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L.G.J., 1 ano e 3 meses, nascida em Cascavel-PR em novembro de 2023, pré-
termo de 35 semanas, apresentou ao nascimento genitdlia ambigua e
malformacao anorretal, com orificio perineal Unico para eliminagado de meconio
e urina, além de pseudofalo com saida urinaria. ldentificou-se rim Unico a
esquerda. Aos 2 dias de vida foi submetida a colostomia em dupla boca, com
11 dias de internagédo inicial. O caridtipo revelou 46,XX. Evoluiu em
acompanhamento multidisciplinar, registrada inicialmente como sexo
masculino, género nado definido. Exames laboratoriais mostraram discreta
alteracdo de sulfato de dehidroepiandrosterona e 17-OH progesterona, sem
disfungao adrenal relevante. Aos 9 meses, em consulta no HC, apresentava
colostomia funcionante, genitalia ambigua, auséncia de gbnadas palpaveis,
sendo indicada biopsia gonadal. Em novembro de 2024 realizou contrastado
sob anestesia, videolaparoscopia e bidpsia de gb6nadas, identificando
persisténcia do uraco e canal comum de 2,5 cm. A avaliagdo endoscoépica
mostrou uretra, bexiga, hemivagina e célon confluindo ao orificio perineal. Em



fevereiro de 2025 foi submetida a eletroestimulacédo associada a cistoscopia,
confirmando o diagndstico de malformacéo cloacal complexa.

O caso ilustra uma malformacéo rara, descrita classicamente como sequéncia
de malformagdo do septo urorretal, caracterizada por genitalia ambigua,
auséncia de abertura perineal normal, anomalias mullerianas e do trato
geniturinario inferior, em pacientes 46,XX e com fungao adrenal preservada. O
diagnostico precoce, o estadiamento por imagem// e endoscopia e a
abordagem cirurgica individualizada s&do fundamentais para o prognostico
funcional e definicdo do género. O seguimento multidisciplinar € indispensavel,
considerando aspectos urologicos, ginecoldgicos, intestinais e psicossociais
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