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PREFÁCIO

Caro leitor,
Desde o primeiro contato com a disciplina de genética médica na faculdade de 

medicina, e me sinto na liberdade de falar em nome da maioria dos estudantes, senti que 
todo aquele conteúdo era algo muito distante da nossa prática cotidiana e que podia ser 
facilmente negligenciado sem grandes prejuízos para nossa formação.

Bom, não tinha como eu estar mais enganado. “Genética médica aplicada à prática 
clínica” veio para mostrar o quão o infinito universo microscópico da genética está presente 
na prática médica. 

Para facilitar a didática e a organização das ideias, essa obra foi cuidadosamente 
dividida em 29 capítulos, sendo cada um deles uma abordagem minuciosa sobre uma 
patologia genética selecionada segundo critérios de gravidade, importância e raridade. O 
leitor terá a oportunidade de aprender e mergulhar em cada uma dessas doenças seguindo 
uma estrutura proposta para facilitar o máximo possível a transmissão do saber, sendo os 
tópicos abordados: (1) introdução, (2) etiologia e alterações genéticas, (3) epidemiologia, 
(4) alterações clínicas, (5) diagnóstico, (6) tratamento e prognóstico e por último (7)
complicações.

Para finalizar e, finalmente, darmos continuidade, não poderia deixar passar em 
branco a minha gratidão pela oportunidade de coordenar os trabalhos da Liga de Genética 
Médica da Unifenas, que tão calorosamente me acolheu desde o primeiro ano da faculdade 
e que confiou a mim a missão de concretizar os projetos que antes estavam apenas no 
papel. Deixo registrado aqui, em nome de todos os nossos membros, nossos mais sinceros 
agradecimentos aos orientadores e coorientadores: Marcelo Gomes Boriollo, Alessandra 
dos Santos Danziger Silvério, Alessandra Cristina Pupin Silvério, Fiorita Gonzales Lopes 
Mundim, Danielly Beraldo dos Santos Silva e Gérsika Bitencourt Santos que estiveram 
durante todo o processo de escrita, nos auxiliando e nos ensinando nessa jornada. Sou 
igualmente grato às amizades que fiz com os mais de 30 estudantes que colaboraram para 
a realização desse trabalho, certamente posso afirmar que saí maior do que entrei e que o 
aprendizado que obtive irei levar para o resto da vida. 

Atenciosamente.

Thyago Henrique Neves da Silva Filho
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INTRODUÇÃO
Ainda hoje existem muitos 

questionamentos a respeito da fi siologia da 
descida testicular. Mesmo assim, pode-se 
associar este mecanismo a alguns fatores, 
como pressão intra-abdominal, andrógenos, 
gonadotrofi nas, substância inibidora mulleriana 
e CGRP. Já a não descida testicular, está 
correlacionada à defi ciência de gonadotrofi nas na 
fase intrauterina, a níveis escassos de substância 
inibidora mulleriana e ao excesso de estradiol 
pela placenta. Este fenômeno é denominado 
criptorquidia, defi nida como ausência do testículo 
na bolsa testicular, podendo ser ocasionada pela 
sua não descida ou pela sua não permanência 
no interior da bolsa. Dentre as malformações 
geniturinárias existentes, o criptorquidismo é a 
anomalia mais comum entre recém-nascidos do 
sexo masculino.1,8

Fig. 4.1: representação do testículo não descido 
(criptorquidia unilateral).

A obra britânica de Martin Seymour-
Smith, citada por José Marianno em seu estudo 
“Criptorquidia, História da Medicina”, relata que 
as crianças nascidas com anatomia anormal dos 
testículos eram isoladas. A partir de ensinamentos 
específi cos, essas crianças eram preparadas 
para se tornarem os eunucos chefes na Pérsia 
antiga, os quais seriam providos de diversas 
regalias. Já na Renascença, os portadores 
dessa anomalia eram considerados estéreis e 
homossexuais. Por volta do século XVIII, com o 
aprimoramento dos estudos, os testículos retidos 
passam a ser reconhecidos cientifi camente, e 
nesta época também ocorre a primeira tentativa 
de correção dessa malformação. Porém, apenas 
em 1877 foi realizada a primeira orquidopexia 
de sucesso, em uma criança de três anos que 
possuía o testículo palpável.13,14

Sabe-se que a palavra criptorquidia é 
oriunda das palavras gregas: Kryptos e Orquis, 
que signifi cam, respectivamente, oculto e 
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testículo. O TND, que pode ser diagnosticado aos 6 meses de vida, está retido em diferentes 
pontos anatômicos, originando as diversas classificações da criptorquidia. A distinção 
mais importante baseia-se na localização do testículo e na presença ou ausência de sua 
palpabilidade durante o exame clínico. Dentre os testículos não palpáveis e palpáveis, este 
último grupo compreende a aproximadamente 85% dos casos de criptorquidia, sendo o 
mais predominante.5,13

ETIOLOGIA E ALTERAÇÕES GENÉTICAS
Embriologicamente, a descida testicular ocorre em três etapas: diferenciação das 

gônadas, descida transabdominal e percurso inguino-escrotal.5 

DIFERENCIAÇÃO DAS GÔNADAS 
Um embrião normal do sexo masculino possui um complexo cromossômico composto 

pelos genes sexuais XY. O cromossomo Y possui o gene SRY, responsável por influenciar 
na formação dos testículos a partir da indução das células de Sertolli. Essas células, por 
sua vez, produzem a substância inibidora mulleriana, que bloqueia o desenvolvimento do 
útero, vagina e demais órgãos reprodutores femininos. Este processo de diferenciação 
inicia-se por volta da 7ª semana de gestação.5,8,10

Aproximadamente na 8ª semana, as células intersticiais de Leydig tornam-se 
funcionantes, produzindo testosterona. A produção deste hormônio somado à substância 
inibidora mulleriana, induzirão a diferenciação sexual da genitália externa.5,8

DESCIDA TRANSABDOMINAL 
Os testículos são formados ao redor dos rins mesonéfricos durante a gestação e 

atingem o escroto entre a 35ª e 40ª semanas. Entretanto, em torno da 10ª e 23ª semanas 
de gestação, é esperado que os testículos já estejam no canal inguinal. Esta migração 
sofrerá influência tanto hormonal quanto mecânica.5,13

As células de Leydig, que previamente produziram testosterona, iniciam a liberação 
de Fator semelhante à insulina do tipo 3, que será expresso no gubernáculo (cordão fibroso 
que liga os testículos fetais ao fundo do escroto). Esse fator está envolvido na migração 
transabdominal por influenciar o encurtamento do gubernáculo, permitindo a descida 
testicular.5 

PERCURSO INGUINO-ESCROTAL
Esta última etapa consiste na descida dos testículos pelo canal inguinal em direção 

à bolsa escrotal, sendo altamente dependente dos andrógenos. O nervo genitofemoral, a 
partir da estimulação androgênica, libera neurotransmissores como o peptídeo relacionado 
ao gene da calcitonina. O CGRP é liberado na fenda sináptica e seu efeito é potencializar 
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a contração muscular, atuando como um transmissor de acetilcolina. A partir de contrações 
rítmicas do gubernaculum testis e músculo cremaster, ocorre a descida inguino-escrotal 
dos testículos. Concomitantemente, há uma invaginação do peritônio originando um trajeto 
para a descida da gônada.2,3,5

Fig. 4.2: descida testicular durante a vida embrionária.

Fig. 4.3: ação dos hormônios na diferenciação gonadal.
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Apesar de ser uma anomalia com elevada incidência, há lacunas sobre a etiologia 
do criptorquidismo. Todavia, as duas teorias mais aceitas sobre a organogênese desta 
malformação são a teoria in útero e teoria da posição. A teoria in útero pressupõe que 
as informações genéticas são causadoras da criptorquidia, enquanto a teoria da posição
refere-se à ação de fatores ambientais sobre a má localização do testículo. Portanto, a causa 
mais plausível é a interação de ambas as correntes, conferindo um caráter multifatorial à 
patologia.5,8

Um dos fatores que está envolvido na teoria in útero é a infl uência dos androgênios, 
com destaque para a testosterona. Esse hormônio está relacionado à diferenciação e 
maturação sexual, a partir do desenvolvimento dos ductos de Wolff (ductos presentes no 
trato urogenital inferior de embriões de ambos os sexos, responsáveis por dar origem ao 
epidídimo, vaso deferente, vesícula seminal e ducto ejaculatório, nos homens apenas) 
(Figura 4.3). Além disso, a testosterona tem a capacidade de se transformar em DHT, 
um indutor da diferenciação da genitália externa masculina. Portanto, qualquer deleção 
ou mutação nos genes que codifi cam para os receptores de testosterona (membros da 
superfamília de receptores nucleares) pode impossibilitar a descida testicular, resultando 
em criptorquidismo.2,5,10

Fig. 4.4: ação da testosterona sobre a diferenciação e maturação sexual.

O Fator semelhante à insulina do tipo 3 pertence à família dos hormônios peptídicos 
e, em conjunto com a testosterona, age sobre a migração transabdominal acarretando a 
descida fi nal dos testículos. Desta forma, indivíduos que apresentem mutação na síntese 
ou ação desse fator manifestarão criptorquidismo.10

A insufi ciência placentária com redução da secreção de hCG também é um fator 
que demonstra risco para surgimento dessa anomalia. Acredita-se que o hCG infl uencie 
o desenvolvimento inicial das células de Leydig. Logo, uma redução na secreção de hCG 
diminui os níveis de testosterona, propiciando criptorquidia.10,13

Os principais fatores ambientais (relacionados à teoria da posição) são: pais 
tabagistas; pré-eclâmpsia; diabetes mellitus materna; complicações no momento do parto; 
exposição a organoclorados e monoésteres de ftalatos durante a gestação. Ademais, dois 
fatores de risco com forte infl uência são prematuridade e o baixo peso ao nascer (< 2.500 
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gramas).5,13 

Algumas síndromes predispõem à criptorquidia como síndrome de Prune-Belly, de 
Klinefelter, de Kallmann, de Prader-Willi, de Noonan e de Laurence-Monn. Outros distúrbios 
possivelmente associados à gênese da doença são defeitos no tubo neural, paralisia 
cerebral e DDS.1

EPIDEMIOLOGIA
A taxa de natalidade de pacientes, nascidos a termo, com criptorquidia é em média 

de 3%, porém pode apresentar variações de acordo com as diferentes regiões geográfi cas. 
Recém-nascidos pré-termo têm maior possibilidade de apresentar essa anomalia em 
relação às crianças com idade média de 1 ano. No primeiro grupo, a taxa de incidência é 
de 21%, enquanto no segundo é de 0,8 a 1%. A justifi cativa para esta diferença é a descida 
espontânea do testículo após o nascimento devido ao aumento dos níveis de testosterona 
endógena. Portanto, quanto mais prematuro, maior será a probabilidade deste paciente 
apresentar criptorquidismo.2,13

Quadro 4.1: incidência de casos em recém-nascidos prematuros e a termo, e em pacientes que 
já completaram o primeiro ano de vida.

Os testículos retidos palpáveis representam 80 a 90% dos casos, ao passo que os 
impalpáveis representam apenas 10 a 20%.4

Além das porcentagens apresentadas no parágrafo anterior, é importante 
salientar que existe sim incidência de casos entre membros da mesma família. Logo, 
aproximadamente 4% dos pacientes nascidos com criptorquidia, são fi lhos de pais que 
também possuem essa afecção.

A letalidade na criptorquidia é variável; cerca de 33% para os casos bilaterais; nos 
casos unilaterais, está entre 46,7% quando acomete o testículo direito e 20% quando afeta 
o testículo esquerdo. 

Nas décadas de 70 e 80, nos EUA e Canadá, os casos reportados de criptorquidismo 
dobraram, respectivamente, de 20 para 40 e de 15 para 30 (número de casos para cada 
10.000 nascidos). A Dinamarca, por sua vez, apresentou taxa de prevalência de até 9% de 
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neonatos nascidos com criptorquidia. Já os casos apresentados na Inglaterra variaram de 
1,4 para 2,9%, entre os anos de 1952 e 1977.2,7

Fig. 4.5: gráfi co representando o percentual de recém-nascidos do sexo masculino, com peso ≥ 
2.500g, que apresentaram criptorquidismo. Além disso, a imagem representa a quantidade de 

casos por número de recém-nascidos examinados.

Portadores desta anomalia apresentam 40 vezes mais chance de manifestar 
degeneração maligna, quando comparados com a população normal. Dentre as 
malignidades, a mais frequente nestes indivíduos é o seminoma. Mesmo após orquidopexia, 
o risco deste câncer não diminui.4

Além de isoladamente, os casos de Criptorquidia podem aparecer como 
manifestações de diferentes anormalidades cromossômicas. Quando comparada aos 
casos isolados, a criptorquidia associada a anormalidades cromossômicas, apresenta taxa 
de 12 a 25%, enquanto os demais casos apresentam, em média, uma taxa de 3,5%.5

Fig.4.6: classifi cação do testículo não descido
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CLASSIFICAÇÃO
Em uma descrição minuciosa, são dadas as classificações da criptorquidia:

1. Palpáveis 

1.1 Intracanalicular – gônada fixada entre o anel inguinal interno e externo;

1.2 Extracanalicular – gônada fixada entre anel inguinal e escroto;

1.3 Deslizante/Gliding – é aquele testículo que, quando tracilhado, pode vir a 
descer até o escroto;

2. Não Palpáveis 

•2.1 Ausente 

2.2 Canalicular – há a penetração dos vasos do cordão espermático no anel 
inguinal interno;

2.3 Desaparecido – os vasos do cordão espermático terminam em um fundo 
cego;

2.4 Peeping –  o testículo está delimitado no interior do saco herniático. Com 
aumento da pressão intrabdominal, o testículo pode deslocar-se para o ca-
nal inguinal;

2.5 Intra-abdominal alto ou baixo – é considerado alto quando está acima de 
2 cm de distância do orifício interno do canal inguinal. Já o testículo intra-
-abdominal baixo é aquele a uma distância menor que 2 cm deste mesmo 
orifício.13

Além dessa classificação citada, é fundamental diferenciar a criptorquidia em 
unilateral ou bilateral porque a conduta médica é direcionada conforme cada caso.5

ALTERAÇÕES CLÍNICAS
A única alteração clínica presente nos pacientes com criptorquidia é a ausência de 

um ou ambos os testículos no interior da bolsa escrotal. 
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Fig.4.7: testículo criptorquídico unilateral.

As consequências da criptorquidia são alteração na espermatogênese; maior risco 
de torção testicular; degeneração maligna; questões estéticas locais pela não descida 
testicular propriamente dita, podendo gerar distúrbios psicológicos.4

DIAGNÓSTICO
O diagnóstico de criptorquidia é essencialmente clínico, através do exame físico, 

que é baseado na presença ou não do testículo e sua palpação. Em alguns casos, pode ser 
complementado por outros exames. Lembrando que o diagnostico desta anomalia é mais 
frequente ao 6º mês de vida do recém-nascido. 5,13  

Durante o exame físico, é essencial diferenciar entre testículo retrátil e criptorquidia. 
O testículo retrátil é uma condição normal, geralmente bilateral, na qual o refl exo do 
músculo cremaster traciona o mesmo em direção ao canal inguinal. Esse refl exo intercorre 
frequentemente em crianças irritadas ou com frio. Mesmo que considerado normal, o 
testículo retrátil pode tornar-se permanente, sendo necessária a correção cirúrgica. O 
refl exo cremastérico é inativo antes dos 3 meses de vida do recém-nascido, mas a partir 
dessa idade é efetivo, podendo difi cultar o diagnóstico. Sendo assim, para evitar a subida 
espontânea do testículo, o exame físico deve ser realizado em um ambiente quente e o 
examinador deve aquecer as mãos. São úteis as manobras que inibem esse refl exo, como 
manter o paciente em posição de cócoras ou semi-sentada com joelhos fl etidos.5,9 

INICIANDO O EXAME FÍSICO
O examinador deve posicionar a mão não-dominante na altura da espinha ilíaca 

superior e, em seguida, colocar a outra mão a nível da bolsa escrotal. Feito isto, deve-se 
deslizar a mão em direção ao escroto, tocando o testículo e empurrando-o em direção 
ao seu local anatômico. A palpação é feita sutilmente e utilizando-se sabão ou talco para 
facilitar o deslizamento.5,9
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Após a manobra, observar se o testículo movimentou-se com facilidade e se houve 
manutenção, por alguns segundos, no interior da bolsa escrotal após ser liberado. Caso 
o testículo tenha voltado imediatamente para a posição anterior após o exame físico, é 
considerado criptorquidia. Contudo, se o mesmo permaneceu por alguns segundos no 
escroto, trata-se de testículo retrátil.5

A obesidade é um fator confundidor na avaliação inguinal. Pacientes obesos 
possuem a parte superior do escroto preenchida por tecido adiposo, conferindo um aspecto 
hipoplásico; esse mesmo aspecto é encontrado em pacientes com criptorquidia devido 
à ausência do testículo, dificultando o diagnóstico. Assim, para facilitar a palpação em 
crianças acima do peso, o exame é realizado em posição sentada com pernas cruzadas.5,9 

EXAMES COMPLEMENTARES
Em casos de criptorquidia, tanto bilateral quando unilateral, em que os testículos 

são palpáveis, a realização de exames laboratoriais é dispensável. Porém existem algumas 
situações que requerem investigação complementar:

•	 Testículo bilateral não palpável: proceder a análise genética para descartar ca-
riótipo feminino, além de avaliação endocrinológica para descartar outras sín-
dromes; 

•	 Para descartar anorquia: realizar dosagem de LH, FSH, substância inibidora de 
Muller e gonadotrofina;

•	 Testes de estimulação de hCG e de produção de testosterona: são realizados 
antes de uma exploração cirúrgica; 5,13 

De maneira geral, a propedêutica laboratorial é necessária nos casos em que os 
testículos não são palpáveis bilateralmente, com intuito de verificar a presença de tecido 
testicular e descartar distúrbios de diferenciação sexual.5 

Os exames de imagem, por outro lado, permitem verificar a presença ou ausência 
do testículo, e sua localização quando presente. Dentre estes recursos, destacam-se 
ultrassonografia, ressonância magnética, ecografia e tomografia computadorizada. Para 
testículos localizados na região inguinal, a ecografia apresentou um valor preditivo positivo 
de 91% e sensibilidade média de 77%.5 A ressonância magnética exibiu uma eficácia similar 
à ecografia (em torno de 85%). Em contrapartida, a ressonância possui fatores limitantes, 
uma vez que a não é amplamente disponível, além de carecer de sedação em casos de 
pacientes pediátricos. A ultrassonografia também permite a constatação de testículos na 
região inguinal, porém com a vantagem de detectar resquícios mullerianos. Por último, 
a tomografia computadorizada exibe uma grande parcela de resultados falsos negativos, 
requer a sedação do paciente, além de empregar radiação ionizante.1,5,9 

Atualmente, o padrão ouro para diagnóstico de testículos não palpáveis é a 
laparoscopia exploratória, apresentando sensibilidade e especificidade próximas de 100%, 
além de possibilitar a correção cirúrgica.1,5 
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TRATAMENTO E PROGNÓSTICO
Existem 5 situações que justificam o tratamento de casos de criptorquidia:

1.	 Risco de torção testicular; 

2.	 Risco de infertilidade;

3.	 Risco de degeneração maligna;

4.	 Presença de hérnia inguinal associada (o tratamento cirúrgico faz a correção 
simultânea);

5.	 Desenvolvimento de distúrbios psicológicos;
O tratamento hormonal pode ser iniciado a partir do 6° mês e deve ser realizado até 

no máximo no 2° ano de vida do paciente. 2,4 

TRATAMENTO HORMONAL 
A migração testicular após o nascimento ocorre de maneira espontânea nos 3 

primeiros meses de vida e dificilmente após 6º e 9º mês. Portanto, o período ideal para 
início do tratamento hormonal varia entre 9 e 12 meses de vida.9 

Os casos de criptorquidia que podem ser tratados a partir de hormônios são aqueles 
que não estão associados a hérnia inguinal, cisto de cordão, hidrocele e/ou varicocele; 
porque nestes casos há risco de compressão do funículo espermático e isquemia testicular, 
necessitando intervenção cirúrgica.9 

Existem dois medicamentos disponíveis para o tratamento de criptorquidismo: a 
gonadotrofina coriônica humana (hCG) e o hormônio liberador da gonadotrofina (GnRH). 
Ambas as drogas têm a função de elevar os níveis de testosterona no organismo do 
paciente, através de mecanismos diferentes. O hCG atua estimulando diretamente as 
células de Leydig, enquanto o GnRH sintetiza LH, que por sua vez, produzirá testosterona.4 

O primeiro medicamento a ser utilizado no tratamento de criptorquidia foi o hCG, 
introduzido no mercado no ano de 1930, em Berlim, pelo urologista Schapiro. O hCG 
seguiu como único fármaco para o tratamento dessa anomalia até 1975, ano em que foi 
comprovado a eficácia do GnRH via intranasal no tratamento de criptorquidismo.2 

O hCG é extraído da urina de mulheres gestantes. Trata-se de um hormônio 
proteico, produzido pela placenta e bastante semelhante à molécula de LH hipofisário. É 
administrado via intramuscular e por ser comercializado sob a forma liofilizada, devendo 
ser diluído para ser eficaz. A meia-vida plasmática é em torno de 3 dias, enquanto sua ação 
varia de 5 a 7 dias. A dose recomendada é de 50 UI/Kg/dia, uma vez por semana, durante 
6 semanas, não podendo ultrapassar um total de 15.000 UI.4,9 

O GnRH surgiu como uma terapia alternativa por apresentar administração 
intranasal, ou seja, possui menos efeitos colaterais, não produzindo um excesso de estimulo 
androgênico. A dose é de 200 μg, 6 vezes ao dia, durante 6 semanas. Porém, como não é 
um medicamento aprovado pelo FDA, não é empregado como tratamento no Brasil.4,9 
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Os efeitos colaterais sistêmicos advindos do tratamento hormonal são quase 
imperceptíveis, além de curta duração. Dentre os efeitos colaterais genitais destacam-se:

•	 Hiperemia;

•	 Leve escurecimento da pele local;

•	 Rugosidade escrotal leve;

•	 Ereção peniana de curta duração;

•	 Aumento do comprimento do pênis;

•	 Pilificação escrotal;

•	 Aumento do peso e apetite;

•	 Alteração da histologia testicular, quando em superdosagem.4,9 
O sucesso do tratamento clínico varia de 14 a 59%, e também dependente de 

fatores como idade e lateralidade do criptorquidismo; apresentando uma maior eficácia em 
pacientes com criptorquidia bilateral.4,9 

TRATAMENTO CIRÚRGICO
É uma modalidade eficaz de tratamento, com sucesso de aproximadamente 98% e 

baixo índice de complicações. É recomendado entre os 6 e 12 meses de vida do paciente 
para permitir um melhor prognóstico de crescimento testicular.1 

A cirurgia está indicada para testículos muito altos ou impalpáveis, nos casos de 
falha no tratamento hormonal e em casos de criptorquidia associada a hérnia inguinal. 
Ao contrário do tratamento hormonal, a resolução cirúrgica não possui contraindicação. 

Porém, os procedimentos variam conforme a posição do TND.2,4 

•	 Testículos canaliculares: a abordagem é exploração inguinal;

•	 Testículos intra-abdominais: realizar orquiectomia ou orquipexia;

•	 Testículos escondidos/baixos: proceder à dissecação dos vasos da região, se-
guida de exteriorização e fixação do testículo no escroto;

•	 Testículos altos: aplicar a técnica de Fowler-Stephens;4 
De forma generalizada, o tratamento cirúrgico consiste em orquidopexia aberta 

para os testículos palpáveis, e nos casos não palpáveis, a intervenção é realizada via 
laparoscópica.11 
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Fig.4.8: esquema sobre a conduta do tratamento em pacientes com TND não palpável.

Fig.4.9: esquema sobre a conduta do tratamento em pacientes com TND palpável.
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Complicações cirúrgicas são incomuns, mas incluem (em ordem crescente de 
ocorrência): lesão deferencial; má fixação/retração tardia; lesão vascular/atrofia; falha em 
migrar o testículo ao escroto. A atrofia testicular é a condição mais grave.1,4 

Para resguardar o potencial de fertilidade do paciente, é indicado que o tratamento 
cirúrgico seja realizado no 1º ano de vida. A terapia hormonal com uso de GnRH 1,2 mg/dia 
durante 4 semanas no pré-operatório potencializa a fertilidade. No pós-operatório, o uso de 
GnRH tem como objetivo agir de forma positiva sobre as células germinativas. Desta forma, 
o prognóstico da fertilidade em pacientes que associam tratamento cirúrgico e hormonal 
demonstra melhores desfechos.1 

Portadores de testículos criptorquídicos têm maior probabilidade de desenvolver 
câncer de células germinativas, como seminomas, teratomas, coriocarcionomas entre 
outros. Este risco pode ser reduzido se a correção cirúrgica for realizada antes que o 
paciente atinja a puberdade.1,13 

COMPLICAÇÕES
Apesar de aparecer isoladamente em alguns casos, a criptorquidia geralmente está 

associada a outras patologias como hérnia inguinal, hipospádia, DDS, estresse psicológico, 
câncer testicular, infertilidade, anomalias do epidídimo. 

1. Hérnia inguinal 
É altamente frequente na criptorquidia, associada em 90% dos casos unilaterais e 

70% nos bilaterais. O maior risco em relação a essa complicação é isquemia e atrofia do 
testículo; por isso deve ser tratada tão logo ao diagnóstico.1,5 

2. Hipospádia
Situações em que ocorre hipospádia remete à possibilidade de intersexualidade. 

Esta é conhecida popularmente como hermafroditismo, definida como a presença de 
órgãos sexuais ambíguos.6,9 

O que justifica a intersexualidade são as características das próprias gônadas 
dos pacientes com testículos criptorquídicos: a disgenesia (diferenciação incompleta) e 
insuficiência na produção de hormônios androgênicos e hormônio inibidor dos dutos de 
Muller. Como consequência, estas crianças apresentarão resquícios mullerianos, como 
útero e tubas uterinas.9 

É importante analisar o cariótipo porque 1/3 deles é portador de anomalias 
cromossômicas.2 

3. DDS 
Além da intersexualidade, a criptorquidia pode representar um sintoma de outros 

distúrbios de diferenciação sexual, por exemplo, as síndromes de Kallmann, de Klinefelter 
e de Prader-Willi, que afetam a produção e/ou ação da testosterona, e as síndromes de 
Noonan e Laurence-Monn.1,9

4. Estresse psicológico 
Como a maioria dos casos são identificados nos primeiros meses de vida do recém-

nascido, o estresse psicológico afeta os pais do paciente. Em contrapartida, quando o 
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diagnóstico é feito ao longo da vida, principalmente quando na puberdade, o paciente 
vivencia o desconforto relativo à compreensão corporal.5 

5. Câncer testicular 
O câncer testicular é um evento menos frequente aos casos deTND. Avaliando-se o 

total de casos, apenas 11% foram relatados em indivíduos com história de criptorquidia. Por 
outro lado, uma criança com TND tem de 2,7 a 8 vezes mais chance de apresentar cancro 
testicular quando comparada a uma criança normal.5 

6. Infertilidade 
Através do espermograma, foram demonstrados os seguintes resultados para 

infertilidade nos pacientes com criptorquidia: 21,5% para as formas unilaterais e 49% para 
as bilaterais. Estes índices podem piorar conforme a posição do TND, sendo observado 
que quanto mais cefálico, maior o risco de infertilidade.2 

Ressalta-se que as gônadas destes pacientes apresentam número normal de células 
germinativas quando comparadas aos demais indivíduos sem criptorquidismo. Somente a 
partir do 6º mês de vida é que essas células começam a sofrer deterioração progressiva. 
Assim, no segundo ano de vida da criança, 40% do testículo possui depleção dessas 
células, progredindo ao longo da vida. Na fase adulta, as gônadas estarão praticamente 
destituídas de células germinativas, justificando possível infertilidade.2 

Estudos recentes sugerem que após completar o primeiro ano de idade, os testículos 
já não possuem a mesma capacidade de regeneração. Portanto, a orquidopexia precoce 
apresenta melhores resultados em comparação ao procedimento tardio.5 

7. Anomalias do Epidídimo
As anormalidades do epidídimo nos portadores de TND é altamente incidente, 

oscilando entre 33 a 66%. Algumas das alterações são epidídimo alongado, atresia 
segmentar, agenesia total e falha na fusão entre testículo e o epidídimo. A incidência é 
maior em testículos nas posições intra-abdominal ou inguinal alta.2 
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