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RESUMO 

INTRODUÇÃO: O distúrbio do desenvolvimento sexual ovotesticular (DDS ovotesticular) é uma condição no qual um indiví-

duo apresenta tecido testicular e tecido ovariano. A laparoscopia associada ao exame histológico confirma os componentes 

das gônadas, sendo fundamentais para a decisão final da atribuição de gênero e para descartar a presença de tumores 

gonadais. Sendo assim, este estudo objetiva analisar as variações de gônadas em indivíduos com DDS ovotesticular e suas 

implicações clínicas em humanos. METODOLOGIA: Trata-se de uma revisão sistemática de artigos indexados nas bases 

de dados SciELO, Pubmed e Latindex, no período de maio a junho de 2022. Foram incluídos artigos originais envolvendo as 

variações de gônadas apresentadas em humanos com DDS ovotesticular. Considerou-se para este estudo a análise histo-

lógica e a determinação da localização das gônadas. A coleta foi realizada por dois revisores independentes. RESULTADO: 

Foram selecionados 34 artigos originais envolvendo as variações de gônadas apresentadas em humanos com DDS ovotes-

ticular com comprovação histopatológica. Os artigos foram analisados criticamente através de um guia de interpretação, 

usado para avaliar sua qualidade individual, estando os resultados descritos em outra tabela. DISCUSSÃO: A gônada mais 

comum foi o ovotestis (49,4%), seguido do ovário (31,1%) e testículos (19,5%). As mais frequentes combinações de gônadas 

observadas foram ovário e testículo (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 realização de 

exame citogenético evidenciou a maior prevalência do cariótipo 46,XX, encontrado em 50 indivíduos da amostra (60,24%). 

CONCLUSÃO: Ressalta-se a importância sobre o conhecimento das possíveis variações dessa estrutura, que podem im-

pactar o processo de atribuição de gênero e demandar intervenções cirúrgicas.  

PALAVRAS-CHAVE: Gônadas; 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. 

 

 

INTRODUÇÃO 

O distúrbio do desenvolvimento sexual ovotesticular (DDS ovo-

testicular) é uma condição no qual um indivíduo apresenta, ao 

nascimento, tecido testicular e tecido ovariano. Enquanto o pri-

meiro pode apresentar um variável potencial de fertilidade a 

partir do grau de desenvolvimento dos túbulos seminíferos, o 

segundo, em geral, contém folículos primordiais1. Além disso, 

a presença de um estroma gonadal sem um número apreciável 

de oócitos (como ocorre em uma gônada disgenética ou em 

fita ou streak) não é adequada para classificar o tecido gonadal 

como ovariano. O diagnóstico de DDS ovotesticular exige a 

constatação histológica de ambos tecidos gonadais, que po-

dem coexistir em uma única gônada (ovotestis) ou indepen-

dentemente em gônadas separadas2. 

Durante o processo de desenvolvimento das gônadas, inicial-

mente, elas consistem de um córtex e de uma medula sem 

qualquer distinção. Em embriões com cromossomos sexuais 

XX, o córtex da gônada indiferenciada se diferencia em ovário, 

e a medula regride, enquanto, em embriões com cromossomos 

sexuais XY, a medula se diferencia em um testículo, e o córtex 

regride. Nesse processo, o gene SRY (região determinante do 

sexo no cromossomo Y), localizado na região do braço curto 

do cromossomo Y, é o fator que determina a diferenciação da 

gônada embrionária indiferenciada em testículo, que, uma vez 

formado, determina a diferenciação sexual masculina através 

da produção de hormônio antimulleriano (HAM) e de andróge-

nos. A ausência de um cromossomo Y resulta na formação de 

um ovário. Entretanto, vale destacar que o tecido testicular 

também pode se desenvolver em indivíduos que não possuem 

cromossomo Y e o gene SRY, o que pode resultar no distúrbio 

do desenvolvimento sexual ovotesticular. Indivíduos com te-

cido ovotesticular 46,XX geralmente apresentam genitália ex-

terna e interna ambígua, dependendo da quantidade de tecido 

testicular funcional presente na gônada. Além disso, os casos 

SRY-negativos constituem cerca de 90% dos casos de DDS 

ovotesticular 46,XX3. 

Comumente, a detecção e a biópsia gonadal, bem como a re-

moção de parte dela, são procedimentos realizados nos indiví-

duos com DDS ovotesticular. A laparoscopia associada ao 

exame histológico confirma os componentes das gônadas, 

sendo fundamentais para a decisão final da atribuição de gê-

nero com base nos resultados da exploração4. Além disso, a 

determinação da constituição das gônadas também é essen-

cial para descartar a presença de tumores gonadais, que ocor-

rem com incidência de 4% naqueles com cariótipo 46,XX e até 

10% naqueles com cariótipo 46,XY e mosaicismo 

46,XX/46,XY5. 

Assim, a diversidade de gônadas apresentadas em casos de 

DDS ovotesticular impacta diretamente o processo de atribui-

ção de gênero, além de evidenciar a presença ou não de tu-

mores gonadais. Dessa forma, este estudo objetiva estudar as 

variações de gônadas e suas implicações clínicas em huma-

nos.  

METODOLOGIA 

Trata-se de uma revisão sistemática. A busca eletrônica foi re-

alizada no período de maio a junho de 2022. Para a realização 

deste estudo, foram consultadas as seguintes bases de dados: 

SciELO (Scientific Electronic Library Online), Pubmed (Biblio-

teca Nacional de Medicina e Instituto Nacional de Saúde) e La-

tindex (Sistema Regional de Informação em Linha para Revis-

tas Científicas da América Latina, Caribe, Espanha e Portugal). 

Foram selecionados artigos sem restrição de tempo, nos idio-

mas inglês e português. Para a prospecção 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 combinação: “ovary” OR “tes-

tis” OR “ovotestis” AND “ovotesticular disorder of sex deve-

lopment”. 

A partir dos estudos identificados, foram selecionados aqueles 

que preenchiam os critérios para sua inclusão, considerando a 

leitura dos títulos e dos resumos. Foram incluídos, nesta revi-

são, artigos originais envolvendo as variações de gônadas 

apresentadas em humanos com o distúrbio de 
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desenvolvimento sexual ovotesticular, priorizando os estudos 

de maior relevância. Foram excluídos artigos de revisão e es-

tudos com modelos envolvendo animais. 

 

Os artigos foram analisados criticamente através de um guia 

de interpretação, usado para avaliar sua qualidade individual, 

com base em um estudo anterior6 e adaptado por Mcdermid et 

al.7. Os itens de avaliação da qualidade dos artigos são ex-

pressos por pontuações na Tabela 1, no qual 0 = ausente; 1 = 

incompleto; e 2 = completo. 

TABELA 1. Análise da qualidade dos artigos que descrevem as gônadas de humanos com distúrbio de desen-
volvimento sexual ovotesticular 

Estudo 

Critérios de avaliação 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 Total (%) 

Amolo P et al.9 2 2 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 86.36 

Annamunthodo H et al.10 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 1 59.09 

Armstrong CN et al.11 0 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 1 54.54 

Becker RE et al.12 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72 

Bromwich AF et al.13 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.15 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

Chouhan et al.16 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 1 72.72 

Das S et al.17 2 2 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 81.81 

De Jesus Escano MR et al.1 2 0 1 2 1 NA 2 2 1 2 0 2 68.18 

Eser M et al.18 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

Fischer HW et al.19 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

French S et al.20 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27 

Greeley SA et al.21 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

Henry WL et al.22 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 63.63 

Jahagirdar R et al.23 1 1 1 2 2 2 2 2 2 2 0 1 75.00 

Li Z et al.24 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72 

Malik V et al.25 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 1 0 0 54.54 

Mao Y et al.4 2 0 1 2 2 2 2 2 2 2 0 2 79.16 

Mengen E et al.26 1 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 63.63 
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Özdemir M et al.27 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72 

Roberts LN et al.28 0 0 1 2 1 NA 2 2 1 2 0 0 50.00 

Sakatoku J et al.29 2 0 1 1 2 NA 2 1 2 2 0 1 63.63 

Samantray SR et al.30 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 81.81 

Scarpa MG et al.31 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 2 72.72 

Scarpa MG et al.32 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27 

Şimşek E et al.33 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27 

Štichhauer R et al.34 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

Swartz JM et al.35 2 0 1 2 1 NA 2 2 2 2 0 1 68.18 

Temel SG et al.3 2 0 1 2 2 2 2 2 2 2 0 1 75.00 

van Bever Y et al.36 2 0 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 2 77.27 

Wadhera S et al.5 1 0 1 2 1 NA 2 2 1 1 0 0 50.00 

Walia R et al.37 2 2 1 2 2 NA 2 2 2 2 0 0 86.36 

Wang D et al.38 1 0 1 2 1 NA 2 2 1 1 0 0 50.00 

Abreviações: NA, não aplicável. Critérios de avaliação: 1. Revisão minuciosa da literatura para definir a questão da pes-
quisa; 2. Critérios específicos de inclusão / exclusão; 3. Hipóteses específicas; 4. Alcance apropriado das propriedades psi-
cométricas; 5. Tamanho da amostra; 6. Acompanhamento; 7. Os autores referenciaram procedimentos específicos para ad-
ministração, pontuação e interpretação de procedimentos; 8. As técnicas de medição foram padronizadas; 9. Os dados fo-

ram apresentados para cada hipótese; 10. Estatísticas apropriadas - estimativas pontuais; 11. Estimativas de erro estatístico 
apropriadas; 12. Conclusões válidas e recomendações clínicas. Fonte: Própria. 

 

Análise estatística  

A busca foi realizada por dois revisores independentes, sendo 

a análise de concordância inter-observador realizada por meio 

do teste de Kappa, através do software Bioestat V 5.0, con-

forme método de Landis e Koch8. O valor encontrado foi K = 

0.78 (concordância substancial). 

RESULTADOS 

Um resumo da busca eletrônica nas bases e os respectivos 

direcionamentos para a inclusão é apresentado na Figura 1. 

Inicialmente foram identificados 388 artigos, dos quais 349 fo-

ram excluídos por não possuírem dados relevantes ou por se 

enquadrarem nos critérios de exclusão, permanecendo 39, os 

quais foram submetidos à análise dos títulos e dos resumos e 

verificação dos critérios de inclusão. Desses, 39 foram lidos na 

íntegra, dos quais somente 34 artigos preenchiam adequada-

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

nados para análise.  

FIGURA 1. Busca e seleção dos estudos para a 
revisão sistemática de acordo com as 

recomendações PRISMA. 

 
Fonte: Própria. 
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A Tabela 2 revela os principais achados dos estudos utilizados para discussão. Encontra-se estratificada pela amostra e pelos 

principais resultados de cada estudo. 

TABELA 2. Características dos estudos que descrevem as gônadas de humanos com distúrbio de desen-
volvimento sexual ovotesticular 

Estudo Amostra Principais resultados 

Amolo P et al.9 8 pacientes 
Ovotestis bilateral (2); ovotestis e ovário (2); testículo e ovário (2); e ovotestis 

direito e gônada ausente à esquerda (2). 

Annamunthodo H et al.10 Única 

A gônada direita consistia em um ovário normal. A dissecção da gônada 

esquerda revelou que era constituída em parte por um testículo e em parte por 

um ovário contendo também um corpo lúteo (ovotestis). 

Armstrong CN et al.11 Única 
A gônada direita era predominantemente um testículo. Havia pelo menos um 

folículo ovariano atrésico na gônada direita (ovotestis). A gônada esquerda 

era um ovário. 

Becker RE et al.12 Única 
O exame anatomopatológico da gônada esquerda revelou tecido testicular e 

epididimal imaturo. A gônada direita mostrou tecido ovariano imaturo benigno, 

trompa de falópio benigno e tecido epididimal imaturo benigno. 

Bromwich AF et al.13 3 pacientes Gônada esquerda consistia em tecido ovariano e gônada direita em tecido 

fibroso testicular (2); e ovotestis bilateral (1). 

Ceylan K et al.14 Única Havia 3 gônadas separadas: um testículo no lado direito e um testículo mais 

um ovário no lado esquerdo. 

Chen CQ et al.15 Única 

Após ressecção cirúrgica, o resultado do exame imunohistoquímico na massa 

esquerda revelou um disgerminoma, sendo a massa direita um caso de 

criptorquidia (o exame histopatológico revelou um testículo e epidídimo 

degenerativos). 

Chouhan et al.16 2 pacientes 

Testículo normal palpável à esquerda; e testículo direito com ruptura e uma 

massa no polo superior, que revelou ser tecido ovariano com túbulos 

seminíferos periféricos (testículo e ovotestis) (1); e ovário esquerdo e ovotestis 

direito (1). 

Das S et al.17 Única A laparoscopia revelou tecido testicular do lado direito e ovotestis do lado es-

querdo. 

De Jesus Escano MR et 

al.1 
Única 

Como uma gônada não foi facilmente visualizada, a virilha esquerda foi explo-

rada por meio de uma pequena incisão inguinal e um ovário foi identificado. A 

patologia da biópsia gonadal direita foi relatada como um ovotestis bipolar. 
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Eser M et al.18 Única Enquanto a estrutura ovariana foi observada no lado direito, o tecido testicular 

com cordão espermático foi observado no lado esquerdo. 

Fischer HW et al.19 Única 

Gônada esquerda - túbulos seminíferos atróficos e hiperplasia das células in-

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

res simulando pequenos folículos. Também estavam presentes túbulos semi-

níferos apresentando algum grau de atrofia e proliferação de células interstici-

ais de Leydig (ovotestis). 

French S et al.20 3 pacientes O exame histopatológico das biópsias gonadais direita e esquerda revelou ca-

racterísticas de um ovotestis com tecido ovariano e testicular presente (3). 

Greeley SA et al.21 Única 
O DDS ovotesticular foi diagnosticado na laparoscopia: a gônada esquerda 

era um ovotestis e a gônada direita um ovário parado no estágio de desenvol-

vimento do folículo primordial. 

Henry WL et al.22 Única O relatório do patologista identificou duas das estruturas como ovotestis e 

duas como ovários. Ovário e ovotestis (esquerda); ovário e ovotestis (direita). 

Jahagirdar R et al.23 7 pacientes 

Ovotestis à esquerda e ovário à direita (1); ovotestis à esquerda e testículo à 

direita (1); ovotestis à esquerda e ovotestis à direita (1); testículo à esquerda e 

ovotestis à direita (1); testículo à esquerda e ovário à direita (1); ovário à es-

querda e ovotestis à direita (1); e testículo imaturo à esquerda e ovário à di-

reita (1). 

Li Z et al.24 Única Ovário cístico à esquerda e seminoma à direita. 

Malik V et al.25 Única 

Suspeitando de neoplasia maligna envolvendo o testículo não 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 útero e ovário normais no lado direito. 

Mao Y et al.4 16 pacientes 

Ovotestis à esquerda e ovário à direita (2); ovotestis à esquerda e testículo à 

direita (2); ovotestis à esquerda e ovotestis à direita (7); testículo à esquerda e 

ovotestis à direita (1); ovário à esquerda e testículo à direita (1); e ovário à es-

querda e ovotestis à direita (3). 

Mengen E et al.26 Única 

Histologicamente, a gônada direita foi relatada como parênquima testicular 

contendo uma estrutura tubular seminífera e a gônada esquerda foi relatada 

como sendo tecido ovariano contendo estruturas foliculares em diferentes es-

tágios de maturação. 

Özdemir M et al.27 Única 

A avaliação histológica da gônada esquerda revelou um ovotestis. A laparos-

copia exploratória revelou uma gônada disgenética (ou em fita ou streak) di-

reita no abdome. Foi realizada gonadectomia e a histologia gonadal revelou a 

presença de uma gônada com tecido fibroso semelhante ao estroma ovariano. 
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Roberts LN et al.28 Única 

O exame histológico revela ovotestis com abundante tecido ovariano contendo 

cistos foliculares e corpos albicans. Intimamente misturados com o tecido ova-

riano estão os túbulos testiculares bem formados com células de Leydig. O 

outro era ovário. 

Sakatoku J et al.29 2 pacientes 

O exame histológico das gônadas revelou ovotestis direito e ovário esquerdo 

(1); no exame histológico, a estrutura ovoide esquerda revelou tecido ovari-

ano, enquanto a gônada escrotal direita provou ser um testículo no exame mi-

croscópico (1). 

Samantray SR et al.30 Única 

O exame histopatológico revelou seminoma do testículo esquerdo. A biópsia 

testicular direita mostrou histologia normal com túbulos seminíferos sem qual-

quer disgenesia ou tecido ovariano. Além disso, estavam presentes ovários bi-

lateralmente. 

Scarpa MG et al.31 Única Um pequeno ovário primitivo à esquerda foi confirmado histologicamente. A 

avaliação microscópica da gônada direita foi compatível com um testículo. 

Scarpa MG et al.32 3 pacientes Ovário em fita à esquerda e testículo à direita (1); ovotestis à esquerda e ová-

rio à direita (1); e ovotestis bilateral (1). 

Şimşek E et al.33 2 pacientes 

O exame histopatológico de biópsias gonadais demonstrou características de 

ovotestis bilaterais (1); o exame histopatológico da gônada esquerda revelou 

características de um ovotestis, além de um gonadoblastoma na base dos dis-

germinoma, enquanto o exame da estrutura direita revelou ser uma gônada 

em fita. 

Štichhauer R et al.34 Única Testículo à esquerda e tecido ovariano com folículos primordiais à direita. 

Swartz JM et al.35 Única Ovotestis bilaterais 

Temel SG et al.3 3 pacientes 

A histologia gonadal mostrou que a gônada esquerda era um ovário imaturo e 

a gônada direita um ovotestis (1); biópsias gonadais mostraram que a gônada 

esquerda era um ovotestis e a gônada direita um ovário (1); a histologia gona-

dal mostrou que a gônada esquerda era um ovário e a gônada direita um ovo-

testis (1). 

van Bever Y et al.36 Única 

O exame histológico da gônada direita obtida após gonadectomia completa 

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

texto de estroma ovariano, bem como tecido testicular composto por túbulos 

seminíferos com células de Sertoli e túbulos com espermatogênese. 

Wadhera S et al.5 Única Presença de testículo à direita e de ovário à esquerda. 
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Walia R et al.37 11 pacientes 
Ovotestis à esquerda e ovário à direita (1); ovotestis à esquerda e testículo à 

direita (3); testículo à esquerda e ovário à direita (1); ovário à esquerda e ovo-

testis à direita (5); ovário à esquerda e testículo à direita (1). 

Wang D et al.38 Única 

O ovário esquerdo consistia em tecidos ovarianos normais sem sinais de ovo-

testis ou tumor ali ou em outros órgãos pélvicos ou linfonodos. Achados mi-

croscópicos de que a gônada direita apresenta tecido testicular com túbulos 

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

crose e hemorragia. 

Fonte: Própria. 

 

DISCUSSÃO 

A presente revisão buscou investigar as variações de gônadas 

apresentadas em humanos com distúrbio de desenvolvimento 

sexual ovotesticular que foram descritas a partir da biópsia go-

nadal com exame histológico. Um total de 164 gônadas foram 

descritas em 83 casos: 81 ovotestis foram encontrados em 62 

indivíduos (49,4%), 51 ovários foram encontrados em 49 indi-

víduos (31,1%) e 32 testículos foram encontrados em 31 indi-

víduos (19,5%). 

Esses dados estão em consonância com outros estudos. van 

Niekerk and Retief39 relatam que o ovotestis ocorreu em 44,3% 

das gônadas, um ovário em 33,4% e um testículo em 22,3%. 

Matsui et al.40 constatam que as gônadas mais observadas fo-

ram ovotestis (68,8%). No estudo de Ganie et al.41, a gônada 

mais comum foi o ovotestis (56%), seguido do ovário (23%) e 

testículo (16%). 

Dentre todos os ovotestis descritos, ele foi mais frequente-

mente localizado unilateralmente à direita (28,4%), sendo tam-

bém encontrado unilateralmente no lado esquerdo (21%). 

Além disso, foi observada a presença de ovotestis bilateral-

mente (46,9%), enquanto a localização do restante não foi de-

terminada (3,7%). 

Em relação aos ovários, a maior parte estava localizada unila-

teralmente à esquerda (52,9%), enquanto a segunda maior 

parcela foi encontrada unilateralmente no lado direito (29,4%). 

Além disso, foi observada a presença de ovários bilateral-

mente em dois indivíduos (7,8%), enquanto a localização do 

restante não foi determinada (9,9%). 

Em relação aos testículos, a maior parte estava localizada uni-

lateralmente à direita (56,3%), enquanto a segunda maior par-

cela foi encontrada unilateralmente no lado esquerdo (31,2%). 

Além disso, foi observada a presença de testículos bilateral-

mente em um indivíduo (6,2%), enquanto a localização do res-

tante não foi determinada (6,3%). 

A mais frequente combinação de gônadas com localização de-

finida observada foi o ovotestis bilaterais (25%), seguida de 

ovário à esquerda e ovotestis à direita (19,4%), ovotestis à es-

querda e ovário à direita (11,1%), ovotestis à esquerda e testí-

culo à direita (9,7%), ovário à esquerda e testículo à direita 

(9,7%), testículo à esquerda e ovário à direita (6,9%), testículo 

à esquerda e ovotestis à direita (6,9%), gônada ausente à es-

querda e ovotestis direito (2,8%), ovário em fita à esquerda e 

testículo à direita (2,8%), ovário em fita à esquerda e ovotestis 

à direita (1,4%), ovotestis à esquerda e ovário em fita à direita 

(1,4%), testículo e ovário à esquerda e testículo à direita (1,4%) 

e, por fim, ovário 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 começa como lesões precursoras, denomi-

nadas gonadoblastomas, nos ovários ou gônadas disgenéticas 

ou neoplasia de células germinativas in situ (anteriormente co-

nhecida como neoplasia de células germinativas intratubula-

res) em testículos. À medida que estas lesões progridem, tor-

nam-se disgerminoma/seminoma (se a gônada for rotulada 

como "ovário" ou "testículo", respectivamente), sendo ambos 

tumores malignos1. Dados da literatura afirmam que os tumo-

res gonadais ocorrem entre 2,6 e 4,6% dos casos de DDS ovo-

testicular40 - um número inferior ao encontrado neste estudo, 

devido, possivelmente, ao menor tamanho da amostra em re-

lação a outros estudos. 

Segundo Eser M et al.18 e Şimşek E et al.33, cerca de 60% dos 

casos apresentam o cariótipo 46,XX, 30-33% apresentam a 

forma de mosaicismo 46,XX/46,XY, enquanto que 7-10% apre-

sentam o cariótipo 46,XY. Ao comparar esses dados com os 

do presente estudo, observa-se concordância da prevalência 

do cariótipo 46,XX, encontrado em 50 indivíduos da amostra 

(60,24%). No entanto, nota-se divergência em relação à pre-

valência do cariótipo 46,XX/46,XY, observado em 5 indivíduos 

(6,02%), e do cariótipo 46,XY, observado em 15 pacientes 

(18,07%). Além disso, 4 indivíduos (4,8%) apresentaram o ca-

riótipo 46,XX/47,XXY, 1 indivíduo (1,2%) apresentou cariótipo 

45,XX e outro (1,2%)  apresentou cariótipo 45,X/46,X,idic(Y), 

constituindo uma variante isodicêntrico rara do cromossomo Y. 

Sete  indivíduos (8,43%) não tiveram o cariótipo identificado. 
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Os achados clínicos mais frequentes associados ao DDS ovo-

testicular, além da genitália ambígua, são a hipospádia 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 hipospádia de diferentes 

graus e criptorquidia, enquanto a presença de hérnia inguinal 

foi relatada em 7 indivíduos. 

CONCLUSÃO 

Indivíduos com gônadas distintas com DDS ovotesticular não 

são achados incomuns, sendo relatadas diferentes variações 

de composição e de localização. Desse modo, ressalta-se a 

importância sobre o conhecimento das possíveis variações 

dessa estrutura para o processo de atribuição de gênero, que 

deve considerar a funcionalidade das gônadas identificadas, 

além do desenvolvimento dos órgãos genitais internos e exter-

nos. 

Além disso, a identificação precoce de tumores gonadais, 

como seminoma, disgerminoma, gonadoblastoma e coriocar-

cinoma, é fundamental para a realização de intervenções cirúr-

gicas, devido à possibilidade de malignização de gônadas dis-

genéticas. 

Por fim, é importante compreender os diversos impactos aos 

quais essa condição está associada, desde hérnia inguinal até 

casos de criptorquidia e hipospádia, que também podem re-

querer intervenções cirúrgicas. 
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