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Introdugao

A Disgenesia Gonadal Mista (DGM) é uma condigao rara, caracterizada pela
presenga de mosaicismo cromossdmico, gbnadas disgenéticas e anatomia
reprodutiva variavel. O risco de tumor gonadal é de 15-25% e aumenta com a
idade. Em pacientes com ambiguidade genital e gbnadas abdominais, o risco
pode chegar a 52%. Os tumores mais comuns encontrados na DGM sao
tumores de células germinativas (TCG) e o gonadoblastoma é o mais comum
em pacientes com cariétipo mosaico 45,X/46,XY.



Relato de Caso

Paciente nascido em servico externo, a termo com genitalia ambigua,
encaminhado aos 5 meses de vida. Ao exame, falo de 2 cm, gbnadas né&o
palpaveis, compativel com Prader 2 / Ahmed 5. Hiperplasia adrenal congénita
excluida. Cariotipo: mos 45X / 46,X,idic(Y)(q11.23). Aos 6 meses, exames
hormonais com elevacdo de FSH, e ultrassom evidenciou utero infantil, sem
identificacdo de gbnadas. Apds discussdo multidisciplinar, redefinido sexo de
criacdo para feminino. Paciente encaminhada para cirurgia pediatrica com
indicagao de gonadectomia. Aos 3 anos, durante a cirurgia, reavaliada genitalia
externa em centro cirurgico, com presencga de falo virilizado, uretra hipospadica
perineal, orificio vaginal presente. Videolaparoscopia evidenciou utero pélvico,
trompas bilaterais, gbnada direita arredondada, sem albuginea, amarelado e
gbnada esquerda em fita. Realizada gonadectomia bilateral. O exame
anatomopatolégico confirmou gonadoblastoma bilateral, com origem em
gbnada tipo testicular (direita) e gbnada displasica terminal em fita (esquerda),
variante dissecante, margens livres.

Discussao

O caso ilustra os principais desafios do manejo da DGM: avaliagédo do risco de
gonadoblastoma, definigdo do género de criagdo e planejamento cirurgico.
Segundo a literatura, neoplasia em DGM pode ocorrer em individuos com
apenas 3 meses de idade ou mesmo na vida fetal, sendo que a presenga do
cromossomo Y estd associada a maior risco de TCG. O mosaico
45,X/46,X,idic(Y) e a presenca das gonadas intraabdominais e displasicas
aumenta o risco de malignizacdo gonadal, justificando a gonadectomia
profildtica para evitar possivel transformagdo maligna. O acompanhamento
deve incluir reposigdo hormonal e equipe multidisciplinar.

Conclusao

A gonadectomia profilatica tem sido recomendada nos casos de DGM devido
ao alto risco de malignizagao.
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