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Introducdo: A afalia é uma condicdo congénita extremamente rara, com uma
prevaléncia estimada de 1 em 30 milhées de nascimentos ocorrendo devido a
falha no desenvolvimento do tubérculo genital. A apresentacdo clinica mais
comum é a auséncia do pénis, escroto bem desenvolvido com testiculos
descidos e o meato uretral localizando-se adjacente ao anus. Relato de caso:
Gestante acompanhada no ambulatério de medicina fetal devido suspeicéo de
genitdlia ambigua apresentada em ultrassonografia (USG) morfolégica com
29+4. Duas USG anteriores sugeriam genitélia feminina. B.M.A, recém-nascido
termo (38+5), apgar 8/9, sem intercorréncias na sala de parto. Inspe¢do da
genitdlia demonstrou auséncia do corpo peniano, gbnadas palpaveis em
escroto, orificio na rafe escrotal terminado em fundo cego e meato uretral no



perineo, distal ao escroto e equidistante ao anus, esse que se demonstrava
tépico, pérvio com eliminacdo de mecoénio nas primeiras horas de vida. Exames
laboratoriais afastaram a possibilidade de hiperplasia da adrenal e evidenciado
dosagem de testosterona dentro da normalidade. Cari6tipo confirmou o sexo
masculino (46, XY). Realizado demais investigacOes afastando a ocorréncia de
outras malformacdes. Resultados: Paciente manteve-se em regime de
internagcdo hospitalar por sete dias e atualmente encontra-se em
acompanhamento ambulatorial multidisciplinar. Orientado a familia registro no
sexo social masculino com plano a posteriori de resolucdo da hipospadia
escrotal, ao redor dos seis meses de vida, e futura neofaloplastia. Concluséo: O
manejo da afalia € desafiador, exige abordagem multidisciplinar e estratégias
individualizadas que considerem tanto os aspectos fisicos quanto psicossociais.
Salientamos a importancia do acompanhamento pré-natal, permitindo o
acompanhamento e aconselhamento familiar precoce. Intervencdes cirurgicas,
como a neofaloplastia, devem ser planejadas cuidadosamente para garantir o
melhor progndstico funcional e levar em consideracéo o futuro aspecto socio-
sexual, fertilidade e género do paciente.
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