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APRESENTACAO

A interdisciplinaridade é fruto da tradicdo grega, onde os programas de ensino
recebiam nome de enkuklios Paidéia e com objetivo de trabalhar a formacgédo da
personalidade integral do individuo, acumulando e justapondo conhecimentos e articulagéo
entre as disciplinas. A partir da década de 70 esse conceito se tornou muito enfatico em
todos os campos do conhecimento, inclusive nas ciéncias médicas.

Sabemos que a salude apresenta-se como campo totalmente interdisciplinar e
também com alta complexidade, ja que requer conhecimentos e praticas de diferentes areas
tais como as ambientais, clinicas, epidemioldgicas, comportamentais, sociais, culturais etc.
Deste modo, o trabalho em equipe de saude, de forma interdisciplinar, compreende agdes
planejadas em funcdo das necessidades do grupo populacional a ser atendido nao se
limitando as definigdes exclusivistas de cada profissional.

Tendo em vista a importancia deste conceito, a Atena Editora nas suas atribuicdes
de agente propagador de informagéo cientifica apresenta a nova obra no campo das
Ciéncias Médicas intitulada “Medicina: Ciéncias da Saude e Pesquisa Interdisciplinar”
em seis volumes, fomentando a forma interdisciplinar de se pensar na medicina e mais
especificadamente nas ciéncias da saude. E um fundamento extremamente relevante
direcionarmos ao nosso leitor uma producgéao cientifica com conhecimento de causa do seu
titulo proposto, portanto, esta obra compreende uma comunicac¢ao de dados desenvolvidos
em seus campos e categorizados em volumes de forma que ampliem a viséo interdisciplinar
do leitor.

Finalmente reforcamos que a divulgagéo cientifica é fundamental para romper com
as limitagcbes ainda existentes em nosso pais, assim, mais uma vez parabenizamos a
estrutura da Atena Editora por oferecer uma plataforma consolidada e confiavel para estes
pesquisadores divulguem seus resultados.

Desejo a todos uma proveitosa leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A sindrome da insensibilidade
completa ao androgénio (CAIS) é a principal
responsavel por uma caracterizagdo fenotipica
feminina, em individuos com gendtipo XY. Na
CAIS, os niveis de horménios permanecem
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dentro dos limites normais até a puberdade,
e podem passar despercebidos até que se
suspeite de amenorreia primaria. Sendo assim
este trabalho tem como objetivo realizar uma
revisdo bibliografica sobre a CAIS e apresentar
um relato de caso sobre essa sindrome de
raro acometimento. Apresenta-se o caso de
uma paciente de 1 més e 5 dias, com fenoétipo
feminino, diagnosticada com CAIS apdés a
realizacdo de um procedimento cirargico devido
a hérnia inguinal bilateral redutivel. Durante
a realizacdo da herniorrafia foi encontrado
conteudo glandular dentro do saco herniario
bilateralmente confirmado pela presenca de
tecido testicular apos a realizagédo da biopsia. O
diagnostico foi constatado pela associacdo entre
fenétipo feminino, cariétipo 46XY e presenca
de testiculo. Desse modo, foi informado aos
responsaveis pela criangca a necessidade de
realizar a gonadectomia bilateral profilatica apos
apuberdade. ACAIS apresenta um acometimento
pouco frequente, sendo que a associa¢gdo com
hérnia inguinal bilateral é rara. E indicado o
acompanhamento multidisciplinar e a retirada
da gbnada apds a puberdade, devido ao risco
de desenvolvimento de tumores neoplasicos no
futuro.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome ligado ao X.
Sindrome de Morris. Insuficiéncia androgénica.
Identidade de género.

COMPLETE ANDROGEN INSENSITIVITY
SYNDROME: CASE REPORT

ABSTRACT: The complete androgen insensitivity
syndrome (CAIS) is the main responsible for a
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female phenotypic characterization in individuals with the XY genotype. In CAIS, hormone
levels remain within normal limits until puberty, and may go unnoticed until suspected primary
amenorrhea. Therefore, this work aims to perform a literature review on CAIS and present a
case report on this rare disease syndrome. We present the case of a patient aged 1 month and
5 days, with a female phenotype, diagnosed with CAIS after undergoing a surgical procedure
due to reducible bilateral inguinal hernia. During herniorrhaphy, glandular content was found
within the hernia sac bilaterally confirmed by the presence of testicular tissue after the biopsy.
The diagnosis was confirmed by the association between female phenotype, 46XY karyotype
and presence of testis. Thus, the child’s guardians were informed of the need to perform
prophylactic bilateral gonadectomy after puberty. CAIS presents an infrequent involvement,
and the association with bilateral inguinal hernia is rare. Multidisciplinary follow-up and
removal of the gonads after puberty are indicated, due to the risk of developing neoplastic
tumors in the future.

KEYWORDS: X-linked syndrome. Morris syndrome. Androgenic insufficiency. Gender identity.

11 INTRODUGCAO

A CAIS foi descrita pela primeira vez por John McLean Morris da Universidade de
Yale em 1953. E uma doenca rara com prevaléncia de 1:20.000 a 1:99.000 nascidos vivos
e se refere a individuos com caracterizacao fenotipica feminina, porém com genétipo XY.
O CAIS é causado por mutagdes nos genes responsaveis pela recepgcédo de andrégenos.
Quando o corpo € incapaz de usar androgénio para a formagédo fenotipica masculina
completa, os chamados genes AR (“receptores de androgénios”) sdo incapazes de usar
androgénio para concluir a formacgao fenotipica masculina. Sabe-se que esse defeito no
seu mecanismo de agéo esta associado com anormalidades da diferenciagdo sexual.

Em relagéo a fisiopatologia, a sintese de testosterona € normal, porém existe uma
resisténcia dos tecidos a agdo androgénica, causando consequentemente a aparéncia
feminina. Os pacientes portadores desta sindrome tém 6rgéos internos masculinos
(testiculos) que estdo anormalmente localizados na pelve ou na cavidade intra-abdominal.

Na infancia, a CAIS pode-se apresentar como hérnia inguinal com contetdo
testicular dentro do saco herniario. A incidéncia de acometimento nesses casos varia de
1 a 2%, sendo que a ocorréncia de hérnias inguinais bilaterais é rara (1,9%) em criancas
do sexo feminino. Ja& na puberdade, a CAIS aparece na forma de amenorreia primaria,
como a terceira causa mais comum da auséncia de menstruagdo. Os ciclos menstruais
ndo acontecem porque a produgdo do hormdnio anti-mulleriano (AMH) pelo testiculo
impede o desenvolvimento das trompas de Fal6pio, do Utero, do colo do Utero e da vagina
proximal. Além disso, a vagina existente é encurtada com medida variando entre 2,5 e
8 centimetros, na maioria dos pacientes. Os pelos pubianos e axilares sdo escassos ou
ausentes. As mamas estdo normalmente desenvolvidas e os contornos corporais femininos
estdo presentes, ocasionados pela aromatizacéo periférica da testosterona em estradiol.

Dessa forma, a presenga de hérnia inguinal bilateral em meninas com contetdo
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herniario glandular sugestivo de testiculo deve ser investigada quanto ao gen6tipo da crianga
e a necessidade de excluir a CAIS utilizando como métodos de rastreio a Ultrassonografia,
a medida do comprimento vaginal, a pesquisa de cromatina X, a pesquisa do cromossomo
Y ou o cari6tipo (CALDERON et al., 2019). Assim, o objetivo desse relato é apresentar um
caso de acometimento bilateral de hérnia inguinal, cuja incidéncia é rara em CAIS e fazer
uma breve reviséo de literatura.

21 METODO

Foi realizado um estudo retrospectivo a partir da base de dados do PubMed, Scielo,
Lancet e Google Académico com os descritores “sindrome ligado ao X”, “identidade de
género”, “sindrome de Morris”, “insuficiéncia androgénica” com o objetivo de fazer uma
revisdo bibliografica sobre a CAIS, apresentando um relato de caso sobre essa sindrome
de raro acometimento. Os critérios de inclusao fixados para sele¢éo dos estudos foram: ter

sido publicado em portugués, inglés ou espanhol e discorrer sobre a tematica.

31 RELATO DE CASO

Paciente R.T., prematuro (35 semanas e 2 dias) com fenétipo feminino e peso ao
nascimento de 2.575 gramas (percentil 25) foi submetido com 1 més e 5 dias a herniorrafia
bilateral devido a presenga de abaulamentos redutiveis nas regides inguinais. Durante a
cirurgia foram identificadas estruturas glandulares dentro do saco herniario, sendo entéo
realizada a biépsia bilateral, uma vez que havia suspeita de CAIS. O material biopsiado foi
enviado para exame anatomopatolégico. A paciente, evoluiu sem intercorréncias durante
0 ato cirurgico, assim como no pés-operatério. Apés o resultado do exame histologico
confirmando a presenca de estruturas testiculares, foi solicitado o cariétipo da paciente,
no qual foi constatado o gen6tipo masculino (46,XY), confirmando o diagnéstico de CAIS.

No exame fisico, a paciente apresentava genitalia externa feminina sem a palpacao
de testiculos. Segundo a escala de Turner, a paciente estava no padrdo normal para idade
com mamas infantis e auséncia de pelos pubianos. Uma vez confirmado o diagnéstico de
CAIS, foram dadas orientagbes aos pais, esclarecendo aos responsaveis que a crianca
precisaria ser avaliada periodicamente por causa de seu desajuste hormonal e alteragbes
sexuais secundarias. Além disso, foi informado sobre a necessidade de outro procedimento
cirrgico (gonadectomia pés-puberal) que deveria ser realizado a fim de evitar o risco
de desenvolvimento de um processo neoplasico na fase adulta, jA que na infancia e na
adolescéncia a incidéncia de neoplasia é baixa. Assim como a necessidade de terapia de
reposicao hormonal para a manutencao das caracteristicas sexuais secundarias femininas.
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41 DISCUSSAO

A CAIS é caracterizada por individuos de fen6tipo feminino que apresentam genitélia
externa feminina com: auséncia ou rarefacdo de pelos pubianos, vagina ausente ou curta
em fundo cego, auséncia de Utero, desenvolvimento mamario normal ou aumentado na
puberdade, contornos corporais femininos e auséncia de acne. Desse modo, a orientagéo
psicossocial é feminina e, legal e socialmente, sdo mulheres.

Geralmente o diagnostico de CAIS é feito na infancia com apresentacao clinica
de hérnia inguinal bilateral ou durante a puberdade, sendo a queixa mais frequente a
amenorreia primaria. Tal apresentagdo pode ser compreendida por uma disfungdo que
os receptores ARs tém em se ligar com a testosterona e na sua conversao, através da
5-alfa-redutase, em di-hidrotestosterona (DHT). A testosterona é secretada pelas células
de Leydig, estimuladas pelo horménio luteinizante, também denominado de horménio
estimulador das células intersticiais (ICSH).

Esse principal androgénio (testosterona e sua conversao em di-hidrotestosterona) é
responsavel pela diferenciagédo da genitalia externa (pénis e saco escrotal) e uretra peniana,
atuando em tecidos alvo especificos que tenham ARs funcionantes. Sendo assim, entre a
9% e 13% semana, onde ocorre a diferenciagdo sexual no embrido, se ndo houver uma
ligacdo adequada entre os ARs e androgénios, ocorre a transformacgéao do tubérculo genital
-estrutura comum fetal que dara origem ao 6rgdo masculino ou feminino, dependendo
do estimulo- em fen6tipo feminino (clitéris, grandes labios, pequenos labios e porgcéao
inferior da vagina) ao invés do masculino e, consequentemente, ndo ha transformacgéo do
ducto de Wolff em epididimo. Assim, o ducto de Muller regride pela agdo das células de
Sertoli, através do horménio antimulleriano, ja que se trata de um genoétipo masculino, ndo
originando as trompas uterinas, parte superior da vagina e Utero.

Dessa forma, sem a acado da testosterona e de seu principal produto a DHT, nédo
ocorre um efeito feedback negativo no eixo hipotalamo-hipofise, resultando em uma
producdo excessiva de androgénios LH e FSH que sédo convertidos em sua grande parte
em estrogénios e depositados em tecidos periféricos, como em tecidos adiposos. Acaba-
se, portanto, tendo a formacao de caracteristicas sexuais secundarias femininas.

Por fim, a presencga de hérnia inguinal durante a infancia ndo deve ser considerada
como indicagdo para uma gonadectomia precoce, uma vez que essa abordagem confere
mais tempo para a paciente e seus familiares aceitarem e compreenderem a doencga e
suas repercussdoes (CALDERON et al., 2019). Dessa forma, o adiamento da eventual
gonadectomia na idade adulta permite ndo somente a puberdade espontanea, como também
a tomada de deciséo autorizada pelo paciente. Além disso, estudos recentes revelam uma
incidéncia de 0,8% de tumores em CAIS, sendo recomendada a remogédo das gbnadas
somente apds o término espontaneo da puberdade. O carcinoma in situ & a neoplasia
mais frequentemente relatada em pacientes com CAIS. O tumor de células germinativas
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testicular em adulto jovem pode ocorrer em 22% dos casos, enquanto na infancia e na
adolescéncia a prevaléncia € muito baixa. Assim, a recomendag¢édo de godanectomia pos-
puberal profilatica, acompanhada da terapia de reposicdo hormonal para manutencédo de
caracteristicas sexuais secundarias femininas, € indicada partir dos 18 anos de idade,
devido ao risco de desenvolvimento de carcinoma in situ, chegando a 33% na idade de
50 anos. Deste modo, o tratamento para esses pacientes consiste em gonadectomia
profilatica, reposicédo hormonal, calcio e vitamina D, e cirurgia de vaginoplastia.

51 CONSIDERAGOES FINAIS

A CAIS apresenta um quadro clinico formado por um paciente de fenétipo feminino,
apesar de um cari6tipo 46 XY com desenvolvimento testicular irrestrito, tendo como
principal causa a resisténcia periférica a todos os esteroides androgénicos devido a uma
mutacéo no gene AR. Além de orientar os responsaveis sobre eventuais duvidas quanto
a CAIS, é imprescindivel o acompanhamento hormonal do paciente até a adolescéncia,
assim como a realizagdo da gonadectomia profilatica apo6s o fim da puberdade, devido ao
risco de desenvolvimento de neoplasia na vida adulta. Subsequente a gonadectomia inicia-
se a terapia de reposicao hormonal estrogénica, visando a manutengdo de caracteristicas
sexuais secundarias femininas.
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