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nao seremos capazes de resolver os problemas causados

pela forma como nos acostumamos a ver o mundo”

Albert Einstein

Xi



Xii



RESUMO
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Objetivo: Conhecer algumas das situagdes vivenciadas pelos pais de criancas
com ambiguidade genital (AG), bem como aspectos da condugdo desses casos
por profissionais de saude. Métodos: Tratou-se de uma analise quantitativa com
algumas questdes abertas a partir de entrevista com genitores de 30 criancas com
AG nascidas a partir de 2006 e atendidas em um servico de referéncia em
disturbios da diferenciagdo do sexo em hospital publico universitario.
Vinte e oito maes e 17 pais foram entrevistados por meio de questionario sobre o
periodo pré-natal, 0 momento da constatacdo da AG, a conducao do caso pelos
profissionais de saude e as situacdes vivenciadas apds a deteccao do problema.
Resultados: Em somente dois casos a ultrassonografia obstétrica havia detectado
a AG. O fato foi comunicado pelo pediatra em 21 casos e revelado pelos pais a
parentes (25), mas menos frequentemente a amigos (12). Havia dificuldade dos
pais em falar sobre o assunto (14), e estes evitavam expor 0s genitais do bebé
perante outras pessoas (17). Dezenove criangas chegaram sem registro;
durante a investigagdo muitos pais (16) ja tinham conviccdo sobre o sexo,
utilizando o pronome correspondente (ele ou ela) (13). Onze criangcas chegaram
registradas, a maioria com autorizacdo do pediatra (7) e com base apenas no
exame dos genitais (7); em seis casos 0s pais ndo estariam dispostos a mudar o
registro se necessario. Conclusodes: Houve conducado inadequada por parte das
equipes médicas em alguns casos e falta de informacédo das familias, gerando
confusdo e sentimentos negativos. E importante a divulgacdo de orientacdes
praticas para profissionais de saude e familiares, para melhor conducdo dos casos
e aceitacao dessa condicao.

Descritores: transtornos do desenvolvimento sexual; recém-nascidos; pais.
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Aim: To know some of the situations experienced by the parents of children with
ambiguous genitalia (AG), as well as issues related to management of these cases
by health professionals. Methods: This was a quantitative analysis with some
open questions from interviews with 30 parents of children born with AG since
2006 and attended in a reference service on disorders of sex disorders in a public
university hospital. Twenty eight mothers and 17 fathers were interviewed by
questionnaire about the prenatal period, the moment AG was noticed,
case management by health professionals and the situations experienced after the
condition was detected. Results: In only two cases obstetric ultrasound had
detected the AG. The fact was reported by pediatricians in 21 cases and revealed
by the parents to relatives (25), but less frequently to friends (12).
They had difficulty in talking about the subject (14) and in 17 cases they avoided
exposing the baby's genitalia to strangers. Nineteen children arrived without a
sex assignment, but many of their parents were already convinced about the sex of
the baby during the investigation (16), using the corresponding pronoun
(he or she) (13). Eleven children had already been registered, most with
permission of the pediatrician (7) and based only on examination of the genitals
(7); in six cases the parents would not be wiling to change the registry if
necessary. Conclusions: There was mismanagement on the part of medical
personnel in some cases and lack of information for families, generating confusion
and negative feelings. It is important to disseminate practical guidelines to health
professionals to achieve better management of the cases and to family members
to improve acceptance of the condition.

Keywords: disorders of sex development; infant, newborn; parents.
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Os disturbios da diferenciagcdo do sexo sao definidos como condicdes
congénitas em que nao ha concordancia entre o sexo genético, gonadal e genital,
trazendo consigo graves implicagdes médicas, psicolégicas e sociais'?>.
Resultam, frequentemente, em grande impacto psicolégico para as familias,
quando estas se deparam com um recém-nascido que apresenta ambiguidade da
genitalia externa. Os problemas que envolvem a diferenciacdo sexual s&do, ainda
hoje, cercados de muitos preconceitos e 0 manejo destas questdes por parte das
equipes de saude exige grande cuidado e sensibilidade para que, no futuro,

nao haja davidas ou confusdo quanto a identificacao sexual da crianga.

1.1- Diferenciacao sexual normal

O embridao humano encontra-se num estado sexualmente neutro até a
sétima semana de gestacdo, com primérdios gonadais e genitais idénticos em
ambos os sexos. A formagédo do aparelho reprodutor inicia-se na quarta semana,
quando surgem bilateralmente projecdes de mesénquima denominadas cristas
urogenitais. A partir da quinta semana ha a migragdo de células germinativas
primordiais para essas cristas, que se tornam assim as saliéncias gonadais.
Além desse par de gbnadas indiferenciadas surgem ainda dois pares de
primérdios dos dutos genitais internos, os dutos de Wolff (masculinos) e os de
Mller (femininos), e rudimentos genitais externos (tubérculo genital, pregas
genitais, saliéncias labio-escrotais e seio urogenital). A diferenciacdo para o sexo
masculino ou feminino depende do sexo genético do embrido, sendo o sexo
heterogamético (XY) masculino e o homogameético (XX) feminino. A diferenciacao
sexual masculina depende da presenca do cromossomo Y, em cujo brago curto
localiza-se o gene SRY (Sex-determining region on the Y chromosome),
peca chave na diferenciagdo das gbnadas em testiculos. Além do SRY,
o processo de gonadogénese masculina depende ainda de outros genes
localizados nos autossomos e no cromossomo X. Na auséncia do SRY, embrides

de sexo genético feminino apresentam diferenciacdo das génadas em ovarios*®.
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1.2- Diferenciacao sexual masculina

Por volta da sétima semana de gestacédo, na presenca do SRY e dos
outros genes pertencentes a cascata da diferenciacdo testicular, ocorre a
diferenciacao das células de Sertoli a partir de células epiteliais. Estas se agrupam
formando corddes que envolvem as células germinativas primordiais,
que se tornam espermatogbnias. Esses corddes testiculares formam os tubulos
seminiferos, tubulos retos e rede testis. A partir da oitava semana as células
intersticiais (de Leydig), provenientes do mesénquima, sdo observadas entre os

tabulos™®.

A partir da oitava semana, as células de Sertoli secretam o hormdnio
antimulleriano (HAM), que promove a regressao dos dutos de Muller. Em seguida,
a partir da oitava a nona semana, as células de Leydig secretam testosterona,
responsavel pela estabilizacdo e diferenciacdo dos dutos de Wolff,
originando epididimos, canais deferentes, vesiculas seminais e dutos
ejaculatérios. A enzima 5-alfa-redutase tipo 2 converte testosterona em
diidrotestosterona (DHT), que age sobre os rudimentos genitais externos dando
origem a glande e ao corpo do pénis, a bolsa escrotal e a uretra peniana.
A porcéo balénica da uretra se forma a partir de uma invaginacéo ectodérmica da
glande, que se une a porcao peniana. Na décima semana, também por acdo da
DHT, ocorre a diferenciagdo da préstata, e por volta da décima quarta semana
surge o prepucio. Finalmente, a migracao dos testiculos da cavidade pélvica para

a bolsa escrotal ocorre aproximadamente a partir da vigésima oitava semana*®.

A gonadotrofina coribnica humana (hCG) promove a secrecdo de
testosterona nas células de Leydig na primeira metade da gestacao,
quando ocorre a diferenciacdo sexual masculina; ja na segunda metade da
gestagdo, o horménio luteinizante (LH) € essencial para manter o estimulo dessas
células, permitindo 0 aumento do tamanho do pénis e a descida testicular*®.

Introdugéo
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1.3- Diferenciacao sexual feminina

Na auséncia do SRY as gbnadas continuam em seu estagio
indiferenciado até o final da décima semana, quando se inicia a diferenciacao
ovariana com o desenvolvimento de corddes primarios. Estes rapidamente
degeneram, surgindo corddes secundarios. Com a diferenciagdo das células
mesenquimatosas em células foliculares, as células germinativas primordiais
tornam-se as ovogbnias. A formacdo de foliculos entre a vigésima e
vigésima quinta semana coincide com a agdo maxima do horménio
foliculoestimulante (FSH) e, nessa fase, a gbnada se apresenta morfologicamente
como um ovario. A presenca de dois cromossomos X € necessaria para a
manutencdo ovariana; na falta de um dos cromossomos X os foliculos ovarianos
degeneram e a gOnada torna-se disgenética, constituida somente por tecido

conjuntivo*®.

Como nao ha secrecdo de HAM, os dutos de Miller se diferenciam no
utero, tubas uterinas e porcao superior da vagina, enquanto que os dutos de Wolff
se fragmentam e persistem s6 como resquicios embrionarios. Na falta de
producdo de testosterona e, consequentemente, de DHT, o tubérculo genital da
origem a glande e a haste do clitéris, as pregas urogenitais aos pequenos labios e
as saliéncias labioescrotais aos grandes labios. A uretra feminina e a porgéao

inferior da vagina se originam do seio urogenital*”.

1.4- Disturbios da diferenciacao do sexo

A diferenciacdo sexual é, portanto, um processo que depende de
diversas etapas. Em qualquer uma delas podem ocorrer disturbios fazendo com
que nao haja acordo entre os varios sexos do individuo, ou seja, 0 sexo genético
(46,XX ou 46,XY), o sexo gonadal/hormonal, e o sexo fenotipico/anatémico,
caracterizando, assim, um DDS, cuja incidéncia pode chegar a
1:4.500 nascimentos®. Os DDS podem se apresentar com genitais masculinos ou

Introdugéo
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femininos tipicos, e assim serem detectados somente a partir da adolescéncia por
falta de desenvolvimento puberal ou por caracteres puberais do sexo oposto
aquele em que o individuo foi criado, ou estar associados a ambiguidade genital

(AG), sendo perceptiveis, portanto, ao nascimento®.

1.5- Critérios de ambiguidade genital

A deteccao da AG é tanto mais facil quanto maior a sua gravidade.
No entanto, quando as alteragdes sao discretas, podem passar despercebidas e a
constatacdo do DDS ser feita tardiamente. Em 1982, Danish propds critérios de
AG amplos e didaticos que sdo internacionalmente adotados’. Sao eles:

e Em uma genitalia de aparente aspecto masculino:
- gbnadas nao palpaveis;
- gbnadas pequenas (maior diametro inferior a 0,8cm);
- presenca de hipospadia;

- micropénis (medida longitudinal do falo esticado menor que 2,5 desvios-
padrao da média do tamanho normal para a idade);

- presenga de massa inguinal.

e Em uma genitalia de aparente aspecto feminino:
- gbnada(s) palpavel(is);
- clitoromegalia (diametro clitoridiano superior a 0,6 cm);
- algum grau de fus&o das saliéncias labioescrotais;

- presenca de massa inguinal.

Introdugéo
36



1.6- Graus de ambiguidade genital

Os graus de virilizagcdo propostos por Prader em 1954 foram
desenvolvidos para descrever 0os genitais de meninas masculinizadas intra-utero
por hiperplasia congénita das supra-renais (HCSR), mas pode também ser
utilizada em casos de AG de outras etiologias®.

Grau I- Genitalia com aspecto feminino em que se observa aumento do clitéris.

Grau lI- Clitoromegalia associada a fusdo labial posterior, porém com intréito
vaginal separado do meato uretral.

Grau llI- Clitoromegalia associada a fusao labial mais acentuada, com seio

urogenital e um unico orificio na regido perineal.

Grau IV- Falo de aspecto peniano, fuséo labio-escrotal completa e abertura uretral
entre a base e a extremidade do falo.

Grau V- Falo de aspecto peniano, fusao labio-escrotal completa e abertura uretral

%\ WD D
‘»@j/ \-@«' \(@/ »®\/ \(@J Zrij

Fonte: http://www.fetalmed.net/item/genitalia-ambigua.htm

Figura 1- Classificacao de Prader para ambiguidade genital.
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1.7- Classificacao dos disturbios da diferenciacao do sexo

A nomenclatura e classificacdo vigentes até ha alguns anos sobre o
assunto foi desenvolvida por Theodor Albrecht Edwin Klebs, em 1876,
no seu Handbuch der Pathologischen Anatomie. Com base na natureza da
gbnada presente, os casos foram classificados por esse autor em
pseudo-hermafroditismo masculino (PHM=genitalia ambigua com testiculos),
pseudo-hermafroditismo feminino (PHF=genitdlia ambigua com ovarios)
e hermafroditismo verdadeiro (HV=testiculo e ovario com ou sem genitdlia
ambigua). Com a descoberta dos cromossomos, alguns autores passaram a
definir PHM como ambiguidade genital em presenca de um cariétipo 46,XY e PHF
como ambiguidade genital com cariétipo 46,XX, mantendo-se a anatomia gonadal
como base para o diagnéstico de HV. Revisbes recentes sobre o assunto adotam

a classificagdo com base no tipo de génada e na constituicdo cromossémica®.

No entanto, a terminologia adotada é muitas vezes confusa e também
estigmatizante e, nesse sentido, o Consenso de Chicago (2006) propls varias
modificagdes visando minimizar esses aspectos negativos gragcas a uma nova
terminologia. Desde entdo o termo ‘intersexo’ vem sendo substituido por
‘disturbios da diferenciagéo do sexo’, ja que o primeiro denota a ideia de um sexo
intermediario ou um terceiro sexo, sendo pejorativo na visdao de muitos pacientes e

familiares®®.

O termo “pseudo-hermafroditismo masculino” foi substituido por “DDS
46,XY”; “pseudo-hermafroditismo feminino” por “DDS 46,XX”; “hermafroditismo

verdadeiro” por “DDS ovotesticular’; “homem XX” ou “sexo reverso XX” por “DDS
46,XX testicular”; e “sexo reverso XY” por “disgenesia gonadal completa 46,XY*°.

A classificacdo proposta pelo consenso de Chicago subdivide os DDS
em trés grupos de acordo com a constituicdo cromossémica, como pode ser visto

a sequir.
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a) DDS com anomalias de cromossomos sexuais:
1- 45,X (sindrome de Turner e variantes);
2- 47 XXY (sindrome de Klinefelter e variantes);
3- 45,X/46,XY (disgenesia gonadal mista, DDS ovotesticular);

4- 46,XX/46,XY (DDS ovotesticular por quimerismo).

b) DDS 46,XY:

1- Disturbios da diferenciagdo gonadal (testicular): disgenesia gonadal pura

(sindrome de Swyer), disgenesia gonadal parcial, regressao testicular,
DDS ovotesticular;

2- Disturbios da sintese ou acédo dos horménios testiculares: defeitos de sintese
de andrdégenos (ex.: deficiéncia de 17-OH-esterdide desidrogenase,
deficiéncia de 5a-redutase 2), sindromes de insensibilidade a andrégenos,
defeitos no receptor de LH/hCG, deficiéncia de HAM e defeitos do receptor

de HAM (sindrome de persisténcia dos dutos de Miller);

3- Outros ex.: extrofia da cloaca.

c) DDS 46,XX:

1- Disturbios da diferenciacdo gonadal (ovariana): disgenesia gonadal pura,
DDS testicular, DDS ovotesticular;

2- Excesso de androgenos: fetais (ex.: deficiéncia de 21-hidroxilase),
fetoplacentarios (ex.: deficiéncia de aromatase), maternos (ex.: luteoma,
ex6genos);

3- Outros: ex.: associacao MURCS (aplasia dos dutos de Mdller, aplasia renal e

displasia de somitos cervicotoracicos), extrofia da cloaca.
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1.8- A conduta médica em casos de ambiguidade genital

Diante de uma crianca com AG, o grande desafio € o diagndstico
etiolégico preciso e rapido por parte da equipe de saude, pois desse diagndstico
depende tanto a definicado do sexo quanto todos os procedimentos terapéuticos
subsequentes  como, corregdo  cirurgica, gonadectomia  profilatica,
terapia hormonal de reposicdo, aconselhamento genético, entre outros.
E de suma importancia, entdo, que a deteccdo da AG seja feita precocemente,
preferencialmente ainda no periodo neonatal, a fim de identificar situagdes de
risco de vida para o paciente, como nos casos de HCSR na forma perdedora de
sal, e também visando minimizar os problemas psicoldgicos e sociais da familia

resultantes da indefinicido do sexo da criancga'®.

A investigacao se inicia na anamnese, com obtencao de antecedentes
gestacionais (incluindo uso de hormoénios e sinais de virilizacdo materna),
pessoais (como desenvolvimento neuropsicomotor, afecgdes associadas e
cirurgias prévias) e familiares (casamentos consanguineos, casos semelhantes na

familia e 6bitos neonatais inexplicaveis)*>%.

No exame fisico deve ser dada especial atencdo a presenca de
malformagdes e sinais dismoérficos. O exame dos genitais deve incluir a
localizagdo da abertura uretral, vaginal, ou de seio urogenital, a medida do
tamanho do falo, a observacao da presenca de pigmentacao e enrugamento das
saliéncias labioescrotais e ainda a localizagcdo das gbnadas e a existéncia de
massas inguinais. Devem ainda ser avaliados: estado nutricional, pressao arterial,

desenvolvimento puberal e presenca de pelos e acne*°®.

Os exames subsidiarios incluem cariétipo (que permite a definicdo do
sexo genético e a deteccdo de alteragbes numéricas ou estruturais de
cromossomos sexuais e autossomos), avaliagdo hormonal (gonadotrofinas,
hormbénios gonadais e adrenais), exames de imagem (ultrassonografia,

genitografia), laparoscopia e biépsias gonadais e exames moleculares*°2.
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Em vista da complexidade da investigacdo e conducédo dos casos de
DDS, é preconizado que estas sejam realizadas por equipes multidisciplinares em
servicos de saude terciarios, preferencialmente em hospitais universitarios.
Essas equipes devem contar com médicos pediatras, endocrinologistas,
geneticistas e cirurgioes, psicologos, assistentes sociais, enfermeiros, servicos de
radiologia, patologia clinica e anatomia patoldgica e laboratérios de citogenética e

genética molecular.

A definicdo do sexo de criacao depende do grau de AG e, portanto, da
perspectiva de sucesso estético e funcional de genitoplastia feminilizante ou
masculinizante, da perspectiva de puberdade espontdnea e fertilidade,
da necessidade de remocdo das gbnadas pelo risco de malignizacdo e do
progndstico especifico de cada DDS®. A palavra final, porém, deve ser da familia,
com base nas informacdes fornecidas pela equipe multiprofissional. Desse modo,
espera-se diminuir o risco de que a crianga ndo se adapte ao sexo atribuido'".

E fundamental o acompanhamento psicolégico da familia e também do
préprio paciente, na dependéncia de sua faixa etaria. Esse apoio facilita a
adaptacao a situacao e ajuda a tornar estavel o sexo social designado a crianga,

impedindo a percepcdo ambigua'?.

O nascimento de uma crianga € vista pelos pais com muita expectativa,
e € grande a responsabilidade do profissional de saide no momento de comunicar
que esta nasceu com sexo indefinido'. E fundamental a postura ética no
atendimento desses pacientes, bem como o estabelecimento de uma relagcédo de

confianca entre a equipe médica, os pacientes e suas familias®.

7

A consideracao ética é essencial em qualquer forma de tratamento
médico voltado as criancgas, visando promover seu bem-estar fisico, psicologico e
social, tanto a curto quanto a longo prazo'*. Outra questdo de grande relevancia
ética é a vontade dos pais, que precisam tomar decisées fundamentais para seus
filhos, a fim de promover seu bem-estar num sentido mais amplo'. Frente a um

caso de AG, decisbes essenciais sobre sexo de criacao e cirurgias genitais tém de
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ser tomadas sem demora, a fim de que seja realizado o registro civil e evitando

atrasos no inicio do tratamento'®.

Uma resolugédo propondo um novo conjunto de diretrizes éticas para o
atendimento de lactentes e criangas com DDS foi definido no Congresso Mundial
de Direito de Familia e da Crianga (Halifax, 2009)"" e incluiu:

- Diminuicao do risco fisico para a crianga;

- Minimizacao do risco psicossocial;

- Preservacéao do potencial de fertilidade;

- Preservacao ou promocéao da capacidade de satisfagdo nas relacdoes sexuais;
- Deixar opgdes em aberto para o futuro;

- Respeitar os desejos e crencas dos pais.

1.9- O impacto do nascimento de uma crianca com DDS sobre a familia

O nascimento de uma crianga com ambiguidade genital, independente
de sua etiologia, € um momento muito critico para a familia e uma enorme
responsabilidade para a equipe médica, que precisa encontrar a melhor resposta a

pergunta: “E menino ou menina?”'®.

Nunca se estd preparado para o nascimento de uma crian¢ca que nao
seja “perfeita”, mesmo sabendo que deficiéncias podem ocorrer. Frequentemente
os pais ficam desnorteados e experimentam sentimentos e crencas 0s mais
diversos, que podem envolver: frustracdo, medo, vergonha, culpa, tristeza,
ansiedade, tensao, choque, perda, rejeicdo, entre outros. Muitas vezes a crenga
OU a impressao que permanece para os pais é a de que o filho “ndo tem sexo” ou

que “nasceu com dois sexos”"13.
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Os resultados do estudo de Silva et al. (2006)'" mostram que os pais
tém muitas dificuldades em lidar com a situacdo concernente a AG dos filhos
recém-nascidos, situacdo para eles inusitada e sobre a qual nao dispdem de
informagbes e compreensdo suficientes. Em outro estudo brasileiro,
Ortiz et al. (1994)" compararam o impacto sofrido pelos pais de criancas
diagnosticadas com AG com o de outras malformacbes ndo-genitais. Os pais de
criancas com genitdlia ambigua demonstraram principalmente sentimentos de
choque, preocupagdo com a opinido dos outros e temor de homossexualidade,
sendo, portanto, sentimentos relacionados principalmente a questao social,
com énfase na identidade de género e sexualidade. Ja entre os pais de criancas
com outras malformagdes, os sentimentos mais frequentes envolviam culpa,
inconformidade, tristeza e temor pela morte e/ou baixa qualidade de vida da

crianca'®.

Na literatura internacional, destacam-se até o momento, poucos
estudos que abordam especificamente a perspectiva e as preocupacoes dos pais
quanto a AG (ou cirurgia genital) de seus filhos. Slijper et al. (2000)?° avaliaram as
reacoes dos pais a AG e ao posterior diagnéstico de insensibilidade androgénica e
constataram que as reacgdes mais frequentes foram: choque, raiva, tristeza e
vergonha e, em especial entre as maes, culpa. No estudo de Sanders et al.
(2008)?' sobre as experiéncias dos pais diante das cirurgias reconstrutivas dos
genitais dos filhos, estes demonstraram grande necessidade de superprotegerem
a crianca afetada e também grande preocupagdo em manter a AG e as cirurgias
realizadas em segredo, numa tentativa de protegerem os filhos de discriminacdes
e zombarias. Fora do ambiente médico, pacientes e familiares retornam ao seu
meio socio cultural e muitas vezes tém a percepcao de que o fato da criancga ter
um DDS é motivo de vergonha®.

A indefiniciko do sexo, a necessidade de varios exames,
o tempo despendido para se chegar ao diagnéstico, as expectativas do grupo de
convivio (amigos, parentes) e a angustia de ndao poderem dizer, de imediato,

0 sexo da crianga, atinge os pais e familiares de uma forma muito contundente,
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ameacando gravemente a estabilidade psicoldégica da familia. Essa € uma
situacao com implicacbes médicas, legais, psicoldégicas e sociais que podem
repercutir em todo o processo de desenvolvimento, adaptacdo e aceitacdo da

crianca ao longo das diferentes etapas da vida'®.

Na maioria das pessoas, 0 sexo genético, gonadal e fenotipico sédo
condizentes entre si e também estdo de acordo com a identidade e o papel de
género. Quando o sexo nao é reconhecido e estabelecido ao nascimento, a familia
encontra-se diante de uma situacdo de grande angustia quanto a maneira mais
adequada de tratar a crianca, ou seja, ha uma urgéncia dos pais em definir o sexo
de criagdo e “adequar” a crianga ao contexto cultural. Veem-se, entédo, diante de
grande ansiedade frente a um processo que pode ser demorado. Assim,
fica evidente a importancia do envolvimento de uma equipe multidisciplinar, com a
atuacao de varios profissionais da area da saude para alcancar o objetivo de
diagnosticar, com rapidez e precisdo, a etiologia da ambiguidade genital,
bem como fornecer informagdes uniformizadas e suporte psicoldgico a familia da

crianca afetada’.

O Consenso de Chicago® preconiza a necessidade de apoio psicolégico
aos pacientes com DDS e seus familiares, e afirma que aquilo que € comunicado
ou transmitido aos pais de um recém-nascido com ambiguidade genital durante as
primeiras horas de vida do bebé provavelmente ecoard em suas mentes por
muitos e muitos anos. O Consenso também estabelece que os pacientes com
DDS sejam acompanhados por equipes multidisciplinares, com a atuacao de
profissionais das mais diversas areas da saude, e os estudos a respeito dos DDS
sejam preferencialmente conduzidos em centros médicos de saude onde haja

interdisciplinaridade e que possibilitem a obtencdo de uma casuistica significativa®.

A literatura revela que quanto mais informados os pais e a propria
crianca em relacédo ao seu diagndstico e as questdes envolvidas, mais facil sera a
aceitagdo em relagdo aos preconceitos que rodeiam esse tema®. Ha necessidade

de uma equipe multidisciplinar experiente e qualificada para garantir as
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informagdes apropriadas e fornecer suporte para permitir escolhas individuais na
identificacdo de género. Apesar do nivel crescente de interesse sobre os DDS na
ultima década, a maioria da atencdo centrou-se sobre as questdes basicas,

médicas e cirlirgicas que cercam as diversas condigdes?.
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2- JUSTIFICATIVA
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Pouco se conhece sobre aspectos relevantes relacionados ao
nascimento de criangas com AG: a maneira como os profissionais de saude tém
conduzido a questao perante as familias nas maternidades, suas consequéncias
sobre o ambiente familiar e sobre as relacées sociais, além de dificuldades ou
problemas enfrentados, incluindo questdes praticas relacionadas ao adiamento do
registro civil por periodos longos.

A investigacdo de alguns desses aspectos podera fornecer subsidios
para o acompanhamento médico e psicologico destes pacientes e suas familias,
sendo possivel orientar e direcionar os atendimentos que deverao ser realizados
ao longo da investigacdo e do tratamento. Com isso, pode ser dado o devido
direcionamento a aspectos relevantes para o contexto social no qual as préprias
familias e pacientes se inserem, seja na parte clinico-terapéutica, seja na
comunidade sociofamiliar.

Seria possivel, assim, fornecer aos profissionais de saude
conhecimentos que lhes permitam auxiliar as familias a melhor se adaptarem a
situacao vivenciada e, consequentemente, capacita-la a tratar os filhos de maneira
adequada contribuindo para um bom desenvolvimento psicoldgico, social e sexual.

A existéncia de um servigco de referéncia em DDS na Universidade
Estadual de Campinas (Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacao e
Diferenciacao do Sexo-GIEDDS) possibilita constituir uma casuistica relevante

para a realizacdo de um estudo que contemple alguns desses aspectos.
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3.1- Objetivo geral

Conhecer algumas das situacdes vivenciadas por pais de criangas com
AG até que seja definido o sexo de criacao de seus filhos, bem como aspectos
relacionados a conducao desses casos pelos profissionais de saude, fornecendo
ferramentas para aprimorar o acompanhamento médico e psicologico destas

criancas e de seus familiares.

3.2- Objetivos especificos

- Investigar as circunstancias em que os pais foram informados de que a

crianga nascera com sexo indefinido;

- Investigar qual a condugédo inicial dos casos antes do atendimento no

servico de referéncia;

- Investigar como o periodo de indefinicdo do sexo da crianga € vivenciado
pelos pais e quais as dificuldades praticas trazidas pela falta de

documentacao nos casos em que € protelado o registro civil.
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4- CASUISTICA E METODOS
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4.1- Casuistica

A composi¢cao da amostra inicialmente previa a inclusdo de 50 casais
cujos filhos apresentavam AG e haviam sido atendidos pelo Grupo Interdisciplinar
de Estudos da Determinacao e Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS) da Universidade
Estadual de Campinas (Unicamp). Foram critérios de inclusao que os filhos
tivessem nascido a partir de janeiro de 2006 (ou seja, até cinco anos antes do
inicio da realizacdo deste trabalho) e atendidos até dezembro de 2010 no
ambulatério do GIEDDS. O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da Unicamp (parecer N® 982/2010, Anexo 1), tendo os sujeitos que participaram

da pesquisa assinado o termo de consentimento livre e esclarecido (Anexo 2).

Dos 50 pacientes cujos genitores foram selecionados para compor a
amostra, dez ainda estavam em acompanhamento no ambulatério do GIEDDS,
e dois no ambulatério de Endocrinologia Pediatrica do Hospital de Clinicas (HC)
da Universidade Estadual de Campinas (Unicamp); assim, seus genitores foram
abordados no momento da consulta. Os demais foram convidados a participar da
pesquisa por telefone ou pelo correio. Dez pais foram contatados por telefone pela
Assistente Social colaboradora do GIEDDS e concordaram em participar,
porém um deles ndo compareceu por motivo desconhecido. Outros nove
responderam a correspondéncia enviada pelo correio. As demais cartas enviadas
nao foram respondidas, sendo que em sete casos havia problemas relacionados
ao endereco e um dos pacientes havia falecido, de acordo com informagdes do
prontuario do HC. A amostra final foi, portanto, composta de 28 familias,
das quais duas tinham mais de um filho com a mesma condigao,
totalizando 30 entrevistas. As entrevistas foram realizadas somente com a mae
em 11 casos e com pai e mae nos demais (17 casais, dois dos quais com
dois filhos afetados).

Questdes como a caracterizagao sociocultural dos sujeitos, assim como
a caracterizacao de seus filhos com DDS foram levantadas durante as entrevistas
e obtidas também dos prontuarios a fim de auxiliar na contextualizacdo e
interpretacdo dos achados no estudo.
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4.1.1- Dados referentes aos genitores dos pacientes com ambiguidade genital

Os dados referentes aos genitores (28 maes e 17 pais) das 30 criancas
com AG encontram-se detalhados na Tabela 1. No momento da entrevista,
a idade dos 17 pais variava de 26 a 43 anos (média: 33,83 anos). Cinco nasceram
no municipio de Campinas, um em outra cidade da RMC, oito em outras regides
do estado de SP e trés em outros estados. Por sua vez, a idade das maes variava
de 18 a 41 anos (média: 29,3 anos). Seis nasceram na cidade de Campinas,
uma na RMC, 13 em outras regides de SP e oito em outros estados.

Em relagdo ao estado civil dos casais, 25 eram casados ou viviam em
unido estavel, dois estavam separados (um desde antes da constatacdo da AG e
outro apd6s), e um nunca havia sido casado ou vivido em unido estavel.
Nenhum dos casais era consanguineo. Dezoito tinham outros filhos, sendo que
15 tinham somente mais um e trés tinham outros dois filhos. Havia seguramente
recorréncia de AG em quatro familias, e em duas delas havia duvida a esse
respeito. Haviam completado o ensino médio ou tinham curso superior completo
ou incompleto 21 das 28 méaes e 11 dos 17 pais. A escolaridade, a ocupagao
principal e a situagdo previdenciaria desses genitores também se encontram na
Tabela 1.
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Tabela 1- Caracterizacdo sociocultural e econémica dos participantes.

Recorréncia

Familia | Idade | Escolaridade Profissao Estado Civil Familiar de
AG
1-M 22 EM Completo Do lar
Casados Duvidoso
1-P 33 EM Incompleto | Serralheiro
2-M 31 EM Completo Doméstica Casada Nao
3-M 34 EM Completo Do lar Casada Nao
4-M 22 ES Incompleto Do lar .
Casados Nao
4-P 30 EM Incompleto | Pedreiro
5- M* 41 EM Completo Funcionario Publico
) ) ) Uniéo Estavel Sim
5- P* 40 ES Completo Funcionario Publico
6-M 29 EM Completo Conferente de Caixa Separado N
ao
6-P 32 EM Completo Supervisor de Faturamento (Apds o diagnoéstico)
7-M 29 ES Completo Vendas » } _
Uniado Estavel Nao
7-P 33 ES Completo Conferente de Supermercado
8-M 30 ES Completo Psicéloga _
) Casados Nao
8-P 31 ES Completo Coordenador de Planejamento
9-M 31 EM Completo Operadora de Produgao _
) Casados Nao
9-P 30 EM Completo Almoxarife
10- M 5 ES Completo Pedagoga B
Casados Nao
10-P 39 EM Completo Vigilante
11-M 24 EM Completo Vendedora
Casados Nao
11-P 26 ES Completo Vendedor
12-M 26 EM Completo Do Lar Uniéo Estavel Nao
13-M 25 EM Incompleto | Do Lar _
. Casados Nao
13-P 37 ES Incompleto Letrista
14-M 35 ES Incompleto Do Lar -
Casados Nao
14-P 37 ES Completo Psicologo
15-M 35 ES Incompleto Do Lar )
Uniéo Estavel Sim
15-P 34 ES Incompleto Servente de Pedreiro
16- M 18 ES Completo Do Lar Uniéo Estavel Nao
17- M* 30 EM Completo Do Lar
17- P* 30 EM Completo Mecénico Uniéo Estavel Sim
18- M 19 ES Incompleto Monitora de Informatica Solteira Nao
19-M 29 ES Completo Manicure Casada Nao
20-M 33 EM Completo Do Lar _
o ) Casados Nao
20-P 40 EM Completo Agente Administrativo
Separada
21-M 38 EM Completo Vendedora Nao

(Durante a gestacao)
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Recorréncia
Familia | Idade | Escolaridade Profissao Estado Civil Familiar de
AG
22-M 23 EM Completo Do Lar Casada Duvidoso
23-M 39 ES Completo Monitora de Creche
Casados Nao
23-P 43 ES Incompleto Produtor Rural
24-M 23 EM Completo Do La Casada Nao
25-M 34 EM Completo Do Lar
) ) Casados Néao
25-P 39 ES Completo Engenheiro Agrénomo
26-M 37 ES Completo Domeéstica _
) Casados Nao
26-P 41 EM Completo Operador de Dobradeira
27-M 26 EM Completo Do Lar Casada Nao
28-M 25 EM Completo Do Lar Casada Sim

Fonte: Constru¢do Propria
EF=ensino fundamental; EM=ensino médio; ES=ensino ES.
*Participantes com dois filhos diagnosticados com ambiguidade genital.

4.1.2- Dados referentes aos pacientes com ambiguidade genital

Os dados referentes as 30 criangas com AG cujos pais compuseram a
amostra deste trabalho foram obtidos a partir do prontudrio médico e
encontram-se detalhados na Tabela 2. A idade das criancas na primeira consulta
havia variado de 8 dias a 9 meses (média: 2,7 meses), e a idade de registro civil
de 1 dia a 8 meses (média: 1,9 meses). No momento da entrevista as criancas
tinham de 1 a 5 anos (média: 3,5 anos). Onze criangas (36,7%) haviam nascido no
municipio de Campinas, quatro (13,3%) em outras cidades da Regiao
Metropolitana de Campinas (RMC), 12 (40%) em outras regides do estado de
Sao Paulo (SP) e trés (10%) em outros estados. Dezessete das 30 criangas ja
haviam recebido alta, e 13 ainda estavam em acompanhamento no HC da
Unicamp.
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Tabela 2- Dados referentes as 30 criangas com ambiguidade genital cujos pais

compuseram a casuistica deste trabalho.

Idade na

Idade 12 | Idade de Palpacao
Consulta | Registro Entrevista | Prader Gonadas Caridtipo Diagnéstico
em (anos)
1 | 11 dias 3meses | 1 2 Sim 48X Inv{)(q10)(23) peM
45, X[20)/47,X,i(Y)(q10)x2[7]
2 | 5meses | 4dias 1 5 Sim 46,XY PDM
3 |3meses |4meses |3 5 Sim 46, XY DGP XY
4 | 7meses | 1més 1 5 Nao 46,XY,add(10)(q26)[20] DDS XY Sind
5A | 9meses | 10dias 4 4 Sim 46,XY IPA
5B | 2meses | 6dias 2 4 Sim 46,XY IPA
6 | 25dias 4 meses | 4 5 Sim 46,XX HV
7 | 2meses | 3dias 3 5 Sim 46,XY Criptorqg. bl
8 | 27 dias 2meses |4 4 Sim 46,XY DDS XY Id
9 |2meses |3meses |3 4 Sim 46,XY DDS XY Id
10 | 14 dias 8meses |5 4 Sim 46,XY DDS XY Sind
11 | 4meses | 1dia 1 4 Sim 46,XY DDS XY Id
12 | 15dias 2meses |5 3 Sim 46, XY Def.5a
13 | 10dias 1 més 2 4 N&o 46,XX HAC
14 | 24 dias 10 dias 3 3 Sim 46,XY DDS XY Id
15 | 26 dias 1 més 2 3 Nao 46,XX HV
16 | 8dias 1 més 4 4 Sim 46,XY DDS XY Id
17A | 2meses | 4meses |5 4 Sim 46,XY DGP XY
17B | 1 més 10 meses | 4 3 Sim 46,XY DGP XY
18 | 11 dias 1 més 1 4 Nao 46,XX HAC
19 | 1 més 6 meses | 4 3 Sim 45 ,X/46,XY DGM
20 | 26 dias 3meses |4 3 Sim 45 ,X/46,XY DGM
21 1 més 2 dias 3 4 Sim 46,XY PDS XY
Sind?/IPA?
22 | 9meses | 5dias 2 5 Sim 46,XY, inv (9) (p12q13)[50] | IPA
23 | 6meses |2meses |4 3 Sim 46,XY DGP XY
24 | 1més 2meses |5 4 Sim 46,XY DDS XY Id
25 | 8dias 1 més 5 3 Sim 46, XY DGP XY
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Idade na .
Idade 12 | Idade de . Palpacao . . o
. Entrevista | Prader . Caridtipo Diagnostico
Consulta | Registro Goénadas
em (anos)
26 | 1 més 2meses |5 5 N&o 46,XY DDS XY Sind
27 | 9dias 4 meses |2 4 Sim 46,XY 21ps + [16] DDS XY Sind
28 | 9meses | 7dias 4 4 Sim 46,XY gh+ DDS XY Id

Fonte: Construcao Propria

Def. 5a=deficiéncia de 5-alfa-redutase tipo 2; DDS XY Id=disturbio da diferenciagdo sexual 46,XY idiopatico;
DDS XY Sind=distlrbio da diferenciacdo sexual 46,XY sindromico; DGM=disgenesia gonadal mista;
DGP XY=disgenesia gonadal parcial 46,XY; HAC=hiperplasia adrenal congénita; HV=hermafroditismo

verdadeiro; IPA=insensibilidade parcial a andrégenos; PDM=persisténcia dos dutos de Muller

No exame fisico realizado na primeira consulta havia sido observado

que 25 tinham ao menos uma gbénada palpavel. A gbnada direita estava localizada

no canal inguinal em seis casos e na saliéncia labio-escrotal em 19, enquanto a

esquerda encontrava-se no canal inguinal em sete casos e na saliéncia

labio-escrotal em 13. O grau de virilizacdo conforme a escala de Prader foi Il em

um paciente, Ill em oito, IV em 14 e V em sete casos (Figura 2)—1«—|<11].

23,30%

26,70%

H Prader ll

® Prader Il
m Prader IV
® PraderV

Figura 2- Distribuicdo dos 30 pacientes cujos pais fizeram parte da casuistica
deste trabalho de acordo com a classificagéo de Prader.
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Em 22 criangas foi encontrado cariétipo 46,XY, em quatro 46,XX e em
quatro casos havia anomalias de cromossomos sexuais. Dez criancas
apresentavam disturbios da diferenciacao gonadal (DDG), duas DDS 46,XX nao
associados a DDG e 18 DDS 46,XY nao associados a DDG (Figura 3).

33,30% m "Disturbios da Diferenciagao

Gonadal (DDG) 46,XX,
46, XY ou com anomalias de
cromossomos sexuais”

m "Disturbios da Diferenciacao
do Sexo 46,XX ndo
associadosa DDG"

= "Disturbios da Diferenciacao
do Sexo 46, XY ndo

associadosa DDG"
6,70%

Figura 3- Distribuicdo dos 30 pacientes cujos pais compuseram a amostra do
trabalho de acordo com a causa da ambiguidade genital.
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4.2- Métodos

Foi realizado um estudo quantitativo com dados obtidos a partir de
entrevista com um ou ambos os genitores dos pacientes com AG por meio de um
questionario com predominancia de questdes fechadas, complementadas com
algumas questbes abertas. Foram gravadas, com autorizacdo dos pais,
28 das 30 entrevistas.

Em vista da inexisténcia de instrumento semelhante na literatura,
o questionario foi elaborado a partir da experiéncia dos orientadores deste
trabalho em relacédo as questdes vivenciadas pelos genitores de criancas com AG.
Sua validagéo foi feita a partir de um estudo piloto, que inicialmente previa a
realizacdo de cinco entrevistas. Logo ap6s as duas primeiras, constatou-se a
necessidade de gravar as conversas a fim de que houvesse maior interacao entre
a pesquisadora e os genitores, tornando desnecessario interromper o fluxo da
conversa para fazer as anotagdes, e para que o registro das respostas fosse
fidedigno.

Uma vez obtido parecer favoravel do Comité de Etica em Pesquisa para
as gravacoes, foram realizadas mais quatro entrevistas; a partir dessas primeiras
seis, foi possivel observar que o instrumento permitiria atingir os objetivos da
pesquisa, procedendo-se entdo a realizacao das demais.

O questionario (Anexo 2) buscou abranger o periodo pré-natal,
o momento da constatacdo da AG e a conducgao dessa questao pelos profissionais
de saude e as situagbes vivenciadas pelos pais apos a deteccdo do problema.
Assim, foram obtidas informacdes sobre:

a) Aspectos observados no periodo pré-natal: preferéncias quanto ao sexo da
criancga, diagndstico do sexo por ultrassonografia, confec¢ao de enxoval na cor
caracteristica de um dos sexos (rosa ou azul), conhecimento prévio sobre a

existéncia de criangcas que nascem com sexo indefinido;
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b) Comunicagédo sobre a AG: circunstancias nas quais a familia foi informada do

fato (momento, local, informante, pessoas presentes), modo como foi dada a
noticia, exames realizados naquele momento e decisdo médica a respeito do

registro civil;

Dindmica familiar e social e problemas enfrentados: problemas praticos
ocorridos até a definicdo do sexo: impacto da AG sobre os pais, revelagdo do
fato a outras pessoas, constrangimento perante estranhos, questdes
relacionadas ao género no cotidiano do bebé (como nome e vestuario),
problemas ocasionados pela falta de registro civil, expectativas quanto a
definicao do sexo de criacao.

As informacdes obtidas foram organizadas em planilhas no software

SPSS verséao 16.0® (SPSS, Inc., Chicago, USA) e submetidas a analise descritiva.
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Os resultados apresentados a seguir referem-se as 30 criancas com
ambiguidade genital, geradas por 28 casais (incluindo, portanto, dois pares de
irmaos com 0 mesmo problema) e encontram-se intercalados com a transcricao de
alguns relatos dos genitores a respeito das diversas situagdes vivenciadas por
eles. A Tabela 3 contém alguns dos resultados descritos a seguir; nessa Tabela,
alguns dados que ja constavam da Tabela 2 foram repetidos para facilitar sua

andlise.

5.1- Aspectos observados no periodo pré-natal

Das 30 gestagbes, somente 15 haviam sido planejadas, porém todas
foram aceitas. Em todas elas as mdaes haviam realizado acompanhamento
pré-natal, que foi iniciado no primeiro trimestre em 28 e no segundo trimestre em
duas. Dez maes informaram que tinham preferéncia pelo sexo da crianca,
sendo que quatro desejavam ter um menino e seis uma menina. Entre os pais,
cinco tinham preferéncia pelo sexo masculino e quatro pelo feminino. Em todas as
gestacdes houve acompanhamento com um ou mais exames de ultrassonografia
(USG).

Em 27 casos havia sido investigado o sexo por meio da USG;
em oito foi diagnosticado sexo masculino, em dez o feminino e em nove néo foi
possivel definir o sexo do feto (Tabela 3). O enxoval do bebé havia sido
confeccionado em 25 casos. Em 11 as cores e enfeites tinham caracteristicas
femininas (com predominio da cor rosa) e em sete masculinas (com predominio da
cor azul), porém cinco maes haviam optado por tons neutros e
duas realizaram a troca do enxoval durante o pré-natal por divergéncias no
ultrassom. Somente nove maes e sete pais informaram ja ter conhecimento prévio

sobre 0 nascimento de pessoas com ambiguidade genital.
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Tabela 3- Respostas fornecidas pelos pais de 30 criangas com ambiguidade

genital

relativas ao

resultado da

investigacdo do sexo na

ultrassonografia obstétrica, sua opinido a respeito do sexo da crianca e

0 sexo definitivo.

Caso Idade Reg’;i?tro Prader Pailpagéo Sexo Opinié-o S-e)-u? Diagnéstico
12 Consulta | prévio? Goénadas | pela USG | dos pais | Definitivo

1 11d Néao 2 Sim | | F DGM

2 5m M 5 Sim I M M PDM

3 3m Nao 5 Sim I F F DGP XY

4 m M 5 Nao M M M DDS XY Sind

5A 9m M 4 Sim | M M IPA

5B 2m M 4 Sim M M M IPA

6 25d Nao 5 Sim I M F HV

7 2m M 5 Sim M M M Criptorquidia bl

8 27d Nao 4 Sim | M M DDS XY Id

9 2m Nao 4 Sim | M M DDS XY Id

10 14d Nao 4 Sim M M M DDS XY Sind

11 4m M 4 Sim M M M DDS XY Id

12 15d Nao 3 Sim F M M Def. 5 a

13 2m Nao 4 Néo F F F HAC

14 24d M 3 Sim F M M DDS XY Id

15 26d Néo 3 Nao F I F HV

16 8d Néo 4 Sim I M M DDS XY Id

17A 2m Néao 4 Sim F M M DGP XY

17B im Nao 3 Sim F M M DGP XY

18 11d Néo 4 Nao F F F HAC

19 im Néao 3 Sim F M M DGM

20 26d Nao 3 Sim I M F DGM

21 im M 4 Sim | M M DDS XY Sind?/
IPA?
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Caso Idade Re?istro Prader Pailpagéo Sexo Opiniao Sexo Diagnostico
12 Consulta | prévio? Goénadas | pela USG | dos pais | Definitivo

22 9m M 5 Sim M M M IPA

23 6m M 3 Sim M M M DGP XY

24 im Nao 4 Sim | M M DDS XY Id

25 8d Nao 3 Sim F I M DGP XY

26 im Nao 5 Nao M M M DDS XY Sind

27 9d Nao 4 Sim I M M DDS XY Sind

28 9m M 4 Sim F M M DDS XY Id

AG=ambiguidade genital; bl=bilateral; d=dias; Def. 5a=deficiéncia de 5-alfa-redutase tipo 2;
DDS XY Id=distdrbio da diferenciacao sexual 46,XY idiopatico; DDS XY Sind=disturbio da diferenciagcao
sexual 46,XY sindromico; DGM=disgenesia gonadal mista; DGP XY=disgenesia gonadal parcial 46,XY;
F=feminino; HAC=hiperplasia adrenal congénita; HV=hermafroditismo verdadeiro; I=indeterminado;

IPA=insensibilidade parcial a andrégenos; m=meses; M=masculino; PDM=persisténcia dos dutos de Mdller.

Familia 24

“Em relacdo ao enxoval eu n&o troquei, como tem toda essa
relagdo social e eu sabia que a crianga quando nascesse
pudesse sofrer com aquilo que a gente fizesse naquele
momento. E entdo conversei com o meu marido e a gente
decidiu manter para todo mundo uma menina, a gente manteve
e se nascesse menino a gente falava que tinha errado no

ultrassom, e foi isso que a gente fez”.

5.2- Comunicacao do diagnéstico de ambiguidade genital

A noticia sobre a AG da crianca havia sido dada por um ou mais
médicos em 29 casos. Em um caso a noticia foi dada por um profissional de
enfermagem. Dentre os médicos havia 19 pediatras, quatro obstetras,
dois pediatras acompanhados do obstetra, trés ultrassonografistas e um

geneticista. Durante a entrevista as maes relataram como receberam a noticia.
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Familia 2

“Primeiro comegaram o tratamento para hérnia e na cirurgia
descobriram os ovarios e foi retirado. O diagndstico foi dado no
centro cirdrgico, a médica saiu e me disse que no momento da
cirurgia ela tinha achado ovarios. Foi explicado no primeiro
tempo mas eu ndo entendi muito, fiquei confusa. Depois

voltaram e me explicaram novamente ai eu consegui entender’.

Familia 6

“Quando ela nasceu levaram ela para limpar e quando ela
voltou o médico simplesmente abriu as perninhas dela e disse:

“A gente ndo sabe o que &, menino ou menina”.

Familia 18

“Foi minha mae que me chamou, eu ainda estava internada e a
gente foi conversar com o pediatra e ele me falou que ela tinha

um problema mas eles ainda néo sabia o que era”.

O fato foi comunicado a méae na auséncia do pai na maioria dos casos
(16/30); em 13 ambos estavam presentes e em um somente o pai. Em cinco casos
havia outras pessoas presentes no recinto. A informacao foi transmitida antes do
nascimento em dois casos, apdés exame de USG; em quatro a comunicacao
ocorreu na sala de parto; em 20 durante o periodo em que permaneceram na
maternidade; e em quatro apos a alta, quando as criangas tinham cerca de um
més (n=2) ou dois meses de vida (n=2). Alguns dos relatos séo transcritos a

seqguir.
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Familia 5

“O diagndstico ja foi dado antes e o médico disse que se eu
quisesse saber o0 sexo da crianga antes dele nascer eu faria um
exame." (O Caribtipo) "Mas ndo era necessario porque eu ja
estava no final da gravidez, porque ele tinha certeza que era
homem, porque se fosse mulher ndo teria aparecido o
problema. A crianga néo teria problema nenhum. Quando eu fiz
o ultimo ultrassom foi que a médica viu. Parece ser uma

novidade até para os médicos”.

Familia 24

“No ultrassom uma médica deu o diagndstico de ambiguidade
genital no sexto més de gestacao, depois foi muitos ultrassons.
Do sexto més em diante eu ja sabia que eu ndo saberia 0 sexo,

0 que ia nascer, se era menino ou menina’.

Vinte e quatro criangas ja haviam realizado exames complementares
para investigar caracteristicas anatémicas e funcionais do aparelho reprodutor
e(ou) a origem da AG antes da primeira consulta no servico de referéncia
(GIEDDS); em um caso a familia ndo sabia informar quais os exames realizados.
Na maioria das vezes a crianca havia sido submetida a exames de
ultrassonografia pélvica (17); o cariétipo havia sido realizado em dez casos

(todos eles com resultado 46,XY) e dosagens hormonais em seis (Tabela 4).
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Tabela 4- Exames realizados antes da primeira consulta no servigo.

Exames Maternidade Apds aalta Nao realizado Sem informacéao
Cariétipo 7 3 19 1
Dosagens Hormonais 5 1 23 1
Ultrassonografia 14 3 12 1
Outros Exames 5 1 23 1

Fonte: Construgao prépria

Onze criancas ja haviam sido registradas, todas no sexo masculino; em
sete casos haviam sido registradas ao nascer e em quatro apds a alta da
maternidade. Em dez deles havia informagdes sobre exames realizados
previamente. A proporcao de casos que ja haviam realizado o cariétipo (5/10 entre
aquelas com registro prévio e 5/19 entre as ndo registradas) e exames de
ultrassonografia (4/10 entre aquelas com registro prévio e 13/19 entre as nao
registradas) nao diferiu significativamente (p=0,202 e p=0,140, respectivamente).

5.3- Dinamica familiar e problemas enfrentados

O fato da crianca ter nascido com AG havia sido revelado aos avés
(25 casos) e a outros parentes (25), e menos frequentemente a amigos (12 casos).
Em dois casos os pais revelaram ter dificuldade em relatar a situagdo dos filhos.
Em 14 entrevistas foi mencionada ainda a dificuldade dos pais em conversar com
as pessoas a esse respeito. Em 17 casos o0s genitores revelaram que costumavam
evitar trocar as fraldas e(ou) dar banho na criangca perante outras pessoas,
evitando, assim, expor os genitais do bebé. Os relatos a seguir exemplificam
algumas das dificuldades enfrentadas pelos pais.
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Familia 8

“Até hoje a nossa familia ndo sabe realmente o que aconteceu,
a gente achou melhor néo falar para os amigos no trabalho e
para algumas pessoas da familia a gente falou que ele tinha
nascido com uma bolha. A gente inventou que ele tinha
nascido com uma bolha no 6rgdo genital e que tinha que fazer
uma cirurgia e uns exames para saber o que era. Por isso ndo

foi diagnosticado que sexo ele seria”.

Familia 12

“Na verdade eu so6 quis até hoje que muita gente ndo
soubesse, s0 0s mais proximos, mas ndo pela vergonha,
mas pelo preconceitos das pessoas até porque aonde ele vai é
Hermafrodita que no comego as pessoas falavam. Entdo por
causa desse Hermafrodita pesa muito e eu optei por esconder,

somente isso mas eu nao tive problema nenhum em aceitar’.

Familia 17

(Pai) “ A gente tentava evitar explicar para as pessoas, mas eu
tenho como jogar uma conversa que eu sempre uso. Eu chego
e falo assim que tenho trés filhos e meus trés filhos nasceram
com um problema na genitdlia, € um problema que da na parte
genital das criangas e é causado por algum problema de
sangue entre eu e minha mulher, a mistura do nosso sangue
nédo bate. E eu sempre jogo assim, tipo que a gente fosse
primo, nisso eu falo que uma parte do nosso sangue nao
combina para ter filho. Nesse caso eu tento ocultar o maximo

possivel.”
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Familia 20

“Aqui (HC) eu tive um problema eu vim fazer um ultrassom dela
e veio uma enfermeira e falou assim levantando o lengol dela:
'eu nunca vi genitadlia ambigua' e foi erguendo o lencgol.
Foi quando eu fui na ouvidoria e reclamei . Ela ndo perguntou e
invadiu a privacidade do meu bebé, e néo levei para frente mas
néo achei justo’.

5.4- Casos que chegaram ao servico de referéncia sem registro civil

Durante o periodo em que as criangas nao estavam registradas
(19 casos) e a investigacao para definir a origem da AG e trazer elementos para
definir o sexo de criacao ainda estava em curso, as familias consideravam que o
bebé era do sexo masculino em 13 casos e do sexo feminino em trés; em outros
trés casos o0 sexo permanecia indefinido para os pais. Ao referir-se a criancga,
utilizavam o pronome pessoal masculino (ele) em dez casos, o feminino (ela) em
trés, e nos demais referiam-se a crianga como "o bebé". Ao escolher j4 nesse
momento um nome para a crianga, em somente um caso havia duas opcodes ja
previstas (um nome masculino e outro feminino); em nenhum dos casos a familia
optou por um nome dubio, ou seja, que pudesse ser utilizado tanto para designar
um homem quanto uma mulher. Os relatos a seguir exemplificam algumas

dessas questoes.

Familia 14

“No periodo que ele ficou sem registro nés ndo sabiamos o que
ele era, a gente olhava e era um menino sim, sempre foi,
nunca pareceu outra coisa, a gente olhava e era um menino
mesmo, entdo talvez era encanacdo a gente queria um

resultado entdo a gente ficou com essa duvida’.
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Familia 21

“Eu s6 fiquei mais assustada porque quando vim aqui, que eu
trouxe, e falaram que nao era para registrar, tinha que ter
esperado, porque la no hospital ndo explicaram nada para mim,
se tivesse explicado a gente ja tinha vindo mais ciente. Eu sai
daqui com dor de cabeca pensando mais essa. Mas ele tinha
cara do menino e ndo de menina, ele j& tinha cara de

molequinho”.

Familia 27

“Foi ruim esse periodo que ele ficou sem registro, porque vocé
ndo pode chamar a crianga por nome e todo lugar que vocé vai
chama de RN, eu me sentia meio ruim, chateada,
porque alguém pergunta qual o nome do seu filho e vocé ndo
pode falar’.

Ao utilizar ou escolher roupas e brinquedos, estes tinham cores ou
caracteristicas masculinas em dez casos e eram neutras nos demais. A falta da
certiddo de nascimento ocasionou problemas no atendimento médico em
unidades basicas de saude ou outros servicos de saude em seis casos e no
transporte intermunicipal em dois. Os relatos de alguns pais a respeito da
dificuldade em escolher as roupas durante o periodo de indefinicdo do registro

foram transcritos a seguir.

Familia19

“No entanto quando eu vim para pegar o resultado a médica
que me falou: 'troca a roupa', porque ela s6 andava de branco
ou amarelinho, eu ndo consequia colocar azul e nem rosa nele,

porque eu ndo sabia’.
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Familia 18

“Ai as roupas que eu tinha na maternidade era tudo rosa ai eu
pedi para minha mae trazer e comecei a usar sO roupas
neutras que da tanto para um quanto para o outro usar,
para depois ndo ficar com remorso caso viesse a ser uma

menina mesmo”.

Familia 24

“Em relacdo ao enxoval eu n&o troquei, como tem toda essa
relagdo social e eu sabia que a criangca quando nascesse
pudesse sofrer com aquilo que a gente fizesse naquele
momento. E entdo conversei com o meu marido e a gente
decidiu manter para todo mundo uma menina, a gente manteve
e se nascesse menino a gente falava que tinha errado no US,
e foi isso que a gente fez”.

5.5- Casos registrados antes da primeira consulta no servico de referéncia

Dos 11 casos que chegaram com registro civil, este havia sido liberado
pelo pediatra em sete casos, e em trés por médicos de outras especialidades
sendo dois geneticistas; em um caso, a familia realizou o registro por conta
prépria, mesmo sem liberacao definitiva por parte do pediatra. Em sete casos a
definicdo do sexo havia se baseado somente na avaliacdo clinica (inspecao e
palpacdo da regidao genital), em dois no exame do cari6tipo (sexo genético)
e em dois a definicdo havia levado em conta ambos os aspectos.

Familia 14

“Foi colhido o primeiro caridtipo, foi feito o caridtipo e deu o XY

e 0 médico disse que era menino, liberou o registro.”

Resultados
78



Em nenhum dos casos os genitores mencionaram ter havido pressao
de sua parte para a liberacdo do registro. Dentre essas 11 criancas,
havia quatro com DDS 46,XY idiopatico, quatro com insensibilidade parcial a
andrégenos, uma com disgenesia gonadal parcial 46,XY, uma com persisténcia
dos dutos de Muller e uma com DDS 46,XY sindrémico.

Em nenhum dos casos foi proposta mudanca de registro civil pela
equipe interdisciplinar. Quando questionados sobre se estariam dispostos a
mudar o registro caso fosse necessario, seis responderam que nao;
um ndo soube responder. Somente em um caso familiares ou amigos haviam

opinado sobre a atitude a tomar em relagdo a mudanca do registro.
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A trajetoria das maes e pais de criangas com AG entrevistadas neste
trabalho iniciou-se na gestacao, quando as suas expectativas pessoais sobre o
sexo do bebé somou-se a identificacdo ou ndo do sexo pela USG. Embora seja
comum & maioria das gestantes a preferéncia por um menino ou uma menina®,
em nossa amostra a maioria das maes nao mencionou ter havido predilecdo por
um determinado sexo durante a gravidez. O fato de algumas gestantes
demonstrarem preocupac¢do em nao manifestar preferéncia por um determinado
sexo poderia ser explicado, segundo alguns autores, por um temor da mae em
prejudicar o bebé®?. Pode-se questionar, assim, se uma associacdo inconsciente
de causa e efeito entre o desejo inicial de ter um filho de um determinado sexo e a
ocorréncia de AG possa ter desencadeado nas maes dos pacientes de nossa

amostra uma negacao posterior dessa preferéncia.

As preferéncias em relacéo ao sexo do feto por parte das gestantes em
diferentes populagdes sdo baseadas ndo s6 em fatores psicologicos, mas também
em fatores socioecondmicos e culturais, de modo que a reacao dos pais ao fato da
crianga nao ser do sexo desejado pode variar desde a interrupg¢ao da gravidez até
maior dedicacdo e cuidados com a crianca do sexo preferido®’. Em nossa
amostra, proveniente da populagéo brasileira, nos casos em que havia preferéncia
por parte da mae ou do pai o numero daqueles que desejavam um menino nao
diferiu daqueles que desejavam uma menina, o que a distingue de amostras de

28,29

outros paises, como Egito e Jordania nos quais ainda nos tempos atuais ha

nitida predilecédo pelo sexo masculino.

Somente em 1/3 dos casos a USG obstétrica ndo havia definido o sexo
da crianca; dentre eles, somente em dois casos havia sido feito, de fato,
o diagnéstico pré-natal da AG, confirmando que é baixa a sensibilidade dos
exames de imagem para deteccdo dessa condicdo na gestacdo®. Embora em
condi¢cdes normais a identificacdo do sexo fetal por meio de USG bidimensional
seja muito precisa ja a partir de 12 semanas, a identificacdo de anomalias genitais
requer um profissional experiente; consequentemente, esses achados sao raros

em exames pré-natais e, quando ocorrem, devem ensejar avaliacao por parte de

Discussao
83



equipe multiprofissional especializada®. Embora seja limitado o papel da USG
tridimensional e do Doppler na determinacdo do sexo fetal em avaliagbes de
rotina, caso haja suspeita de uma anomalia esses exames podem permitir
avaliacdo mais aprofundada dos genitais externos que auxiliem nessa

investigacao®.

A maioria dos entrevistados ndo sabia que o nascimento de uma
crianca com AG seria possivel, mostrando que o conhecimento da populagdo em
geral sobre essa condicdo ainda € precario. O mesmo foi observado em uma
amostra de Liverpool, no Reino Unido, na qual a maioria dos genitores revelou sua
ignorancia sobre o assunto, além de surpresa e choque pelo fato de poder haver
davida sobre o sexo de uma crianca®'. Embora dados recentes de uma amostra
brasileira mostrem que até 1:1.000 recém-nascidos possam apresentar disturbios
da diferenciagdo do sexo®, a discussdo de casos de AG frequentemente costuma
ficar restrita a ambientes académicos ou hospitalares. Ha pouca divulgagéao sobre
0 assunto na midia, e na préatica observa-se que os familiares de criancas com
essas afeccbes preferem ndo divulgar o fato para nao expor a crianga,

por vergonha ou mesmo por ndo saber explicar do que realmente se trata.

Na maioria das vezes, o responsavel por transmitir aos pais a
informacdo sobre a AG é o pediatra que recebe a crianca na maternidade.
E fundamental, portanto, que seja capacitado para isso durante sua formagao.

Em vista da gravidade da questdo, o ideal seria que tanto o pai quanto
a mae estivessem presentes no momento em que a noticia € transmitida.
A mae estava sozinha nesse momento na maioria dos casos, mas dificiimente o
fato poderia ser omitido até a chegada do pai, uma vez que o sexo da crianca é
alvo de atengcao e comentarios tdo logo a crianca nasce, tanto por parte da mae
quanto por parte dos demais profissionais presentes na sala de parto.

Em algumas situacdes as alteragdes nao sao percebidas no bergario,
como ocorreu em quatro casos desta amostra. Isso demonstra o despreparo dos

profissionais da saude para realizar os exames dos genitais. Como ja foi visto na
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introducéo deste trabalho, além de detectar casos com anomalias evidentes é
necessario que os meédicos adotem critérios mais amplos de AG, como o0s

propostos por Danish (1982).

A falta de identificacdo da AG ao nascimento leva a registros sem
investigacdo prévia e pode adiar as vezes até por muitos anos medidas
importantes, como retirada de gbénadas com risco de transformacédo neoplasica.
Pode ainda ser fatal em casos de HCSR no sexo feminino, nos quais a AG permite
a investigacao rapida dessa afeccdo e a instituicdo igualmente rapida de
tratamento que impeca o ébito por perda de sal*.

A USG pélvica foi frequentemente utilizada para investigar a causa da
AG nos recém-nascidos, certamente pelo fato desse exame de imagem ser
considerado a modalidade primaria de avaliacdo de érgaos reprodutivos internos
no periodo neonatal, particularmente no que se refere a presenca de Utero e
ovarios, uma vez que essas estruturas ficam mais evidentes sob a influéncia dos
horménios maternos®®. No entanto, esse exame ndo é 100% especifico nem

100% sensivel.

De fato, em uma amostra de 34 meninas com idades variando de 1 dia
a 3 meses de idade, somente foram visualizados 34 ovarios (50%)%.
Além disso, embora a especificidade da USG chegue a 100% na deteccao de
testiculos ndo palpaveis, ou seja, auséncia de falsos positivos, a sensibilidade é
de 76% (24% de falsos negativos), sendo particularmente dificil a identificacdo de
testiculos abdominais ou atréficos®>. Embora a USG permita, em alguns casos,
levantar a suspeita de hermafroditismo verdadeiro (DDS ovario-testicular)
pela visualizagdo de estrutura compativel com ovotestis (ecotextura testicular
associada a foliculos), tanto ovotestis quanto gbénadas disgenéticas (streaks)
podem ser erroneamente diagnosticados como ovario ou testiculo pela USG;
além disso, estruturas com diagnédstico ultrassonografico de ovario podem,
na verdade, corresponder a tuba uterina, epididimo, ou ambos®3.

Finalmente, o uso de USG transabdominal em condi¢cdes técnicas adequadas
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(com a bexiga repleta de urina) pode néo visualizar o utero em criangas com DDS
46,XX nas quais esta estrutura esta presente®®.

Dentre os dez casos em que o0 cari6tipo havia sido realizado
previamente (todos com resultado 46,XY), cinco nao tiveram o registro civil
liberado de imediato; essa é, na verdade, a atitude correta, uma vez que a
investigacdo da origem do problema e o estabelecimento do prognéstico devem
preceder o registro civil*. O registro prévio das outras cinco criangas que haviam
realizado caridtipo e de outras seis em que esse exame nao havia sido feito
contrariou, assim, a regra basica de soé realizar o registro apds ampla investigacao.
Em todos esses casos as criangas haviam sido registradas no sexo masculino,
e chama a atencdo que o ato de liberar o registro tenha ocorrido com maior
frequéncia quando o diagnéstico do sexo pela USG ja era masculino, denotando
uma atitude mais prudente quando esse exame havia revelado que o feto era do

sexo feminino ou havia trazido resultados duvidosos.

O registro dessas 11 criangcas no sexo masculino pode nao ter sido o
mais adequado, uma vez que a definicdo do sexo de criacdo depende de varios
fatores. Entre eles estdo a perspectiva de sucesso estético e funcional de
genitoplastia masculinizante ou feminizante, a previsdo quanto ao
desenvolvimento  de  caracteres  sexuais  secundarios  espontaneos,
a necessidade de terapia de reposicdo hormonal, a possibilidade de fertilidade
futura, a estimativa do risco de malignizacao gonadal e da época adequada da
gonadectomia (quando indicada) e, finalmente, o desejo da familia, a quem cabe a

tltima palavra®.

O fato de a solicitacdo de exames subsidiarios (cariétipo e USG) antes
do encaminhamento ao servico de referéncia nao ter se levado necessariamente a
liberacao do registro civil € mais uma indicacdo da complexidade inerente ao
atendimento de criangcas com DDS. De fato, a atribuicdo de género pode ser
facilitada com uma abordagem em equipe que envolva endocrinologista pediatrico,

geneticista, urologista, psicélogo, assistente social, neonatologista, enfermeiro e
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médico radiologista, permitindo um diagndstico rapido e preciso e um tratamento
mais adequado para esses pacientes®.

Assim como acontece com as familias de pacientes com outras
anomalias congénitas, as familias de criancas com AG precisam fazer o luto do
bebé imaginario ao serem confrontadas com o bebé real no momento do parto.
Com o surgimento da USG obstétrica, alguns aspectos podem atualmente ser
conhecidos ja& durante a gestacdo, antecipando frustracdes®. Seja qual for o
momento em que a anomalia € diagnosticada, as familias precisam elaborar essa
experiéncia, quer seja lidando com o sofrimento e com as suas expectativas,
ou procurando criar formas para conviver com a situacao por meio da busca de
suporte por uma equipe especializada, rede de conhecidos, sistema de crencas
e/ou tratamentos escolhidos®®.

De um modo geral, apés a deteccdo de uma malformacao o apoio
familiar e social é fundamental para que os pais possam enfrentar a situacdo®’.
No entanto, os pais de criangas com AG precisam ainda lidar com os tabus
relacionados a genitais, com o preconceito e a curiosidade das pessoas e 0 receio
de que a crianca passe a ser alvo de comentarios®'. Assim, a maioria opta por
guardar segredo dos amigos e mesmo de outros membros da familia ou por
revelar somente aspectos "ndo comprometedores" relacionados a "problemas
hormonais". Consequentemente, os sentimentos relacionados a intersexualidade
ficam restritos ao contexto familiar e raramente ou quase nunca chegam a ser

compartilhados com outras pessoas®.

De fato, os resultados deste trabalho mostram que a situacdo da
crianga tornou-se um segredo mantido dentro da familia na maioria dos casos e
ocultado por alguns genitores até mesmo dos parentes préximos.
Varios mencionaram terem sentido dificuldade em conversar com as pessoas a
esse respeito, e alguns optaram até mesmo por faltar com a verdade.
Quando questionados sobre se seu filho era menino ou menina, alguns dos

entrevistados deste trabalho revelaram ter se esquivado da conversa e ter
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considerado a curiosidade das pessoas como fonte de sentimentos de tristeza e
impoténcia. De acordo com Sanders et al. (2011)%', a falta de conhecimento em
relacdo a uma situacao tdo complexa aliada a falta de suporte e informacgéao por
parte dos profissionais de saude contribuem para a dificuldade em falar sobre o

assunto.

E grande a confusdo de sentimentos dos pais em relagdo ao problema,
pela surpresa em saber da existéncia de uma anomalia no filho, pelo sentimento
de culpa decorrente da crenca de que o problema tenha sido herdado de um dos

genitores e o receio de que a crianga venha a sofrer com preconceitos no futuro®®.

Ao evitar trocar as fraldas da crianga ou dar banho perante outras
pessoas, evitando, assim, a exposicdo dos genitais, a maioria dos genitores
revelou a necessidade de ocultar a situagao, na tentativa de preservar a crianga
de comentarios maldosos ou atitudes preconceituosas naquele momento e

também no futuro.

Certamente pelo mesmo motivo (preservar a criancga), foi dificil para a
maioria dos genitores das criangcas que chegaram ainda sem registro civil manter
uma atitude expectante durante o processo de investigacdo etioldgica e de
definicdo do sexo de criagdo. Além da crenca sobre o sexo ao qual crianga
pertencia, a maioria ja havia definido um nome tipicamente masculino ou feminino
e utilizava o pronome pessoal correspondente ao referirr-se ao bebé.
Curiosamente, assim como havia ocorrido com os médicos que haviam liberado
registros civis antes da consulta no servigo de referéncia, também entre os pais de
criangas ainda sem registro era mais frequente a crenca de que fossem do sexo

masculino.

Enquanto durante a gestacdo eram poucos 0s casos em que 0S pais
haviam preparado um enxoval de cores neutras, ao vivenciar o processo de
investigacédo para definicdo de registro civil um nimero maior de casais passou a
tomar essa atitude. Além disso, todos aqueles que nao adotaram cores neutras

optaram pela cor azul. Essa maior cautela em relagcdo ao vestuario do que em

Discussao
88



relacdo a crenga em um determinado sexo ou a definicdo do nome pode se dever
ao fato de que registros fotograficos pudessem vir a denunciar a situagcao
futuramente, caso o sexo a ser definido fosse diferente daquele previsto pelos
pais. Além disso, o fato de ser aceitavel em nossa sociedade que um bebé do
sexo feminino use roupas em tons azuis, mas dificilmente que um bebé do sexo
masculino use roupas em tons cor-de-rosa pode ajudar também a explicar esses
achados. Observacdes da vida cotidiana mostraram que tanto adultos quanto
criangas estao conscientes de que a cor rosa associa-se ao sexo feminino e a cor

azul ao masculino*®*'.

Curiosamente, embora a tradicdo norte-americana de
meninos usarem roupas azuis e meninas cor-de-rosa tenha se iniciado na década
de 1920, antes dessa época ha evidéncias de que a codificacdo de cores rosa e
azul era invertida, ou seja, meninos usavam cor-de-rosa € meninas roupas em cor

azul*'*,

Embora somente na minoria dos casos a falta da certiddo de
nascimento tenha ocasionado problemas no atendimento médico e no transporte,
€ possivel que isso se deva a caracteristicas da populacdo atendida no HC da
Unicamp, que raramente possui um plano de saude (os planos costumam exigir a
certiddo de nascimento para inclusdo do dependente) e que frequentemente se
desloca para as consultas em transporte fornecido pela secretaria de saude e nao
em linhas regulares de transporte intermunicipal (que também exigem o

documento).

Uma vez que os pediatras, particularmente os que atuam nas
maternidades, foram os principais responsaveis pela liberagéo do registro civil sem
investigacao prévia adequada, estes devem ser 0s principais alvos de campanhas
de esclarecimento sobre a conduta em relagcdo a DDS. Na maioria dos casos a
simples inspecdo dos genitais e a palpacdo de gbnadas foram utilizadas para a
definicdo do sexo da crianga, porém essas caracteristicas ndo sao suficientes para
estabelecer o diagndstico sindrémico e etiolégico nem o progndstico em termos de

desenvolvimento puberal, fertilidade e risco de tumores gonadais®.
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O mesmo ocorre com o resultado do cari6tipo, que ndo deve ser
utilizado isoladamente para definir o sexo. Ha situagcées em que individuos 46,XX
devem ser criados no sexo masculino, como no caso de Homens 46,XX,
que frequentemente apresentam o gene SRY translocado sobre um dos
cromossomos X e diferenciacdo testicular bilateral. Por outro lado, ha individuos
46,XY com estrutura e(ou) funcao testicular gravemente comprometida que tém

sexo de criacao preferencial feminino.

Uma vez liberado o registro civil, a maioria dos entrevistados revelou
que nao concordaria com uma mudanca, se esta fosse necessaria; assim,
a precipitacdo dos meédicos que liberaram o registro sem investigacdo prévia
poderia ter trazido sérios prejuizos para a criancga.

Em suma, o impacto emocional sobre os pais de criancas com AG
mostra que a condugao correta de casos de DDS deve merecer atencao especial
por todos os integrantes das equipes de saude. Os pediatras, particularmente os
que atuam nas maternidades, devem ser 0s principais alvos de campanhas de
esclarecimento sobre a conduta em relacdo a DDS, com a divulgacdo de
orientacdes praticas para a conducado desses casos. Essas orientacées devem
salientar os seguintes pontos:

- dizer aos pais que houve problemas na formacdo dos genitais externos que
impedem a definicao imediata do sexo, mas que este podera ser definido apos

investigacao;

- deixar claro que a existéncia de alteragbes genitais ndo significa que havera
problemas futuros relacionados a sexualidade;

- nao liberar o registro civil e encaminhar a crianga a um servico de referéncia.

Os pediatras devem estar cientes, ainda, de que o resultado do

cariotipo isoladamente ndo é suficiente para permitir o registro civil.
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Por sua vez, os pais devem contar com o apoio de psicologos,
assistentes sociais e enfermeiros com experiéncia na area, a fim de ajuda-los a
lidar com as questdes praticas que surgem no periodo de indefinicdo do sexo e,
principalmente, com os sentimentos negativos que afloram perante um diagnéstico
de DDS.

Assim, é importante que os servicos de referéncia na avaliagdo de
individuos com DDS trabalhem na elaboracdo e divulgacdo de orientacdes
praticas para os profissionais de saude e os familiares, para uma melhor conducao
e aceitacdo dessa condicdo. E particularmente importante que os pediatras que
atuam em servicos de neonatologia sejam treinados para reconhecer a AG,
adiar o registro civil e encaminhar de imediato a crianca a um servigco

especializado.
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Os pediatras que atuam em maternidades foram os principais
responsaveis por detectar a ambiguidade genital, comunicar o fato as familias e

tomar a conduta relativa a liberar ou ndo o registro civil.

Em cerca de um tergco dos casos houve registro civil sem investigagao
aprofundada, com risco potencial de que o sexo definido ndo fosse o mais
adequado para a crianga e ainda com risco de que uma proposta de mudanca

viesse a ser rejeitada pelos pais.

O nascimento do filho com genitais ambiguos foi mantido em segredo
pelos pais, que revelaram dificuldade em compreender o0 que se passava e em
conversar com outras pessoas a respeito e procuraram de diversas maneiras

preservar a crianga de preconceitos naquele momento e no futuro.

Na amostra analisada, houve poucos problemas praticos relacionados a

falta do registro civil.
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posquisa (Itemn V.30,

O CEP deve ser informado de todos os cfeitos adversos ou fatos relevantes que alterem o
curso pormal do estudo (Res. CNS Ttem V.4.). E pepel do pesquisador assegurar medidas
imedistas adequadas frente a evento adverso grave ocomrido (mesmo que tenha sido em ottro
centro) ¢ enviar notificaglo ao CEP ¢ & Agéncia Nacional de Vigilincia Sanithria - ANVISA —
junto comrsew posicionamento,

Eventuais modificagdes ou emendas ao protocolo devem ser apresentadas ao CEP de
forma clara e sucinta, identificando » perte do protocolo & ser modificada ¢ suas justificativas,
Em caso de projeto do Grupo 1 ou Il apresentados anteriormente 4 ANVISA, o pesquisador ou
patrocinader deve envid-las também & mesma junto com o parecer aprovatbrio do CEP, para
serem juntadas ao pro‘ocolo inicial (Res. 251797, lem [1.2.2)

Relatdrios parciais ¢ final devem ser apresentados ao CEP, de scordo com o8 prazos
estabelecidos na Resoluglio CNS-MS 196/96,

VI1- DATA DA REUNIAO
Homolegado na X Reunidio Ordiniria do CEP/FCM, em 26 de outubro de 2010,
Profa. Dra. C ia Bertuzzo

VICE-PRESIDENTE do COMITE'DE ETICA EM PESQUISA
FCM / UNICAMP
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FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
Q COMITE DE ETICA EM PESQUISA

& wowwe fom unicama beffor/pesquisa
LT AR !}
CEP, 26704/11.
{FARECER CEF: X" 9822010)

PARECER

I - IDENTIFICACAO:

PROJETO: “AS CIRCUNSTANCIAS DO NASCIMENTO DE CRIANCAS COM
GENITALLA AMBIGUA E SUAS RESPECTIVAS REPERCUSSOES FAMILIARES
E SOCIAIS".

PESQUISADOR RESPONSAVEL: Mailme de Souza Oliveira

I =-FPARECER DO CEP.

O Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de Cilneias Médicas da UNICAMP
tomou cidncia ¢ aprovou a utiiizaglo do método de gravagho das entrevistas, bem como o
Termo de Consentimento Livre ¢ Esclarccido ¢ o Sujeitos e Métodos, referente ao
protocolo de pesquisa supracitado.

O conteddo e as conclusdes agui apresentados sdio de responsabilidade exclusiva do
CEPFCM/UNICAMP e niio representam a opinifo da Universidade Estadual de Campinas
nem 4 comprometem.

Il - DATA DA REUNIAO.
Homologado na TV Reunido Ordindria do CEP/FCM, em 26 de abril de 2011,

Prof-Dr. Carlos Eduardo Stciner
PRESIDENTE do COMITEDE ETICA EM PESQUISA

FCM / UNICAMP
Camisd de Erica em Proguias - UNTICAMT
v Tousdlly Vieirs de Cimargs, 126 FONT @19 M31.2h0d
Eabus Paazal €111 FAX (¥ 38207047
AT Campisin - 5P LEE et LV TEE R
Plpra l e ]

Anexo 1
109



Anexo 1
110



‘,:"-. TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Titulo da pesquisa: “As circunstancias do nascimento de criancas com
genitalia ambigua e suas repercussoes familiares e

sociais.”

Responsaveis: *Mailme de Souza Oliveira (Mestranda), *Profa. Dra. Andréa
Trevas Maciel Guerra (orientadora) e *Prof. Dr. Roberto Benedito

de Paiva e Silva (co-orientador).

*Departamento de Genética Médica, Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade Estadual de
Campinas, responsaveis pela apresentacao do TCLE;

*Departamento de Desenvolvimento Humano e Reabilitagdo da Faculdade de Ciéncias Médicas da
Unicamp

Nome do Participante:

RG: Registro Hospitalar:
Endereco:
Cidade: Estado: CEP: Fone: ( )

JUSTIFICATIVA E OBJETIVOS DO TRABALHO: Pouco se conhece
sobre varios aspectos relevantes relacionados ao nascimento de criangas com
ambiguidade genital - a maneira como os profissionais de saude tém conduzido a
questdo perante a familia nas maternidades, suas consequéncias sobre o
ambiente familiar e as relagdes sociais, e as maiores dificuldades ou problemas
enfrentados, incluindo questdes praticas relacionadas ao adiamento do registro
civil por periodos longos. A investigacdo desses aspectos podera fornecer
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subsidios para o acompanhamento médico e psicolégico destes pacientes e suas
familias, sendo possivel direcionar e potencializar tal atendimento no sentido de
dar a devida énfase a aspectos relevantes para as préprias familias e pacientes.
Com isso, seria possivel propiciar melhores condicbes de adaptacdo da familia a
situacao vivenciada e, consequentemente, capacita-la a tratar os filhos de maneira

adequada contribuindo para um bom desenvolvimento psicoldgico, social e sexual.

O objetivo da pesquisa € conhecer as circunstancias que cercam o
momento do nascimento de criangas com ambiguidade genital e as repercussdes
da indefinicdo do sexo de uma crianga ao nascer sobre a vida familiar e social,
possibilitando aprimorar o acompanhamento médico e psicoldgico destas criancas

e de seus familiares.

PROCEDIMENTO: Sera realizada uma breve entrevista com os pais
dos pacientes com diagndstico de ambiguidade genital por meio de um
questiondrio e se autorizado sera realizado o método de gravagéao e, em seguida,
as informacgdes obtidas serdo organizadas em planilhas no software SPSS versao
16.0 (SPSS, Inc., Chicago, USA) e submetidas a analise descritiva.

RISCOS E DESCONFORTOS: Nao ha risco e desconfortos para as
pessoas envolvidas na pesquisa.

VANTAGENS: No momento ndo trara beneficios para a familia;
caso desejem, porém, o0s participantes poderdo ser encaminhados para
acompanhamento  psicolégico em nosso servico. Poderdo, ainda,

tomar conhecimento do resultado da pesquisa se o desejarem.

SIGILO: Quando utilizadas em congressos ou publicacbes médicas,
as informacgdes obtidas nesta pesquisa nao irdo conter os nomes dos pacientes e

suas familias, ou seja, o anonimato sera preservado.
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FORNECIMENTO DE INFORMAGCAO ADICIONAL: Garantimos as
familias resposta a qualquer pergunta e esclarecimento de qualquer davida sobre
0os assuntos relacionados a pesquisa, sendo fornecidas, ainda, informacdes

atualizadas durante o estudo. Maiores esclarecimentos podem ser fornecidos por:
Mailme de Souza Oliveira - tel: (19) 92548294

Profa. Dra. Andréa Trevas Maciel Guerra - tel: (19) 3521-8907

Prof. Dr. Roberto Benedito de Paiva e Silva - tel: (19) 3521-8816 / (19) 9790-5855

Em caso de duvida, entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa -
Unicamp - tel (19) 3521-8936, cep@fcm.unicamp.br

RECUSA OU DESCONTINUACAO DA PARTICIPACAO:
A participagdo neste estudo é livre, podendo a familia recusa-la a qualquer
momento, sem que haja comprometimento do atendimento médico que o paciente

recebe ou recebera.

Aceito, desta forma, participar do estudo

Campinas, de de 201__

Assinatura do Pesquisador

Assinatura do participante da pesquisa

Autorizo a gravagao da entrevista

Obs.: Uma copia deste termo de consentimento sera entregue ao participante da
pesquisa.
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UNICAMP
Ambulatério do Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacao e
Diferenciacao do Sexo (GIEDDS)
Universidade Estadual de Campinas (Unicamp)

Data da Entrevista: / /
Data da primeira consulta GIEDDS: / /
Data da ultima consulta no GIEDDS: / /

Jarecebeu alta? [ |Nao [ ] Sim

Entrevista NUmero:

I- Identificacao proposito:

Nome:

DGM: HC: Data de nascimento:
R A S

Cidade de origem: UF:

ll- Dados Clinicos do propésito:

Idade de registro:

Se houve mudanca no registro, em que idade ocorreu?

Grau de virilizagdo conforme escalade Prader:[ ]1 []2 []13 []4 []5

Goénadas: [ ] Nao Palpaveis [ ] Palpaveis

Localizacao: D E:

Cariotipo:

Diagnostico final:
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lll- Dados familiares

Nome do Pai: (iniciais)

Idade:

Data de Nascimento: / /

Naturalidade:

Estado:

Estado civil

[ ]Casado

[ ]Separado [...] Separado apds o diag.

Escolaridade:

[ ] Ensino Fundamental Incomp

[ ] Ensino Médio Incompleto

[ ] Superior Incompleto

[ ]Analfabeto
[ ]1Ensino Fundamental Completo
[ ] Ensino Médio Completo

[ ]Superior Completo

Profissao: Ocupacao Atual:

Situacéo previdenciaria:

[ ] Registrado [ ] Aposentado [ ] Aux Beneficio [ ] Dependente
Nome da Mae: (iniciais)

Idade: Data de Nascimento: / /
Naturalidade: Estado:

Estado civil [ ]Casado |[ ] Separado [ ]Separado apds o diag.

Escolaridade:

[ ] Ensino Fundamental Incomp

[ ] Ensino Médio Incompleto

[ ] Superior Incompleto

[ ] Analfabeto
[ ]1Ensino Fundamental Completo
[ ] Ensino Médio Completo

[ ]Superior Completo

Profissao:

Ocupacao Atual:

Situacgéo previdenciaria:

[ ]JRegistrado

[ ]Aposentado [ ]Aux Beneficio [ ] Dependente

Consanguinidade entre os genitores:[ ]Nao [ ]Sim

Se sim, qual o tipo de parentesco entre 0s genitores?

[ ]Primos de primeiro grau

[ ]Primos de segundo grau

[ ]Primos de terceiro grau

[ ] Outros

Os genitores possuem outros filhos? [ ] Nao [ ] Sim Quantos?

Anexo 3
116



Ha outros casos de AG na familia? [ [Nao [ ]Sim

Sem sim, por favor, especificar os familiares envolvidos.

IV - Heredograma: (Folha em anexo)

V- Sobre o periodo pré-natal:

Houve planejamento para a gravidez? [ ]Nao [ ]Sim

Realizou acompanhamento pré-natal? [ ] N&o [ ]Sim

Em que periodo da gestacao iniciou o pré-natal?

[ ]1°trimestre [ ]2° Trimestre [ ] 3° trimestre

Houve preferéncia por parte do casal em relagdo a definicdo do sexo durante a

gestacao?

Pai: [ ]Nao [ ]Sim [ ]Qual?
Mae:[ ]Nao [ ]Sim [ ]Qual?

Realizou ultrassom: [ ] Nao [ ]Sim Quantos: Periodo:

Foi investigado o sexo da crianga no ultrassom? [...] Nao [...] Sim: [...] M [...]F

[ ] Duvidoso

Em que época foi diagnosticado o sexo da crianga?

Foi organizado um enxoval para o nascimento da crian¢a: [ ]Ndo [ ]Sim

Se sim, qual em qual opc¢ao foi feita? [ ] Masculino [ ] Feminino
Ja haviam ouvido falar sobre nascimento de criancas com AG? [ ]Nao [ ]Sim

VI- Sobre o diagnéstico de que a crianca nascera com ambiguidade genital
(AG):

Quem informou aos pais em relagao ao diagnostico de AG:

[ ] Médico Especialidade:
[ ] Enfermeiro [ ]Psicoélogo
[ ]Outros
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Quem estava presente no momento da informacao do diagnostico?

[ JPai [ ]Mae [ ]Outros-quem?

Quando/onde ocorreu a informagéao:

[ ] Ao nascer, na sala de parto [ ] No quarto da maternidade [ ] Apds a alta -

Com que idade?

Conte como foi dada a noticia sobre o diagnostico de AG.

Foi realizado algum exame antes da consulta no GIEDDS? [ ]Nao Sabe [ ]Sim

[ ] Caribtipo [ ]Na maternidade [ ] Apds a alta (idade: )
[ ] Dosagens hormonais [ ] Na maternidade [ ] Apds a alta (idade: )
[ JUS [ ] Na maternidade [ ]Apds a alta (idade: )
[ ]Outros : [ ]Namaternidade [ ]Apos a alta (idade: )

Em relacao ao Registro de nascimento:
A crianga foi registrada logo ap6s o nascimento? [ ] Nao [ ] Sim

Em qual sexo? [ ] Masculino [ ] Feminino

VIl- Sobre a dinamica familiar e social e problemas praticos ocorridos

durante a investigacao da AG.

Em relacao ao ambiente familiar e social ( fora da familia):
O que vocé pensou quando seu filho foi diagnosticado com
AG?

Com quais pessoas vocé conversou sobre o diagndstico de AG?
[ ] Marido [ ]Amigos
[ ]Sogro/Sogra [ ]1Tio/Tia
[ ]Filhos[ ] Outros
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Vocé encontrou alguma dificuldade em conversar com as pessoas sobre a AG do
seu filho? [ ]Né&o [ ]Sim

Se sim, por favor, especificar quais:

Houve alguma atividade do no dia a dia com o seu filho(a), que vocé nao gostava
de praticar na frente de outras pessoas?
[ INao [ ]Sim (Qual?)

Nos casos sem registro:

Qual opinido inicial dos pais em relacdo a atribuicao do sexo?
[ 1Menino [ ] Menina [ ] Indefinido

Como se referiam a crianca? [ ]JEle [ JEla [ ] O bebé

No caso da crianga ser chamada por nome, 0 mesmo era:

[ ]Masculino[ ]Feminino

Houve sugestdes no uso de nomes pos- nascimento? [ ] N&o [ ] Sim

Se sim, por favor, especificar quais.

No periodo que o seu filho (a) permaneceu sem registro, qual o seu interesse que
o0 chamava a atencédo em relagcéao a roupas e brinquedos?

[ ]Masculinos [ ] Femininos [ ] Neutros

Devido a falta de registro de nascimento, ocorreu alguma dificuldade em relacao a:
[ ] Atendimento nas Unidades basica de saude ( UBS)

[ ] Vacinagéo [ ]Puericultura
[ ] Transporte [ ]Creche
[ ]Escola [ ]Outro

Que orientagbes receberam sobre como proceder?
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Nos casos em que houve registro antes da investigacao

Quem autorizou?

[ ]Pediatra [ ]Obstetra [ ] Outros

Quais evidéncias foram utilizadas para definir o registro?
[ ]Avaliagao clinica [ ] Cariétipo

[ ] Outros exames hormonais e genitais: Quais ?

Houve alguma pressao dos pais para que fosse liberado rapidamente o registro?
[ INao [ ]Sim

VIII- Em relacao ao registro (nos casos registrados ao nascer)

Nos que mantiveram o registro inicial:

Havia disposicdo dos pais em considerar a mudanga do registro caso fosse
necessario? [ [ Nao [ ]Sim

Houve proposta por parte da equipe multidisciplinar em relacdo a mudanca do
registro? [ |Nao [ ]Sim
Se houve: Como foi aceita pelos pais?

Houve opinido de familia e amigos a esse respeito? [ ]Nao [ ] Sim

Nos que mudaram o registro inicial:

O que foi explicado para a familia e amigos?

Quanto tempo levou o processo legal de mudanga?

Quais as maiores dificuldades nesse processo?

Houve dificuldades apds a mudanga em relacéo a:
[ ] Atendimento nas Unidade basica de saude ( UBS)

[ ] Vacinagao [ ]Puericultura
[ ] Transporte [ ]Creche
[ ]Escola [ ]Outro

Gostaria de ter tido a oportunidade de participar de grupos de apoio para pais de
criangas com AG durante o periodo de definicado do sexo da crianga?
[ 1]Sim [ ] Néo
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