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RESUMO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) ¢ uma doenga autossomica recessiva, que pode levar a alteracdes hormonais desde o inicio
do desenvolvimento endocrinoldgico. As pacientes femininas com HAC com ambiguidade genital foram submetidas a um processo
de virilizagdo da genitalia externa devido aos altos niveis de androgénios circulantes durante o desenvolvimento embrionario.
Relatamos o caso de uma paciente com HAC ¢ genitalia ambigua submetida a cirurgias de corre¢do genital e estudamos a sua
sexualidade por meio da anamnese e do uso de um instrumento para avaliar a fung¢@o sexual feminina em toda sua complexidade,
o Indice de Fungdo Sexual Feminina (Female Sexual Function Index- FSFI). Foi encontrado uma disfungio sexual importante e
comparamos os dados obtidos com a literatura, obtendo notdrias confirmagdes da importancia do suporte psicologico, familiar e
social para a satde sexual da paciente com HAC, além do tratamento cirtrgico ¢ hormonal.
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ABSTRACT

The congenital adrenal hyperplasia (CAH) is an autosomal recessive disorder that may lead to hormonal problems, beginning with
the intrauterine development. Women with CAH with ambiguous genitalia were exposed to high levels of androgens during the
embryological life. We report the case of a patient with CAH and genital ambiguity submitted to surgical genital repair and we
studied her sexuality, using the Female Sexual Function Index (FSFI), a well-known questionnaire to access the complex female
sexual life. The patient was diagnosed with a sexual dysfunction and the acquired data was compared with the medical literature.
We obtained data that confirms the importance of a psychological, familiar and social support to assure a healthy sexual life for the
patient with CAH, as well as the surgical and hormonal therapy.
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INTRODUGAO

A hiperplasia adrenal congénita (HAC) ¢ uma doenca
autossOmica recessiva, que em cerca de 95% das vezes
decorre de mutagdes no gene CYP21A2, que, por sua
vez, codifica a enzima 21-hidroxilase. A deficiéncia dessa
enzima compromete a producdo de corticosteroides, o que
gera um aumento nos niveis de androgénios. Ha diferentes
graus de deficiéncia da enzima dependentes do grau de
mutacdes no gene, o que implica em diversos niveis de
androgénios e, consequentemente, diferentes formas
clinicas.!?

Do ponto de vista ginecologico, algumas pacientes femininas
com HAC sofrem de ambiguidade genital apos um processo de
virilizagao da genitélia devido aos altos niveis de androgénios
séricos.** Essa ambiguidade genital varia de acordo com
o comprometimento enzimdtico e pode ser classificada
clinicamente utilizando a escala de Prader, segundo a aparéncia
da genitalia externa.>

Mesmo apo6s procedimentos cirurgicos e terapias
farmacoldgicas precoces, as pacientes com HAC necessitam
de acompanhamento médico e suporte psicolégico regulares
de modo a controlar comorbidades comuns. Dentre essas
comorbidades, os distirbios sexuais ganham destaque devido
ao impacto que geram na qualidade de vida, podendo estar
associados com problemas psiquiatricos, como depressdo e
ansiedade.

O presente relato mostra o caso de uma paciente adulta com
diagnostico prévio de HAC forma cléssica ndo-perdedora de
sal submetida a cirurgias para correcao de genitalia ambigua.
Apds seis meses da ultima cirurgia, a paciente realizou uma
avaliacdo de sua sexualidade, utilizando o Indice de Fungdo
Sexual Feminina (Female Sexual Function Index- FSFI).”® A
partir do exame clinico e do uso do FSFI, foram obtidos dados
que mostram caracteristicas da sexualidade dessa paciente em
seus diferentes aspectos.

RELATO DE CASO

Paciente de 20 anos, sexo feminino, confusa em relagdo
a sua orientagdo sexual, referindo histéria de relagdes
homossexuais irregulares e tentativas frustradas de relagdes
com penetragdo vaginal com homens, acompanhada no
servico de Endocrinologia do Hospital Universitario Walter
Cantidio (HUWC) por HAC classica forma nao-perdedora de
sal, foi encaminhada ao ambulatorio de Ginecologia do mesmo
hospital. O historico cirurgico prévio inclui clitoridectomia e
abertura do canal vaginal na infancia. Apesar disso, a paciente
persistiu com queixa de constrangimento causado pelo clitoris
aumentado, além de dispareunia. No historico familiar, ganha
destaque a consanguinidade dos pais.

Na inspe¢ao da vulva, foi observado o clitoris aumentado com
cerca de 2.5 cm (Figura 1). Além disso, foi constatado uma
vagina estreita e a auséncia de pequenos labios (Figura 2).
O exame especular e o toque vaginal ndo foram realizados
devido a estenose vaginal.

A conduta realizada foi o encaminhamento da paciente para
tratamento cirurgico, sendo, posteriormente, submetida a
vaginoplastia com cistoscopia, vaginoscopia ¢ histeroscopia
em novembro de 2015. A clitoridectomia foi realizada em
junho de 2016 sem intercorréncias. A paciente permaneceu
em seguimento ambulatorial, utilizando moldes vaginais
¢ mostrando resultados cirurgicos satisfatorios com a
possibilidade de passagem de espéculo ¢ de toque vaginal
apos trés meses (Figuras 3 ¢ 4).

Figura 1. Achado de clitoromegalia.

Figura 2. Auséncia de pequenos labios.

Figura 3. Canal vaginal permitindo passagem
de espéculo pequeno pos-corregao cirtrgica.
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Figura 4. Canal vaginal acessivel ao toque vaginal
pés-correcdo cirurgica.

METODOLOGIA
O FSFI, questionario mundialmente utilizado para avaliar

a sexualidade feminina de forma multidimensional, foi
utilizado para detalhar as informagdes relacionadas a vida

Quadro 1. Escores de avaliagdo por dominios.

sexual da paciente apds seis meses do ultimo procedimento
cirargico.

O instrumento ¢ composto por 19 questdes, abordando
desejo, excitagdo, lubrificagcdo, orgasmo e resolugdo. Dentro
das questdes, seis dimensdes da sexualidade feminina sdo
abordadas: libido, excitagdo, lubrificacdo genital, orgasmo,
satisfacdo sexual final e dor sexual. A pontua¢do de cada
questdo varia de 0 ou 1 a 5. O calculo dos escores de avaliagao
foi produzido de acordo com os dominios do ciclo de atividade
sexual feminina, portanto, cada um desses dominios possui
questdes proprias, cujos escores sao calculados separadamente
por fatores de multiplicagdo proprios, como mostrado no
Quadro 1.7

A pontuacdo final consiste na soma de todos os escores
correspondentes a cada dominio da sexualidade feminina.
O ponto de corte originalmente sugerido foi o de 26 pontos.
Mulheres com pontuagdo igual ou inferior a esse valor sdo
consideradas portadoras de alguma disfungdo sexual.® O
trabalho foi submetido ao Comité de Etica em pesquisa,
garantindo o sigilo médico e foi realizada a explicagdo
das definigdes do questionario, evitando confusdes
terminologicas.

Escores de avaliagdo do FSFI
Dominio Questoes Variagdo de Escore | Fator de Multiplicagdo | Escore Minimo Escore Maximo
Desejo 1,2 1-5 0,6 1,2 6,0
Excitagdo 3,4,5,6 0-5 0,3 0,0 6,0
Lubrificagio 7,8,9,10 0-5 0,3 0,0 6,0
Orgasmo 11,12, 13 0-5 0,4 0,0 6,0
Satisfagdo 14,15, 16 0 (ou 1)-5* 0,4 0,8 6,0
Dor 17,18, 19 0-5 0,4 0,0 6,0

*Questdo 14 varia de 0-5; questdes 15 e 16 variam de 1-5.

Adaptado de: Pacagnella R, Martinez EZ, Vieira EM. Validade de construto de uma versao em portugués do female sexual function

index. Cad Saude Publica. 2009;25(11):2333-44.

RESULTADOS

A correcdo dos defeitos anatomicos possibilitaria a paciente
um progresso em sua vida sexual dificultada pela genitalia
ambigua. Para avaliar melhor esse possivel progresso, a
paciente respondeu ao instrumento FSFI, obtendo o escore
total de 21,8. Essa pontuagdo indica uma disfun¢do sexual.

O dominio “Desejo” estd relacionado as duas primeiras
questdes. Nesse dominio, a paciente obteve pontuagdo maxima.
O segundo dominio avaliado é a “Excitagdo sexual”, que
corresponde as questdes 3 a 6. A paciente obteve a melhor
pontuagao possivel nas questoes 3, 4 e 6. Contudo, a pontuacao
da paciente no dominio da excitagdo nao foi a maxima, pois
indicou na questao 5 “Seguranga muito baixa ou sem seguranga”’
para ficar excitada, pontuando 4,8 no segundo dominio.

O terceiro dominio ¢ a lubrificagdo e ¢ avaliado pelas questdes
7 a 10. Nas questdes 7, 8 e 9 a paciente obteve escore maximo.
Contudo, a pontuagdo nesse dominio foi apenas 5,4, pois,
na questdo 10, a paciente indicou ser “Dificil” manter a
lubrificagdo até o fim da atividade ou ato sexual.

No quarto dominio, a paciente obteve um baixo escore de 2,8
ao indicar na questdo 11 que “Quase nunca ou nunca’ atingiu
o0 orgasmo apos estimulo ou ato sexual, assinalar, na questao
12, que foi “Ligeiramente dificil” atingir o orgasmo apods
estimulo ou ato sexual e que se considera “Moderadamente
insatisfeita” em sua capacidade de atingir o orgasmo. A
satisfagdo sexual € o quinto dominio avaliado pelo FSFI e esta
relacionado as questdes 14 a 16. Nesse dominio, a paciente
também obteve um escore baixo “2,8” apds indicar que esteve
“Moderadamente satisfeita” com a proximidade emocional
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entre ela e o parceiro durante a atividade sexual e que esteve
“Muito insatisfeita” com o relacionamento sexual com o
parceiro durante as ultimas 4 semanas. Além disso, na questao
16, a paciente indica que esteve “Moderadamente insatisfeita”
com sua vida sexual nesse mesmo periodo.

O ultimo dominio avaliado € a dor durante o sexo. Esse foi
o dominio com a pior pontuacdo (zero), pois a paciente nao
tentou coito vaginal apds as ltimas duas cirurgias.

DISCUSSAO

A forma cléssica ndo perdedora de sal da HAC possui graus
variados de genitalia ambigua. A genética ¢ um fator de
importancia, e por se tratar de uma enfermidade recessiva, o fato
dos pais da paciente possuirem consanguinidade ¢ relevante.
A correlacdo entre o grau de genitalia ambigua e o grau de
mutacgdo também ¢ relevante para nosso caso ao observar que
antes das cirurgias realizadas em 2015 ¢ em 2016, a paciente
era classificada na escala de Prader como grau II devido a
clitoromegalia e a fusdo labial posterior, portanto, a paciente
possuia um grau baixo de Prader provavelmente decorrente de
um comprometimento baixo a moderado do gene CYP21A2.
Pacientes com graus menores de Prader possuem um potencial
maior para uma vida sexual saudavel.>!°

Nossa paciente relatou ndo saber sua orientacdo sexual com
certeza. Essa confusdo pode estar relacionada a uma condigdo
psiquiatrica que mostrou relagdo consideravel em pacientes
com HAC, a disforia de género.?

A disfung@o indicada pelo FSFI foi principalmente decorrente
do baixo escore nos ultimos trés dominios avaliados pelo
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