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RESUMO

INTRODUCAO: O distdrbio do desenvolvimento sexual ovotesticular (DDS ovotesticular) é uma condic&o no qual um indivi-
duo apresenta tecido testicular e tecido ovariano. A laparoscopia associada ao exame histoldgico confirma os componentes
das gbnadas, sendo fundamentais para a decisdo final da atribuicdo de género e para descartar a presenca de tumores
gonadais. Sendo assim, este estudo objetiva analisar as variagdes de génadas em individuos com DDS ovotesticular e suas
implicacdes clinicas em humanos. METODOLOGIA: Trata-se de uma reviséo sistematica de artigos indexados nas bases
de dados SciELO, Pubmed e Latindex, no periodo de maio a junho de 2022. Foram incluidos artigos originais envolvendo as
variagdes de gbnadas apresentadas em humanos com DDS ovotesticular. Considerou-se para este estudo a andlise histo-
I6gica e a determinacgédo da localizacédo das gonadas. A coleta foi realizada por dois revisores independentes. RESULTADO:
Foram selecionados 34 artigos originais envolvendo as variagdes de génadas apresentadas em humanos com DDS ovotes-
ticular com comprovagédo histopatoldgica. Os artigos foram analisados criticamente através de um guia de interpretacgéo,
usado para avaliar sua qualidade individual, estando os resultados descritos em outra tabela. DISCUSSAO: A gbnada mais
comum foi o ovotestis (49,4%), seguido do ovario (31,1%) e testiculos (19,5%). As mais frequentes combinacdes de gbnadas
observadas foram ovério e testiculo (30,5%) e ovotestis bilaterais (25%). Tumores gonadais foram relatados em 6 amostras
(7,2%): 3 seminomas (3,6%), 1 disgerminoma (1,2%), 1 gonadoblastoma (1,2%) e 1 coriocarcinoma (1,2%). A realizacéo de
exame citogenético evidenciou a maior prevaléncia do cariétipo 46,XX, encontrado em 50 individuos da amostra (60,24%).
CONCLUSAO: Ressalta-se a importancia sobre o conhecimento das possiveis variacées dessa estrutura, que podem im-
pactar o processo de atribuicdo de género e demandar intervengdes cirdrgicas.

PALAVRAS-CHAVE: Gonadas; Transtornos Ovotesticulares do Desenvolvimento Sexual; Caracteres Sexuais.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Ovotesticular disorder of sex development (ovotesticular DSD) is determined when both testicular and
ovarian tissue are detected in the same individual. Laparoscopy associated with histological examination confirms the com-
ponents of the gonads, being fundamental to the final decision of gender assignment and to rule out the presence of gonadal
tumors. Thus, this study aims to analyze the variations of gonads in individuals with ovotesticular DDS and their clinical
implications in humans. METHODOLOGY: It is a systematic review of articles indexed in the SciELO, Pubmed and Latindex
databases from May to June 2022. Original articles involving the gonad variations presented in humans with ovotesticular
DDS were included. Histological analysis and determination of the location of the gonads were considered for this study.
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Screening was performed by two independent reviewers. RESULTS: Thirty-four original articles involving gonad variations
presented in humans with histopathologically proven ovotesticular DDS were selected. The articles were critically analyzed
using an interpretation guide, used to evaluate their individual quality, and the results are described in another table. DIS-
CUSSION: The most common gonad was ovotestis (49.4%), followed by ovary (31.1%) and testis (19.5%). The most frequent
gonad combinations observed were ovary and testis (30.5%) and bilateral ovotestis (25%). Gonadal tumors were reported in
6 samples (7.2%): 3 seminomas (3.6%), 1 dysgerminoma (1.2%), 1 gonadoblastoma (1.2%) and 1 choriocarcinoma (1.2%).
Cytogenetic analysis showed the highest prevalence of the 46,XX karyotype, found in 50 individuals of the sample (60.24%).
CONCLUSION: The knowledge of the possible variations of this structure, which can impact the process of gender assign-

ment and demand surgical interventions, is essential.

KEYWORDS: Gonads; Ovotesticular Disorders of Sex Development; Sex Characteristics.

INTRODUCAO

O disturbio do desenvolvimento sexual ovotesticular (DDS ovo-
testicular) é uma condi¢do no qual um individuo apresenta, ao
nascimento, tecido testicular e tecido ovariano. Enquanto o pri-
meiro pode apresentar um variavel potencial de fertilidade a
partir do grau de desenvolvimento dos tubulos seminiferos, o
segundo, em geral, contém foliculos primordiais®. Além disso,
a presenca de um estroma gonadal sem um nimero apreciavel
de odcitos (como ocorre em uma gbnada disgenética ou em
fita ou streak) ndo é adequada para classificar o tecido gonadal
como ovariano. O diagnostico de DDS ovotesticular exige a
constatacao histolégica de ambos tecidos gonadais, que po-
dem coexistir em uma Unica génada (ovotestis) ou indepen-
dentemente em gonadas separadas?.

Durante o processo de desenvolvimento das gbnadas, inicial-
mente, elas consistem de um cértex e de uma medula sem
qualquer distingdo. Em embrides com cromossomos sexuais
XX, o cértex da gbnada indiferenciada se diferencia em ovario,
e a medula regride, enquanto, em embri6es com cromossomos
sexuais XY, a medula se diferencia em um testiculo, e o cértex
regride. Nesse processo, o gene SRY (regido determinante do
sexo no cromossomo Y), localizado na regido do brago curto
do cromossomo Y, é o fator que determina a diferenciagdo da
gbnada embrionéria indiferenciada em testiculo, que, uma vez
formado, determina a diferenciacdo sexual masculina através
da producéo de horménio antimulleriano (HAM) e de androge-
nos. A auséncia de um cromossomo Y resulta na formacao de
um ovario. Entretanto, vale destacar que o tecido testicular
também pode se desenvolver em individuos que ndo possuem
cromossomo Y e o gene SRY, o que pode resultar no distirbio
do desenvolvimento sexual ovotesticular. Individuos com te-
cido ovotesticular 46,XX geralmente apresentam genitalia ex-
terna e interna ambigua, dependendo da quantidade de tecido
testicular funcional presente na gdnada. Além disso, 0s casos
SRY-negativos constituem cerca de 90% dos casos de DDS
ovotesticular 46,XX5.
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Comumente, a detecgdo e a bidpsia gonadal, bem como a re-
mocao de parte dela, sdo procedimentos realizados nos indivi-
duos com DDS ovotesticular. A laparoscopia associada ao
exame histolégico confirma os componentes das gfnadas,
sendo fundamentais para a deciséo final da atribuicdo de gé-
nero com base nos resultados da exploracéo®. Além disso, a
determinacéo da constituicdo das gdnadas também é essen-
cial para descartar a presenca de tumores gonadais, que ocor-
rem com incidéncia de 4% naqueles com cariétipo 46,XX e até
10% naqueles com caridtipo 46,XY e
46,XX/46,XY5.

mosaicismo

Assim, a diversidade de gbnadas apresentadas em casos de
DDS ovotesticular impacta diretamente o processo de atribui-
¢do de género, além de evidenciar a presenca ou nao de tu-
mores gonadais. Dessa forma, este estudo objetiva estudar as
variagbes de gbnadas e suas implicagdes clinicas em huma-
nos.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo sistemética. A busca eletronica foi re-
alizada no periodo de maio a junho de 2022. Para a realizagao
deste estudo, foram consultadas as seguintes bases de dados:
SciELO (Scientific Electronic Library Online), Pubmed (Biblio-
teca Nacional de Medicina e Instituto Nacional de Saude) e La-
tindex (Sistema Regional de Informac&do em Linha para Revis-
tas Cientificas da América Latina, Caribe, Espanha e Portugal).
Foram selecionados artigos sem restricdo de tempo, nos idio-
mas inglés e portugués. Para a prospecc¢éo dos estudos, foram
utilizados os descritores de forma combinada por meio de ope-
radores booleanos (AND e OR). Nos bancos da SciELO, Pub-
med e Latindex, considerou-se a combinagéo: “ovary” OR “tes-
tis” OR “ovotestis” AND “ovotesticular disorder of sex deve-
lopment”.

A partir dos estudos identificados, foram selecionados aqueles
gue preenchiam os critérios para sua inclusdo, considerando a
leitura dos titulos e dos resumos. Foram incluidos, nesta revi-
sdo, artigos originais envolvendo as variagBes de gbnadas

humanos distarbio  de

apresentadas em

com (0]
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desenvolvimento sexual ovotesticular, priorizando os estudos  Os artigos foram analisados criticamente através de um guia

de maior relevancia. Foram excluidos artigos de revisdo e es-  de interpretagdo, usado para avaliar sua qualidade individual,

tudos com modelos envolvendo animais. com base em um estudo anterior® e adaptado por Mcdermid et
al.”. Os itens de avaliagdo da qualidade dos artigos sdo ex-
pressos por pontuagdes na Tabela 1, no qual O = ausente; 1 =
incompleto; e 2 = completo.

TABELA 1. Andlise da qualidade dos artigos que descrevem as gonadas de humanos com disturbio de desen-

volvimento sexual ovotesticular

Critérios de avaliagéo

Estudo

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12  Total (%)
Amolo P et al.® 2 2 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 86.36
Annamunthodo H et al.1° 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 1 59.09
Armstrong CN et al.1! 0 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 1 54.54
Becker RE et al.*? 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72
Bromwich AF et al.'3 2 0 1 2 2 NA 2 1 2 2 0 1 68.18
Ceylan K et al.14 1 0 1 2 1 NA 1 2 2 1 0 0 50.00
Chen CQ et al.*® 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
Chouhan et al.1® 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 1 72.72
Das S et al.'’ 2 2 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 81.81
De Jesus Escano MR et al. 2 0 1 2 1 NA 2 2 1 2 0 2 68.18
Eser M et al.1® 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
Fischer HW et al.’® 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
French S et al.?° 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27
Greeley SA et al.?* 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
Henry WL et al.?? 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 63.63
Jahagirdar R et al.?® 1 1 1 2 2 2 2 2 2 2 0 1 75.00
Li Z et al.® 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72
Malik V et al.?® 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 0 54.54
Mao Y et al.* 2 0 1 2 2 2 2 2 2 2 0 2 79.16
Mengen E et al.?8 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 63.63
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Ozdemir M et al.?’ 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72
Roberts LN et al.?8 0 0 1 2 1 NA 2 2 1 2 0 0 50.00
Sakatoku J et al.?® 2 0 1 1 2 NA 2 1 2 2 0 1 63.63
Samantray SR et al.*° 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 81.81
Scarpa MG et al.3! 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72
Scarpa MG et al.%? 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27
Simsek E et al.®3 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27
Stichhauer R et al.3 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
Swartz JM et al.3® 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18
Temel SG et al.® 2 0 1 2 2 2 2 2 2 2 0 1 75.00
van Bever Y et al.3¢ 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27
Wadhera S et al.® 1 0 1 2 1 NA 2 2 1 1 0 0 50.00
Walia R et al.3” 2 2 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 0 86.36
Wang D et al.®® 1 0 1 2 1 NA 2 2 1 1 0 0 50.00

AbreviacBes: NA, ndo aplicavel. Critérios de avaliagdo: 1. Revisdo minuciosa da literatura para definir a questéo da pes-
quisa; 2. Critérios especificos de inclusdo / excluséo; 3. Hipbteses especificas; 4. Alcance apropriado das propriedades psi-
cométricas; 5. Tamanho da amostra; 6. Acompanhamento; 7. Os autores referenciaram procedimentos especificos para ad-

ministracdo, pontuacgdo e interpretacéo de procedimentos; 8. As técnicas de medi¢éo foram padronizadas; 9. Os dados fo-
ram apresentados para cada hipotese; 10. Estatisticas apropriadas - estimativas pontuais; 11. Estimativas de erro estatistico
apropriadas; 12. Conclusdes validas e recomendacdes clinicas. Fonte: Propria.

FIGURA 1. Busca e selecéo dos estudos para a

Andlise estatistica . . o
revisao sistematica de acordo com as

A busca foi realizada por dois revisores independentes, sendo recomendacdes PRISMA.

a anélise de concordancia inter-observador realizada por meio 2|  [Ewdes potena velevantes [dentiicados por meio da busca
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direcionamentos para a incluséo € apresentado na Figura 1. g ﬁ:ﬂ:’;‘:ﬁ;ﬂ:ﬂ:}n-ml - ‘:,:,}":E‘?::ﬂm:z;%:’:
Inicialmente foram identificados 388 artigos, dos quais 349 fo-
ram excluidos por ndo possuirem dados relevantes ou por se  _
enquadrarem nos critérios de excluséo, permanecendo 39, os i

qualitativa (n = 34
quais foram submetidos a analise dos titulos e dos resumos e =

verificag&o dos critérios de incluséo. Desses, 39 foram lidos na Fonte: Propria.
integra, dos quais somente 34 artigos preenchiam adequada-

mente todos os critérios de inclusdo sendo, portanto, selecio-

nados para andlise.
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A Tabela 2 revela os principais achados dos estudos utilizados para discusséo. Encontra-se estratificada pela amostra e pelos

principais resultados de cada estudo.

TABELA 2. Caracteristicas dos estudos que descrevem as génadas de humanos com distlrbio de desen-

volvimento sexual ovotesticular

Estudo

Amostra

Principais resultados

Amolo P et al.?

Annamunthodo H et al.1°

Armstrong CN et al.

Becker RE et al.1?

Bromwich AF et al.’3

Ceylan K et al.#

Chen CQ et al.’®

Chouhan et al.1®

Das S et al.”

De Jesus Escano MR et
al.l

8 pacientes

Unica

Unica

Unica

3 pacientes

Unica

Unica

2 pacientes

Unica

Unica
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Ovotestis bilateral (2); ovotestis e ovario (2); testiculo e ovario (2); e ovotestis
direito e gbnada ausente a esquerda (2).

A gbdnada direita consistia em um ovario normal. A disseccao da gdbnada
esquerda revelou que era constituida em parte por um testiculo e em parte por
um ovario contendo também um corpo luteo (ovotestis).

A gbnada direita era predominantemente um testiculo. Havia pelo menos um
foliculo ovariano atrésico na génada direita (ovotestis). A gdbnada esquerda
era um ovario.

O exame anatomopatolégico da gbnada esquerda revelou tecido testicular e
epididimal imaturo. A gbnada direita mostrou tecido ovariano imaturo benigno,
trompa de fal6pio benigno e tecido epididimal imaturo benigno.

Gonada esquerda consistia em tecido ovariano e gbnada direita em tecido
fibroso testicular (2); e ovotestis bilateral (1).

Havia 3 gbnadas separadas: um testiculo no lado direito e um testiculo mais
um ovario no lado esquerdo.

Apos resseccao cirlrgica, o resultado do exame imunohistoquimico na massa
esquerda revelou um disgerminoma, sendo a massa direita um caso de
criptorquidia (o exame histopatolégico revelou um testiculo e epididimo

degenerativos).

Testiculo normal palpavel a esquerda; e testiculo direito com ruptura e uma
massa no polo superior, que revelou ser tecido ovariano com tibulos
seminiferos periféricos (testiculo e ovotestis) (1); e ovario esquerdo e ovotestis
direito (1).

A laparoscopia revelou tecido testicular do lado direito e ovotestis do lado es-
querdo.

Como uma gbnada néo foi facilmente visualizada, a virilha esquerda foi explo-
rada por meio de uma pequena inciséo inguinal e um ovario foi identificado. A
patologia da biépsia gonadal direita foi relatada como um ovotestis bipolar.
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Eser M et al.18

Fischer HW et al.1®

French S et al.?®

Greeley SA et al.?*

Henry WL et al.?

Jahagirdar R et al.?

Li Z et al.?*

Malik V et al.?>

Mao Y et al.*

Mengen E et al.?¢

Ozdemir M et al.?’

Unica

Unica

3 pacientes

Unica

Unica

7 pacientes

Unica

Unica

16 pacientes

Unica

Unica
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Enquanto a estrutura ovariana foi observada no lado direito, o tecido testicular
com cordao espermatico foi observado no lado esquerdo.

Gonada esquerda - tibulos seminiferos atréficos e hiperplasia das células in-

tersticiais. Gonada direita - estroma ovariano, e algumas estruturas glandula-

res simulando pequenos foliculos. Também estavam presentes tubulos semi-

niferos apresentando algum grau de atrofia e proliferagéo de células interstici-
ais de Leydig (ovotestis).

O exame histopatoldgico das biépsias gonadais direita e esquerda revelou ca-
racteristicas de um ovotestis com tecido ovariano e testicular presente (3).

O DDS ovotesticular foi diagnosticado na laparoscopia: a gbnada esquerda
era um ovotestis e a gbnada direita um ovario parado no estagio de desenvol-
vimento do foliculo primordial.

O relatério do patologista identificou duas das estruturas como ovotestis e
duas como ovarios. Ovario e ovotestis (esquerda); ovario e ovotestis (direita).

Ovotestis a esquerda e ovério a direita (1); ovotestis a esquerda e testiculo a
direita (1); ovotestis a esquerda e ovotestis a direita (1); testiculo a esquerda e
ovotestis a direita (1); testiculo & esquerda e ovério a direita (1); ovério a es-
querda e ovotestis a direita (1); e testiculo imaturo a esquerda e ovario a di-
reita (1).

Ovario cistico a esquerda e seminoma a direita.

Suspeitando de neoplasia maligna envolvendo o testiculo ndo descido, foi rea-
lizada laparotomia exploradora, que revelou um grande tumor (seminoma) no
lado esquerdo do abdome, que foi excisado. Em um exame mais aprofun-
dado, a paciente apresentava Utero e ovario normais no lado direito.

Ovotestis a esquerda e ovario a direita (2); ovotestis a esquerda e testiculo a
direita (2); ovotestis a esquerda e ovotestis a direita (7); testiculo a esquerda e
ovotestis a direita (1); ovario a esquerda e testiculo a direita (1); e ovario a es-

guerda e ovotestis a direita (3).

Histologicamente, a gbnada direita foi relatada como parénquima testicular
contendo uma estrutura tubular seminifera e a génada esquerda foi relatada
como sendo tecido ovariano contendo estruturas foliculares em diferentes es-
tagios de maturacéo.

A avaliacao histolgica da génada esquerda revelou um ovotestis. A laparos-
copia exploratoria revelou uma génada disgenética (ou em fita ou streak) di-
reita no abdome. Foi realizada gonadectomia e a histologia gonadal revelou a
presencga de uma gonada com tecido fibroso semelhante ao estroma ovariano.
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Roberts LN et al.?8

Sakatoku J et al.?®

Samantray SR et al.*°

Scarpa MG et al.3!

Scarpa MG et al.®?

Simsek E et al.3®

Stichhauer R et al.3

Swartz JM et al.3°

Temel SG et al.®

van Bever Y et al.36

Wadhera S et al.®

Unica
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O exame histoldgico revela ovotestis com abundante tecido ovariano contendo
cistos foliculares e corpos albicans. Intimamente misturados com o tecido ova-
riano estao os tubulos testiculares bem formados com células de Leydig. O
outro era ovario.

O exame histoldgico das gonadas revelou ovotestis direito e ovario esquerdo
(2); no exame histolégico, a estrutura ovoide esquerda revelou tecido ovari-
ano, enquanto a gbnada escrotal direita provou ser um testiculo no exame mi-
croscopico (1).

O exame histopatolégico revelou seminoma do testiculo esquerdo. A biépsia
testicular direita mostrou histologia normal com tabulos seminiferos sem qual-
quer disgenesia ou tecido ovariano. Além disso, estavam presentes ovarios bi-

lateralmente.

Um pequeno ovario primitivo & esquerda foi confirmado histologicamente. A
avaliagdo microscoépica da gbnada direita foi compativel com um testiculo.

Ovario em fita a esquerda e testiculo a direita (1); ovotestis a esquerda e ova-
rio a direita (1); e ovotestis bilateral (1).

O exame histopatoldgico de bidpsias gonadais demonstrou caracteristicas de
ovotestis bilaterais (1); o exame histopatologico da gdbnada esquerda revelou
caracteristicas de um ovotestis, além de um gonadoblastoma na base dos dis-
germinoma, enquanto o exame da estrutura direita revelou ser uma génada
em fita.

Testiculo & esquerda e tecido ovariano com foliculos primordiais a direita.

Ovotestis bilaterais

A histologia gonadal mostrou que a gbnada esquerda era um ovario imaturo e

a gbnada direita um ovotestis (1); bidpsias gonadais mostraram que a génada

esquerda era um ovotestis e a gdnada direita um ovério (1); a histologia gona-

dal mostrou que a gbnada esquerda era um ovario e a gonada direita um ovo-
testis (1).

O exame histolégico da gdnada direita obtida apés gonadectomia completa

mostrou ovotestis, caracterizado por um cisto folicular presente em um con-

texto de estroma ovariano, bem como tecido testicular composto por tibulos
seminiferos com células de Sertoli e tibulos com espermatogénese.

Presenca de testiculo a direita e de ovério & esquerda.
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Ovotestis a esquerda e ovario a direita (1); ovotestis a esquerda e testiculo a

Walia R et al.?” 11 pacientes

direita (3); testiculo a esquerda e ovario a direita (1); ovario a esquerda e ovo-

testis a direita (5); ovario a esquerda e testiculo a direita (1).

O ovario esquerdo consistia em tecidos ovarianos normais sem sinais de ovo-
testis ou tumor ali ou em outros 6rgaos pélvicos ou linfonodos. Achados mi-

Wang D et al.38 Unica

croscopicos de que a gbnada direita apresenta tecido testicular com tibulos

distintos, tecido ovariano com foliculos e coriocarcinoma ovariano com ne-

crose e hemorragia.

Fonte: Propria.

DISCUSSAO

A presente revisdo buscou investigar as variacdes de gbnadas
apresentadas em humanos com distirbio de desenvolvimento
sexual ovotesticular que foram descritas a partir da biopsia go-
nadal com exame histoldgico. Um total de 164 gdnadas foram
descritas em 83 casos: 81 ovotestis foram encontrados em 62
individuos (49,4%), 51 ovarios foram encontrados em 49 indi-
viduos (31,1%) e 32 testiculos foram encontrados em 31 indi-
viduos (19,5%).

Esses dados estdo em consonancia com outros estudos. van
Niekerk and Retief3® relatam que o ovotestis ocorreu em 44,3%
das gbnadas, um ovario em 33,4% e um testiculo em 22,3%.
Matsui et al.*° constatam que as gdnadas mais observadas fo-
ram ovotestis (68,8%). No estudo de Ganie et al.*!, a gbnada
mais comum foi o ovotestis (56%), seguido do ovario (23%) e
testiculo (16%).

Dentre todos os ovotestis descritos, ele foi mais frequente-
mente localizado unilateralmente a direita (28,4%), sendo tam-
bém encontrado unilateralmente no lado esquerdo (21%).
Além disso, foi observada a presenca de ovotestis bilateral-
mente (46,9%), enquanto a localizagéo do restante néo foi de-
terminada (3,7%).

Em relagdo aos ovarios, a maior parte estava localizada unila-
teralmente a esquerda (52,9%), enquanto a segunda maior
parcela foi encontrada unilateralmente no lado direito (29,4%).
Além disso, foi observada a presenca de ovarios bilateral-
mente em dois individuos (7,8%), enquanto a localizagdo do
restante ndo foi determinada (9,9%).

Em relacéo aos testiculos, a maior parte estava localizada uni-
lateralmente a direita (56,3%), enquanto a segunda maior par-
cela foi encontrada unilateralmente no lado esquerdo (31,2%).
Além disso, foi observada a presenca de testiculos bilateral-
mente em um individuo (6,2%), enquanto a localizagdo do res-
tante néo foi determinada (6,3%).

A mais frequente combinacgdo de génadas com localizag&o de-
finida observada foi o ovotestis bilaterais (25%), seguida de
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ovério a esquerda e ovotestis a direita (19,4%), ovotestis a es-
querda e ovario a direita (11,1%), ovotestis a esquerda e testi-
culo a direita (9,7%), ovario a esquerda e testiculo a direita
(9,7%), testiculo a esquerda e ovério a direita (6,9%), testiculo
a esquerda e ovotestis a direita (6,9%), gbnada ausente a es-
querda e ovotestis direito (2,8%), ovario em fita a esquerda e
testiculo a direita (2,8%), ovario em fita a esquerda e ovotestis
a direita (1,4%), ovotestis a esquerda e ovario em fita a direita
(1,4%), testiculo e ovario a esquerda e testiculo a direita (1,4%)
e, por fim, ovario e ovotestis bilaterais (1,4%).

Tumores gonadais foram relatados em 6 pacientes (7,2%): 3
seminomas (3,6%), 1 disgerminoma (1,2%), 1 gonadoblas-
toma (1,2%) e 1 coriocarcinoma (1,2%). De maneira geral,
esse tipo de tumor comecga como lesdes precursoras, denomi-
nadas gonadoblastomas, nos ovarios ou gbnadas disgenéticas
ou neoplasia de células germinativas in situ (anteriormente co-
nhecida como neoplasia de células germinativas intratubula-
res) em testiculos. A medida que estas lesées progridem, tor-
nam-se disgerminoma/seminoma (se a gbnada for rotulada
como "ovario" ou "testiculo”, respectivamente), sendo ambos
tumores malignos®. Dados da literatura afirmam que os tumo-
res gonadais ocorrem entre 2,6 e 4,6% dos casos de DDS ovo-
testicular*® - um naimero inferior ao encontrado neste estudo,
devido, possivelmente, ao menor tamanho da amostra em re-
lag&o a outros estudos.

Segundo Eser M et al.'® e Simgek E et al.®3, cerca de 60% dos
casos apresentam o cariétipo 46,XX, 30-33% apresentam a
forma de mosaicismo 46,XX/46,XY, enquanto que 7-10% apre-
sentam o cari6tipo 46,XY. Ao comparar esses dados com 0s
do presente estudo, observa-se concordancia da prevaléncia
do cari6tipo 46,XX, encontrado em 50 individuos da amostra
(60,24%). No entanto, nota-se divergéncia em relagdo a pre-
valéncia do caridtipo 46,XX/46,XY, observado em 5 individuos
(6,02%), e do caridtipo 46,XY, observado em 15 pacientes
(18,07%). Além disso, 4 individuos (4,8%) apresentaram o ca-
riétipo 46,XX/47,XXY, 1 individuo (1,2%) apresentou cariétipo
45,XX e outro (1,2%) apresentou cariétipo 45,X/46,X,idic(Y),
constituindo uma variante isodicéntrico rara do cromossomo Y.
Sete individuos (8,43%) néo tiveram o cariétipo identificado.
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Os achados clinicos mais frequentes associados ao DDS ovo-
testicular, além da genitalia ambigua, séo a hipospadia de di-
ferentes graus, a criptorquidia e a hérnia inguinal, sendo a
maior parte evidenciada no sexo masculino. Dos 83 casos ana-
lisados, 27 amostras descreveram hipospadia de diferentes
graus e criptorquidia, enquanto a presenga de hérnia inguinal
foi relatada em 7 individuos.

CONCLUSAO

Individuos com gbénadas distintas com DDS ovotesticular ndo
sdo achados incomuns, sendo relatadas diferentes variages
de composicdo e de localizagdo. Desse modo, ressalta-se a
importancia sobre o conhecimento das possiveis variacdes
dessa estrutura para o processo de atribuicdo de género, que
deve considerar a funcionalidade das gbnadas identificadas,
além do desenvolvimento dos 6rgéos genitais internos e exter-
nos.

Além disso, a identificacdo precoce de tumores gonadais,
como seminoma, disgerminoma, gonadoblastoma e coriocar-
cinoma, € fundamental para a realizacao de intervengdes cirdr-
gicas, devido a possibilidade de malignizagdo de gbnadas dis-
genéticas.

Por fim, é importante compreender os diversos impactos aos
guais essa condicdo esta associada, desde hérnia inguinal até
casos de criptorquidia e hipospadia, que também podem re-
querer intervengdes cirdrgicas.
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