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Os disturbios da diferenciacdo sexual (DDS) tém graves implicagcbes médicas, psicoldgicas e
sociais, sendo fundamental o diagnéstico precoce. O objetivo deste trabalho foi analisar a
casuistica do Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacédo e Diferenciacdo do Sexo
(2000-2010), obtendo a idade ao diagnostico, sexo social (na primeira consulta e o definitivo),
cariotipo e diagnostico final. Dos 566 pacientes, a maioria era adolescente, pelo grande namero
de suspeitas de sindrome de Turner (ST). Tiveram diagnostico definitivo de DDS 281 casos
(49,6%), sendo 53,7% distarbios da diferenciagdo gonadal (DDG) (principalmente ST), 34,2%
DDS 46,XY e 12,1% DDS 46,XX sem DDG. Entre os DDS com ambiguidade genital (AG)
(n=167), 70,7% ja tinham registro civil e 32,9% chegaram apés os 2 anos de idade; entre os
registrados previamente predominou o sexo masculino, enquanto que entre aqueles que
chegaram sem registro civil o sexo definitivo ndo diferiu da razdo 1M:1F. Foi, portanto, elevada
a frequéncia de encaminhamentos tardios e de conduc¢édo inadequada dos casos de AG ao
nascimento. DDS 46,XY (57,5%) foi o grupo mais frequente de AG e a hiperplasia adrenal
congénita o diagndstico isolado mais frequente, seguida da disgenesia gonadal mista. Essa

distribuigédo etioldgica deve ser levada em conta no ensino dos DDS e na pratica clinica.
Ambiguidade genital - Cromossomos sexuais - Hipogonadismo
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