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CRIPTORQUIDIA NA ADOLESCENCIA
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RESUMO

Introdug@o: A investigagdo e orientagdo precoces da criptorquidia sdo fundamentais, uma vez que
alocalizagdo intra-abdominal dos testiculos esta associada a infertilidade e risco neoplasico. Os
autores descrevem um caso de criptorquidia de apresentacao tardia associado a alteragdo genética.
Caso clinico: Adolescente do sexo masculino referenciado a Consulta de Adolescéncia aos
17 anos de idade por baixa estatura e criptorquidia bilateral. No exame clinico foi constatada
hipertensdo arterial, baixa estatura e criptorquidia bilateral. Do estudo efectuado destaca-se
idade dssea coincidente com idade cronologica e doseamento de testosterona ligeiramente
abaixo dos valores normais O estudo da hipertensdo secundaria foi negativo. Foi submetido a
orquidopexia bilateral, tendo o estudo histologico revelado atrofia testicular bilateral severa. O
cariotipo revelou mosaicismo 45,X[15]/46,X,+mar.ish der(Y)(SRY+)[117].

Discussdo: Os autores descrevem este caso para alertar da necessidade de orientagdo precoce
da criptorquidia e da baixa estatura, permitindo melhorar o seu prognostico.

SUMMARY

CRYPTORCHIDISM IN ADOLESCENCE

J.R.P, SN, F.L, C.B, ES,,
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Introduction: An early investigation and management op cryptorchidism are essential
for the diagnosis of associated pathologies, because intra-abdominal testis are associated
with infertility and neoplasic risk. The authors describe a case of late presentation of
cryptorchidism associated with genetic disorder.

Case report: Adolescent male with 17 years old, referred to Adolescent Clinic for
short stature and bilateral cryptorchidism. Hypertension, short stature and bilateral
cryptorchidism were detected in clinical evaluation. Bone age is coincident with
chronological age and testosterone was slightly below normal values. The study
of secondary hypertension was negative. He underwent bilateral orchidopexy, and
histological analysis revealed severe bilateral testicular atrophy. The karyotype showed
45,X[15]/46,X ,+mar.ish der(Y)(SRY+)[117] mosaicism.

Comments: With this case report the authors intend to enhance the need of early
management of cryptorchidism and short stature, in order to improve the prognosis.
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INTRODUCAO

Criptorquidia, por defini¢do, significa testiculo
ausente das bolsas escrotais, e pode afectar um ou os
dois testiculos, geralmente o esquerdo; sendo bilateral
em 10% dos casos'. A prevaléncia da criptorquidia varia
geograficamente, mas em média 2 a 5% dos recém-
nascidos (RN) de termo e 30% dos prematuros do sexo
masculino nascem com um testiculo nao descido®*. Pode
estar associada a doengas congénitas que interferem na
secre¢do ou acgdo da testosterona, defeitos da parede
abdominal, defeitos do tubo neural, paralisia cerebral e
sindromas genéticos>”.

A maior parte dos testiculos desce espontaneamente
nos primeiros seis meses de vida, tornando-se rara a
resolugdo da patologia a partir desta idade*®.

As complicagdes de um testiculo ndo descido sdo a
malignizagdo, a infertilidade, a tor¢do e a hérnia inguinal.
Por isso, € urgente o diagnostico precoce ¢ a referenciagio
para tratamento cirurgico definitivo (orquidopexia). A
orquidopexia atenua ou anula todas as complicagdes
mas ndo a probabilidade de malignizagdo testicular.
Contudo, permite a reposi¢do dos testiculos no escroto
onde facilmente possam ser examinados. A ma posigao
do testiculo ndo € o Unico factor para o desenvolvimento
de cancro testicular. Dez a vinte e cinco porcento destes
tumores ocorrem no testiculo contralateral, normalmente
descido®'%.

As mudangas relacionadas com a fertilidade, nos
testiculos ndo descidos, sdo detectadas em criangas com
um ano de idade. A orquidopexia €, por isso, recomendada
a partir dos seis meses’.

No diagnostico diferencial temos de considerar
anomalias congénitas como disgenesias gonodais,
sindromas genéticos (S. Klinefellter, S. Noonan), e
doengas adquiridas (infec¢des como parotidite; radiagao,
traumatismo/tor¢ao testiculo, doengas auto-imunes, e
farmacos como cetoconazol e glicocorticoides)™.

O S.Klinefelter (47,XXY) é aanormalidade congénita
mais frequente podendo ocorrer em aproximadamente
1:1000 dos RN masculinos®'". Outras anomalias
cromossomicas foram relacionadas com hipofungao
testicular. Incluem-se neste grupo doengas raras com o
cariotipo 46,XY/XO e 47,XYY. O cariodtipo 46,XY/XO
conduz a um sindrome caracterizado por baixa estatura e
fenotipo tipico de S. Turner'.

A maioria dos casos de criptorquidia sdo
diagnosticados e orientados durante a infancia. O seu
diagnoéstico tanto na adolescéncia como em adultos
jovens, € excepcionalmente raro.

Os autores descrevem um caso de criptorquidia de
apresentagdo tardia associado a alteragdo genética.
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CASO CLINICO

Adolescente, sexo masculino, referenciado a Consulta
de Adolescéncia aos 17 anos de idade por baixa estatura
e criptorquidia bilateral. O parto foi eutdcito e ocorreu no
domicilio. O seguimento em consultas de satide infantil e
juvenil foi irregular, no médico assistente. Os antecedentes
pessoais eram irrelevantes. Apresentava bom rendimento
escolar, frequentando o 12° ano escolaridade. Este
jovem iniciou a puberdade aos 14 anos. Com historia de
hipertensdo arterial nos familiares directos, sem historia
familiar de baixa estatura, patologia cardiaca congénita ou
consanguinidade.

Na avaliagédo clinica, era um jovem sem dismorfias
ou despropor¢do dos segmentos corporais; foi constatada
tensdo arterial superior ao percentil 95 para sexo e idade
(133/85 mmHg), com auscultagio cardio-pulmonar normal
e pulsos femorais simétricos e amplos. Detectou-se baixa
estatura (muito inferior a estatura alvo: estatura - 146 cm;
estatura alvo - 172 cm), indice de massa corporal — 22 kg/
m? (percentil 50-75 para sexo e idade) e estadio pubertario
PS5, sem testiculos palpaveis nas bolsas bilateralmente
No sentido de esclarecer a etiologia da baixa estatura,
realizou varios exames complementares nomeadamente
idade 6ssea, que foi coincidente com idade cronologica. As
hormonas triiodotironina, tiroxina, hormona estimulante
da tir6ide, somatotropina e o factor de crescimento do
tipo Insulina 1, séricos foram normais. O doseamento
de testosterona foi 292.96 ng/dL, ligeiramente abaixo
dos valores considerados normais (300-1200ng/
dL). No entanto, o doseamento de 17-cetoesterdides,
hormonas foliculo-estimulante e luteinizante, prolactina,
gonadotrofina corionica, alfa-fetoproteina e antigénio
carcinoembrionario foram normais.

Para o estudo da hipertensdo arterial, realizou
catecolaminas urinarias, cortisol, renina, aldosterona,
sedimento urinario, urocultura, ecografia reno-vesical,
electrocardiograma, ecocardiograma e radiografia de torax
que ndo revelaram alteragdes. O estudo genético revelou
mosaicismo 45,X[15]/46,X,+mar.ish der(Y)(SRY+)
[117] - mutagdo de novo, ou seja foram identificadas 15
metafases com monossomia do cromossoma X e 117 com
um pequeno cromossoma marcador (o fragmento de um
cromossoma) que ¢ derivado do cromossoma Y e que tem
o0 gene necessario a diferenciag@o sexual masculina (SRY)
identificado por sonda FISH especifica.

Foi orientado para Consulta de Endocrinologia,
Genética e Urologia. Medicado com enalapril (5 mg/dia)
com tensdo arterial controlada. Nao houve oportunidade
de terapéutica hormonal com hormona de crescimento. Foi
submetido a orquidopexia bilateral. O estudo histologico
revelou atrofia testicular bilateral severa, auséncia completa
da linha gonadal e espermatozoides. No espermograma néo
apresentava espermatozoides.
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Fig. 1 — Cariotipo: Mosaicismo 45,X[15]/46,X,+mar.ish der(Y)(SRY+)[117].

Abandonou as consultas de Endocrinologia e Urologia.

DISCUSSAO

A criptorquidia ¢ uma das causas de atraso pubertario
periférico — hipogonadismo hipergonadotréfico ou
primario. Neste caso, ao contrario do hipogonadismo
secunddrio, o eixo hipotalamo-hipofisario esta intacto.

A deleccdao completa ou microdelecgdes do
cromossoma Y estdo associados a baixa estatura e
infertilidade. Nas raparigas com baixa estatura de causa
ndo identificada ¢ pedido, habitualmente, o caridtipo para
rastreio de cromossomopatias associadas a baixa estatura.
Nos rapazes tal ndo acontece por rotina, a ndo ser que
apresentem malformagdes, o que pode condicionar o
diagnostico tardio deste mosaicismo, assim como o seu
subdiagndstico %17,

Uma ampla variedade de fenotipos tem sido associada a
criangas com mosaicismo 45,X/46,XY, desde raparigas
com estigmas de Sindrome de Turner, rapazes ou raparigas
com pseudohermafroditismo e rapazes fenotipicamente
normais. Cerca de 90% dos diagnosticos pré-natais deste
mosaicismo, correspondem a fendtiopos masculinos
normais. No entanto, esta percentagem ¢ muito inferior
quando o seu diagnostico ¢ pds-natal, o que pode estar
relacionado com a referenciagdo para estudo genético
pos-natal de apenas criangas com fenotipos alterados!s'8.

Varios estudos descrevem o mosaicismo 45,X/46,XY
em rapazes de baixa estatura e com desenvolvimento das
gonadas alterado, como no caso apresentado'®!”.

Algumas criangas com sindromas, como ¢ o caso do
Sindrome de Turner (45,X) apresentam HTA'. No entanto,
neste caso, ndo podemos afirmar se a HTA ¢ secundaria a
cromossomopatia, hereditaria ou idiopatica.

Neste adolescente, a baixa estatura foi orientada
muito tarde, ndo havendo possibilidade de intervengao
terap€utica, assim como a criptorquidia. Actualmente,
apresenta uma atrofia testicular severa com elevado risco
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de infertilidade e malignizagdo.

O parto nao hospitalar e a falta de seguimento médico
contribuiram para a detecgio tardia destes problemas, neste
adolescente.

CONCLUSAO

Os autores descrevem este caso para alertar da
necessidade de orientag@o precoce perante a criptorquidia
e a baixa estatura. No caso apresentado, o diagndstico foi
realizado numa fase em que pouco se pode oferecer ao
adolescente.
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