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A extrofia de cloaca é uma malformacgao congénita rara e grave, pertencente ao
espectro do complexo OEIS (Onfalocele, Extrofia de cloaca, Anomalias
anorretais e Defeitos da medula espinhal), com incidéncia estimada de
1:200.000 a 1:400.000 nascidos vivos. Caracteriza-se por falha no fechamento
da linha média infraumbilical, resultando em multiplas anomalias
genitourinarias, intestinais e musculoesqueléticas, com impacto significativo na
qualidade de vida e necessidade de acompanhamento multidisciplinar.



Relatamos o caso de uma paciente atualmente com 14 anos, nascida de
gestacdo gemelar ndo planejada, com diagndstico pré-natal de onfalocele. Ao
nascimento, apresentou multiplas malformagdes: extrofia de cloaca, anus
imperfurado, genitalia atipica (discreto tuberculo genital, sem gonadas
palpaveis) anomalia sacral e hipertelorismo. No periodo neonatal, foi submetida
a corregao inicial com fusdo das hemi-bexigas (vesicostomia), ressec¢ao de
pouch colénico e confeccao de ileostomia. Caridtipo revelou 46,XY, mas optou-
se pela designagao do sexo social feminino.

Aos 2 anos de idade, evoluiu com hérnia inguinal encarcerada e orquiectomia,
sem identificacdo da gbnada contralateral.

Apresentou perda de seguimento por anos, sendo reintegrada ao cuidado
médico aos 14 anos com queixa de baixa estatura e infeccdo do trato urinario
de repeticdo, além de desejo de continéncia urinaria por parte da mae.

ApoOs episdédio de infecgdo urinaria, foi diagnosticada com cistolitiase, sendo
submetida a cistolitotomia aberta, ampliagcdo da vesicostomia e nova tentativa
de identificagdo gonadal sem sucesso.

Este caso ilustra a complexidade do manejo clinico e cirurgico da extrofia de
cloaca, bem como os desafios éticos relacionados a definicdo de sexo em
neonatos com genitalia atipica.

Destaca-se a importancia da continuidade do cuidado em centros
especializados e da atuagdo multidisciplinar para garantir o desenvolvimento
integral desses pacientes. A compreensao e o acompanhamento adequados
sao fundamentais para minimizar complicagcdes, promover qualidade de vida e
apoiar decisdes familiares e clinicas ao longo do crescimento
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