	Pseudohermafroditismo masculino disgenético 



 
	O pseudohermafroditismo masculino disgenético resulta de um defeito no desenvolvimento testícular e compreende uma grande heterogeneidade clínica. Caracteriza-se pela presença de testículos disgenéticos, persistência de estruturas muílerianas e na maioria dos casos genitalia ambígua e/ou estigmas de síndrome de Turner Tipicamente o cariótipo é 46,XY ou 45,X/46,XY. 


 
	Os autores apresentam quatro casos de pseudohermafroditismo masculino disgenético, com idades de diagnóstico entre 1 mês e 17 anos. O primeiro apresentava fenótipo masculino mas com estigmas Turner-like, os outros genitália ambígua. Os cariótipos encontrados no sangue periférico incluiam dois mosaicos de 45,X/46,XY e 45,x'47,XYY e dois 46,XY, tendo o cariótipo das gónadas demonstrado mosaicismo (45,X/46,XY) nos quatro doentes. No primeiro caso programou-se orquidectomia. Nos outros três casos procedeu-se a genitoplastia masculinizante, com vigilância das gónadas até ao final da puberdade. 



