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Resumo

Objetivo: Os objetivos deste relato consistem em relatar um caso de Sindrome de Insensibilidade aos
Andrdgenos (AIS) e discorrer sobre os aspectos de diagndstico e tratamento de AlS. Relato De Caso:
C. F. F,, 35 anos, procurou assisténcia médica relatando excesso de peso e hipertensdo arterial.
Durante a anamnese relatou auséncia de menarca; possui desenvolvimento mamdrio normal, porém
tardio, por volta dos 14 anos. Ao exame fisico apresenta genitdlia externa feminina normal, com
escassos pelos pubianos (P2) e auséncia de pelos axilares; mamas com desenvolvimento normal
(Ms5). Consideracdes Finais: O resultado do cariétipo com banda G foi 46, XY para as irmds e a
triagem em familiares revelou menina pré-pubere com cariétipo XY. O risco de desenvolvimento de
tumores é dificil de ser predito, recentemente foram identificados marcadores que poderao ser Uteis
na determinacdo do risco individual e orientar o momento da gonadectomia. O consenso atual sobre
abordagem dos disttrbios relacionados ao intersexo recomenda gonadectomia no momento do
diagnéstico para as pacientes com AlS, apds a puberdade, dada a facilidade da reposicdo hormonal.

Abstract

Objective: The aims are to report a case of Androgen-Insensitivity Syndrome (AIS) and discuss
aspects of opportune diagnosis and treatment of AIS. Case Report: C.F.F., 35, sought medical
assistance reporting overweight and hypertension. During the anamnesis did not present menarche;
with normal breast development, but late, around 14 years. Physical examination shows normal
female external genitalia, with scarce pubic hair (P2) and the absence of axillary hair; breasts with
normal development (M5). Conclusions: The result of the G band karyotype was 46, XY for the
sisters and the screening in relatives revealed prepubescent girl with XY karyotype. The risk of tumor
development is difficult to be predicted recently markers were identified that may be useful in
determining individual risk and suggest the time of gonadectomy. The current consensus on the
approach related to intersex disorders recommends gonadectomy at diagnosis for patients with AlS,
after puberty, due to the ease of hormone replacement.
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INTRODUCAO

Disturbios de desenvolvimento sexual (DSD)
referem-se a varias condi¢bes congénitas em
que o desenvolvimento sexual atipico ocorre em
um ou mais niveis: cromossdémico, gonadal ou
anatémico. Os DSD 46 XY caracterizam-se por
genitalia ambigua ou genitdlia externa feminina,
ocasionada por masculinizacdo incompleta na
vida intrauterina.”

A Sindrome de Insensibilidade aos Andrégenos
(AIS), é uma rara desordem da diferenciacdo
sexual (1: 20.000 a 1: 64.000 nascidos vivos), que
acomete individuos com cariétipo 46, XY;
caracterizada por masculinizacdo incompleta e
relacionada a mutag6es no gene do receptor de
andrégeno.**

A AIS cursa com um espectro de apresentacoes
clinicas que variam desde o fendtipo feminino
(Complete Androgen Insensitivity Syndrome -
CAIS) passando por diversos graus de
ambiguidade  genital  (Parcial ~ Androgen
Insensitivity Syndrome - PAIS) até um fendtipo
masculino com discretos sinais de insensibilidade
androgénica (Mild Androgen Insensitivity
Syndrome - MAIS).*>

A CAIS caracteriza-se por fendtipo feminino,
genitalia externa feminina com auséncia ou
rarefacdo de pelos pubianos, vagina curta e em
fundo cego, genitdlia interna sem os derivados
de Wolff e de Miller e desenvolvimento
mamdrio normal na puberdade. E comum a
presenca de hérnia inguinal representada pelos
testiculos.*® Os objetivos deste relato consistem
em descrever um caso de Sindrome de
Insensibilidade aos Andrégenos (AIS) e discorrer
sobre os aspectos de diagndstico e tratamento
da AlS.

DESCRICAO DO CASO

C. F. F., 35 anos, procurou assisténcia médica
relatando excesso de peso e hipertensdo
arterial. Durante a anamnese relatou que ndo
apresentou menarca; possui desenvolvimento
mamario normal, porém tardio, por volta dos 14
anos. Aos 21 anos foi submetida a cirurgia para
correcao de hérnia inguinal unilateral; ndo tem
resultado  anatomopatoldgico ou  outras
informagdes acerca da cirurgia. Ao exame fisico
apresenta genitdlia externa feminina normal,
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com escassos pelos pubianos (P2) e auséncia de
pelos axilares; mamas com desenvolvimento
normal (Ms5). Filha de pais ndo consanguineos,
os exames laboratoriais revelaram LH - igual a
16,03 mUI/ml - e FSH elevados; estrégeno de
28,0 pg/ml, em niveis medianos para o sexo
feminino; e testosterona de 264 ng/dl, em niveis
medianos para o sexo masculino. Relata que tem
irma com mesmo quadro clinico. O resultado do
cariétipo com banda G foi 46 XY para as irmas e
a triagem em familiares revelou menina pré-
pubere com caridtipo XY.

DISCUSSAO

O fendtipo feminino normal ao nascer pode
manter a crianga com CAIS sem diagndstico até
o inicio da puberdade, momento no qual os
pacientes com AIS apresentam elevacdo dos
niveis de testosterona e LH e também elevacao
do estradiol proveniente da conversdo periférica
de testosterona, induzindo o desenvolvimento
mamadrio; a menstrua¢ao nao ocorre. Parte dos
pacientes  diagnosticados na infancia ¢é
reconhecida pela presenca de hérnia inguinal.

O momento do diagndstico clinico em individuos
afetados com CAIS estende-se desde o
nascimento ou mesmo antes do nascimento
(discrepancia entre cariétipo na aminiocentese e
aparéncia da genitalia externa na
ultrassonografia) até a idade adulta.’

Por ser uma anomalia recessiva ligada ao
cromossomo X, somente individuos com sexo
genético 46 XY, sdo afetados por AlS, enquanto
que individuos com sexo feminino 46 XX, podem
ser portadores e transmitir para a sua prole, mas
ndo manifestam o quadro clinico caracteristico
da doenga.”

A taxa de ocorréncia de tumores de células
germinativas varia. Enquanto o risco é de 15% em
PAIS, pode alcangar 30% em disgenesia gonadal.
Pacientes com CAIS e DSD ovo-testicular
desenvolvem tumores malignos em 0,8 a 2,6%
dos casos, respectivamente.®

Devido a baixa incidéncia de tumores em
pacientes com CAIS, a recomendacao é a de
remover as gbénadas somente apds o término
espontaneo da puberdade, ou seja, em criangas
com CAIS, nenhuma terapia imediata ¢é
necessaria desde que haja a preservacao de pelo
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menos uma das gbénadas. Entretanto, se exames
histopatolégicos demonstrarem indicios de
carcinoma ou neoplasias antes da puberdade, ou
se forem fisicamente ou esteticamente
desconfortdveis para a paciente, os testiculos
deverao ser removidos e a puberdade induzida
por hormdnios exégenos.’

CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Insensibilidade Completa aos
Andrdégenos caracteriza-se por habito feminino,
genitalia externa feminina com auséncia ou
rarefacdo de pelos pubianos, vagina curta e em
fundo cego, genitdlia interna sem os derivados
de Wolff e de Muller e desenvolvimento
mamario normal na puberdade. Na puberdade,
0s pacientes com AIS apresentam elevacao dos
niveis de testosterona e LH e também elevacao
do estradiol proveniente da conversao periférica
de testosterona, induzindo o desenvolvimento
mamario.

O risco de desenvolvimento de tumores é dificil
de ser predito, recentemente foram
identificados marcadores que poderdo ser Uteis
na determinag¢ao do risco individual e orientar o
momento da gonadectomia. O consenso atual
sobre abordagem dos disturbios relacionados ao
intersexo  recomenda  gonadectomia  no
momento do diagndstico para as pacientes com
PAIS e, nas pacientes com CAIS, apds a
puberdade, dada a facilidade da reposicao
hormonal - a qual também integra-se a conduta
terapéutica.

Este artigo é isento de conflito de interesses.
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