de androgenos adrenais previamente a décima
sexta semana de desenvolvimento fetal podem apresentar tecido prostatico (Yesilkaya, et
al., 2008) em decorréncia dessa estimulacao. Além da presenca de tecido prostatico nessas
pacientes, houve dois relatos de alteracdes nesse tecido, sendo o primeiro o de uma
paciente 46 XX portadora de deficiéncia de 21-OH que desenvolveu hiperplasia prostatica
benigna (Heyns, et al., 1987) e outra com a mesma deficiéncia enzimatica que, aos 62

anos, teve o diagndstico de adenocarcinoma de préstata (Winters, et al., 1996).
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Tabela 1. Classificacdo de Prader.

PRADER 0 Genitalia externa feminina normal

PRADER 1 Genitalia externa feminina com clitorimegalia
Virilizagdo ocorreu provavelmente apés a vigésima semana de gestagéo

PRADER 2 Clitorimegalia associada a intr6ito em forma de funil
Abertura vaginal e uretral distintas
Virilizagdo ocorreu provavelmente antes da décima nona semana de gestagio

PRADER 3 Clitorimegalia, completa fusdo labioescrotal, formando seio urogenital
Uretra esvazia-se na vagina

gestagdo

Virilizagdo ocorreu provavelmente na décima quarta ou décima quinta semana de

PRADER 4 Fuséo escrotal completa, com abertura urogenital em fenda na base do falo

de gestacdo

Virilizagdo ocorreu provavelmente na décima segunda ou décima terceira semana

PRADER 5 Genitalia externa masculina normal

Virilizagdo ocorreu provavelmente antes da décima primeira semana de gestagao

Fonte: autores.

No maior estudo de Paulino, et al., (2009), cinco de 32 pacientes do sexo feminino
com HAC classica tiveram evidéncia em ressonancia magnetica do desenvolvimento da
prostata e todas as pacientes do sexo feminino com HAC com desenvolvimento de
prostata visivel por ressonancia magnética apresentaram deteccao laboratorial de antigeno
especifico da prostata (PSA) >0,1ng/mL (Paulino, et al., 2009). O PSA também é
considerado um marcador de hiperandrogenismo em mulheres fora do contexto da HAC
(Gally, et al., 2003) (Vural, et al., 2007) (Wang, et al., 2009) (Camacho, et al., 2009).

O presente estudo relata um caso de hiperplasia adrenal congénita com virilizagdo
grau V de Prader (extrema) em uma crianca 46XX, uma doenca rara, com implicac6es
psicoldgicas e de saude significativas para o paciente. A familiaridade com o tema
permite diagnosticar precocemente, bem como detectar complicacdes e patologias

relacionadas ao mesmo nos casos de diagndstico tardio.

METODOLOGIA

O projeto realizado foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa (CEP) e
aprovado para ser escrito. Os dados foram obtidos a partir da revisdo dos prontuarios do

paciente e do banco de dados da instituicdo. O estudo foi realizado no Hospital
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Universitario Maria Aparecida Pedrossian situado em Campo Grande — MS (refere-se a
uma instituicdo publica, com atendimento no nivel terciario), sendo os dados coletados
no periodo de dezembro de 2023. Também foi recolhido o Termo de Assentimento Livre
e Esclarecido (TALE) pois o paciente tem 13 anos e o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) do representante legal do paciente participante do trabalho. Tais
termos foram coletados de maneira presencial, levando em consideragdo que o paciente
estd em seguimento ambulatorial da patologia em questdo. Apds a consulta foi conversado
com o paciente e seu familiar explicando quanto a pretensdo académica, foram retiradas
todas as duvidas do paciente e familiar e coletada sua assinatura no TALE e de seu
familiar no TCLE. Uma via do termo ficou com o paciente e a outra com a pesquisadora.
Foi explicado ao paciente e familiar detalhadamente como se daria a coleta de dados dos
prontuarios e quanto ao sigilo da pesquisa.

A amostra utilizada foi de base hospitalar, selecionada por meio dos prontuarios
do paciente. Os dados foram digitados no programa Microsoft Office Word sem nenhum

tipo de identificador do paciente.

CASO

Dados da Primeira Consulta realizada em 2015: Paciente, 6 anos, indigena,
fendtipo masculino, criado desde o nascimento como menino, buscou atendimento
médico acompanhado da mae, no ambulatorio de endocrinologia pediatrica, devido a
queixa de surgimento de pelos pubianos desde os 5 anos de idade e hipodesenvolvimento
da genitalia externa.

Quinto nascimento de uma prole de cinco, com 3 criancas do sexo masculino e
uma do sexo feminino de pais consanguineos, primos de 2° grau, indigenas residentes de
aldeia. Da prole, trés filhos sdo higidos e uma irma € portadora de hiperplasia adrenal
congénita detectada pela triagem neonatal.

De acordo com historia coletada com mae, foi realizado pré-natal conforme
preconizado pelo Sistema Unico de Satde (SUS), com parto vaginal a termo. Apresentou
peso ao nascimento de 3740g, sem intercorréncias no parto. Nega comorbidades,
internacOes prévias ou cirurgias. N&o se recorda sobre a realizacdo do teste do pezinho.
Refere desenvolvimento neuropsicomotor adequado para idade e que frequenta escola de
ensino indigena.

Ao exame fisico, paciente apresenta sinais vitais dentro da normalidade, genitalia
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tipica masculina, auséncia de gbnadas palpaveis, sendo classificado como Tanner G1P4,
falus medindo 5 cm com meato uretral em base da glande (Hipospédia 6alcénica).
Também, foi observado glandula mamaéria estddio M2 de Tanner.

Na investigacdo diagndstica apresentou: Caridtipo de sangue periférico banda G
46XX, idade Gssea avangada em cerca de 4 anos, tomografia computadorizada de sela
tarcica dentro da normalidade e ultrassonografia pélvica via abdominal sendo observado
presenca de Utero e ovarios, com achado sugestivo de seio urogenital. Nos exames
laboratoriais, evidenciou-se: 17 OH progesterona elevada (70,1 ng/ml), testosterona total
elevada (238,07 ng/dl), androstenediona elevada (Superior a 6 ng/ml), DHEA sulfato
elevado (157 mcg/dl), com DHEA, estradiol e LH dentro da normalidade. Apds realizacéo
dos exames laboratoriais, foi verificado gendtipo 46X X, sendo diagnosticada HAC forma
classica ndo perdedora de sal e puberdade precoce central. Foi iniciado entdo prednisolona
3 mg/ml e leuprorrelina 11,25 mg de 84 em 84 dias.

Apo6s descontinuidade no seguimento, retorna aos 13 anos. No exame fisico é
descrito clitoris peniano, meato uretral na ponta do falo e labios semelhantes ao escroto
(Figura 1), virilizacao estagio V pela escala de Prader. Realizadas uretrocistrocistografia
(Figura 2) e tomografia computadorizada (TC) de abdome e pelve com injecéo retrograda
de contraste (Figura 3 — 5), evidenciando presenca de Utero e ovarios, bem como fusdo da
uretra distal e do canal vaginal em um seio urogenital.

Foi ainda detectado nas imagens contrastada extravasamento de contraste ventral
a imagem do seio urogenital, com aspecto “arboriforme”/glandular, suspeito para tecido
prostatico, circundando parcialmente pertuito central correspondente a segmento de

uretra proximal. Apresentou PSA < 0,1ng/mL.

Tabela 2. Exames de acompanhamento do paciente relatado.

Data
Resultado

25/11/2015 Androstenediona 10; DHEA 8,7; Testosterona total
234; 17-OH-progesterona 22,420; Potéassio 3,4; Sodio
139.

15/04/2016 S-DHEA 157 mcg/dl; Testosterona total 238,07 ng/dl;
Sodio 138; Estradiol 21 pg/ml; FSH 0,85 mlU/ml;
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Potdssio 4,1; 17-OH-progesterona 70,10 ng/ml;
Androstenediona > 6 ng/ml; DHEA 2,5 ng/ml; LH 0,01
mlU/ml.

06/05/2016

17-OH-progesterona 129,09; TSH 1,67;
Androstenediona 10; S-DHEA 197 mcg/dl; Na 137; T4
livre 1,22 ng/dl; Testosterona total 172,83 ng/dl; LH
0,07 mlU/ml; Potéssio 4,1; DHEA 3,8 ng/ml; Estradiol
20 pg/ml; FSH 2,06 mlU/ml.

07/06/2016:

Idade dssea de 16 anos (Idade cronoldgica 9 anos)

26/07/2016

Tomografia de sela turcica dentro da normalidade

12/2016

LH 0,06 mlU/ml; S-DHEA 244,3 ug/L; Testosterona
total 269,64 ng/dl; Androstenediona 10 ng/dl; DHEA 3
ng/ml; FSH 1,63 mlU/ml; 17-OH-progesterona 12.479
ng/dl; Potassio 4,1; Sédio 139.

12/2017

Androstenediona > 10; DHEA 6,8; Testosterona total
226,71; 17-OH-progesterona > 20; Sodio 140; Potassio
3,8.

05/05/2022

Uretrocistografia miccional: apds infusdo retrégrada
do meio de contraste (30 ml), notou-se: contrastacéo de
seio urogenital comum em comunicagdo com imagem
sacular alongada, medindo cerca de 9,5 cm, que pode
corresponder a canal vaginal, em comunicacdo com
imagem sugestiva de Utero, medindo cerca de 4,4 cm
no eixo cranio-caudal.

Extravasamento de contraste ventral a imagem que
parece ser 0 seio urogenital, caracterizado também em

estudo tomografico complementar realizado, com
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aspecto “arboriforme”/glandular, podendo
corresponder a tecido prostético. Ha imagem alongada
central mais densa nesta topografia, parcialmente
contrastada, que pode corresponder a uretra proximal.
Observou-se constatagdo da lux vesical por provavel
fluxo acendente de contraste pela uretra.

A tentativa de realizacdo de uma fase miccional,
observou-se a saida de pequena quantidade de
contraste, mantendo retencdo. Passada sonda de alivio

para esvaziamento e conforto do paciente.

05/05/2022

Tomografia Computadorizada De Abdome Superior E
Pelve: Previamente foi cateterizado Ostio da face
ventral do “falo”, e injetado contraste por via
retrograda para realizacdo de uretrocistografia
retrograda. Realizado estudo tomografico
complementar para melhor avaliagdo anatémica.
Figado, wvesicula biliar, baco e péancreas com
topografia, dimensdes e densidade normais.

Nodulo de adrenal esquerda, com atenuacdo media de
cerca de 19UH, medindo cerca de 1,2 cm, de etiologia
a esclarecer.

Rins de topografia anatdmica, de dimensdes, densidade
e contorno normais, com espessura parenquimatosa
preservada. Apresentam desvio rotacional ventral dos
Seus eixos, sem ectasias do sistema coletor. Auséncia
de sinais de litiase radiopaca.

Contrastacdo de seio urogenital comum em
comunicacdo com imagem sacular alongada, medindo
cerca de 9,5 cm, que pode corresponder a canal
vaginal. Apresenta comunicacdo com imagem que
pode corresponder a Gtero, medindo cerca de 4,4 cm no

eiré cranio-caudal.
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Hé& extravasamento de contraste ventral & imagem do
seio urogenital, caracterizando também em estudo
radiologico, com aspecto “arboriforme”/glandular,
podendo corresponder a tecido prostatico. Central a
suposta imagem prostatica observa-se pertuito denso,
parcialmente contrastado, que pode corresponder a
segmento de uretra proximal.

Bexiga com boa replecdo, de morfologia e volume
normais. Observou-se contrastacdo da luz vesical por
provavel fluso ascendente de contraste pela uretra.
Aorta abdominal e veia cava inferior de calibres
anatomicos.

Segmentos intestinais avaliados sem sinais de
alteracdes relevantes detectaveis ao método.

N&o se observam linfonodomegalias ou liquido livre na
cavidade abdominal.

Arcabouco 0sseo sem alteracBes significativas ao

método

14/09/2023

Ultrassonografia peélvica: Bexiga com replegéo
adequada e conteudo liquido anecoico, paredes
vesicais regulares, meatos ureterais livres.

Utero em AVF, de forma e contornos preservados.
Miométrio homogeéneo, de padréo textural conservado,
ndo apresentando massas ou nodulos. Eco endometrial
centrado, filiforme. Ha distensdo liquida anecoica da
cavidade uterina.

Observou-se imagem tubuliforme retrovesical em
continuidade com o Utero e orientacdo pélvica caudal,
apresentando conteddo anecoico no seu interior,
compativel com hipotese clinica e exames de imagem
prévios de seio urogenital persistente.

Ovdrios direito e esquerdo: ndo individualizados no

presente estudo.
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Cavidade pélvica ndo apresenta outras massas ou

cole¢des patoldgicas no presente estudo.

Fonte: autores
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Figura 1: Fotografia da genitalia externa do paciente, com comprovado cari6tipo 46XX,
demonstrando extrema virilizagdo, com clitoris peniano, apresentando abertura

uretral/vaginal em sua extremidade distal e bolsa escrotal vazia, * 5cm aproximadamente.

-

Fonte: autores.
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Figura 2: Uretrocistografia retrégrada demonstrando presenca do seio urogenital em
comunicacdo com o pequeno Utero e a bexiga (caracterizada como uma sombra de
preenchimento lento pelo meio de contraste). Nota-se um tecido circundando a uretra

distal, de formato glandular, sugestivo de prostata.

SEIO UROGENITAL

POSSIVEL TECIDO
PROSTATICO

Fonte: autores.
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Figura 3: Tomografia computadorizada de abdome e pelve (cortes coronal, axial e
sagital), com injecdo retrograda de contraste, ratificando a existéncia de fusdo dos canais

vaginal e uretral em um seio urogenital.

SEIO
UROGENITAL

SEIO SEIO
UROGENITAL UROGENITAL

Fonte: autores.
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Figura 4: Cortes axiais e sagitais de tomografia computadorizada com projecédo de
intensidade maxima (MIP), demonstrando a continuidade da uretra dentro do clitéris

peniano, confirmando a classificagdo em PRADER V.

Fonte: autores.
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Figura 5: Cortes coronal ¢ axial de TC identificando tecido “arboriforme” ao redor da

uretra distal, sugestivo de tecido prostéatico.

POSSIVEL
TECIDO
PROSTATICO

Fonte: autores.

DISCUSSAO

A esteroidogénese adrenal ocorre em trés vias principais: mineralocorticéides,
glicocorticoides e esterdides sexuais. A arquitetura da glandula adrenal sugere que a
adrenal atua como trés glandulas separadas: zona fasciculada, zona glomerulosa e zona
reticular (Yau, et al., 2022). O sistema de feedback hipotalamo-hipéfise-adrenal é
mediado através do nivel circulante de cortisol plasmatico por feedback negativo de
cortisol na secrecdo de fator liberador de corticotropina e hormdnio adrenocorticotrofico
(Figura 6). Portanto, qualquer condicdo de HAC que resulte em uma diminuicdo na
secrecdo de cortisol leva ao aumento da producdo de horménio adrenocorticotréfico, o
que, por sua vez, estimula sintese excessiva de produtos adrenais nessas vias ndo
prejudicadas pela deficiéncia enzimatica e um acumulo de moléculas precursoras em vias

blogueadas pela deficiéncia enzimatica (Pang, et al., 1988).
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Figura 6: Esquema de feedback hipotalamo-hipofise-adrenal mediado através do nivel

circulante de cortisol plasmatico.

Colesterol

Y

Pregnenolona —— 17 alfa OH Pegnenolona —— DHEA

| l

Progesterona —m8 —— 17 alfa OH Progesterona —— A 4_Androstenediona — Testosterona
Sem Bloqueio 21 Hidroxilase 21 Hidroxilase l
DOCA 11 Desoxicortisol Estrona

Y

Corticosterona ———» Cortisol

Aldosterona

Fonte: autores.

Na forma mais comum (21-OH), a funcéo do citocromo P450 21-hidroxilante é
deficiente, criando um blogqueio na via de producao de cortisol P450 (Wajnrajch M.P. &
New M.I., 2010). Isso leva a um acumulo de 17-OH, um precursor da etapa de 21-
hidroxilacdo. O excesso de 17-OH € entdo desviado para a via androgénica intacta, onde
a enzima 17,20-lyase converte 17-OH em A 4-androstenediona, o principal andrégeno
adrenal. A deficiéncia do mineralocorticoide (aldosterona) é uma caracteristica da forma
mais grave da doenca e, portanto, chamada de HAC perdedora de sal (Yau, et al., 2022)
(Figura 7).
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Figura 7: Esquema de feedback hipotalamo-hipofise-adrenal mediado através do nivel
circulante de cortisol plasmatico em pessoas portadoras de HAC na forma classica.
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Fonte: autores.

Em dois desses defeitos enzimaticos, na deficiéncia de 21-OH e 11-OH, o excesso
da producéo de andrégenos pelas suprarrenais promove a virilizacdo da genitalia externa
das meninas afetadas (Paulino, et al., 2009). Os graus de virilizacdo podem variar de uma
discreta clitoromegalia (Prader 1) até uma genitalia externa totalmente masculinizada
(Prader V) (Damiani, 2002). O paciente deste relato apresentava HAC na forma mais rara,
ndo perdedora de sal, com extrema virilizacao e genitalia Prader V. A causa mais comum
de 46 XX com transtorno do desenvolvimento sexual é a HAC 21-OH, sendo responsavel
pelo excesso de andrégenos, resultando em virilizacdo e genitalia ambigua (Elfekih, et
al., 2021). A genitélia interna geralmente ¢ normal (Yesilkaya, et al., 2008). O caso em
questdo apresenta genitalia interna normal de acordo com os exames de imagem.

A presenca de tecido prostatico em pacientes 46XX portadoras de HAC ja foi
relatada em um namero limitado de casos. Acredita-se que o desenvolvimento desse
tecido decorra do estimulo androgénico, por meio da diidrotestosterona (DHT), sobre as
glandulas parauretrais de Skene (Tepper, et al., 1984). Essas glandulas, presentes no sexo
feminino, possuem homologia histologica e enzimética com a prdstata masculina
(Zaviacic, 1985). No estudo de Paulino, et al., (2009), a incidéncia de tecido prostatico
em pacientes portadoras de HAC na forma classica foi de 15,6%. A presenca de tecido
prostatico esta relacionada ao nivel de androgenos adrenais (Subramanian, et al., 2006).

Na presenca de excesso de androgeno, a glandula de Skene pode se transformar em tecido
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prostatico (Wesselius, et al., 2017). O paciente relatado apresentou suspeita de tecido
prostatico nos exames de imagem, porém nao apresentou valores consideraveis ao dosar
PSA. Dentre os métodos que podem ser utilizados para a deteccdo de tecido prostatico
incluem-se a deteccdo do antigeno prostatico especifico (PSA), ultrassonografia e
ressonancia magnética de regido pélvica (Paulino, et al., 2009).

O paciente estd em uso de leuprorrelina para tratamento da puberdade precoce
central. A leuprorrelina fornece a supressdo rapida da testosterona, provocada pelo
bloqueio do sinal do GnRH para a hipéfise, com consequentes redu¢des rapidas dos niveis
de PSA, LH e FSH (Rosario, et al., 2016). E possivel que o uso prévio continuo de
leuprorrelina tenha prejudicado essa avaliagéo, visto que entre os efeitos dessa medicacao
estd a reducdo no PSA. Nao foi possivel investigar por ressonancia magnética, ficando
impossibilitada a confirmacéo de tecido prostatico suspeitada nos exames radiologicos.

A ultrassonografia pélvica para identificacdo do Utero € rotineiramente feita para
pacientes com genitalia ambigua (Fang, et al., 2013). Bebés do sexo feminino com
genitalia externa completamente masculinizada podem se apresentar na ultrassonografia
como meninos com criptorquidia bilateral que exigem localizacao dos testiculos. Pseudo-
hermafroditas femininas, devido a HAC, devem por regra ter Utero normal. Para aqueles
que precisam de cirurgia urogenital corretiva, a delineacédo adicional das porcdes internas
do trato urogenital com ultrassonografia ou urogenitografia € sempre necessaria no pré-
operatorio (Chertin, et al., 2000). O caso em questdo apresentou escroto vazio.

Nas criancas a partir de 8 anos, os achados nos exames de imagens mais
prevalentes sdo o aumento bilateral e massa adrenal unilateral ou bilateral nas glandulas
supra-renais em pacientes com HAC (Nermoen, et al., 2011) (Reisch, et al., 2010). A
maior parte dos pacientes apresentavam massa adrenal na TC com incidéncia e tamanho
das massas proporcionais ao grau e duracdo da estimulagdo com ACTH (Jaresch, et al.,
1987). No caso apresentado foi encontrado nédulo na adrenal esquerda. Reisch, et al.,
(2010) relataram que o volume total da adrenal na ressonancia magnética (RM) se
correlaciona bem com o controle hormonal. No paciente relatado nao foi realizado exame
de RM. O tratamento adequado da HAC pode levar a normalizagdo morfoldgica das
glandulas suprarrenais (Norris, et al., 1996) (Giacaglia, et al., 2001). No entanto poucos
estudos relataram casos de morfologia adrenal normal na TC ou RM em pacientes com
diagnostico de HAC ndo classica e ndo tratada em adultos (Azziz & Kenney, 1991)
(Jaresch, et al., 1987).

Em relacdo ao trato urogenital, a ultrassonografia pélvica para identificagdo do
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Gtero é indicada rotineiramente (Fan; Cho & Lam, 2013). Na casuistica de Nabhan et al.,
21% das meninas com genitalia ambigua devido a HAC apresentavam anormalidade no
trato urinario superior, como sistema coletor duplicado, refluxo vesico uretérico e
hidronefrose (Nabhan & Eugster, 2007). Em nosso caso, a avaliacdo do sistema urinario
foi feita por estudo uretrocistogréfico e tomografico, ambos com injecdo retrégrada de
contraste, sendo considerados suficientes para a compreensdo das alteragbes do trato
genitoutinario, sendo observada fusdo da uretra distal e do canal vaginal em um seio

urogenital. N&o foi detectado refluxo vesico-ureteral.

CONSIDERACOES FINAIS

A hiperplasia adrenal congénita na forma classica ndo perdedora de sal € uma
patologia rara, que normalmente é diagnosticada nos exames de triagem neonatal.
Infelizmente, alguns pacientes ainda apresentam diagnostico tardio ou até mesmo
assisténcia medica tardia, ambos presentes neste caso.

Tal patologia normalmente apresenta-se com alteracbes nas glandulas
suprarrenais sendo elas aumento ou nddulo/massa evidenciados nos exames de imagem.
Para casos virilizantes em pacientes 46XX, 0s exames de imagem podem revelar
expressivas malformacdes do sistema genitourinario, como demonstrado no caso.

A analise meticulosa de exames radiologicos permitiu a compreensao e descricéo
das alteracdes urogenitais do paciente relatado, dados fundamentais para que a equipe
multiprofissional pediatrica responsavel pelo caso estabeleca o plano terapéutico

adequado.
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