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RESUMO

A sindrome de Morris, ou sindrome de insensibilidade aos andrdgenos, € uma condigdo genética rara que resulta da
deficiéncia na resposta aos horménios sexuais masculinos devido a mutagdes no gene AR, responsavel pelo receptor
de androgeno. Individuos com essa sindrome possuem um cariétipo XY, mas apresentam caracteristicas fisicas
femininas devido a falta de resposta adequada a testosterona durante o desenvolvimento fetal. A apresentacéo clinica
pode variar, com alguns pacientes sendo diagnosticados em diferentes fases da vida, desde a infancia até a idade
adulta. O manejo da sindrome envolve uma abordagem multidisciplinar, incluindo a correcdo de anomalias
anatémicas, terapia hormonal e suporte psicoldgico. As implicagfes emocionais e sociais para 0s pacientes e suas
familias sdo significativas, destacando a importancia de um cuidado integral e personalizado. O avango no
conhecimento sobre 0s mecanismos genéticos e terapéuticos continua a melhorar a qualidade de vida dos individuos
afetados.

Palavras-chave: Sindrome de Insensibilidade a Andrégenos, Tratamento, Ginecologia.
ABSTRACT

Morris syndrome, or androgen insensitivity syndrome, is a rare genetic condition resulting from impaired response
to male sex hormones due to mutations in the AR gene, which encodes the androgen receptor. Individuals with this
syndrome have an XY karyotype but exhibit female physical characteristics due to inadequate response to
testosterone during fetal development. Clinical presentation can vary, with some patients being diagnosed at different
life stages, from childhood to adulthood. Management of the syndrome involves a multidisciplinary approach,
including the correction of anatomical anomalies, hormone therapy, and psychological support. The emotional and
social implications for patients and their families are significant, highlighting the importance of comprehensive and
personalized care. Advances in genetic and therapeutic knowledge continue to improve the quality of life for affected
individuals.

Keywords: Androgen Insensitivity Syndrome, Treatment, Gynecology.
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RESUMEN

La sindrome de Morris, o sindrome de insensibilidad a los andrégenos, es una condicidn genética rara que resulta de
una respuesta deficiente a las hormonas sexuales masculinas debido a mutaciones en el gen AR, responsable del
receptor de androgenos. Los individuos con esta sindrome tienen un cariotipo XY, pero presentan caracteristicas
fisicas femeninas debido a la falta de respuesta adecuada a la testosterona durante el desarrollo fetal. La presentacion
clinica puede variar, con algunos pacientes siendo diagnosticados en diferentes etapas de la vida, desde la infancia
hasta la edad adulta. EI manejo de la sindrome implica un enfoque multidisciplinario, que incluye la correccion de
anomalias anatémicas, terapia hormonal y apoyo psicoldgico. Las implicaciones emocionales y sociales para los
pacientes y sus familias son significativas, destacando la importancia de una atencién integral y personalizada. Los
avances en el conocimiento genético y terapéutico continlan mejorando la calidad de vida de los individuos
afectados.

Palabras clave: Sindrome de Insensibilidad a los Androgenos, Tratamiento, Ginecologia.

1. INTRODUCAO

A sindrome de Morris é uma condicao genética rara caracterizada pela insensibilidade dos tecidos
aos andrdgenos, resultante de mutacbes no gene AR, que codifica o receptor de andrégeno (HORNIG et
al., 2016). Apesar de niveis normais ou elevados de testosterona, individuos com sindrome de Morris
apresentam uma fenotipagem feminina externa, refletindo a complexidade da interacdo entre genética e
desenvolvimento sexual (HORNIG; HOLTERHUS, 2021). A compreensdo dos mecanismos subjacentes a
esta sindrome evoluiu significativamente ao longo dos anos, com avangos no conhecimento sobre a biologia
do receptor de andrdgeno e as variagdes na expressao clinica (HORNIG et al., 2016).

O diagnostico da sindrome de Morris é frequentemente desafiador devido a diversidade nas
apresentacdes clinicas e a necessidade de testes genéticos especificos para confirmar a condicdo (HORNIG
et al., 2016). Os pacientes podem ser identificados em diferentes estagios da vida, desde a infancia até a
idade adulta, e frequentemente apresentam caracteristicas fisicas que podem levar a diagndsticos
diferenciais com outras condigdes genéticas e hormonais (HORNIG et al., 2016). A abordagem diagndstica
inclui avaliacdo clinica detalhada, exames hormonais e testes genéticos para confirmar a presenca de
mutacdes no gene AR (HORNIG; HOLTERHUS, 2021).

O manejo da sindrome de Morris é multidisciplinar e deve considerar as necessidades fisicas,
psicoldgicas e sociais dos pacientes (T'SJOEN et al., 2011). O tratamento pode envolver intervengado
cirargica para corrigir anomalias anatdmicas e terapia hormonal para induzir caracteristicas sexuais
secundarias apropriadas (KEENAN et al., 1974). Além disso, o suporte psicol6gico e a orientacdo em
relacdo ao desenvolvimento da identidade de género sdo componentes cruciais para o bem-estar geral dos
individuos afetados (T'SJOEN et al., 2011).

O avanco na pesquisa genética e o entendimento da biologia do receptor de andrégeno tém
proporcionado melhores estratégias de manejo e progndstico para a sindrome de Morris (QUIGLEY et al.,
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1995). No entanto, a heterogeneidade da apresentacdo clinica e as implicagfes emocionais e sociais da
condicdo continuam a representar desafios significativos para profissionais de satde e pacientes (HORNIG
et al., 2016). A integracdo de abordagens clinicas e de suporte social € essencial para otimizar os resultados

para individuos com sindrome de Morris.
2. METODOLOGIA

Esta revisdo foi realizada por meio de uma analise abrangente da literatura existente sobre a
sindrome de Morris, utilizando bases de dados cientificas como PubMed, Scopus e Google Scholar. Foram
selecionados artigos revisados por pares e estudos clinicos relevantes publicados até 2024, focando em
aspectos genéticos, clinicos e de manejo da sindrome. Os critérios de inclusdo abrangeram estudos que
fornecessem informacdes detalhadas sobre a patogénese, diagnéstico e tratamento da sindrome de Morris.

A revisdo envolveu a avaliacdo critica dos artigos selecionados, com foco na identificacdo de
padrdes comuns e na sintese das descobertas mais relevantes. Foi realizada uma analise comparativa das
abordagens diagnosticas e terapéuticas discutidas na literatura, destacando avancos e areas de consenso,

bem como controvérsias e lacunas no conhecimento atual.
3. DISCUSSAO

A sindrome de Morris é resultado de muta¢des no gene AR, que afeta a funcdo do receptor de
andrdgeno e a resposta aos hormdnios sexuais masculinos (HORNIG et al., 2016). Esse receptor € crucial
para a masculinizagdo durante o desenvolvimento fetal, e a sua disfungdo leva a um fenétipo feminino em
individuos com cariétipo XY (HORNIG; HOLTERHUS, 2021). A variabilidade na apresentacéo clinica da
sindrome de Morris pode ser atribuida as diferentes muta¢es no gene AR e a interagdo com outros fatores
genéticos e ambientais (HORNIG et al., 2016).

Estudos genéticos revelaram que a sindrome de Morris pode ser causada por uma ampla gama de
mutacdes no gene AR, desde pequenas alteracdes pontuais até grandes delecdes ou inser¢cbes (HORNIG et
al., 2016). A identificacdo precisa da mutacao é fundamental para o diagnéstico e para o aconselhamento
genético, pois pode influenciar a deciséo sobre a abordagem terapéutica e a gestdo da condi¢cdo (HORNIG
etal., 2016).

O diagnostico da sindrome de Morris frequentemente envolve uma combinacgéo de avaliacao clinica,
exames hormonais e testes genéticos. Embora a presenca de caracteristicas femininas externas possa levar
ao diagndstico durante a adolescéncia ou a idade adulta, a confirmacdo definitiva da sindrome requer a
identificacdo de mutaces especificas no gene AR (HORNIG et al., 2021). A diversidade nas apresentacdes
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clinicas pode dificultar o diagnostico precoce e preciso, levando a um atraso na identificagdo e tratamento
da condigéo (T'SJOEN et al., 2011).

O manejo da sindrome de Morris € complexo e deve ser abordado de forma multidisciplinar,
incluindo endocrinologistas, cirurgides e profissionais de saude mental (T'SJOEN et al., 2011). A
intervencdo cirdrgica pode ser necessaria para corrigir anomalias anatdbmicas, enquanto a terapia hormonal
pode ser utilizada para promover caracteristicas sexuais secundarias adequadas (HORNIG et al., 2016). O
suporte psicologico é essencial para ajudar os pacientes a lidar com as questdes de identidade de género e
com o impacto emocional da condicao (T'SJOEN et al., 2011).

Os avancos na pesquisa sobre a sindrome de Morris tém proporcionado novas perspectivas sobre a
biologia do receptor de andrégeno e as possiveis abordagens terapéuticas (QUIGLEY et al., 1995). No
entanto, a heterogeneidade na apresentacéo clinica e a complexidade do manejo da sindrome continuam a
representar desafios para os profissionais de saude. A integracdo de novas descobertas cientificas e o
desenvolvimento de estratégias de tratamento personalizadas sdo cruciais para melhorar os resultados para
os pacientes (QUIGLEY et al., 1995).

Além dos desafios clinicos, a sindrome de Morris também levanta questdes sociais e psicoldgicas
importantes. Os individuos afetados frequentemente enfrentam dificuldades relacionadas a identidade de
género e a aceitagdo social, o que pode impactar significativamente sua qualidade de vida (T'SJOEN et al.,
2011). A necessidade de um suporte psicolégico adequado e de estratégias de intervencdo social é
fundamental para ajudar os pacientes a navegar nas complexidades associadas a condi¢do (T'SJOEN et al.,
2011).

A compreensdo da sindrome de Morris e o desenvolvimento de abordagens terapéuticas eficazes
tém avancado ao longo dos anos, mas ainda had muitas areas a serem exploradas. O continuo aprimoramento
do diagnéstico, tratamento e suporte psicoldgico € essencial para oferecer cuidados de alta qualidade e para

apoiar os individuos afetados e suas familias (T'SJOEN et al., 2011).
4. CONCLUSAO

A sindrome de Morris representa uma condi¢cao complexa com multiplos desafios clinicos e sociais.
Embora a compreensdo das mutacGes genéticas e da biologia do receptor de andrdgeno tenha avancado
significativamente, a heterogeneidade na apresentacéo clinica ainda dificulta o diagndstico e 0 manejo
eficaz da condigdo. A variedade de manifestacGes clinicas pode levar a diagndsticos incorretos e atrasos no
tratamento adequado, o que enfatiza a necessidade de uma abordagem diagnoéstica detalhada e integrada.

p.5

Journal of Social Issues and Health Sciences, Teresina, v. 1, n. 5, p. 1-7, 2024




H S
sHEALTH SCIENCES ISSN 2966-0742

A abordagem multidisciplinar € crucial para otimizar os resultados e melhorar a qualidade de vida
dos pacientes afetados pela sindrome de Morris. Isso envolve a colaboracdo entre endocrinologistas,
cirurgides, psicélogos e outros profissionais de saude para fornecer um cuidado abrangente. A intervencéo
médica, que pode incluir cirurgia e terapia hormonal, deve ser combinada com suporte psicolégico para
ajudar os pacientes a lidar com as questfes emocionais e de identidade de género que a condi¢do pode
apresentar. O apoio social também desempenha um papel fundamental na integracdo dos pacientes na
sociedade e na melhoria do seu bem-estar geral.

O avanco continuo na pesquisa é vital para enfrentar os desafios associados a sindrome de Morris.
A incorporacdo de novas descobertas cientificas e a personalizacdo das estratégias de tratamento sdo
essenciais para uma gestdo mais eficaz da condicdo. A pesquisa deve se concentrar na identificacdo de
novas terapias e na melhoria das abordagens existentes, com o objetivo de oferecer tratamentos mais
precisos e adaptados as necessidades individuais dos pacientes.

Além dos desafios clinicos, a sindrome de Morris levanta importantes questbes sociais e
psicoldgicas. Os individuos afetados frequentemente enfrentam dificuldades relacionadas a identidade de
género e aceitacdo social, impactando significativamente sua qualidade de vida. Portanto, é fundamental
que o suporte psicoldgico e as estratégias de intervencao social sejam robustos e abrangentes para ajudar
0s pacientes a navegar nas complexidades associadas a sindrome.

O comprometimento continuo com a pesquisa e a pratica clinica inovadora é crucial para melhorar
a vida dos individuos afetados pela sindrome de Morris. A integracdo de novas descobertas cientificas e o
aprimoramento das estratégias de tratamento e suporte podem levar a melhores resultados clinicos e a um

impacto positivo na qualidade de vida dos pacientes e de suas familias.
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