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Resumo Abstract
Objetivos: Avaliar a prevaléncia e descrever alteragdes da mor- Objectives: To assess the prevalence of genital abnormalities among
fologia genital em recém-nascidos em duas maternidades-escola de neonates in two public maternity-schools.
gestdo publica. Methods: Case-control, cross-sectional descriptive study. Genital
Métodos: Estudo caso/controle, descritivo, transversal. Utilizou-se morphology of 2,916 neonates was assessed using a clinical protocol
protocolo clinico para avaliacdo da morfologia genital de 2.916 recém- between 04/19/2010 and 04/18/2011. Control group included neonates
nascidos entre 19/04/2010 e 18/04/2011. O grupo controle foi formado without birth defects, born at the same maternity unit and in the same
pelos nascimentos sem anormalidades morfoldgicas ocorridos no dia e day in which a case was identified. Fisher and Kruskal-Wallis tests were
na maternidade em que o caso foi detectado. Teste exato de Fisher foi used for statistics.
utilizado para andlises de varidveis categoricas, e de Kruskal-Wallis, para Results: The study identified 29 (1:100) neonates with genital
igualdade de médias. abnormalities. Most of them were examined within 3 days of life
Resultados: Foram detectados 29 recém-nascidos com anormalidade and presented only one genital defect. Morphological abnormalities
genital (1:100). A maioria (93,2%) foi examinada nos trés primeiros dias comprised: genital ambiguity (1/29), fusion of labia majora (1/29),
de vida e apresentava apenas uma anormalidade. Os defeitos morfolégicos micropenis (2/29), enlarged clitoris (6/29), hypospadia (9/29), and
compreenderam: ambiguidade genital evidente (1/29), fusdo posterior combined defects (4/29). Only one case reported the genital abnormality
de grandes labios (1/29), micropénis (2/29), clitoromegalia (6/29), in the statement of live birth correctly. Prematurity occurred in 13/29
criptorquidia bilateral (6/29), hipospadia (9/29) e defeitos combinados cases and was the only variable statistically associated with genital
(4/29) casos. Em apenas um caso os campos da Declaragdo de Nascido defects. Eight cases agreed on the complementary investigation of
Vivo foram preenchidos corretamente. Prematuridade foi observada em the genital defect, among which three were diagnosed with disorder
13/29, sendo esta a Unica variavel estatisticamente associada a presenga of sex development.
de anormalidade genital. Oito casos aderiram a proposta de investigag&o Conclusions: There is a high prevalence of genital abnormalities
complementar, entre os quais trés tiveram diagndstico clinico de disturbio in the maternity units included in the present study and most cases
da diferenciagdo do sexo. are under-diagnosed and under-reported. Our results reinforce the
Conclusdes: Evidenciou-se alta prevaléncia, subdiagndstico e sub- importance of a careful examination of genital morphology in neonatal
registro de defeitos genitais nas maternidades estudadas. Os resultados period towards the recognition of minor defects that can be clinical
reforgam a importéncia do exame cuidadoso de recém-nascidos com o features of a disorder of sex development.
objetivo de identificar anormalidades genitais sutis que podem compor
o quadro clinico de distlrbio da diferenciagdo do sexo.
J Pediatr (RioJ).2012,88(6):489-95: Anormalidade genital, triagem J Pediatr (Rio J). 2012,;88(6):489-95: Genital abnormality, neonatal
de recém-nascido, distlrbios da diferenciagdo do sexo. screening, disorders of sex development.
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Introducao

O desenvolvimento do sexo na espécie humana é um
processo complexo, que envolve fendmenos bioldgicos, psi-
coldgicos e sociais. O primeiro estagio ocorre no momento
da fertilizagdo, por meio da jungao entre os complementos
cromossOmicos materno e paternol.2,

A partir da oitava semana de gestacdo, tecidos indife-
renciados sdo transformados em gonadas e em estruturas
anatémicas internas e externas tipicas da genitélia mascu-
lina ou feminina. Esse processo, regulado por uma teia de
mecanismos genéticos e hormonais, corresponde a etapa
pré-natal do desenvolvimento bioldgico do sexo, que se
completard na puberdade!-4.

Sobre o arcabouco bioldgico, fen6menos psicoldgicos
e sociais irao conferir singularidade aos sujeitos no que se
refere a sua identidade e comportamento de género, bem
como a sua orientacdo sexual?4.

Defeitos anatémicos da genitalia externa podem ter etio-
logia genética, ndo genética ou multifatorial, resultante da
interagdo gene/ambiente. Esses defeitos podem ser restritos
ao aparelho genital ou envolver diversos sitios anatdémicos,
configurando quadros dismorficos complexos25. Em ambas
as situagdes, a anormalidade genital pode ser a expressdo
clinica de distlrbios da diferenciagéo do sexo (DDS).

Os DDS sao condigdes congénitas heterogéneas nas
quais o desenvolvimento dos componentes cromossémico,
gonadal ou anatémico do sexo é atipico. O espectro clinico
pode variar desde anormalidades morfoldgicas leves em
genitalias de aparéncia masculina ou feminina até situa-
cOes classificadas como ambiguidade genital, em que ndo
é possivel reconhecer o sexo bioldgico do recém-nascido
pelo exame fisico%6.7, A pratica clinica revela, todavia,
que a delimitacdo da fronteira da normalidade morfoldgica
ndo é uniforme. Desse modo, a literatura fornece alguns
parametros para reconhecimento de anormalidades cuja
presenca imp&e a investigacdo de DDS. Sdo eles?4:

1) Em recém-nascidos com genitdlia de aspecto masculi-
no:

a) Criptorquidia bilateral;

b) Micropénis (comprimento menor que -2,5 desvios

padrdo para a idade);

c) Hipospadia perineal isolada ou hipospadia leve com

criptorquidia bilateral ou micropénis.

2) Em recém-nascidos com genitdlia de aspecto feminino:

a) Hipertrofia do clitéris (diametro maior que 6 mm);

b) Qualquer grau de fusao labial, de posterior a comple-

ta;

c) Massa na regido inguinal ou em saliéncias labioescro-

tais.

Em face da amplitude de apresentagdes clinicas e da uti-
lizacdo de diferentes critérios de inclusdo e de métodos para
coleta de dados, estudos de prevaléncia de anormalidades
genitais apresentam resultados variaveis desde 1:20.0008
até 1:4.5003 recém-nascidos.

0O exame cuidadoso da genitdlia externa do recém-nascido
é importante ndo sé para o diagnostico precoce e manejo
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das anormalidades genitais, mas também para o registro
e obtengdo de informagdes epidemioldgicas necessarias
ao planejamento de agdes preventivas no ambito da salude
publica.

No Brasil, o registro populacional de defeitos congénitos
foi inaugurado em 1999 pela introdugdo de um campo na
Declaragdo de Nascido Vivo (DNV), documento de preenchi-
mento obrigatdrio. Registros dessa magnitude tém o poten-
cial de fornecer informagdes sobre prevaléncia e fatores de
risco para defeitos congénitos. A partir dessas informagdes,
é possivel ndo so6 planejar politicas de prevencdo e atencao
a saude, mas também avaliar a efetividade das acdes im-
plantadas. Estudos sobre a qualidade desse registro tém
revelado, entretanto, alta taxa de subnotificagdo no pais
como um todo®-12,

Os objetivos deste estudo foram realizar busca ativa
de recém-nascidos com anormalidades genitais, verificar a
prevaléncia e avaliar o registro desses defeitos em DNV de
duas maternidades-escola da cidade de Maceid (AL).

Métodos

Trata-se de estudo caso/controle, transversal, descritivo.
A busca ativa de anormalidades genitais foi realizada por
exame direto da genitdlia externa dos recém-nascidos, nas
duas maternidades alvo, entre 19/04/2010 e 18/04/2011.
Essa busca foi suspensa durante 31 dias ndo consecutivos,
devido a feriados prolongados e ao fechamento das mater-
nidades para reforma ou controle de infecgdo.

O exame dos recém-nascidos foi realizado diariamente
por um grupo, devidamente treinado, de oito académicos
de medicina. O treinamento abarcou tanto o conhecimento
médico quanto a abordagem de aspectos subjetivos ineren-
tes ao diagnostico de DDS e a informacgdo dada aos pais a
respeito das anormalidades detectadas. Atitudes frente aos
profissionais das maternidades e aos pais foram discutidas
e pactuadas antes do inicio da coleta de dados. Por ques-
toes éticas, os termos “ambiguidade genital” e “"DDS” ndo
foram utilizados durante a etapa de triagem, apenas apds
a confirmagdo das anormalidades em consulta ambulatorial
de genética.

Para coleta de dados, foi utilizado protocolo préoprio com
campos para registro das seguintes anormalidades:

- Genitdlias com aspecto masculino: gonadas ndo palpaveis
ou com qualquer grau de criptorquidia bilateral; tamanho
peniano esticado abaixo de -2,5 desvios padrdo para a
idade; gbnadas com maior didmetro inferior a 8 mm;
massa inguinal; qualquer grau de hipospadia. Para pre-
maturos, a avaliagdo do tamanho peniano tomou como
referéncia a distribuicdo normal de medidas para criancas
nascidas entre 24 e 36 semanas de gestacaol3.

- Genitalias com aspecto feminino: diametro clitoriano
superiora 6 mm (inclusive prematuros); gonada palpavel
em saliéncia labioescrotal; qualquer grau de fusdo de
grandes labios; massa inguinal.

- Genitalias inclassificaveis com base no exame fisico,
definidas como ambiguas.
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A variavel desfecho dependente foi a presenca de uma
ou mais anormalidades genitais. As variaveis independentes
e suas respectivas categorias de analise foram:

- Residéncia materna: capital e interior de Alagoas;

- Idade gestacional: < 37 semanas (pré-termo) e = 37
semanas (termo);

- Peso ao nascer: < 2.500 g (baixo) e = 2.500 g (adequa-
do);

- Idade do recém-nascido no momento do exame: < 3 dias

e = 3 dias;

- Sexo registrado na DNV: masculino, feminino, ignorado

e em branco;

- Registro de defeito congénito na DNV: sim, ndo, ignorado

e em branco;

- Comparecimento a consulta de reavaliagdo clinica: sim

e nao;

- Manutencao da anormalidade genital na consulta de
reavaliacdo clinica: sim e ndo.

Os dados foram tabulados e analisados por meio do progra-
ma Epi-Info™ versdo 3.5.2. Inicialmente, foi realizada analise
descritiva dos 2.916 recém-nascidos. Para testar associacoes
entre varidveis categoricas, foi constituido um grupo controle
formado pelos nascimentos sem anormalidades morfoldgicas,
ocorridos no mesmo dia e na mesma maternidade em que
o caso foi detectado. Aplicados os critérios de pareamento,
o grupo controle foi constituido por 87 recém-nascidos.
Teste exato de Fisher foi utilizado para analise de variaveis
categoricas, e de Kruskal-Wallis, para igualdade de médias.
Adotou-se nivel de significancia de 5% (p < 0,005).

Casos com suspeita de DDS foram enviados para estudo
molecular realizado pelo Grupo Interdisciplinar de Estudos
dos Disturbios da Diferenciacdo do Sexo e Centro de Biologia
Molecular e Engenharia Genética da Universidade Estadual
de Campinas.

Esta pesquisa foi aprovada pelos comités de ética das duas
instituicGes envolvidas conforme processos #010367/2009-
29 e #1433/2010.

Resultados

No periodo entre 19/04/2010 e 18/04/2011, ocorreram
3.271 nascimentos nas maternidades estudadas. Desse total,
3.009 (92%) recém-nascidos foram examinados, e 93 foram
excluidos a posteriori, com base nos critérios estabelecidos
nos métodos da pesquisa (33 por defeitos multiplos congé-
nitos, 14 por o6bito anterior ao exame e 46 por nascimento
em outro local).

Entre 0s 2.916 recém-nascidos que compuseram a amos-
tra, 1.633 (56%) nascimentos ocorreram na maternidade
1, e 1.283 (44%), na maternidade 2. A idade no momento
do exame variou em 0-38 dias com média de 1 dia e desvio
padrdo de 2 dias, tendo sido 2.718 (93,2%) sujeitos exami-
nados antes de completar 72 horas de vida.

Foram encontrados 29/2.916 (prevaléncia de 1:100)
casos com alguma anormalidade genital detectada ao exame
fisico. Entre os casos positivos, predominaram nascimentos
ocorridos na maternidade 1 e de maes residentes no interior
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de Alagoas. A maioria foi examinada antes de completar 72
horas de vida, apresentava peso igual ou superior a 2.500 g
e idade gestacional igual ou superior a 37 semanas (Tabela
1). N@o houve diferengas estatisticamente significativas
entre casos e controles em relagdo ao local de nascimento,
residéncia materna, idade no momento do primeiro exame
e ocorréncia de baixo peso. A taxa de prematuridade, contu-
do, foi significantemente maior no grupo caso (p = 0,02). A
despeito disso, casos e controles prematuros apresentaram
idades gestacionais comparaveis (p = 0,12), com média de
34 (desvio padrdo de 1,6) e 34,7 (desvio padrao de 1,8)
semanas, respectivamente.

A distribuicdo dos casos quanto ao tipo de anormalidade
genital, preenchimento da DNV, comparecimento a consulta
de reavaliagdo clinica e situagdo da anormalidade genital é
apresentada na Tabela 2. A anormalidade genital mais fre-
quente foi hipospadia, com prevaléncia de 1:324, seguida de
criptorquidia bilateral e hipertrofia de clitéris. Ambiguidade
genital 6bvia ocorreu em um caso. A analise da DNV mostrou
que apenas um recém-nascido teve o campo sexo assinalado
como “ignorado” e que cinco tiveram o campo de defeitos
congénitos preenchido com resposta “sim” (Tabela 2).

Aos 29 casos positivos foi oferecida consulta de reavalia-
cdo clinica no ambulatério de genética. Desse total, quatro
(13,8%) foram a dbito antes da data agendada, e 11 (38%)
ndo compareceram. Os casos positivos que foram a dbito
apresentaram complicagdes relacionadas com baixo peso
(630 g), prematuridade, septicemia e sindrome hemorragi-
ca. Um destes recém-nascidos apresentava malformactes
major de linha média incluindo holoprosencefalia. Ndo houve
diferencas estatisticamente significativas entre os casos que
compareceram e 0s que ndo compareceram a consulta em
relacdo a procedéncia da mae (p = 0,55).

A idade das criangas no momento da reavaliagdo clinica
variou de 2 a 31 dias, com média de 15 dias e desvio padrdo
de 9 dias. O quadro estava mantido em oito (57%) e havia
regredido em seis (43%) casos. Nesse ultimo grupo, as
anormalidades eram criptorquidia (4) e clitoromegalia (2).
Nao houve diferengas estatisticamente significativas entre
esses grupos quanto a idade no primeiro exame (p = 0,88),
idade na consulta de reavaliagdo clinica (p = 0,43), ocor-
réncia de baixo peso ao nascer (p = 0,15) e prematuridade
(p =0,47).

No grupo de oito recém-nascidos com manutencdo da
anormalidade genital, quatro ndo aderiram a proposta de
investigacdo e acompanhamento no ambulatério integrado
de genética e psicologia. Entre esses, trés apresentavam
hipospadia, e um, criptorquidia bilateral.

A Tabela 3 apresenta o sumario das caracteristicas
genético-clinicas dos quatro casos que ingressaram no am-
bulatério e se mantiveram em acompanhamento.

Entre estes, um foi definido como hipospadia isolada,
um com hiperplasia adrenal congénita por deficiéncia de 21-
hidroxilase, e dois apresentavam quadro clinico-laboratorial
sugestivo de sindrome da insensibilidade parcial aos androé-
genos. A despeito da perda de casos ao longo do processo de
investigacdo diagndstica, a prevaléncia de DDS na amostra
foi de, ao menos, 1,03:1000.
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Discussao

As maternidades-alvo deste estudo sdo referéncia em recursos do Sistema Unico de Salide. Ambas contam com
alto risco na area materno-infantil no estado de Alagoas. alojamento conjunto, unidade neonatal de terapia inten-
Localizadas na capital (Maceid), estdo ligadas a duas siva e de cuidados intermediarios, perfazendo um total
universidades publicas e sdo totalmente financiadas com de 127 leitos.

Tabela 1 - Distribuicdo de caracteristicas maternas e dos recém-nascidos no grupo caso e no grupo controle

Grupo caso Grupo controle Total
Caracteristicas (n = 29) (n =87) (n =116)
Local do nascimento
M1 20 (69%) 50 (57%) 70 (60,4%)
M2 9 (31%) 37 (43%) 46 (39,6%)
Odds ratio (1C95%): 0,2-1,5 p=0,19"
Residéncia materna
Capital 11 (38%) 50 (57%) 61 (53%)
Interior 18 (62%) 37 (43%) 55 (47%)
Odds ratio (IC95%): 0,8-5,8 p = 0,05"
Idade ao exame
< 3 dias 28 (97%) 83 (95%) 111 (95,7%)
> 3 dias 1 (3%) 4 (5%) 5 (4,3%)
Odds ratio (IC95%): 0,1-68,7 p=0,63"
Peso ao nascer
< 2.500¢g 14 (48%) 33 (38%) 47 (40,5%)
> 2.500 g 15 (52%) 54 (62%) 69 (59,5%)
Odds ratio (IC95%): 0,5-3,8 p =0,22"
Idade gestacional
< 37 semanas 14 (48%) 23 (26%) 37 (32%)
> 37 semanas 15 (52%) 64 (74%) 79 (68%)
Odds ratio (IC95%): 0,9-6,7 p =0,02"

1C95% = intervalo de confianca de 95%; M1 = maternidade 1; M2 = maternidade 2.

* Teste exato de Fisher.

Tabela 2 - Distribuigdo dos casos positivos quanto ao tipo de anormalidade genital detectada, registro de sexo e de malformagdo congénita
na Declaragdo de Nascido Vivo, comparecimento a consulta de reavaliagdo clinica e situacdo da anormalidade genital

DNV - Defeitos

DNV - Sexo congénitos
Reavaliagao Manutencao
Anormalidade genital n (%) M F I S N I clinica do quadro
Hipospadia 9 (31%) - - 3 6 - 5 5
Criptorquidia bilateral 6 (20,6%) 5 - 1 1 5 - 1
Clitoris > 6 mm 6 (20,6%) - 6 - - 6 - 2 -
Defeitos combinados 4 (13,8%) 3 1 - - 4 - 2%t 1f
Micropénis 2 (7%) 2 - - 1 1 - - -
Fuséo labial posterior 1 (3,5%) - 1 - - 1 - - -
Ambiguidade 6bvia 1 (3,5%) - 1 - - - 1 1 1
Total 29 (100%) 19 9 1 5 23 1 14 8

DNV = Declaracéo de Nascido Vivo; F = feminino; | = ignorado; M = masculino; N = ndo; S = sim.

* Criptorquidia bilateral + micropénis.

tMicropénis + hipospéadia glandar; criptorquidia bilateral + hipospadia glandar; hipertrofia de clitéris + fusao labial posterior.
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Tabela 3 - Caracteristicas genético-clinicas dos casos em acompanhamento

Anormalidade Sexo Consanguinidade Recorréncia
Diagnéstico genital legal Cariétipo Mutacao parental familial
Hipospadia isolada Hipospadia M 46,XY - - -
SIPA Hipospadia M 46,XY Estudo em andamento - -
SIPA Hipospadia + micropénis M 46,XY Estudo em andamento - -
HAC* Ambiguidade genital F 46,XX p.Q318X + p.R356W (pat)
IVS2-13A/C > G (mat) +* +*

(-) = ausente; (+) = presente; F = feminino; HAC = hiperplasia adrenal congénita; M = masculino; mat = mutagdo herdada da méae; pat = mutagao herdada do pai;

SIPA = sindrome da insensibilidade parcial aos andrégenos.
* Pais primos em terceiro grau.

t Fenétipo perdedor de sal.

+ Recorréncia em uma irma.

Segundo dados da Secretaria Municipal de Salude de
Maceid, em conjunto, essas maternidades respondem por
20% dos nascimentos ocorridos na capital e 9% dos ocorridos
no estado de Alagoas. A média anual de nascimentos vivos
em ambas, no periodo 2004-2009, foi de 5.284, sendo 53%
destes na maternidade 1, e 47%, na maternidade 2.

Ainda de acordo com a mesma fonte, no periodo de co-
leta de dados do presente estudo, ocorreram apenas 3.271
nascimentos nas duas maternidades, devido a problemas
estruturais que levaram ao fechamento temporario. A despeito
disso, a proporgdo de nascimentos em cada maternidade foi
mantida ao longo do ano e se repetiu na amostra que com-
pde este estudo. A auséncia de diferengas estatisticamente
significativas entre casos e controles em relagao ao local
de nascimento e a idade no momento do primeiro exame
indicam que a amostra foi homogénea.

De modo geral, espera-se que 2 a 5% dos nascidos vivos
em todo o mundo apresentem algum defeito congénito morfo-
I6gico ou funcionall4, A diversidade de critérios utilizados em
estudos epidemioldgicos para definiranormalidades genitais,
ambiguidade genital e DDS dificulta a analise comparativa
da prevaléncia desses defeitos em diferentes populagdes>.
Com base nos critérios adotados na presente investigagao,
obteve-se prevaléncia global de uma anormalidade em cada
100 nascidos vivos.

Esse resultado, bastante elevado considerando o grupo
dos defeitos congénitos estruturais, pode refletir a abran-
géncia dos critérios adotados neste estudo. A idade em que
0s recém-nascidos foram examinados é outro aspecto a
considerar, uma vez que algumas anormalidades genitais,
como aumento do clitdris e criptorquidia, podem ser transi-
torias. Nessas situagGes, deve-se considerar a prematuridade
como fator interveniente, uma vez que em que cerca de
30% dos prematuros o testiculo torna-se tépico no periodo
entre 6 e 12 meses de idadel5-17, Especificamente quanto a
hipertrofia de clitéris, a escassez de tecido adiposo na vulva
da crianca prematura pode dar a impressao de hipertrofia
de clitéris. Por outro lado, um recente estudo mostrou que

a medida do clitdris apresenta relagdo negativa com o peso
e comprimento do recém-nascido e, portanto, com a idade
gestacionalls,

No presente estudo, mais de 90% dos recém-nascidos
tinham até 72 horas de vida no momento do exame. Crip-
torquidia bilateral (6/29) e hipertrofia de clitéris (6/29)
corresponderam, em conjunto, a 40% dos diagnosticos. A
prematuridade foi a Unica caracteristica estatisticamente as-
sociada a presencga de anormalidade genital, mesmo quando
excluidos os casos de criptorquidia (p = 0,04).

Analisando-se em separado o defeito genital mais fre-
guente na amostra, hipospadia, verificou-se prevaléncia de
1:324. Esse dado esta de acordo com as publicacdes dedicadas
especificamente a essa anormalidade, segundo as quais a
prevaléncia varia de 1:300 a 1:1.000 nascimentos, podendo
chegar a 1:100-80 quando ha histdria familial positival®.

Nos anos mais recentes, tem se verificado tendéncia
global de elevagdo da prevaléncia desse defeito, provavel-
mente relacionada com exposicdo ambiental a drogas com
acdo estrogénica ou antiandrogénica, com capacidade de
desbalancear a relagdao andrégeno/estréogeno ou de interferir
na biossintese de esteroides sexuais*19-21, Embora esses
fatores ndo tenham sido investigados no presente estudo, a
auséncia de diferengas estatisticamente significativas entre
casos e controles em relagdo a procedéncia materna sugere
a inexisténcia de exposicdo preferencial a fatores de risco
para hipospadia na populagdo residente na capital comparada
a residente no interior de Alagoas.

Analisando-se, por outro lado, a anormalidade genital
mais grave, ou seja, o caso de ambiguidade genital evidente,
a prevaléncia verificada foi 1:2.916. Apesar da consideravel
diferenca em relagdo a prevaléncia global de anormalidades
genitais (1:100) e de hipospadia (1:324), o resultado se
mantém bastante alto se comparado a prevaléncia global de
1:4.500 nascimentos3 e de 1:6.900 nascimentos na América
do Sul8. A despeito da perda de acompanhamento de alguns
casos e da pequena casuistica, a incidéncia de DDS nesta
amostra foi de no minimo 1,03:1.000, maior que a descrita
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em outros estudos, que varia de 1:4.5003 a 1:20.0008.
Diante desses resultados, a ocorréncia de subdiagndstico e
sub-registro de defeitos genitais em estudos epidemioldgicos
retrospectivos é uma possibilidade a ser considerada.

Em apenas um recém-nascido o campo sexo da DNV
foi preenchido como “ignorado”, e o defeito, corretamente
descrito na area destinada ao registro dos defeitos congénitos.
Surpreendentemente, a anormalidade detectada nesse caso
foi criptorquidia bilateral. Entre os cinco recém-nascidos que
tiveram o campo de defeitos congénitos da DNV preenchido
com resposta “sim”, as anormalidades registradas foram
criptorquidia bilateral, micropénis e hipospadia. Chamou a
atencdo o fato de que o Unico recém-nascido com ambi-
guidade genital 6bvia tenha tido sua DNV preenchida como
sexo feminino e a alternativa “ndo” assinalada no campo
destinado ao registro de defeitos congénitos.

Os dados sugerem que o reconhecido subdiagnoéstico
e sub-registro de anomalias congénitas no Brasil®-12 é um
problema que, em Alagoas, engloba as anormalidades
genitais. Esse resultado é preocupante por se tratar de
um grupo de defeitos congénitos cujo reconhecimento no
recém-nascido dispensa o uso de exames complementa-
res, ao contrario do que ocorre, por exemplo, em casos
de malformacgbes cardiacas, do trato gastrointestinal ou
do sistema nervoso central, para os quais é necessario
realizar exames de imagem.

Todos os 29 recém-nascidos com anormalidade genital
foram encaminhados para reavaliagao clinica no ambulatério
de genética. Excluindo-se os casos que foram a ébito antes
da data da consulta, a taxa de comparecimento foi de 56%.
A auséncia de diferencas estatisticamente significativas entre
0S Casos que compareceram € 0S que ndo compareceram
a consulta em relacdo a procedéncia materna (se capital
ou interior) sugere que ndo houve dificuldades de acesso
ao atendimento oferecido.

Aparentemente, a baixa adesdo esta relacionada a ndo
percepcao da anormalidade genital como um problema
de salde relevante. Essa atitude pode refletir a pouca
importancia dada a anormalidade ou mesmo o seu ndo
reconhecimento por parte do pediatra/neonatologista, o
que reforca o ja mencionado problema de subdiagndstico
e sub-registro e o importante papel desempenhado pelo
“primeiro médico”22.

No grupo de recém-nascidos que compareceram a con-
sulta de reavaliagdo clinica, o quadro estava mantido em oito
e havia regredido em seis. Idade, ocorréncia de baixo peso
e prematuridade ndo se comportaram de modo diferente
nesses dois grupos. Desse modo, possiveis explicaces para
a regressao das anormalidades sdo:

a) resolugdo espontdnea, como, por exemplo, descida dos
testiculos;

b) erro de mensuracdo do tamanho do pénis e do clitéris.

Aos genitores dos oito recém-nascidos com manuten-
gao da anormalidade genital, foram oferecidos avaliagdo
diagnodstica de DDS e atendimento integrado de genética
e psicologia no ambulatério ao qual este estudo se vincula.
Metade dos casos abandonou o acompanhamento sem realizar
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0s exames complementares, o que, mais uma vez, sugere
ndo valorizacdo do defeito genital como problema de saude
por parte da familia ou dificuldade em lidar com esse tipo de
anormalidade. O impacto e a percepgdo dos pais a respeito
do diagndstico é objeto de um estudo qualitativo realizado
por este grupo de pesquisa e, dada sua especificidade, serdo
reportados separadamente.

Evidenciou-se alta prevaléncia, subdiagnostico e sub-
registro de defeitos genitais nas maternidades estudadas.
DDS foi definido em trés casos entre os que se mantiveram
em acompanhamento. Em dois destes, a anormalidade
genital que conduziu a investigacdo diagnostica especifica
era sutil.

Os resultados desta pesquisa reforcam a importancia do
exame cuidadoso da genitalia externa de recém-nascidos,
com o objetivo de identificar anormalidades morfoldgicas
sutis que podem compor o quadro clinico de DDS.

A precocidade do diagnostico e do tratamento e o en-
volvimento da familia sdo essenciais na atencdo integral a
salde desses sujeitos. Em face da complexidade e impacto
biopsicossocial dos DDS, recomenda-se maior énfase dos
programas de residéncia e educacdo continuada de pediatras e
neonatologistas no sentido de ampliar a consciéncia a respeito
do adequado rastreio e registro de defeitos genitais.
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