Programa Institucional de Bolsas ficveg @
de Iniciagdo Cientifica s

B0124

QUADROS MALFORMATIVOS COMPLEXOS RELACIONADOS A ANOMALIAS DA
DIFERENCIACAO SEXUAL: CARACTERIZACAO DA CASUISTICA DO GRUPO
INTERDISCIPLINAR DE ESTUDOS DA DETERMINACAO E DIFERENCIACAO DO SEXO
(GIEDDS)

Gabriela Massume Ichiba (Bolsista PIBIC/CNPq) e Profa. Dra. Antonia Paula Marques de Faria
(Orientadora), Faculdade de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

As anomalias da diferenciacdo sexual (ADS) se destacam pela heterogeneidade causal e a
variabilidade clinica. Em alguns individuos, podem cursar com outras anomalias do
desenvolvimento, constituindo diferentes sindromes, sequéncias ou associacdes, parte delas
de origem genética. O objetivo deste projeto foi avaliar a casuistica do Grupo Interdisciplinar de
Estudos da Determinagédo e Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS) quanto a ocorréncia de quadros
dismorficos que incluissem desvios da morfogénese genital. Entre 789 casos novos registrados
de 1999 a 2010, foram selecionados 85 (10,8%) que atendiam aos critérios de inclusdo pré-
estabelecidos, classificados com base no caridtipo (XX ou XY) e no diagndstico etioldgico
(suposto ou confirmado). Nos resultados, além de um grupo heterogéneo composto por
diversas condi¢cbes que tem ADS como manifestacdes associadas (29%), sequéncia de
Rokitansky/associacdo MURCS (18%), malformacgfes genitais isoladas/complexas (8%),
teratogénese (5%), associacdo VATER (3%) e cromossomopatias autossdmicas (3%),
predominaram os casos de diagnostico nao esclarecido (34%). A caracterizacdo dessa amostra
permitira ampliar o estudo genético-clinico desses pacientes, com eventual determinacdo do

diagnostico etiolégico, aprimorando estratégias de tratamento e prevencéo de complicagdes.
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