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RESUMO

Os Disturbios do Desenvolvimento Sexual (DSD) referem-se a um grupo
heterogéneo de condigdes congénitas, no qual o desenvolvimento
cromossOmico, gonadal e o sexo anatdbmico s&o atipicos. O diagnostico, em
geral, é feito ao nascimento ou na infancia e agbes intervencionistas s&o
necessarias em muitos casos. As repercussbes na vida adulta, mais
especificamente no campo da sexualidade, contudo, ainda ndo foram
amplamente estudadas. Essa tese mostra dados resultantes de uma pesquisa
que buscou identificar em um grupo de individuos com DSD (DSDXX, DSDXY,
DSD Cromossdmico), que estiveram em acompanhamento nos setores de
cirurgia pediatrica e urologia do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), no
periodo de 2000 a 2019 e das consequéncias dessa condicdo na vida sexual
apos a puberdade. A amostra composta por 16 participantes (7 DSDXY, 4
DSDXX e 5 DSD Cromossémico), com idades entre 16 e 50 anos, sendo a
maioria solteiros, com ensino médio completo ou a concluir, moradores do
estado do Rio Grande do Sul. Os resultados descritos fazem parte de uma ampla
pesquisa que envolve dez protocolos para avaliagéo global dos pacientes. Entre
as categorias descritas no estudo estéo: Disforia de Género e orientagéo sexual;
Procedimentos cirurgicos e sua relagcdo com a vida sexual; Aspectos da vida
sexual (masturbagado, ato sexual, numero de relagbes sexuais, tamanho do
pénis); Satisfagcado nas etapas da relacdo sexual (autoconfianga, desejo sexual,
satisfagdo para si e para a/o parceira/o, média de idade para a primeira relagao
sexual). A analise de dados evidencia a presenga de um caso de Disforia de
Género; uma unica relagédo sexual para os que ja tiveram experiéncia sexual com
penetracédo; tamanho do pénis abaixo da média da populagdo geral; presenca
de atividade masturbatdria na maioria dos participantes. A presenca de atracao
sexual e masturbacg&o indicam desejo sexual. O grupo apresenta inicio tardio da
vida sexual (quase trés anos apdés a meédia nacional). Uma caracteristica
recorrente nesse grupo, € que, mesmo ja tendo realizado um ato sexual com
penetracdo, ndo ha uma continuidade na vida sexual. Essa tese foi construida
na busca do conhecimento da populacdo DDS atendida no HCPA, do
reconhecimento dos efeitos das interven¢des ao longo do acompanhamento
clinico/cirurgico e das repercussodes na vida cotidiana, mais especificamente, no
comportamento sexual advindo dessas vivéncias singulares. De carater
descritivo, os resultados apresentam uma direcdo para a compreensao da
extensao do trabalho desenvolvido por varias equipes e servira para aprimorar
as perspectivas interventivas e de acolhimento desta populagéo.

Palavras chaves:
Disforia de Género — Comportamento Sexual — Disturbio do Desenvolvimento
Sexual — Relagao Sexual



ABSTRACT

Disorder of Sex Development (DSD) refers to a heterogeneous group of
congenital conditions in which chromosomal, gonadal, and anatomical sex are
atypical. Typically, the diagnosis is made at birth or infancy and interventional
actions are necessary in many cases. The repercussions in adult life, more
specifically in the field of sexuality, have not been widely studied yet. This study
shows research data that seek to identify in a group of individuals with DSD (XX
DSD, XY DSD, Chromosomal DSD), who are being monitored in the departments
of pediatric surgery and urology at Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)
in the period from 2000 to 2019 and it verifies the consequences on sex life after
puberty. The sample has 16 participants (7 XY DSD, 4 XX DSD and 5
Chromosomal DSD), aged between 16 and 50 years, single, with high school
education, residents in the state of Rio Grande do Sul. The results are part of a
broad research that involves ten protocols for the global assessment of the
patients. The categories described in the study are Gender dysphoria and sexual
orientation; Surgical procedures and their relationship with sex life; Aspects of
sexual life (masturbation, sexual act, number of sexual intercourses, penis size);
Satisfaction in the stages of sexual intercourse (self-confidence, sexual desire,
satisfaction for oneself and one's partner, average age at first sexual intercourse).
The results indicate that the presence of Gender Dysphoria is similar to the
general population, there is presence of masturbation, difference between DSD
groups in the continuity of sexual life (sexual act with penetration, quality of sexual
intercourse and initiation of sexual life with penetration). The presence of sexual
attraction and masturbation indicate sexual desire. The group has a late onset of
sexual life (almost three years after the national average). A recurrent feature in
this group is that, even having already performed a penetrative sexual act, there
is no continuation in their sexual life.

This thesis was built in the search for knowledge of the population assisted at the
HCPA, from the intervention to the follow-up of the clinical/surgical recognition
and the repercussions in everyday life, more specifically, in the experience of this
unique condition. Descriptive in nature, the results provide a direction for
understanding the extent of the work developed by various teams and will serve
to improve the intervention and reception perspectives of this population.

Keywords: Gender Dysphoria, Disorder of Sexual Development, DSD, sexual
behavior, sexuality — sexual intercourse.
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APRESENTAGAO

Esta tese é resultante de uma pesquisa no campo da Disforia Sexual e
sua extensdo para além da comunidade de pessoas transgénero. Em uma
parceria entre dois ambulatorios de referéncia dentro do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre - Programa Transdisciplinar de Identidade De Género (PROTIG),
coordenado pela Dra. Maria Inés Rodrigues Lobato e o ambulatério de Urologia
Cirurgia Pediatrica (UCP) coordenado pelo Dr. Nicolino Cesar Rosito, foi possivel
a investigar por meio de uma ampla pesquisa exploratéria, ndo apenas a
presencga de Disforia de Género em pacientes com Disturbios da Diferenciagéo
Sexual (DDS), como também avaliar parte das consequéncias das cirurgias
urolégicas desses pacientes ocorridas na infancia. Entre os elementos avaliados,
estdo o vasto universo da imagem corporal, a presenca da depressado e
ansiedade, aspectos sociodemograficos, a repercussdo das intervengdes
cirurgicas e o comportamento sexual que se apresentou apds a puberdade.

Esse trabalho faz, pontualmente, um recorte sobre as relagdes entre
disforia de género, imagem corporal, intervengdes cirurgicas e o comportamento
sexual, tanto no que tange ao aspecto comportamental (masturbagdo e
comportamentos dirigidos as relagbes sexuais), como uma exploragdo das
etapas do proprio ato sexual (desejo, excitagdo e orgasmo).

Além da introdugao, constituem o texto a caracterizagdo do grupo DDS,
seguida pela metodologia do desenvolvimento da pesquisa e o recorte dos
resultados nas categorias mencionadas. Cabe ressaltar que todo esse processo
foi atravessado pela pandemia SARS-COVID-19, exigindo uma reorganizagao
na coleta dos dados e nas etapas seguintes.

Os artigos apresentados séo recortes desta ampla pesquisa sobre o grupo
DDS. A pesquisa, baseada no modelo da DSD-LIFE (1), avaliou aspectos como
Dados sociodemograficos, Qualidade de vida, Ansiedade e Depresséo,
Autoestima, Imagem Corporal, Satisfacdo Corporal, Satisfacdo Sexual,
Orientagc&o Sexual, Critérios diagnésticos para Disforia de Género, , além de um

questionarios complementar sobre a vida sexual dos participantes. Essa



pesquisa também foi estendida a outra categoria de pacientes do ambulatorio
UCP, que apresentavam Anormalidades Geniturinarias.

O primeiro artigo denomina-se “Descriptive Study of Gender Dysphoria
and Sexual Behavior in a DSD Group” um estudo descritivo das principais
caracteristicas desse grupo DDS. Nele foram analisados 16 participantes em
acompanhamento no HCPA e verificadas as repercussdées desse
acompanhamento na formagéo da Identidade de Género (presenga ou n&o de
Disforia de Género) e no seu comportamento sexual (inicio da vida sexual,
masturbacado, tamanho do pénis, numero e inicio das relagbes sexuais com
penetracéo).

O segundo artigo “Descriptive study of Gender Dysphoria and sexual
behavior between Disorders of Sex Development (DSD) and Genitourinary
Anomalies (GUA) groups compared’ analisa esses elementos de disforia de
género e comportamento sexual em um grupo de individuos com anomalias
geniturinarias (AGU). O grupo AGU também foi formado por pacientes do UCP
e coletado no mesmo periodo que os pacientes DDS desta pesquisa. O grupo
DSD é um subgrupo dentro do espectro das Anomalias Geniturinarias (AGU).
Assim, foi possivel verificar as diferengas entre grupos similares, além de
comparar com os dados que ja existem para a populagdo brasileira em geral
sobre essa tematica.

Os artigos na integra foram colocados ao final do trabalho para que a tese
pudesse apresentar os resultados da forma como foram extraidos e analisados

ao longo do processo.



1 -INTRODUGAO

Apesar de grandes avangos nas abordagens diagnosticas e terapéuticas,
os DDS seguem sendo um desafio para a equipe técnica multiprofissional
envolvida no atendimento dos individuos afetados e de suas familias envolvidas
com sentimentos de medo, decepgao e, em alguns casos, com progndsticos
reservados.

O termo Disorders of Sex Development (DSD), traduzido como Disturbio
do Desenvolvimento Sexual (DDS), surgiu em 2006, a partir do Consenso de
Chicago, que teve o objetivo de reduzir nas pessoas com essa condi¢do o
sofrimento relacionado ao estigma da nomenclatura técnica vigente a época:
intersexualidade, hermafroditismo e genitalia ambigua ou similares. Assim
sendo, a nomenclatura DDS corresponde ao grupo heterogéneo de condigdes
congénitas no qual o desenvolvimento cromossOmico, gonadal e o sexo
anatémico sao atipicos (2,3). No Brasil, o Conselho Federal de Medicina, em
resolucao de n°® 1.664, de 12 de maio de 2003, se refere a essas condi¢gdes como
Anomalias da Diferenciagdo Sexual (ADS) (4).

De incidéncia equivalente em diferentes populagdes, variando de cerca
de 1-4.500-5.5000 por nascimento (1,5,6) até 1:20.000 (7) o DDS chega em
algumas das suas manifestacbes a ser considerado um fenémeno raro. O
diagnostico, em geral é feito ao nascimento ou na infancia e acbes
intervencionistas sado necessarias em muitos casos, apesar da consideravel
controvérsia existente, especialmente na atualidade. Em alguns casos, como o
da Insensibilidade Androgénica, o diagnostico podera s6 acontecer na
puberdade, quando € percebida a falha no processo de maturidade sexual,
prépria para a idade. Portanto, individuos na adolescéncia ou adultos em
situagdes clinicas como clitoromegalia progressiva, massa inguinal ou labial em
individuo com fendtipo feminino, puberdade retardada, virilizagdo progressiva
em meninas, exigem o esclarecimento diagndstico e uma intervengao
terapéutica mais que urgente, tardia, infelizmente se consideradas as
repercussdes diretas que ocorrem no ambito psicoldgico e social do individuo

afetado (8—10). Quanto mais precoce o diagnostico, especialmente antes do



estabelecimento da identidade sexual social e psicolégica, melhor sera o
prognostico segundo a Resolugao 1664/2003 do Conselho Federal de Medicina
(11).

Contudo, as decisdes terapéuticas podem ocorrer em estagios muito
precoces de desenvolvimento e repercutem em diferentes dimensdes na vida do
individuo, tanto em aspectos de self quanto na vida sexual-genital (12-14).
Estudos tém questionado a pratica de algumas cirurgias de alinhamento com o
género, principalmente no periodo neonatal e infancia, com a tentativa de
reafirmar o sexo de referéncia (15,16). Como o sexo € um atributo fundamental
da vida humana, a reversao apos a atribuicdo original € cheia de turbuléncias

emocionais, sociais e existenciais (17).



2 - REVISAO TEORICA

2.1 - CONSENSO DE CHICAGO — NOMENCLATURAS:

A nomenclatura Disturbio do Desenvolvimento Sexual (DDS) corresponde
ao grupo heterogéneo de condigbes congénitas no qual o desenvolvimento
cromossOmico, gonadal e o sexo anatdbmico s&o atipicos (2,18). Contudo, a
nomenclatura “DDS” também é utilizada, principalmente pelo Grupo GIEDDS —
Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacao e Diferenciagdo do Sexo, do
Hospital de Clinicas em Campinas — SP. E possivel também encontrar, na
literatura cientifica brasileira, o termo “Anomalias da Diferenciacdo Sexual”
(19,20) como outro sinbnimo.

O termo DDS surgiu em 2006, a partir do “Consenso de Chicago” que teve
o objetivo de reduzir nas pessoas com essa condigdo o sofrimento relacionado
ao estigma da nomenclatura técnica vigente a época: intersexualidade,
hermafroditismo e genitalia ambigua e qualquer expressdo que pudesse dar
origem a uma ideia de um terceiro género foi abandonada. A énfase recaiu sobre
0s aspectos cromossdmicos, intensificando o direcionamento do diagnostico
para a area genética e seus desdobramentos futuros ao longo do
desenvolvimento.

Os DDS foram categorizados em trés subgrupos principais, de acordo
com o cariétipo : XX, XY e cromossomo sexual para os cariotipos em mosaico
(21). A nomenclatura DDS corresponde ao grupo heterogéneo de condigdes
congénitas no qual o desenvolvimento cromossémico, gonadal e o sexo
anatbmico sao atipicos (2,18). A atual classificagdo DDS proposta pelo
Consenso de Chicago (tabela 1) segue o caridtipo do paciente e trés grupos
principais s&o reconhecidos: 46XY DDS, 46XX DDS e cromossomo sexual DDS
(cariotipo em mosaico, mais comumente 45X / 46XY). Uma identificagcdo mais
aprofundada da fonte do problema (ou seja, estrutura / fungdo da gbnada, via
androgénica, receptor e assim por diante) levara a um diagndstico especifico
(21).



Quadro 1 - Classificagado das Propostas das DDS no Consenso de Chicago

DDS por anomalias de
Cromossomos sexuais

Sindrome de Turner
(45, X e variantes)

Sindrome de
Klinefelter
(47, XXY e variantes)

Disgenesia gonadal
mista

(ambiguidade genital
associada a 45,
X/46,XY e variantes)

DDS ovariotesticular '
(por quimerismo 46,XX
ou 46,XY ou 45,X/46,XY
e variantes)

1-Antigo Hermafroditismo

DDS 46, XY

Disturbios da
Diferenciagao Gonadal
(disgenesia gonadal
completa; disgenesia
gonadal parcial XY;
regresséo testicular;
DDS ovariotesticular)

Disturbios da sintese
ou acao de horménios
testiculares

(defeitos de sintese ou
acao de testosterona;
deficiéncia de 5-alfa-
redutase tipo2; defeitos
de receptor de
androgenos;
persisténcia de dutos de

(quadros sindrémicos)

DDS 46, XX

Disturbios da
diferenciacao gonadal
(disgenesia gonadal
completa; DDS
testicular?; DDS
ovotesticular)

Excesso de
andrégenos:

Fetais (ex: hiperplasia
adrenal congénita por
deficiéncia de 21-
hidroxilase)
Fetoplacentarios (ex:
deficiéncia de
aromatase placentaria)
Maternas (ex: luteoma,
origem exogena)

Outros:

(sindrome de
Rokitansky; quadros
sindrémicos)

2- Antigo homem 46, XX

Fonte: Moraes e Maciel-Guerra, 2019 (22)



Apesar da presencga de diferentes origens etiologicas e caracteristicas
fisicas muitas das condigdes compartilham uma fungdo gonadal prejudicada ou
limitante, uma anatomia sexual atipica e a diminuicdo da fertilidade (Huges at.
Al., 2006). As evidéncias comparativas sdo limitadas em amostras disponiveis
sobre o bem-estar psicoldgico nas diferentes condigdes, assim como os efeitos
médicos e as caracteristicas psicossociais das pessoas com DDS (23).

E possivel distinguir cada um dos elementos caracteristicos das DDS,
referendando pelo seu diagndstico genético, fungdo gonadal ou caracteristicas
fisicas (Tabela 2).

Quadro 2 - Descri¢ao geral das diferengas entre as DDS e seus parametros

para diagnéstico:

Diagnéstico | Diagndstico | Fungao | Caracteristicas Género Indecéncia
Clinico Genético Gonadal Fisicas Predominante’ | Estimada
Sindrome de Cariotipo 45, Disgenesia Estatura baixa Feminino 1:2.500
Turner X0 Ovariana Figura de Turner mulheres
Problemas
auditivos
Ovarios em Raia
Sindrome de Cariotipo Disgenesia Micropénis Masculino 1:450-1:600
Klinefelter 47 XXY testicular Testiculos homens
pequenos
Ginecomastia
Pelos corporais
diminuidos
Corpo em formato
de pera
46, XX Mutacéo Produgéao Hipertrofia do Feminino
Hiperplasia 21-Hidroxilase | excessiva de clitéris (demonstram mais 1:15.000
adrenal androgénios Anomalia do sinus comportamentos nascimentos
congénita (CYP21A2) urogenital (1) masculinos)
(HAC) Amenorreia (2)
Puberdade
virilizada
Presencga de utero
e ovarios




46, XY Mutacéo do Producao Genitalia externa Feminino 1:40.000
Sindrome receptor androgénica, feminina mulheres
insensibilidade Androgénico sem Hipoplasia vaginal
androgénica sensibilidade | Auséncia de utero e
completa ovarios
(CAIS) Pelos corporais
limitados
Disgenesia Mutagao na Disgenesia Genitalia externa Feminino 1:80.000
Gonadal regiao da ovariana feminina mulheres
completa determinagao completa Presenca de vagina
sexual do e utero
cromossomo Y Gbnadas em raia
Outras Genitalia ambigua Feminino/masculino 1:20.000 —
condigoes Puberdade 1:40.000
46, XY masculina abaixo mulheres
do esperado
Sintese de Mutagao no 5- Sintese Ambiguidade/ Feminino/masculino Raro
Erros a-reductase e androgénica genitalia feminina (desconhecido)
esteroidais 17-00 prejudicada | Puberdade feminina
hidroxilase virilizada
Hipospadia Associagao Tipico Anomalia peniana Masculino 1:250 — 1: 333
Severa multipla homens

1 — Hiperplasia adrenal classica (tipo perdedor de sal e virilizagao simples);

2 — Hiperplasia adrenal congénita néo classica;

*ldentidade de género e expresséo de género sdo normalmente menos binarios dos que as descritas nesta tabela;

Tabela baseada em dados apresentados por van der Gift, 2016 (23).

2.2 - COMPORTAMENTO SEXUAL EM DDS

2.2.1 - Disforia de Género

A presenga de um DDS, na constituigdo de um individuo, interrogara toda
a sua constituicdo psiquica e social. Nos mais variados graus, seja sindrébmico

ou de manifestagbes leves, as interrogagdes remeterdo ao papel social e



tangenciarédo a constituicdo de género, colocando em duvida o esperado sobre
esse individuo.

A nomenclatura “Disturbio do Desenvolvimento Sexual” decorrente da
traducédo de “Disorder of Sex Development’(24), restringe ao primeiro ato de
nomeagao social de identificacdo de género, o pressuposto social binario —
homem/mulher. As constituicbes sobrepostas a essa designacdo teréo
desdobramentos ao longo da vida, na constituicdo da propria imagem de género,
na designagao social e na construgdo do seu comportamento sexual.

Um dos primeiros itens a serem constituidos e expressos € a identificacao
com o género designado ao nascimento, a identidade de género. A identidade
de género reflete 0 modo como o individuo se percebe no que tange a
designagao de género em uma determinada cultura. Essa expresséo inicia-se na
infancia com as identificacbes primarias dos papéis de género e ganha uma
maior expressdo no periodo pos-pubere, com o advento dos processos
maturacionais caracteristicos da fase (25-28). O sofrimento decorrente da
incongruéncia entre o género designado ao nascimento e a forma como o
individuo se percebe ou expressa é chamada de Disforia de Género (DG). Nos
casos dos individuos com DG, a sua construcdo identitaria ndo esta em
congruéncia com o sexo cromossOmico, gonadal ou mesmo com a sua genitalia,
mesmo que essas apresentem correspondéncia entre si (29,30).

No caso dos individuos DDS, em muitos casos, ha uma alteracao
cromossOmica ou gonadal que ndo atingiu sua expresséo puberal, tendo como
referéncia unica ao nascimento, sua aparéncia genital e/ou cariétipo frente a uma
pressdo social e familiar para uma designagcdo de género, que devera
caracterizar o individuo pelos proximos anos de sua vida. O sexo de criagao, ou
seja, o modo como a familia ira apresentar e construir uma identidade de género
para esse novo ser depende das decisbes tomadas ao nascimento. Mesmo
quando envolvido por todo cuidado médico e psicolégico previsto, ainda é
impossivel determinar o grau de identificacdo e os processo futuros que irdo
constituir esse individuo com DDS (31,32). Uma boa parte dos DDS apresentam
um desenvolvimento psicossexual que incluem condicbes com uma variabilidade
na etiologia genética, nos niveis pré e pos natal de efeitos androgénicos,

possiveis intervengdes cirurgicas, além de variagdes fenotipicas no corpo e nos



genitais (26). No que se refere ao aspecto disférico em relagdo ao género,
porém, esse grupo apresenta um percentual de aproximadamente 5% (26).

No caso especifico dos DDS, as tomadas de decisdes sao feitas, em sua
maioria, em idades muito precoces, sem a participacdo do sujeito. Essa
afirmacdo abre questionamentos que envolvem os procedimentos iniciais
especificos do DDS e o proprio desenvolvimento psicossexual do paciente,
quanto a um futuro diagnostico de DG. Conceitualmente, a DG pode ser
considerada como termo descritivo geral, refere-se ao descontentamento
afetivo/cognitivo de um individuo com o género designado, embora seja definida
mais especificamente quando utilizada como categoria diagnostica. Individuos
com DG apresentam incongruéncias acentuadas entre o género que lhes foi
designado (o género de nascimento) e o género experimentado/expresso (33).
A demarcacéo da binariedade sexual no inicio da vida esta presente em todos
0s humanos, mesmo para aqueles que apresentam alguma DDS.

Na literatura, desde o primeiro estudo da correlagao entre DDS e DG, em
1968, foram utilizados diferentes conceitos de DG, bem como diferentes
meétodos de diagnodstico para DDS. Estima-se que o diagndstico molecular seja
realizado em apenas 20% dos pacientes com DDS e apenas cerca de metade
dos 46, XY pacientes com DSD, foram diagnosticados de maneira confiavel do
ponto de vista genético (28). A DG e a mudanga de género ocorrem com maior
frequéncia em individuos com DDS do que na populagdo em geral, mas taxas
especificas variam amplamente em fung¢ao da sindrome, gravidade da sindrome,
atribuicdo inicial de género e tratamento médico (34). No entanto, como Meyer-
Bahlburg observou apropriadamente, a intersexualidade é tida como um critério
de exclusao para o uso do DSM para classificar a DG.

Um dos pontos de discusséo, segundo autores recentes, a logica prevista
no DSM-5 faz eufemismo quanto ao tempo e a natureza problematicos da
"atencdo meédica", isto €, tratamentos iniciais, ndo consensuais e de
normalizagdo da aparéncia de 6rgaos genéticos atipicos. Também obscurece o
fato de que toda a logica por tras desses tratamentos sempre foi manter e
fortificar a crianga no sexo atribuido, dependendo do tamanho do falo no
nascimento e as possibilidades hormoénio-cirurgicas de reconstruir genitais

"normais" masculinos ou femininos (35). Neste sentido, a disforia n&o seria sobre



0 género, mas sobre o género imputado sobre o corpo da crianga, a partir da
aparéncia e determinacao da equipe médica e da familia.

2.2.2 - Relagao Sexual

Para além da DG, essa populagao ainda enfrenta dificuldades no campo
da sexualidade, mais especificamente sobre a construcdo do seu
comportamento sexual ou as condicdes que circundam o ato sexual. E sabido
que nesta populagdo, ha uma maior postergagdo para o inicio da atividade
sexual, tanto em homens como em mulheres. Em pesquisas recentes, muitos
individuos mostram dificuldades relacionadas as etapas de excitagdo, orgasmo
e/ou sentimentos de aumento da ansiedade sexual para o coito. H4 uma
diminuicdo de satisfagdo para individuos com micropenia ou genitalia ambigua
no que se refere a fungao sexual (36).

Nesse contexto, as condi¢des relacionadas a sexualidade apresentam
melhores niveis de satisfagdo quanto melhor a aparéncia genital e sua maior
proximidade com o esperado do sexo designado no inicio da vida. Esse aspecto
acarreta uma sobrecarga negativa ndo apenas sobre a imagem genital do
individuo com DDS, como se espalha para a imagem corporal como um todo, de
tal forma que muitos que apresentam dificuldades com os genitais, acreditam
gue seu corpo como um todo € insatisfatorio.

Individuos com DDS frequentemente enfrentam conflitos ao longo do seu
desenvolvimento, atravessados por elementos éticos e técnicos que
determinardo sua saude global (37). Pessoas com DDS precisam de assisténcia
no campo sexual, tanto para o seu autoconhecimento, como para conhecimento
das suas condi¢des frente a um relacionamento sexual. As diversas formas de
prazer cabiveis por meio do intercurso sexual irdo constituir a singularidade das
satisfagdes vinculadas a essa area e a historia unica que constitui e mapeia o
corpo para o proprio prazer.

A resposta sexual (incluindo respostas fisioldégicas para o desejo,
excitacdo e orgasmo), expressa atravées do comportamento sexual (38) esta
associada com afetos positivos ou negativos e bem-estar geral (39) sobre si e o



corpo. Muitas pessoas com condigcdes DSD s&do menos sexualmente ativas do
que a populacdo em geral, ndo parecem satisfeitas com sua vida sexual e
experimentam uma ampla gama de problemas sexuais (40).

Homens com DDS apresentam insatisfagdo com o comprimento do pénis,
ejaculacdo, com a genitalia externa e frequéncia da atividade sexual (41), com
niveis de satisfacédo diferentes entre os subgrupos. Mulheres com DDS podem
sofrer, dificuldades com o corpo e a atividade sexual (26), assim como tamanho
e largura da vagina, tamanho do clitéris ou temores para a relagdo sexual,

variando o percentual conforme o subgrupo (40).

3 - METODOLOGIA:

3.1 - JUSTIFICATIVA:

Uma importante modificagdo comparada ao DSM-IV foi a introdu¢do dos
DDS no capitulo da DG definida como "condigdes de desvios somaticos inatos
do trato reprodutivo em relagdo a norma e/ou discrepancias entre os indicadores
biolégicos de masculino e feminino" (33) A definicdo do termo género foi
necessaria quando os DDS foram incluidos como diferenciadores da DG e
"utilizado para denotar o papel publico desempenhado (em geral juridicamente
reconhecido) como menino ou menina, homem ou mulher e considera que o
fendmeno é uma combinagdo de fatores bioldgicos, em interagdo com fatores
sociais e psicologicos" (33).

Conceitualmente, o DSM-5 (33) definiu que os termos "sexo e sexual
referem-se aos indicadores biolégicos de masculino e feminino (compreendidos
no contexto de capacidade reprodutiva), como cromossomos sexuais, gbnadas,
hormdnios sexuais e genitalia interna e externa ndo ambigua”. Também definiu
"designagbes de género atipicas" como as caracteristicas somaticas ou
comportamentais ndo tipicas (estatisticamente falando) de individuos com a
mesma designacdo de género em determinada sociedade em determinado

momento histérico"



A insatisfagdo com o género denota dificuldades com o sexo designado e
pode ocorrer em individuos com DDS do mesmo modo que na populagdo em
geral, mas é dificil prever se esse fenbmeno é determinado pelo cariétipo, por
exposicdo hormonal atipica em fases neurodesenvolvimentais ou por uma
combinagdo desses e de outros fatores ainda desconhecidos (42).

O inicio precoce mostra-se um indicio marcante na formagdo da
identidade sexual e na escolha do género do parceiro sexual, tanto para nascidos
masculinos como femininos (25,30,43-45). Essa afirmagdo abre
guestionamentos que envolvem os procedimentos iniciais especificos do DDS e
o proprio desenvolvimento psicossexual do paciente frente ao diagnostico de
DG. A logica prevista no DSM-5 faz eufemismo quanto ao tempo e a natureza
problematicos da "atengao médica", isto €, tratamentos iniciais, ndo consensuais
e de normalizagdo da aparéncia de o6rgaos genéticos atipicos (35). Também
obscurece o fato de que toda a Iégica por tras desses tratamentos sempre esteve
ligada ao designio sexual estabelecido no inicio do processo de atribuicdo de
género ao nascimento (24). Haveria uma dicotomia entre o que foi designado por
outros e a experiéncia global da pessoa com DDS, em relagdo ao género, que
culminaria com uma identificagao diferente daquela que Ihe foi designada.

A presente tese investigou parte das manifestagdes do comportamento
humano em situagbées em que ha um DDS, ou seja, situagbes em que as
condigbes fisicas relacionadas ao desenvolvimento dos 6rgdos genitais n&o
apresentam padrdo de normalidade. Esses disturbios afetam a determinacao e
a diferenciagao sexual e acarretam dificuldades de ordem médica, psicologica e
social e sexual.

Os resultados ampliam e aprofundam conhecimento sobre a presenca da
DG em pacientes com DDS e ou suas condi¢gdes associadas. Tendo em vista
que o HCPA ha muito acompanha esses pacientes e é referéncia no tratamento
dessa condigao clinica, € importante que a visualizagéo longitudinal da qualidade
de vida global dos pacientes também seja conhecida. Como um dos
especificadores da DG, a DDS torna-se importante ponto de investigagdo das
correlacdes entre esses dois campos do conhecimento.

Para além das questdes identitarias, este trabalho analisa dados pouco
referidos na literatura cientifica sobre como se estrutura, se organiza e se

manifesta a pratica sexual desses sujeitos. Apos o diagndstico e a definicdo



identitaria — disférica ou ndo, quais sao as perspectivas no campo sexual, mais
especificamente o ambito da interagcdo com o seu corpo e com corpos de outrem.

A complexidade da situagdo exige investigagao interdisciplinar agil e
eficaz, como forma de minimizar o sofrimento dos envolvidos. Contudo, fica
evidente que a repercussao dessas agdes se estendera ao longo da vida, sendo
necessario revisita-las a cada etapa do desenvolvimento ou em cada ponto
estressor da vida do seu portador. Compreender os efeitos dessas intervengdes
e suas consequéncias podem servir como norteadores para praticas e
concepgdes mais saudaveis e integradas ao futuro de cada profissional, familiar
e paciente envolvido nesta situagao.

3.2 - DSD-LIFE: A ORIGEM DO PROJETO DE PESQUISA

O DSD-LIFE é um estudo clinico multidisciplinar europeu que investiga o
resultado em longo prazo de terapias hormonais, cirurgia e suporte psicolégico
em pacientes incluidos no termo abrangente de Disturbios / Diferengas no
Desenvolvimento Sexual (DSD). O consoércio DSD-LIFE consiste em 14 centros
europeus de exceléncia, em seis paises (Franga, Alemanha, Holanda, Polonia,
Suécia e Reino Unido), todos com equipes multidisciplinares, com longa
experiéncia em atendimento clinico em DDS e um centro de ética meédica (1).

Pessoas com DDS mostram condi¢des divergentes da populagéo geral no
que se refere a qualidade de vida e bem-estar psicolégico. S&o influenciados
pela atribuicdo de sexo, procedimentos hormonais, intervengdes cirurgicas na
infancia ou idade adulta. Além disso, no campo social podem sofrer com
estigmas, questdes éticas e influéncias culturais. O projeto DSD-LIFE visou
iniciar estudos e avaliar essas categorias como forma de melhorar e ampliar a
visibilidade e assisténcia a esses individuos (37).

O projeto DSD-LIFE previu o uso de instrumentos padronizados
disponiveis e autoconstruidos, com dados de referéncia da populagdo em geral,
utilizados neste projeto, permitindo comparagdes com a populagdo em geral,
especificamente nas areas sociodemografica, Qualidade de Vida e medidas de
triagem de saude fisica e mental, resultado psicossexual e fatores psicoloégicos

e satisfagcdo geral com os cuidados de saude. Foram previstas as seguintes



etapas da pesquisa: 1 - Revisdo Médica: a) Exame fisico geral; b) Exame
ginecoldgico/urologico (opcional); c) Investigagao laboratorial para testes com
sangue; d) Técnicas complementares de avaliagdo (opcional); 2- Resultados
relacionados com os pacientes: a) Dados sociodemograficos; b) Qualidade de
vida; ¢) Saude fisica; d) Saude mental; e) Fatores psicologicos (autoestima,
estima, relacionamento) f) Aspectos Psicolédgicos (satisfagao corporal. Disforia
de género, sexualidade, orientagdo sexual); g) Satisfacdo com o sistema de
saude; H) Perspectivas sobre as questdes éticas; Todos os instrumentos foram
validados e traduzidos para os idiomas maternos dos participantes (1,46—49). Os
resultados comecgaram a ser publicados em 2019 e servem como parametros
para varias pesquisas mundiais nas areas relacionadas ao DDS.

Essa pesquisa, por sua vez, teve sua construcdo baseada no projeto
DSD-LIFE, buscando reproduzir alguns elementos da pesquisa original para a
realidade brasileira. Assim, apresentado pelo ambulatério do Programa de
Identidade de Género (PROTIG), em parceria com o ambulatorio de Cirurgia
Uroldgica Pediatrica (UCP) esse projeto foi registado junto ao Comité de Etica
do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), tendo recebido o aval para a
sua execucgao.

O projeto apresentado ao HCPA compreendeu as seguintes linhas de

coleta de dados para a pesquisa:
1 - Revisdo Médica: a) Exame fisico geral; b) Exame ginecoldgico/urologico
(opcional); c) Investigac&o laboratorial para testes com sangue; d) Técnicas
complementares de avaliagédo (opcional); Sendo que dados prévios podem ser
coletados dos prontuarios dos pacientes; 2- Resultados relacionados com os
pacientes: a) Dados sociodemograficos; b) Qualidade de vida; c) Saude fisica;
d) Saude mental; e) Fatores psicoldgicos (autoestima, estima, relacionamento)
f) Aspectos Psicoldgicos (satisfagao corporal, disforia de género, sexualidade,
orientagao sexual); g) Satisfacdo com o sistema de saude; A diferenga esta na
utilizagdo apenas de protocolos padronizados em estudo anteriores.

A escrita final, que culmina nesta tese, optou pela analise de categorias
relacionadas aos aspectos do comportamento sexual dos pacientes analisados
incluindo, DG, autoimagem, imagem corporal, satisfagdo sexual, comportamento

sexual e etapas da relacado sexual.



3.3 - OBJETIVOS:

3.3.1 - Objetivo geral:

- Verificar a presenca de DG na populagdo de individuos atendidos no
Hospital de Clinicas de Porto Alegre que apresentam Disturbios do
Desenvolvimento Sexual e caracterizar o0s aspectos psiquiatricos,

comportamentais e bioldgicos, com énfase no aspecto sexual dos participantes.

3.3.2 - Objetivos Especificos:

- Verificar a presenga de DG e sua relagdo com os indices de uma imagem
corporal adequada, de satisfagdo com o corpo e o nivel de satisfagao sexual nos
pacientes com DDS;

- Comparar os aspectos relacionados a DG e niveis de satisfacdo entre
grupo de pacientes com DDS;

- Verificar quais dos elementos do desenvolvimento psicossexual
(imagem corporal, satisfagado corporal e satisfagcdo sexual) apresentam niveis
mais baixos em pacientes com a presenca de DDS;

- Comparar os pacientes que sofreram intervengdes cirurgicas na infancia
e indices de satisfacgdo com o corpo e satisfagdo sexual em relagdo aos
pacientes com intervengdes cirurgicas na adolescéncia ou sem intervengdes
cirurgicas relacionadas ao DDS;

- Relacionar os niveis dos aspectos emocionais (ansiedade/ depresséao/
estresse) que possam caracterizar prejuizos na vida cotidiana ou que estejam

relacionados a fatores sexuais.

3.4 - DELINEAMENTO DA PESQUISA:

A pesquisa € um estudo observacional transversal (cross-sectional study)
para verificar a relacéo e prevaléncia de DG em pacientes com DDS.

A escolha por esse modelo de pesquisa permitiu destacar como vantagem
o baixo custo, simplicidade analitica, alto potencial descritivo e rapidez de coleta.



Como o pesquisador ndo exerce controle sobre as variaveis, os estudos
transversais sdo classificados como observacionais (Bastos e Duquia, 2007).
Estudos de carater observacional para obterem uma maior eficacia e apuragao
fidedigna dos seus resultados, seguem o checklist de desenvolvimento de
método STROBE (2007) Strengthening the Reporting of Observational Studies
in Epidemiology (50,51). Os itens abaixo referendam as etapas metodologicas

seguidas.

3.4.1 - Contexto e Participantes da Pesquisa:

A pesquisa foi realizada com pacientes que ja fizeram cirurgias vinculadas
ao DDS e/ou que estavam em acompanhamento pelo mesmo motivo e que
fazem parte dos registros dos prontuarios do HCPA. A participagao foi opcional
e ofertada a todos os pacientes que preencham os critérios.

Foram considerados como critérios de inclus&do pacientes que apresentem
as caracteristicas de DDS dos trés grupos previstos pelo Consenso de
Chicago(52).

Os critérios de exclusdo de pacientes foram por incapacidade para
compreender ou autorizar a pesquisa, assim como pacientes que nao
preencherem critérios diagnosticos para a pesquisa

Os aspectos éticos da pesquisa foram balizados pelos Comité de Bioética
do HCPA, incluindo desde a apresentagcdo do projeto até a aprovagédo dos
questionarios elaborados para pesquisa de aspectos subjetivos relacionados ao
desenvolvimento dos pacientes com DDS. O Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) foi elaborado junto ao Comité de Etica do HCPA, de forma
a ser acessivel em seu conteudo, tanto para pacientes adolescentes quanto para
adultos, sejam estes pacientes ou responsaveis. Todos os participantes da
pesquisa tiveram conhecimento prévio completo dos objetivos, instrumentos e
sua aplicabilidade com o intuito de propiciar maior integragdo com os objetivos
da pesquisa, assim como demonstrar maior seguranga e clareza aos

pesquisados em qualquer parte do processo.



As avaliagdes médicas e psicoldgicas foram realizadas nas dependéncias
do HCPA conforme agendamento prévio. Os dados coletados ficarao registrados
de um banco de dados para possibilitar posteriores analises estatisticas e
producgao cientifica.

3.4.2 - Método:

A pesquisa foi desenvolvida em trés etapas entre o contato inicial e o final

da coleta dos dados junto aos pacientes.

Consulta ao prontuario/

Tempo 0 Agendamento de pacientes
|
| |
Avaliacao .
Tempo 1 Ginecologia/Urologia Excluidos
Avaliacao
Tempo 2 Desenvolvimento

Psicossexual (Escalas)

Tempo 0 - Acesso ao cadastro de pacientes e contato telefbnico para
solicitacdo de participagao da pesquisa. Foram contatados todos os pacientes
disponiveis no cadastro de pacientes atendidos pelo HCPA, dentro dos critérios
de inclusdo. A previsao de contato e coleta era de julho de 2018 a dezembro de
2020, com prorrogagado deste prazo pela interferéncia da pandemia SARS-
COVID (2020/2021)

Tempo 1 - Entrevista e exames médicos:

Os pacientes foram recrutados para a pesquisa por meio de um contato
inicial e encaminhados para uma entrevista médica inicial para a coleta de dados
confirmatorios dos elementos de diagndstico inicial, cariotipo, presenga de

comorbidade nos participantes ou familiares, hormonioterapia, menstruagéo,



comportamentos associados (uso de tabacos e similares, alcool, atividades
fisicas, presenca de atividade sexual) além de elementos socio demograficos
como escolarizagao, ocupacao atual, condicado matrimonial.

A primeira etapa constituiu-se de um exame fisico geral dentro do
processo de reavaliacdo dos pacientes da UCP. Os resultados dos exames
laboratoriais utilizados como complemento da avaliagao fisica com o objetivo de
medir presenga/auséncia ou alteragdes hormonais em homens e mulheres,
foram colhidos nos registros de prontuarios de pacientes, solicitados por meio da
assisténcia meédica. Foram analisados, quando necessario, exames para
mulheres (testagem de gonadotrofinas, estrogénio, androgénio e tiredideos) e
para homens (testagem de gonadotrofinas, estrogénio, androgénio, tiredideos,
anti-mullerianos e inibicdo B). Para pacientes com Hiperplasia Adrenal
Congénita, os exames (testagem de 17 Hidroxiprogesterona, androstenediona,
renina, além de anti-mullerianos, Inibicdo B e marcadores tumorais gonadais
para pacientes com gbnadas no lugar). Exames complementares estavam
previstos, caso necessarios, e solicitados para conhecimento das condigdes do
paciente (Ecografia de carotida com medida de espessura média interna,
ecografia de utero e ovario, ecografia testicular, espermograma).

Tempo 2 - Avaliagao do desenvolvimento psicossexual:

Os pacientes foram encaminhados para uma bateria de exames de
carater psicologico e/ou subjetivo, por meio de escalas validadas, questionarios
autorizados e autorrelato (sempre que as condigbes do paciente permitiram)
sobre aspectos do seu desenvolvimento psicoldgico, satisfagdo com a imagem
corporal, DG, orientacdo sexual e aspectos relacionados ao seu
desenvolvimento sexual.

Nesta etapa, além dos questionarios elaborados e autorizados pelo
comité de bioética, serao utilizadas escalas avaliativas, as quais foram descritas

na sequéncia:



Quadro 3: Escalas e Critérios de Analise por Escalas

A O m »

>

VARIAVEL ESCALA CRITERIOS AVALIADOS
Sécio- Critérios - Dados socioecondmicos e demogréficos;
Demografico Classificagao
Econbmica

Disforia - Verificagdo da incongruéncia entre
CID 11 - Inventario género experienciado pelo individuo e o
sexo assinalado ao nascimento.
- Avalia o nivel de disforia em diferentes
Satisfagido | Escala Utrecht niveis de género.
corporal - Compreende de minima disforia a
maxima disforia.
Orientacdo | Escala Kinsey - Escala de autodenominagdo de
sexual orientag&o sexual
Investimento corporal:
Imagem BIS - Componente |: imagem corporal,
corporal (Body Image Scale) | - Componente II: cuidado corporal
- Componente llI: toque corporal
- O questionario é composto de 15
QSM questdes, agrupadas em cinco dominios:
Satisfagio (Qu_ocierjte de fun_g:éo Nerétil, orgasmo, d~esejo sexual,
sexual Satisfacao satisfagdo sexual e satisfagao geral.
Masculina)
- Analisam seis dominios da funcao sexual:
desejo, excitagdo, lubrificagdo, orgasmo,
QSF satisfagdo e dor (enfatizando o disturbio da
(Quociente de excitagao).
. ~ Satisfacao
Satisfagao Feminina) - Esta categoria € subdividida em dois
sexual dominios separados de lubrificagido e
excitagdao propriamente dita, permitindo
avaliar componentes periféricos
(lubrificacado) bem como centrais (excitagao
subjetiva e desejo).
- Qualidade de vida dividida em quatro
Qualidade | WHO-QOL dominios: fisico, psicologico, relagbes
Brief sociais, meio ambiente.

de Vida




A sub-escala de depressao avalia sintoma
como: inércia; anedonia; disforia; falta de
interesse/ envolvimento; autodepreciagao;
D desvalorizagao da vida e desanimo.

| A sub-escala de ansiedade avalia a
excitacado do sistema nervoso autbnomo; os
Ansiedade | DASS 21 efeitos musculoesqueléticos; ansiedade
Depressao situacional; experiéncias subjetivas de
ansiedade.

A sub-escala de estresse avalia dificuldade
em relaxar; excitagdo nervosa; facil
perturbacao/ agitagao; irritabilidade/ reagao
I exagerada e impaciéncia.

A O M »

>

Fonte: Elaboragao proépria

3.4.3 - Descricao das Escalas:

a) Critério de Classificagao Econémica - Critério Brasil:

O Critério de Classificagcdo Econémica Brasil, CCEB ou apenas Critério
Brasil € um padréo de classificagdo socioeconémica, realizada com base nos
domicilios. Consiste em uma maneira de mediro poder de compra da
populagdo. Assim, & possivel segmentar os individuos em classes. O parametro
leva em conta aspectos como estrutura fisica da residéncia, bens de consumo e
escolaridade do chefe da familia. Nessa divisdo, o aspecto econémico é o que
pOSSsui maior peso.

O Critério Brasil e o Critério por Faixa Salarial, sdo os critérios mais
utilizados para a classificacdo da populacéo brasileira. Para o Critério Brasil, séo
avaliadas caracteristicas dos domicilios, como a existéncia e a quantidade de
determinados bens, juntamente com a escolaridade do chefe de familia. Ja o
Critério por Faixa Salarial, desenvolvido pelo Instituto Brasileiro de Geografia e
Estatistica (IBGE), se restringe a uma classificacdo baseada em faixas de
salarios-minimos. O Critério Brasil possui uma precisdo mais apurada para
definicdo de classe social. Embora a renda seja um fator determinante para a
classificagdo, o que se faz com dinheiro € muito mais preciso (Associagéo

Brasileira de Empresas de Pesquisa, Critério Brasil).



b) CID-11 - Inventario

O Inventario CID-11 (54) adaptado pela equipe envolvida baseado em
protocolo CID XI (Grupo de Trabalho OMS — México — 2013), serve como base
diagnostica para os casos em que ha uma evidéncia clinica ou autodeclarada de
DG/ Incongruéncia de Género. A proposta CID-11 traz modificagdes em relagcao
a CID-10 no que diz respeito a condigao transexual norteada pela compreensao
de que esta ndo é doenga mental e que o0 acesso a saude dessa populacao
necessita ser ampliado. Assim, propde o diagnéstico de “Incongruéncia de
Género” em substituicdo ao diagnodstico de “Transtorno de ldentidade de
Género”, no CID-10 (55).

c) Escala Utrecht

Escala de DG em Utrecht é uma escala especialmente desenvolvida para
medir DG. Nas analises fatoriais iniciais a escala mostrou excelente validagao
discriminante entre os sujeitos transexuais. E uma escala contendo 12 itens nos
quais o sujeito classifica as respostas de acordo em uma escala de 5 pontos. As
pontuagdes variam de 12 a 60. Pontuagdes mais altas indicam mais DG (56,57).

d) Escala Kinsey

Para avaliar a orientagdo sexual, foi utilizada a Escala Kinsey como uma
ferramenta de autorrelato que avalia comportamentos e interesses sexuais.
Pontuacbdes nessa escala variam de 0, “exclusivamente heterossexual” a 6,
‘exclusivamente homossexual”. As pontuagdes entre 1 e 5 identificam individuos
com diferentes niveis de atracdo e comportamento sexual do mesmo e de outro
sexo. Uma versdo adicional da Escala Kinsey inclui uma categoria “X” adicional
para aqueles que n&do se enquadram no continuo O e 6. Esta categoria "X" tem
como objetivo descrever "assexualidade" ou individuos que se identificam como

"nao sexuais" (58,59).

e) Body Image Scale (BIS)



As imagens corporais foram medidas pela Escala de Imagem Corporal
(BIS). ABIS consiste em 30 itens para determinar a satisfagdo com varias partes
do corpo, classificados em uma escala de satisfacdo de 5 pontos, variando de
(1) muito satisfeito a (5) muito insatisfeito (60). Existem duas versdes da escala:
uma para os nascidos homens e uma para nascido mulheres. O BIS inclui
caracteristicas sexuais primarias, caracteristicas sexuais secundarias e partes
do corpo neutras (ndo relacionadas ao sexo). O BIS contém partes equivalentes
do corpo genital especifico do sexo para permitir comparagdes MtF-FtM. Escores
mais altos representam graus mais altos de insatisfagdo corporal. A Escala
propdée uma analise em sub-escala de o BIS, usando as sub-escalas
caracteristicas sexuais primarias, caracteristicas sexuais secundarias e
caracteristicas neutras. No entanto, essas sub-escalas n&o permitem
comparagdes por area corporal. (61). O BIS contém partes genitais equivalentes
especificas do sexo para permitir comparagdes entre os sexos natais. As
seguintes sub-escalas podem ser extraidas: itens sociais e de cabelo, itens de
cabeca e pescogo, musculos e postura, regido do quadril, regido do peito e
genitais (62).

f) QSM - Quociente Sexual Masculino

O questionario MSQ resultante contém 10 itens que abordam a funcao
sexual e a satisfacdo e é pontuado em uma escala de 100 pontos, com
pontuagdes mais altas indicando maior fungdo sexual e satisfagdo com essa
funcao.

O MSQ é uma ferramenta breve, abrangente e de facil autoadministracéo,
projetada para ajudar os homens a identificar aspectos de sua experiéncia sexual
que poderiam ser melhorados por meio do dialogo com o parceiro, consulta
meédica e tratamento apropriado. As pontuagcdes de MSQ correlacionaram-se
bem com as pontuagdes Sexual Health Inventory for Men e foram inversamente
relacionadas a gravidade da disfungéo erétil ou PE. Cada questao tem valor que
varia de 1 a 5, e a soma das respostas gera escore final para cada dominio, com

valores baixos indicando qualidade da vida sexual ruim(63).

dg) QSF - Quociente Sexual Feminino



O questionario foi elaborado e validado para avaliagao da fungao sexual
feminina e qualidade de vida em ensaios clinicos ou estudos epidemiolégicos. E
um questionario breve, que pode ser auto aplicado, e que se propde a avaliar a
resposta sexual feminina em seis dominios: desejo sexual, excitagdo sexual,
lubrificagdo vaginal, orgasmo, satisfagdo sexual e dor. O instrumento, conforme
ficou constituido, compde-se de 10 questdes, cada qual devendo ser respondida
numa escala de 0 a 5 O resultado da soma das 10 respostas deve ser
multiplicado por dois, para que se obtenha um indice total que varia de 0 a 100
(64).

h) WHO-QOL BREF

O WHOQOL-BREF foi desenvolvido como uma versdo curta do
WHOQOL-100 para uso em situagdes em que o tempo € limitado, em que o 6nus
do respondente deve ser minimizado e que os detalhes no nivel da faceta séo
desnecessarios, por exemplo com grandes pesquisas epidemioldgicas e alguns
ensaios clinicos (65).

O WHOQOL-brief € composto por 26 questdes, sendo duas a respeito da
qualidade de vida em geral (QV Geral) e as demais representam cada uma das
24 facetas que compdem o instrumento original e estdo divididas em quatro
dominios:  “fisico” (dor fisica e desconforto, dependéncia de
medicagao/tratamento, energia e fadiga, mobilidade, sono e repouso, atividades
da vida cotidiana, capacidade para o trabalho), “psicolégico” (sentimentos
positivos e negativos, espiritualidade ou crengas pessoais,
aprendizado/memdria/concentragdo, aceitacdo da imagem corporal e aparéncia,
autoestima), “relagcdes sociais” (relagdbes pessoais, atividade sexual,
suporte/apoio social) e “ambiente” (segurancga fisica, ambiente fisico, recursos
financeiros, novas informacdes/habilidades, recreacéo e lazer, ambiente no lar,
cuidados de saude, transporte).

As questdes do WHOQOL-brief sdo formuladas para respostas em
escalas tipo Likert, incluindo intensidade (“nada” a “extremamente”), capacidade
(“nada” a “completamente”), frequéncia (“nunca” a “sempre”) e com elementos
de avaliagao (“muito insatisfeito” a “muito satisfeito”; “muito ruim” a “muito bom”).

As pontuagdes de cada dominio foram transformadas numa escala de 0 a 100 e



expressas em termos de médias, conforme preconiza o manual produzido pela
equipe do WHOQOLY7. Médias mais altas sugerem melhor percepg¢ao de QV (66—
68).

i) DASS 21 - Depression, Anxiety and Stress Scale — Short Form

A DASS foi, inicialmente, desenvolvida com 42 itens distribuidos em trés
fatores (69). Uma versao mais curta do instrumento foi proposta com apenas 21
itens, denominada DASS-21. Isso permite maior precisao diagnostica em um
periodo menor (70,71).

A escala &€ baseada no modelo tripartido em que os sintomas de
ansiedade e depressao se agrupam em trés estruturas basicas. Uma primeira,
(a) definida pela presenca de afeto negativo, como humor deprimido, insénia,
desconforto e irritabilidade, que sao sintomas inespecificos e estdo incluidos
tanto na depressdo como na ansiedade; a segunda engloba (b) fatores que
constituem estruturas que representam sintomas especificos para depressao
(anedonia, auséncia de afeto positivo); por fim, a ultima estrutura refere-se aos
(c) sintomas especificos de ansiedade (tens&do somatica e hiperatividade).
Originalmente, a DASS foi construida e avaliada para populagdo adulta,
consistindo em 42 itens que refletem sintomas emocionais negativos. Os
resultados de uma série de analises fatoriais durante o seu desenvolvimento
indicaram que os principais sintomas de ansiedade incluem excitag&o fisiologica
(m&os suadas, tremores, aumento do batimento cardiaco), bem como a
consciéncia subjetiva do afeto ansioso e tendéncias de fuga ou evitagdo. Ja
como sintomas de depressdo aponta: baixo afeto positivo, desesperanca,
desvalorizagao da vida, depreciagao e inércia. Além disso, foi incluida, na verséo

original, uma sub-escala de tens&o/esforgo (72,73).

3.4.4 - Adaptacgoes para Execugao do Projeto

A captacdo de participantes durante a consulta de retorno para
reavaliagdo médica anual previa, pela agenda do HCPA, 43 pacientes com DDS
que atendiam aos critérios de inclusdo. Desta lista, 11 deles compareceram para
a consulta e aceitaram participar da entrevista.



Foi solicitado junto ao HCPA uma QUERY com cotado de pacientes com
diagnostico de Sindrome de Klinefelter ou Sindrome de Turner para coleta junto
ao subgrupo DDS Cromossémico (45X e 47XXY). A lista de pacientes previa 90
pessoas que preenchiam os critérios de inclusdo. Foram efetivados o contato
telefébnico com 22 pacientes, porém apenas cinco paciente preencheram o
formulario enviado pelo e-mail.

Simultaneo ao inicio da coleta com os pacientes DDS Cromossdmico,
ocorreu o inicio da pandemia COVID-19 e o método de coleta foi alterado junto
ao Comité de Pesquisa. Os pacientes contatados via telefone, receberam por e-
mail um formulario modelo “Google Forms” contendo o TCLE e as questdes do

protocolo para sua autoaplicacao.

3.4.5 - Dados Coletados:

Ap0s a coleta de dados junto a populagao, tanto por entrevistas como por
formularios on-line, esses foram tabulados respeitando as diretrizes e o
anonimato previsto pelo TCLE, resultando em duas tabelas de dados (uma com
as informacgdes coletadas junto aos pacientes e outra com informagdes
confirmatdrias dos prontuarios).

O numero reduzido de casos (total e subgrupos) permite uma leitura
descritiva desta populac&o. Para essa leitura, o tratamento estatistico dos dados
foi realizado com o auxilio do programa Statistical Package for Social
Sciences, versdo 25.0 (SPSS Inc., Chicago, IL, USA, 2018) para Windows. A
apresentacao dos resultados ocorreu pela estatistica descritiva por meio das
medidas de tendéncia central (média e mediana) e de variabilidade (desvio
padrao e amplitude interquartis), bem como pelas distribuigbes absoluta e
relativa (n - %). A simetria das distribuicdes continuas foi avaliada pelo teste de
Shappiro-Wilk.

A analise que contemplou a comparagao das variaveis categoricas entre
0s grupos, foi realizada pelo teste Exato de Fisher (simulacdo de Monte Carlo).
Quando a comparagédo envolveu variaveis quantitativas entre dois grupos foi

empregado o teste de Mann Whitney U. E quando a comparagao ocorreu entre



os trés subgrupos, utilizou-se o teste de Kruskal Wallys — Post Hoc Dunn. Para
critérios de decisdo estatistica, adotou-se o nivel de significancia de 5%. A seguir

encontram-se os dados obtidos.

4 - RESULTADOS

A sexualidade é um dos elementos que constituem o desenvolvimento
humano e, em pessoas com DSD, € um dos elementos que € atingido
diretamente pelas alteragdes causadas. Ela envolve elementos como imagem
social, imagem corporal, grau de identificagdo com o género designado,
fertilidade e comportamento sexual (74-76).

Estudos com base néo intervencional ou clinica mostram os resultados de
longo prazo de terapia hormonal, cirurgica, apoio social e psicoldgico a pacientes
com condi¢gées de DSD a partir da adolescéncia (1,46,77). Para pessoas com
DSD, a qualidade de vida, os aspectos sexuais e o bem-estar fisico e psicologico,
assim como a satisfagdo com o tratamento (hormonal, cirurgico, psicolégico) s&o
preditores de um bom desenvolvimento global (6).

Segundo o DSM-5 (78), a DG como termo descritivo geral, refere-se ao
sofrimento afetivo/cognitivo de um individuo com o género designado, embora
seja definida mais especificamente quando utilizada como categoria diagnostica.
Os individuos com DG apresentam incongruéncias acentuadas entre o género
que |hes foi designado (o género de nascimento) e o género
experimentado/expresso. O diagndstico advém da existéncia do sofrimento entre
0 género expresso e o designado, e ndo apenas a diferenciagédo entre eles. O
DDS é um dos especificadores do diagnéstico de DG, porém nao descreve as
caracteristicas especificas para esse grupo, levando em consideragdo as
multiplas variaveis ao longo do desenvolvimento (35).

A resposta sexual (incluindo respostas fisioldégicas para o desejo,
excitacdo e orgasmo), expressa através do comportamento sexual esta
associadas com afetos positivos ou negativos e bem-estar geral sobre si e 0
corpo (38,39). Muitas pessoas com condigcdées DSD sdo menos sexualmente

ativas do que a populagdo em geral, ndo parecem satisfeitas com sua vida sexual



e experimentam uma ampla gama de problemas sexuais (40). Homens com DSD
apresentam insatisfagdo com partes do corpo e frequéncia sexual (41). Mulheres
com DSD podem sofrer pela aparéncia do corpo e com o ato sexual, incluindo
tamanho e elasticidade do 6rgao sexual (40,79). Essas insatisfagdes descritas
podem apresentar variagdes percentuais entre os subgrupos DDS, porém, est&o
presentes na sua maioria.

Nesse sentido, o objetivo deste estudo foi verificar a presenca de DG na
populacao de individuos atendidos no Hospital de Clinicas de Porto Alegre que
apresentem DDS e caracterizar os aspectos psiquiatricos, comportamentais e
biolégicos, com énfase no aspecto sexual dos participantes. Essas pessoas
realizaram alguma cirurgia e/ou receberam acompanhamento sistematico dentro
desta unidade especifica do Hospital entre 2000 e 2019 (Tabela 1). Os
diagnodsticos principais de DDS podem coexistir com outros diagndsticos
associados. Todos o0s pacientes avaliados apresentavam registros e
acompanhamento clinico no Ambulatério da Cirurgia Pediatrica e Urologia do
HCPA, com diagnostico confirmado de DDS.

Tabela 1 - Divisdao por Grupos

Porcentagem Porcentagem

Frequéncia Porcentagem valida acumulativa
Valido DDS Cromoss 5 17,2 31,3 31,3
DDS XX 4 13,8 25,0 56,3
DDS XY 7 24,1 43,8 100,0

Total 16 55,1 100,0



4.1 - PERFIL SOCIODEMOGRAFICO

Na caracterizagdo sociodemografica dos pacientes (Tabela 2), a idade
variou de 18 a 50 anos, com média estimada em 22,4 (dp = 8,7) anos. Quando
esta informacéo foi comparada entre os grupos, os casos do DDSXY (18,4+2,7),
concentraram as idades significativamente menores (p=0,035). A maior parte
dos pacientes 68,8% (n=11) reside fora da capital e, situagcdo semelhante foi
observada nos trés grupos (p=0,622). Apenas 31,3% dos pacientes residem no
mesmo municipio do Hospital onde foi realizada a pesquisa, fator que dificulta o
acesso ou o retorno as consultas.

A escolaridade dos entrevistados situa-se no ensino médio (EM),
completo ou a concluir, alcangando 62,5% (n=10). Esta mesma caracteristica se
manteve nos grupos DDSXX, 75% (n=3) e DDSXY, 57,1% (n=4), e DDS
Cromossbémico, 62,5% (n=10). [p=0,731].

A religido evangélica apresentou a maior frequéncia na amostra, 43,8%
(n=7); bem como, no grupo DDSXY, 66,7% (n=4). No entanto, entre os pacientes
do DDSXX predominou a religido catolica, 75% (n=3) [p=0,096]. Quando
questionados sobre a importancia da religido, 47,4% (n=9) mencionaram “ser
pouco importante”. Resultado que se repetiu no grupo DDSXY, 57,1% (n=4), mas
nao no grupo DDSXX, em que 50% (n=2) declararam a religido como “sendo

muito importante”.



Tabela 2 - Distribuicdo absoluta e relativa para a caracterizagao
sociodemografica e medidas de tendéncia central e de variabilidade para a
idade, sobre o total da amostra e por grupo.

Grupos **
Total amostra DDS
Variaveis (n=16) * CROMOSS DDS XX DDS XY p
(n=4) (n=7)
(n=5)
n % n % N % n %
Idade (anos) 0,0358
Média + desvio padrdo 22,4487 25,046,1 26,0+16,0 18,412,7
(amplitude) (16-50) (18-32) (17-50) (16-24)
Mediana (1° - 3° quartil) 19 (18-25) 25 (19-31) 19 (17-42) 18 (16-19)
Escolaridade agrupada 0,731A
Ensino Fundamental 3 18,8 1 25,0 2 28,6
Ensino Médio 10 62,5 3 600 3 75,0 4 57,1
Ensino Superior 3 18,8 2 40,0 1 14,3
Local onde mora
Capital 5 31,3 2 40,0 1 25,0 2 28,6 0,598%
Regido 11 68,8 3 600 3 75,0 5 71,4
Religido 0,096
Catdlica 4 25,0 3 75,0 1 16,7
Evangélica 7 43,8 2 40,0 1 25,0 4 66,7
Afro-brasileira 1 6,3 1 16,7
NR 4 25,0
Importancia da religido” 0,2024
Muito 6 37,5 2 400 2 50,0 2 28,6
Pouco 7 43,8 2 40,0 1 25,0 4 57,1
Nenhuma 3 18,8 1 20,0 1 25,0 1 14,3

*Percentuais obtidos com base no total de caos com respostas validas na amostra.
**Percentuais obtidos com base no total de repostas validas em cada grupo.
A: Teste Exato de Fisher; B: Teste de Kruskal Wallys — Post Hoc Dunn

4.2 - SEXUALIDADE E IDENTIDADE

Nas informagdes referentes a procedimentos cirurgicos (Tabela 3), a
maior parte dos pacientes/prontuarios 75% (n=12) confirmaram algum
procedimento cirurgico relacionado aos genitais. Esse resultado se repetiu nos
grupos DDSXX, 100% (n=4), e no DDSXY, 100% (n=7). Em relacdo aos
pacientes do grupo DDS Cromossémico, 80% (n=3) nao realizaram
procedimento cirurgico. Foram realizadas as seguintes intervengdes urogenitais

conforme registro no prontuario: Grupo DDS46XY — Correcao de Hipospadia (5);



Vaginoplastia (1); Cliteroplastia (1); Hidrocelectomia (1); Orquidopexia (3); Corregao
fistula uretral (2); Meatotomia (1) e Ooforectomia (1). No Grupo DDS46XX: Uretroplastia
(1); Pan-histerectomia (1); Corregao hipospadia (1); Corregao de curvatura peniana (1);
Vaginoplastia (3); Cliteroplastia (3) Uretroplastia (1); Grupo Cromossdémico: Corregéo de
Hipospadia (2); Uretroplastia (2); Orquidopexia(2); Plastica da bolsa escrotal (1);
Protese Testicular (1); Meatotomia e Dilatagao da Uretra (1).

A média de idade para a primeira cirurgia foi de 10,6 anos (dp = 7,1) anos,
sendo que a idade minima foi de dois meses (0,17 anos) e a maxima de vinte
anos e oito meses (20,8 anos). Quando esta informagao foi comparada entre os
grupos, ha evidéncias de que, a média no grupo DDSXY (13,516,7) foi
significativamente mais tarde (p=0,011) do que a estimativa do grupo DDSXX
(5,3+4,5). Considerando o numero de procedimentos, sobre o total da amostra,
a mediana foi de dois procedimentos, com o minimo de um e o0 maximo de quatro
cirurgias. Quando essa informacgao foi avaliada entre grupos, a mediana de dois
procedimentos foi observada nos grupos DDSXX e DDSXY. No grupo DDS
Cromossémico, dos quatro pacientes, apenas um respondeu a esta questéo,
informado trés procedimentos.

Na comparagao entre o género designado ao nascimento os homens
compdem um grupo de nove participantes (56,2%) e as mulheres s&o sete
participantes (43,8%) da amostra. Contudo, quando comparado ao género que
se identifica, a totalidade dos nove homens (100%) identifica-se como homem,
e entre as mulheres seis delas se identificam com o género feminino (85,7%).
Uma das participantes (grupo DDS Cromossdmico) se identifica como “homem
trans”. Neste caso, o participante ndo apresenta um diagnostico para DG,
podendo ser apenas referendada como uma de “incongruéncia de género”.

Uma das participantes (numero 7) foi designada como “mulher” ao
nascimento, porém na puberdade apresentou um crescimento peniano, e apds
a intervengdes cirurgicas, manteve sua identidade em congruéncia com o sexo
assinalado ao nascimento. Um participante (numero 8) foi designado como
‘homem” ao nascimento e desenvolveu sua identidade como homem, também
ndo demonstrando incongruéncia ao longo do seu desenvolvimento. Em ambos
0s casos, nao relatam vida sexual com penetragdo ou masturbacéao.

Todos os participantes, por autodeclaragdo por meio da Escala Kinsey
(Heterossexualidade/homossexualidade/Bissexualidade),  exprimiram  sua



orientagdo sexual. Entre os 12 heterossexuais, quatro sdo do grupo DDS
Cromossémico, dois do DDS XX e seis do grupo DDSXY. A homossexualidade
esta presente em um homem do grupo XY e a Bissexualidade foi declarada por
trés mulheres do grupo DDSXX.

Quanto ao tipo de relacionamento (sozinho/namorando/casado/outro),
75% (n=12) dos casos relataram estar sozinhos e este resultado se manteve em
relagédo aos grupos (p>0,999). A masturbagédo como pratica sexual foi confirmada
por 62,5% (n=11) dos pacientes, resultado que, também, de destacou nos
grupos DDSXX, 75% (n=3) e DDSXY, 71,4% (n=5).

Relagéo sexual com penetragéo foi confirmada por 33,2% (n=5). Quando
essa informagao foi comparada entre os grupos, verificou-se que, nos grupos
DDS Cromossémico e DDS XX os participantes que confirmaram relagao sexual
com penetragédo, com propor¢des de 20% (n=1) e 25% (n=1), respectivamente.
Entre os casos DDSXY, essa propor¢gdo que confirmou vida sexual com
penetracéo foi de 42,8% (n=3). Em uma estratificagdo por diagndstico, ndo ha
representatividade significativa para “vida sexual com penetragcdo” e o
diagnéstico.

Os participantes 2 e 5 do grupo DDS46XY que afirmaram ja ter mantido
relagdo sexual com penetracao tém o diagndstico de PAIS e o participante 1, do
mesmo grupo apresenta diagndstico de deficiéncia de Sa-redutase. Nenhuma
das pacientes com Hiperplasia Adrenal Congénita (HAC), relatam presenca de
masturbagao, assim como 3 pessoas com HAC no grupo DDS46XX. No grupo
DDSCROM, apenas os participantes com Disgenesia Gonadal Mista relatam
pratica masturbatoria Correlacionando com Imagem corporal (pénis/clitoris) o
que vemos € uma meédia de 3 pontos (satisfatério) para o corpo, com apenas 4
participantes (25%) muito satisfeitos com o seu genital e a mesma proporgéo
(25%) “muito insatisfeita” com o seu aspecto genital. A imagem corporal pode
ser um fator inibidor da pratica sexual nesse grupo.

Entre os 5 pacientes que confirmaram ter relacdo sexual com penetracéo,
para o total da amostra a média da idade da primeira relacdo sexual foi de 17,7
(dp = 1,1) anos, sendo que no grupo DDSXX o unico caso relatou idade de 18
anos, enquanto, no DDSXY a média foide 17,6 (dp = 1,2) anos. Sobre ao numero
de relagdes sexuais com penetracao destacou-se, para 0s cinco casos, 0 numero

de apenas uma relagao (100% - n=5). Quando questionados se reconheciam



alguma disfungdo sexual, dos cinco pacientes que confirmaram relagéo sexual

com penetragédo, 100% (n=5) relataram que n&o reconhecem e, esse resultado

se mostrou presente em todos os grupos.

Tabela 3 - Grupo DDS, Diagnéstico, Idade, Género Designado, Género auto identificado,
Numero de intervengdes cirurgicas, Tipo de intervengdes cirdrgicas, Tamanho do pénis (cm),

Nuamero de relagdes sexuais, Idade da primeira relagao sexual.

Intervengbes cirurgicas: 1- Corregcdo de Hipospadia; 2- Vaginoplastia; 3- Cliteroplastia; 4
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Hidrocelectomia; 5 - Orquidopexia; 6- Correcédo fistula uretral; 7 — Meatotonia; 8 — Ooforectomia;
9 - Uretroplastia; 10 - Pan-histerectomia; 11 - Correcdo de curvatura peniana; 12- Corregéo
hipertrofia pequenos labios; 13 - Plastica da bolsa escrotal; 14 - Protese Testicular; 16 - Dilatagao
da Uretra.
Género expresso: M= Masculino; F= Feminino — Ht*= “Homem trans”.



4.3 - RELAGAO SEXUAL

O resultado das respostas aos cinco dominios (funcao erétil, orgasmo,
desejo sexual, satisfacdo sexual e satisfacdo geral) avaliados no Quociente
Sexual Masculino (QSM) foram respondidos por oito participantes dos grupos
DDS Cromossémicos e DDS XY. Um dos participantes recusou-se a responder.
Entre os motivos para nao ter relagdo sexual com penetragcao foram descritos
“ndo encontrou o parceiro ideal (4)”, sentimentos de medo (2), ansiedade (3) e
vergonha (4).

Nesta avalicdo sobre as etapas que envolvem o ato sexual do desejo
(inicio) a sua resolugao (orgasmo), apenas os cinco participantes que tinham
vida sexual com penetracdo pontuaram além do dominio “desejo (interesse
sexual)”.

Sobre os dados referentes a escala de Quociente Sexual (QS), nas
analises do QSM, no grupo DDS Cromossdmico, dos 5 pacientes desse grupo,
quatro responderam a esta escala. O escore médio mais elevado ocorreu no
item “Desejo e interesse sexual” (2,3+2,6; mediana=2,0). Quanto as menores
medias, essas ocorreram nos itens “Satisfacdo Geral” (1,0+2,0; mediana=0,0) e
“‘Autoconfianga” (1,0£2,0; mediana=0,0). Nas estimativas do QSM no grupo
DDSXY a média mais elevada ocorreu na questao “Desejo e interesse sexual”
(4,2+0,4; mediana=4,0), e a menor média na questao “Autoconfianga” (1,8+1,8;
mediana=2,0). Na descricdo por diagndstico, ndo ha diferenga no grupo
DDS46XY entre PAIS e deficiéncia de Sa-redutase sobre “desejo e interesse
sexual”. A mesma pontuagao € apresentada por participantes com Disgenesia
Gonadal Mista no grupo DDSCROM. Pessoas com Sindrome de Turner n&o
pontuam nas escalas de QSM e QSF, exceto uma participante com vida sexual
com pontuagao elevada em todas as etapas da relagao sexual (média 90% de
satisfacéo).

No aspecto “autoconfianga”, no grupo DDS46XY, participantes com
Deficiéncia de 5a-redutase relatam auséncia total de confianca para a conquista
sexual. Quando comparados, dentro do grupo, pessoas com PAIS, mostraram
uma autoconfianga moderada neste item. Nos demais itens, ndo ha elementos
significativos entre participantes com diagnosticos diferentes no mesmo grupo
DDS 46XY.



Quando foram comparados os escores médios QSM entre os grupos DDS
Cromossémico e DDS XY, foram evidenciadas diferengas estatisticamente
significativas, apontando para escores mais elevados no grupo DDS XY. Em
relacdo ao somatodrio total QSM, novamente a meédia no grupo DDS XY
(67,6+£33,8; mediana=82,0) foi superior ao grupo DDS Cromossémico
(49,0+55,1; mediana=49,)

No instrumento Quociente Sexual Feminino (QSF), os escores referentes
aos quatro casos DDSXX, as médias mais elevadas concentraram-se nas
questdes “Desejo e interesse sexual’. Quanto aos menores escore médios,
esses ficaram a cargo das questdes “Conforto” (1,9+2,9) e “Orgasmo e
satisfacdo” (1,7+2,9). Considerando a estimativa do somatério QSF a meédia
alcancou 40,7 (dp = 51,4). Devemos considerar que apenas uma das
entrevistadas teve relacdo sexual com penetracdo. Outro dado € que a
satisfacdo e orgasmo referem-se a relagbes sexuais com parceiros e néo

consideram o prazer pela masturbacéao.

5 - DISCUSSOES

A construgdo da sexualidade envolve muitos elementos objetivos e
subjetivos. O comportamento sexual pode ser afetado pelo DDS por varios
caminhos relacionados a condigao e ao tratamento. A ambiguidade genital pode
causar problemas fisicos, incluindo dificuldades com a relagdo sexual peno-
vaginal. Também pode provocar estigmatizagao social generalizada, minando a
autoestima e levando a evitar nudez, relagbes sexuais e namoro (34).

A DG descrita como baixa em relatos de casos e estudos de
acompanhamento revela que sdo mais frequentemente observadas entre 46XY
individuos ndo gonadectomizados criados quando meninas, que foram expostos
a altos niveis de andrégenos eficazes novamente a partir da puberdade. (28,32).
Neste grupo, a DG foi inexistente tanto em DSD XX como DSD XY, independente
do tratamento prévio. A amostra é pequena e pode ndo ser representativa da
populagdo DSD. Neste caso, a DG, atinge niveis similares ao da populagéo

geral, com menos de 1% de pessoas disforicas ou incongruentes com o0 seu



género (77). O unico caso de incongruéncia entre o género designado na infancia
e 0 género com o qual se identifica, foi no grupo Cromossdémico, no qual a
participante se identifica como “homem Trans” e mulher ao nascimento. Os
outros dois casos, (DDS46XX e DDS46XY) mesmo com designagdes diferentes
dos aspectos genéticos, ndo apresentaram incongruéncia ou disforia em relagéo
sexo designado ao nascimento.

Na amostra, trés homens DDSXY, um homem DDS Cromossémico e uma
mulher DDSXX tém vida sexual com penetracdo. Quando analisados em
subgrupos por diagnostico (PAIS, Deficiéncia de 5a-redutase, Disgenesia
gonadal mista), ndo apresentam correlagcdo significativa por categoria
diagnostica). A baixa frequéncia sexual feminina, mesmo em uma amostra
reduzida esta em consonancia com a literatura, na qual adolescentes do sexo
feminino sdo menos ativas sexualmente (2). No caso dos DSD XY, a experiéncia
de sexo com penetragao € maior. A média do inicio da vida sexual € aos 17 anos
e sete meses, considerada mais tardia que a populagdo em geral. Na populagéo
brasileira cerca de 35% dos adolescentes em zonas urbanas ja tiveram relacoes
sexual antes dos 14 anos (80) e média de 15 anos na zona rural (81). Um
elemento que se repete entre os participantes € que todos relatam ter tido
apenas uma unica relacdo sexual. Isso pode indicar uma relacao de
experimentagdo apenas sem uma continuidade ou interesse na vida sexual por
outros motivos associados.

No caso dos homens DSD XY, o tamanho médio do pénis em eregao (10,2
cm) é considerado abaixo da média nacional brasileira (14,5 cm) (82). A fungéo
sexual masculina pode ser alcangada, mas ha possibilidade de insatisfacdo com
a qualidade de vida sexual. A insatisfagdo com o tamanho do pénis pode afetar
a autoestima e a qualidade de vida (Kreukels et al., 2019).

A referéncia a sentimentos como medo, vergonha e ansiedade, mesmo
gue nao quantificados na nossa populagédo, nos mostra uma realidade constante
nas pessoas com DSD, ja relatadas em pesquisas anteriores: sentimentos de
vergonha e a experiéncia de estigmatizagdo afetam o bem-estar psicologico. Em
decorréncia da incerteza quanto a aparéncia genital e seu desempenho
funcional, muitos individuos com DDS temem a intimidade e relatam ansiedade
e angustia relacionadas a sexualidade, resultando em uma tendéncia de atrasar

ou evitar a experiéncia sexual (83).



Especificamente sobre a relagdo sexual, mesmo que nem todos os
participantes tenham respondido aos questionarios, o grupo DDS 46XY e os
homens do grupo DDS Cromossdmico apresentam interesse por esse aspecto
da sexualidade. Contudo, ndo se sentem seguros em relagdo a continuidade do
ato sexual e apresentam baixos niveis de satisfacao e autoconfianga em relacao
ao ato sexual, exceto os que ja tiveram experiéncia ativa com penetracéo.

Entre os cinco homens que ja mantiveram relagédo sexual com penetragao,
quatro relataram micropenia (pela autodeclaragdo da medida do pénis ereto).
Nenhum tem parceira, estdo sozinhos/solteiros. As dificuldades no controle
ejaculatério, reconhecido pelo préprio participante, estdo presentes em 40%
(dois participantes), porém, baseado numa unica relagdo sexual ndo se pode
afirmar que se trata de uma disfungdo sexual. Todos os homens participantes
relatam boa capacidade de eregcdo e manutencdo da ereg¢ao durante o ato
sexual. A associacdo desse quociente relacionado a vida sexual, tamanho do
pénis e sentimentos negativos (vergonha, ansiedade e medo) podem ser fatores
para o inicio tardio e a insatisfagdo com a vida sexual. Mesmo entre os que ja
tiveram atividade sexual com penetracao, todos relatam ter tido apenas uma
relagdo sexual, sem uma continuidade da fungdo sexual nas suas vidas. Essa
condicao de “experimentacdo” com uma unica relagdo sexual pode interferir no
julgamento do seu desempenho e dificultar a inclusdo da atividade sexual nos
relacionamentos futuros.

Entre as mulheres, apenas duas do grupo DDSXX mostraram interesse
sexual através do questionario. As demais ndo responderam ao questionario
presencial ou on-line. Entre essas duas, apenas uma mulher relatou ter tido vida
sexual com penetracado, porém com uma unica relagao sexual. Entre elas, o fator
religido ligado as Igrejas Evangélica e Catodlica (em geral, mais restritivo sobre
pratica sexual) tem muita importancia na vida delas, podendo ser um inibidor das

condutas e pensamentos sexuais, mesmo no campo da pesquisa.



CONCLUSAO:

Os dados preliminares e iniciais da pesquisa apontam um quadro sobre a
construgcédo da sexualidade em um grupo especifico de pacientes com DDS que
estdo em acompanhamento nos ambulatérios de cirurgia pediatrica e urologia do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre. E um trabalho de caréater exploratério que
mostra o desenvolvimento da vida sexual de pessoas com diagndstico de DDS,
que receberam alguma intervengdo cirurgica nos genitais.

Este estudo, em consonancia com a literatura mundial, evidenciou um
inicio tardio da vida sexual, quase trés anos apds a média nacional. Uma
caracteristica recorrente no relato desse grupo € que mesmo ja tendo realizado
o ato sexual com penetracédo, ndo ha uma continuidade na vida sexual. Esse ato
pode ser percebido mais como uma experimentagcdo do que como uma vida
sexual continua. A maioria estava solteiro, sem parceiras(os) no momento da
pesquisa. Entre as mulheres, a vida sexual € mais restrita do que entre os
homens.

A vida sexual dos pacientes mostra um desenvolvimento similar aos
estudos anteriores, nos quais a postergagao do inicio da vida sexual ou a sua
auséncia (tanto em DDSXX, quanto DDSXY) pode estar relacionado a outros
aspectos da vida do individuo, como imagem corporal, autoestima ou
sentimentos de vergonha ou medo.

Além dos aspectos ligados a formagéo e ao desenvolvimento, elementos
externos podem interferir na autoimagem e confianga basica para a construgéo
da identidade sexual e para vida sexual posterior. Cirurgias podem gerar
sofrimento e interferir na imagem corporal, mesmo alguns anos apos a sua
realizagdo. A construgdo do género, como um espelho social e de expresséo
individual, também esta apoiada na percepg¢ao do corpo e na sua forma possivel
de expressdo. A vida sexual poés-puberdade, que inclui os efeitos dos
androgénios pré-natal, cirurgias e hormonioterapia ao longo do desenvolvimento
tem um impacto real nas praticas e crengas dos individuos, na esfera sexual.

A atragdo sexual tanto por homens como por mulheres
(homossexualidade, heterossexualidade, bissexualidade), assim como a
presengca de atos masturbatorios, indica a presenga de desejo sexual

direcionado ao outro. Esse aspecto aponta para a necessidade de informacéao e



orientagdo continua sobre o aspecto sexual, resguardando as diferengas
individuais de cada um. Sobre o ato sexual e as suas relagbes com o
comportamento sexual, percebe-se que a vida sexual tende a iniciar mais tarde
do que a populagdo em geral, tanto em participantes de centros urbanos, quanto
de cidades menores.

Mesmo entre aqueles que ja tiveram vida sexual com penetragdo, ha uma
tendéncia dentro do grupo DDS a ter uma fase de experimentagdo, na qual
experiencia uma relacdo sexual, mas nao estabelece uma continuidade para
relagcbes subsequentes. Em aspectos subjetivos como satisfagdo com o ato
sexual ou sintonia com o parceiro(a), 0s grupos apresentam um escore baixo, o
que nos faz refletir sobre a qualidade global da relagdo sexual. Tendo em vista
que muitos so realizaram uma unica relagao sexual esse fator pode estar ligado
a inexperiéncia da primeira vez.

Por fim, a limitagdo amostral ndo impede de observar de forma
exploratdria, que a condicdo DSD envolve ndo apenas o desenvolvimento fisico
e de genitais, mas também as condi¢ées subjetivas como a funcionalidade

sexual, tanto no ambito individual, como na relagdo com os outros.
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Abstract:

Disorder of Sex Development (DSD) refers to a heterogeneous group of congenital
conditions in which chromosomal, gonadal, and anatomical sex are atypical. Typically,
the diagnosis is made at birth or infancy and interventional actions are necessary in many
cases. The repercussions in adult life, more specifically in the field of sexuality, have not
been not widely studied yet. This study shows research data that seek to identify in a
group of individuals with DSD (XX DSD, XY DSD, Chromosomal DSD), who are being
monitored in the departments of pediatric surgery and urology of a hospital in the period
from 2000 to 2019, and to verify the consequences on sex life after puberty. The sample
has 16 participants (7 XY DSD, 4 XX DSD and 5 Chromosomal DSD), aged between 16
and 50 years, single, with high school education, residents of the state capital and
countryside of the state. The results depict the presence of a case of Gender Dysphoria;
postponement of sexual debut for almost three years compared to the national average; a
single sexual relationship for those who have already had a sexual experience with

penetration; penis size below the general population average; presence of masturbatory




activity in most participants. The presence of sexual attraction and masturbation indicate
sexual desire. The group has a late onset of sexual life (almost three years after the
national average). A recurrent feature in this group is that, even having already performed
a penetrative sexual act, there is no continuation in their sexual life. The main noticeable
aspect about Gender Dysphoria is the presence of only one case of incongruence in the
Chromosomal DSD group. The limited sample prevents us from sufficient statements for

generalization.

Keywords: Gender Dysphoria, Disorder of Sexual Development, DSD, sexual behavior,

sexuality.

1 Introduction

Disorder of Sex Development (DSD) corresponds to the heterogeneous group of
congenital conditions in which chromosomal, gonadal, and anatomic sex development
are atypical (3,42,84). DSDs were categorized into three main subgroups, according to
karyotype: XX, XY and Sex Chromosome for mosaic karyotypes (21). With varied
incidence in different populations (1-4,500-5,5000), it is considered a rare phenomenon
(5). In general, the diagnosis is made at birth or infancy and interventional actions are
necessary in many cases, despite the considerable existing controversy, especially
nowadays. Some types of atypical genitalia at birth may be considered DSD, together
with all chromosomal, gonadal, and genital sex discrepancies.

Non-interventional or clinically based studies present the long-term outcomes of hormone
therapy, surgical intervention, social and psychological support to patients with DSD
conditions from adolescence onwards (1,46,77). For people with DSD, quality of life,
sexual aspects, physical and psychological well-being, as well as satisfaction with the
treatment (hormonal, surgical, psychological) are predictors of good global development
(6).

Sexuality is one of the elements that constitute human development and, in people with
DSD, it is one of the elements that is directly affected. It involves elements such as social
image, body image, degree of identification with the assigned gender, fertility and sexual
behavior(74-76).

According to the DSM-5 (78), Gender Dysphoria (GD) as a general descriptive term,
refers to the affective/cognitive incongruence of an individual with the sex designated ,
although it is more specifically defined when used as a diagnostic category. Individuals
with Gender Dysphoria present marked inconsistencies between their assigned gender
(the birth gender) and the experienced/expressed gender. The diagnosis comes from the
existence of distress between the expressed and the designated gender, and not just the
differentiation between them. The DSD is one of the GD diagnosis specifiers, however,
it does not describe the specific characteristics for this group, taking into account the
multiple variables throughout development (35).

The sexual response (including physiological responses to desire, arousal and orgasm)
expressed through sexual behavior is associated with positive or negative affection and



general well-being about oneself and the body (38,39). Many people with DSD conditions
are less sexually active than the general population, they do not seem satisfied with their
sex lives, and experience a wide range of sexual problems (40). Men with DSD show
dissatisfaction with the penis length, ejaculation, satisfaction with the external genitalia
and frequency of sexual activity, with different levels of satisfaction between subgroups
(41). Women with DSD may experience difficulties with the body and sexual activity,
as well as the size and width of the vagina, the size of the clitoris or fears for intercourse,
the percentage varying by subgroup (2,85).

The aim of this study is to investigate aspects related to sexual behavior — gender
dysphoria and aspects related to sexual activity — in a group of 16 adolescents and adults
in a systematic follow-up at the HCPA pediatric surgery and urology clinic (Table 1).
These people underwent some surgery and/or received systematic follow-up within this
specific unit of the Hospital between 2000 and 2019. DSD core diagnoses may coexist
with other associated diagnoses.

(Insert Table 1)

2 Procedures

All patients had records and clinical follow-up at the HCPA Pediatric Surgery and
Urology Outpatient Clinic, with a confirmed diagnosis of DSD. The interviews were
carried out in the hospital premises, after the annual/biannual clinical care provided to the
patients. All protocols were applied during a single session, preceded by the reading of
the informed consent, presentation and description of the procedures to be performed,
with the purpose of evaluating the general conditions and aspects of the participants' body
image and sexuality. The group consisting of DSD/Chromosomal people underwent the
same protocol, but online, via forms, due to the restrictive conditions of the SARS-
COVID-19 pandemic during the collection period.

The results described are part of a wide research which involves ten protocols for the
global assessment of patients. The protocol includes the sociodemographic assessment of
the Brazilian Institute of Geography and Statistics (IBGE); Quality of Life (WHOQOL -
BRIEF); Anxiety and depression (DASS22); Rosemberg Self-Esteem Scale (EAR); Body
Image (Body Image Scale - BIS); Body Satisfaction (Utrecht Scale); Male/ Female Sexual
satisfaction (MSQ and FSQ); ICD-11 inventory of the study in the Brazilian field (Lobato
et al, 2019; Soll et al, 2018); Kinsey Scale of Self-Denomination of Sexual Orientation;
Descriptive questionnaire about the participant's body and sex life. In this study, data
referring to the presence or not of Gender Dysphoria, MSQ and FSQ Scale were selected,
in addition to aspects reported by patients during the questionnaire about their sexual life.

3 Results:

a) Sociodemographic profile:

In the sociodemographic characterization of patients (Table 2), age ranged from 18 to 50
years, with an estimated mean of 22.4 (sd = 8.7) years. When this piece of information
was compared between groups, the XY DSD cases (18.442.7) concentrated significantly
younger ages (p=0.035). Most patients live outside the state capital city 68.8% (n=11)
and a similar situation was observed in the three groups (p=0.622). Only 31.3% of the
patients live in the same municipality as the Hospital where the research was carried out,
a factor that hinders access to or return to appointments.

Respondents' education level is high school (HS), complete or nearing completion,
reaching 62.5% (n=10). This same characteristic was maintained in groups XX DSD,



75% (n=3) and XY DSD, 57.1% (n=4), and Chromosomal DSD, 62.5% (n=10).
[p=0.731].

Evangelical religion had the highest frequency in the sample, 43.8% (n=7); as well as, in
the XY DSD group, 66.7% (n=4). However, among the XX DSD patients, the Catholic
religion predominated, 75% (n=3) [p=0.096]. When asked about the importance of
religion, 47.4% (n=9) mentioned “it is not very important”. This result was repeated in
the XY DSD group, 57.1% (n=4), but not in the XX DSD group, where 50% (n=2)
declared religion as “very important”.

(Insert Table 2)

a) Sexuality and identity
In the information regarding surgical procedures (Table 3), most patients/medical records
75% (n=12) confirmed some surgical procedure related to the genitals. This result was
repeated in the XX DSD groups, 100% (n=4), and in the XY DSD, 100% (n=7).
Regarding the patients in the Chromosomal DSD group, 80% (n=3) did not undergo a
surgical procedure. The following urogenital interventions were performed as recorded
in the medical record: 46XY DSD Group — Hypospadias Correction (5); Vaginoplasty
(1); Cliteroplasty (1); Hydrocelectomy (1); Orchidopexy (3); Urethral fistula correction
(2); Meatotomy (1) and Oophorectomy (1). In the 46XX DSD Group: Urethroplasty (1);
Panhysterectomy (1); Hypospadias correction (1); Correction of penile curvature (1);
Vaginoplasty (3); Cliteroplasty (3) Uretroplasty (1); Chromosomal Group: Hypospadias
Correction (2); Urethroplasty (2); Orchiopexy (2); Scrotoplasty (1); Testicular Prosthesis
(1); Meatotomy and Dilation of the Urethra (1).
The mean age for the first surgery was 10.6 years (sd = 7.1) years, with the minimum age
being two months (0.17 years) and the maximum being ten years and three months (10, 3
years). When this piece of information was compared between groups, there is evidence
that the mean in the XY DSD group (13.5+6.7) was significantly later (p=0.011) than the
estimate in the XX DSD group (5.3#4 .5). Considering the number of procedures, out of
the total sample, the median was two procedures, with a minimum of one and a maximum
of four surgeries. When this piece of information was evaluated between groups, the
median of two procedures was observed in groups XX DSD and XY DSD. In the
Chromosomal DSD group, out of the four patients, only one answered this question,
informing three procedures.
(Insert table 3)
When comparing the sex designated at birth, men comprise a group of nine (56.3%)
participants and women are seven participants (43.8%) in the sample. However, when
compared to the identified gender, all nine men (100%) identify themselves as men, and
among women, six of them identify themselves with the female gender (87,71%). One of
the individuals who was assigned female at birth (DSD Chromosomal group) identifies
as a “trans male”.
All participants, by self-declaration through the Kinsey Scale (Heterosexuality/
Homosexuality/ Bisexuality), expressed their sexual orientation. Among the 12
heterosexuals, four are from the DSD Chromosomal group, two from the XX DSD and
six from the XY DSD group. Homosexuality is present in one man from the Chromosomal
group and Bisexuality was declared by three women from the XX DSD group.
As for the type of relationship (single/dating/married/other), 75% (n=12) of the cases
reported being single, and this result was maintained in relation to the groups (p>0.999).
Masturbation as a sexual practice was confirmed by 62.5% (n=11) of the patients, a result
that also stood out in the XX DSD, 75% (n=3) and XY DSD, 71.4% (n=5) groups.



Intercourse with penetration was confirmed by 33.2% (n=5). When this information was
compared between the groups, it was found that, in the DSD Chromosomal and XX DSD
groups, the cases that confirmed intercourse with penetration, with proportions of 20%
(n=1) and 25% (n=1), respectively. Among the XY DSD cases, this proportion that
confirmed a sexual life with penetration was 42.8% (n=3).

Among the 5 patients who confirmed having intercourse with penetration, for the total
sample, the mean age at first intercourse was 17.7 (sd = 1.1) years, and in the XX DSD
group, the only case reported an age of 18 years, while in XY DSD the mean was 17.6
(sd = 1.2) years. Regarding the number of intercourse with penetration, the number of
only one intercourse (100% - n=5) stood out for the five cases. When asked if they
recognized any sexual dysfunction, out of the five patients who confirmed intercourse
with penetration, 100% (n=5) reported that they did not recognize it, and this result was
found to be present in all groups

a) Sexual act
The result of responses to the five domains (erectile function, orgasm, sexual desire,
sexual satisfaction and general satisfaction) evaluated in the Male Sexual Quotient
(MSQ), were answered by eight participants from the Chromosomal DSD and XY DSD
groups. One of the participants declined to respond. Among the reasons for not having
intercourse with penetration, “did not find the ideal partner (4)”, feelings of fear (2),
anxiety (3) and shame (4) were described.
In this assessment of the stages that involve the sexual act from desire (beginning) to its
resolution (orgasm), only the five participants who had a sexual life with penetration
scored beyond the domain "desire (sexual interest)".
Regarding the data referring to the SQ scale, in the MSQ analyses, in the DSD
Chromosomal group, out of the 5 patients in this group, four responded to this scale. The
highest mean score occurred in the item “Sexual desire and interest” (2.3£2.6;
median=2.0). As for the lowest means, these occurred in the items “Overall Satisfaction”
(1.0£2.0; median=0.0) and “Self-confidence” (1.0£2.0; median=0.0). In the MSQ
estimates, in the XY DSD group, the highest mean occurred in the question “Sexual desire
and interest” (4.2+0.4; median=4.0), and the lowest mean in the question “Self-
confidence” (1.8+ 1.8; median=2.0).
When the mean MSQ scores were compared between the Chromosomal DSD and XY
DSD groups, statistically significant differences were evidenced, pointing to higher
scores in the XY DSD group. Regarding the total MSQ sum, again the mean in the XY
DSD group (67.6+£33.8; median=82.0) was higher than the Chromosomal DSD group
(49.0+55.1; median=49.)
In the instrument Female Sexual Quotient (FSQ), the scores referring to the four XX DSD
cases, the highest averages were concentrated in the questions “Sexual desire and interest”
(As for the lowest average scores, these were in charge of the questions “Comfort” (1
,9£2.9) and “Orgasm and satisfaction” (1.7£2.9). Considering the estimate of the FSQ
sum, the average reached 40.7 (sd = 51.4). had intercourse with penetration. Another fact
is that satisfaction and orgasm refer to sexual relations with partners and do not consider
the pleasure of masturbation.

4 Discussions

The construction of sexuality involves many objective and subjective elements. Sexual
behavior can be affected by DSD in several ways related to the condition and treatment.



Genital ambiguity can cause physical problems, including difficulties with penovaginal
intercourse. It can also lead to widespread social stigmatization, undermining self-esteem
and leading to avoidance of nudity, sex and dating (34).

Gender Dysphoria described as low in case reports and follow-up studies reveal that it is
most frequently seen among 46, XY non-gonadectomized individuals raised as girls who
were exposed to high levels of effective androgens again from puberty (28,32). In this
group, Gender Dysphoria was non-existent in both XX DSD and XY DSD, regardless of
previous treatment. The sample is small and may not be representative of the DSD
population. In this case, Gender Dysphoria reaches levels similar to that of the general
population, with less than 1% of dysphoric people who present some inconsistency with
their gender (77). The only case of incongruity between the sex designated in infancy,
and the gender with which this person identifies themselves was in the Chromosomal
Group, in which the participant identifies themselves as a “Trans man” and a woman at
birth.

In the sample, three XY DSD men, one Chromosomal DSD man and one XX DSD
woman have sex life with penetration. The low female sexual frequency, even in a small
sample, is in line with the literature, in which female adolescents are less sexually active
(2). In the case of XY DSD, the experience of penetrative sex is greater. The average
onset of sexual life is at 17 years and seven months, considered later than the general
population, except for one of the participants, who started at the age of 18. In the Brazilian
population, about 35% of the adolescents in urban areas have had sexual intercourse
before the age of 14 and an average of 15 years in rural areas (80,81). One element that
is repeated among the participants is that they all reported having had only one sexual
relationship. This may indicate an experimenting relationship just lacking a continuation
or interest in sex life for other associated reasons.

In the case of XY DSD men, the average penis size in erection (10.2 cm) is considered
below the Brazilian national average (14.5 cm) (82). Male sexual function can be
achieved, but there is a possibility of dissatisfaction with the quality of sexual life.
Dissatisfaction with penis size can affect self-esteem and quality of life (85).

The reference to feelings such as fear, shame and anxiety, even if not quantified in our
population, shows us a constant reality in people with DSD, as reported in previous
research: feelings of shame and the experience of stigmatization affect psychological
well-being. Due to uncertainty about the genital appearance and functional performance,
many individuals with DSD fear intimacy and report sexuality-related anxiety and
distress, resulting in a tendency to delay or avoid the sexual experience (83).

About the sexual act, in particular, even if not all the participants have answered the
questionnaires, the 46XY DSD group and the men of the DSD Chromosomal group
demonstrated to be interested in a sexual life. However, they do not feel safe about the
continuation of the sexual act and have low levels of satisfaction and self-confidence in
relation to the sexual act, except for those who have already had sexual experience with
penetration. Among the five men who had already had intercourse with penetration, four
reported micropenia (by self-reported measurement of the erect penis). None of them have
a partner, they are alone/single. Difficulties in ejaculatory control, recognized by the
participant, are present in 40% (two participants), however, based on a single sexual
relationship, we cannot affirm it is a sexual dysfunction. All of them report good erection
ability and maintenance of erection during sexual intercourse. The association of this
quotient related to sex life, penis size and negative feelings (shame, anxiety and fear) can
be factors for late onset and dissatisfaction with sex life. Even among those who have had
penetrative sexual activity, all of them report having had only one sexual relationship,
without a continuation of the sexual function in their lives. This condition of



“experimentation” with a single sexual relationship can interfere with the judgment of
their performance and make it difficult to include sexual activity in future relationships
Among women, only two from the XX DSD group showed sexual interest through the
questionnaire. The others did not respond to the in-person or online questionnaire. Among
these two, only one woman reported having had a penetrative sex life, but with only one
sexual relationship. Among them, the religion factor linked to the Evangelical and
Catholic Churches (in general, more restrictive in terms of sexual practice) is very
important in their lives and can be an inhibiting factor in sexual behavior and thoughts,
even in the field of research.

5 Conclusion

Preliminary and initial research data point to a scenario of the construction of sexuality
in a specific group of people with DSD who are being monitored at the pediatric surgery
and urology clinics of the Hospital de Clinicas de Porto Alegre. It is an exploratory work
that depicts the development of the sexual life of people diagnosed with DSD, who have
undergone some surgical intervention on their genitals.

This study, aligned with the world literature, emphasized a late onset of sexual life, almost
three years after the national average. A recurrent feature in the report of this group is
that, even having already performed the sexual act with penetration, there is no
continuation in their sexual life. This act can be perceived more as an experimentation
than an ongoing sex life. Most were single, without partners at the time of the survey.
Among women, sex life is more restricted than among men. The patients’ sexual life
shows a development similar to previous studies, in which the postponement of the
beginning of sexual life or its absence (both in XX DSD and XY DSD), may be related
to other aspects of the individual's life, such as body image, self-esteem or feelings of
shame or fear.

Sexual attraction to both men and women (homosexuality, heterosexuality, bisexuality),
as well as the presence of masturbatory acts, indicate the presence of sexual desire
directed towards the other. This aspect points to the need for continuous information and
guidance on the sexual aspect, safeguarding the individual differences of every person.
Finally, the sample limitation does not prevent us from observing, in an exploratory way,
that the DSD condition involves not only physical and genital development, but also
subjective conditions such as sexual functionality, both in the individual sphere and in the
relationship with others.
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TABLES:

Table 1: Division by Groups

Division by Groups

Cumulative

Frequency Porcentage Valid Porcentage Porcentage
Valid Chromos DSD > 17.2 31,3 31,3
XX DSD 4 13,8 25,0 56,3
XY DSD 7 24,1 43,8 100,0

Total 16 55,1 100,0



Table 2: Absolute and relative distribution for sociodemographic characterization and

measures of central tendency and variability for age, over the total sample and per group.

Groups **
Total sample = CHROMOS
Variables (n=16) * DSD XXDSD XYDSD p
(n=4) (n=7)
(n=5)
n % n % N % n %
Age (years) 0,0358
Mean + standard deviation 22,4487 25,0+6,1 (18- 26,0+£16,0 (17- 18,4+2,7
(amplitude) (16-50) 32) 50) (16-24)
Median (1st — 3rd quartile) 19 (18-25) 25 (19-31) 19 (17-42) 18 (16-19)
Education 0,7314
Elementary School 3 18,8 1 25,0 2 28,6
High School 10 62,5 3 60,0 3 75,0 4 57,1
Tertiary Education 3 18,8 2 40,0 1 14,3
Place of Residence
State capital city 5 31,3 2 40,0 1 25,0 2 28,6  0,598*
Region 11 68,8 3 60,0 3 75,0 5 714
Religion 0,096
Catholic 4 25,0 3 75,0 1 16,7
Evangelic 7 43,8 2 40,0 1 25,0 4 66,7
Afro-Brazilian 1 6,3 1 16,7
NR 4 25,0
Importance of religion * 0,202 4
Very importante 6 37,5 2 40,0 2 50,0 2 28,6
Not very important 7 43,8 2 40,0 1 25,0 4 57,1
Not important 3 18,8 1 20,0 1 25,0 1 14,3

*Percentages obtained based on the total cases with valid answers in the sample.
**Percentages obtained based on the total number of valid responses in each group. A:

Fisher’s Exact Test; B: Kruskal Wallys Test — Post Hoc Dunn

Table 3: Data referring to age, Gender at birth, Expressed Gender, Surgical Interventions,

Penis Size, Sexual intercourse divided in groups



Gender Expressed Number Penis  Sexual First

Group Age at birth Gender Surgzﬁes Surgeries (scilz:) Interc. Interc.
46XYDSD 18 M M 1 1 7 1 16y.0.
46XYDSD 19 M 3 1,6,7 11 1 18y.0.
46XYDSD 17 M M 1 1 7
46XYDSD 16 M M 2 1,5 17
46XYDSD 19 M M 3 1,5,6 11 1 19y.0
46 XYDSD 16 M M 2 4,5 8
46 XYDSD 24 w w 3 2,3,1
46 XXDSD 17 w w 2 23
46XXDSD 2 W w 2 2,3 1 18y.0
46 XXDSD 50 M M 4 9,10,1,11 NA
46XXDSD 2 W w 4 2,3,9,12
DSD Chrom 32 W W 0 /

DSD Chrom 30 W 0 /

DSD Chrom 25 W Mt* 0 /

DSD Chrom 20 M M 4 1,7,9,16 8 1 18y.0
DSD Chrom 18 M M 5 1,5,9,14,14 NA

Surgical interventions: 1- Correction of Hypospadias; 2- Vaginoplasty; 3- Cliteroplasty;
4 - Hydrocelectomy; 5 - Orchidopexy; 6 - Urethral fistula correction; 7 — Meatotomy; 8
— Oophorectomy; 9 - Urethroplasty; 10 — Pan-hysterectomy; 11 - Correction of penile
curvature; 12- Correction of hypertrophy of the labia minora; 13 - Scrotoplasty; 14 -
Testicular Prosthesis; 16 - Dilation of the Urethra. Expressed gender: **“Trans Man”. NA:
“Did not answer”
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Abstract:

This is the first Brazilian study comparing the Disorders of Sex Development
(DSD) and Genitourinary Anomalies (GUA) groups who underwent surgery
and/or received systematic follow-up in the clinical area for almost two decades.
Both groups analyzed in this study are formed by patients who are being followed
up at Hospital de Clinicas de Porto Alegre. The literature points out that changes
in the genitalia can affect the physical, psychological and social development.
Among the people affected by these changes, two groups can be identified: those
resulting from Disorders of Sex Development (DSD) and Genitourinary
Anomalies (GUA). The aim of this study is to investigate aspects related to sexual
behavior - GD and aspects related to sexual activity - in two groups of
adolescents and adults in systematic follow-up with confirmed diagnosis of DSD
or GUA. Twenty-nine patients were evaluated, 13 GUA patients and 16 DSD
patients, divided into 3 subgroups: 46XY, 46XX and 45X46XY. The results are
part of a broad research that involves ten protocols for the global assessment of
the patients. The categories described in the study are: Gender dysphoria and
sexual orientation; Surgical procedures and their relationship with sex life;
Aspects of sexual life (masturbation, sexual act, number of sexual intercourses,
penis size); Satisfaction with stages of sexual intercourse (self-confidence,
sexual desire, satisfaction for oneself and one's partner, average age at first
sexual intercourse). The results indicate that the presence of Gender Dysphoria
is similar to the general population, there is presence of masturbation, difference
between DSD and GUA groups in the continuity of sexual life (sexual act with
penetration, quality of sexual intercourse and initiation of sexual life with
penetration).



Key words:
Gender Dysphoria — Sexual Behavior — Disorders of Sex Development (DSD) —

Genitourinary Anomalies (GUA) — Sexual Intercourse

INTRODUCTION
Changes in the genitalia can affect physical, psychological and social

development. These changes can come from chromosomal, gonadal or
congenital formation causes. Among the people affected by these alterations, two
groups can be identified: those resulting from Disorders of Sex Development
(DSD) and the group of Genitourinary Anomalies (GUA).

DSD corresponds to the heterogeneous group of congenital conditions in
which chromosomal and gonadal development and anatomical sex are atypical
(1-3). DSD were categorized into 3 main subgroups, according to the karyotype:
XX, XY and Sex Chromosome for mosaic karyotypes (4). The diagnosis for DSD
is mostly made at birth or childhood and interventional actions are necessary in
many cases. Some types of atypical genitalia at birth can be considered DSD,
along with all chromosomal, gonadal and genital sex discrepancies. The DSD
group is a smaller group which belongs to the broad spectrum of GUA.

GUA correspond to 35% to 45% of birth defects and comprise a broad set
of structural anomalies of the genitourinary and reproductive tract, which reflect
an embryological origin and common genetic control. Abnormalities may result
from chromosomal, monogenic or multifactorial alterations, or from teratogenic
elements. It may be associated with other anatomical alterations or compose
syndromic conditions (5).

In both groups, multidisciplinary interventions are necessary and
continuous for endocrinological, clinical, psychological, ethical and social
support, whether they require surgical interventions or not. The global
development of the individual requires an understanding regarding the
particularities of their development that will affect, among other aspects, their
identity constitution, body image and sexual life, besides their mental health in a
global way (5-7)

Gender identity is constituted by the sense that every person has of

themselves as being male, female or indeterminate, including cognitive and



affective components (8). Gender Dysphoria (GD) refers to the affective/cognitive
distress of an individual with the assigned gender, although it is defined more
specifically when used as a diagnostic category. Individuals with GD have
significant inconsistencies between the gender assigned to them (the gender at
birth) and the gender experienced/expressed (9). The diagnosis comes from the
existence of suffering between the expressed and designated gender, and not
just the differentiation between them. The DSD is one of the GD diagnosis
specifiers, however, it does not describe the specific characteristics of this group,
taking into account the multiple variables throughout development (10)

The sexual response (physiological responses to desire, arousal and
orgasm), expressed through sexual behavior, is associated with positive or
negative affections and general well-being about oneself and one's own body
(11,12), and more complex interactions of sexuality are also related to gender
identity.

The aim of this study is to investigate aspects related to sexual behavior —
GD and aspects related to sexual activity - in two groups of adolescents and
adults undergoing systematic follow-up at the Pediatric Surgery and Urology
outpatient clinics of the HCPA. The groups are divided into GUA and DSD (with
their respective subdivisions). These individuals underwent surgery and/or
received systematic follow-up at these HCPA units between 2000 and 2019. The
main diagnoses of DSD and GUA can coexist with other associated diagnoses.

METHODS:

All patients had records and clinical follow-up at the Pediatric Surgery and
Urology outpatient clinics of the HCPA, with a confirmed diagnosis of DSD or
GUA. The interviews were carried out on the hospital premises, after the
annual/biannual clinical care of the patients. All the protocols were applied during
a single session, preceded by the reading of the informed consent, presentation
and description of the procedures to be performed, with the purpose of evaluating
the general conditions and aspects of the participants' body image and sexuality.
The group composed of Chromosome/DSD individuals was submitted to the
same battery, but online, with application of forms, due to the restrictive
conditions of the SARS-COVID-19 pandemic during the collection period.



The results described are part of a broad research which involves ten
protocols for the global assessment of patients. The protocol includes the
sociodemographic assessment by the Brazilian Institute of Geography and
Statistics (IBGE); Quality of Life (WHOQOL-BRIEF); Anxiety and Depression
(DASS2); Rosemberg Self-Esteem Scale (EAR); Body Image (Body Image Scale
- BIS); Body Satisfaction (Utrecht Scale); Sexual satisfaction (MSQ and FSQ);
ICD-11 inventory of the study in the Brazilian field (Lobato et al, 2019; Soll et al,
2018); Kinsey Scale of Self-Declaration of Sexual Orientation; Descriptive
questionnaire about the participant's body and sexual life. In this study, we
selected data referring to the presence or absence of GD, MSQ Scale (Sexual
Quotient - Male Version) and FSQ (Sexual Quotient - Female Version), in addition
to aspects reported by patients during the questionnaire about their sex life.

The statistical treatment of the data was carried out with the statistical
program Statistical Package for Social Sciences, version 25.0 (SPSS Inc.,
Chicago, IL, USA, 2018) for Windows. The presentation of results was based on
descriptive statistics through measures of central tendency (mean and median)
and variability (standard deviation and interquartile range), as well as absolute
and relative distributions (n - %). The symmetry of continuous distributions was

evaluated by the Shappiro-Wilk test.



Table 1a — (DSD) - Data referring to Age, Natal Gender, Expressed Gender,

10

11

12

13

14

15

16

Karyotype
Group

DSD46XY
DSD46XY
DSD46XY
DSD46XY

DSD46XY

DSD46XY

DSD46XY

DSD46XX

DSD46XX

DSD46XX

DSD46XX
Chromosomal
DSD
Chromosomal
DSD
Chromosomal
DSD
Chromosomal
DSD
Chromosomal
DSD

Diagnosis
Def. 5 alfa-redutase
PAIS
Def. 5 alfa-redutase
PAIS
PAIS

Primary Hypogonadism
— Gene Variant DHX37
PAIS

HAC (21-hydroxylase
deficiency)

HAC (21-hydroxylase
deficiency)

TurneR Syndrome —
Hipotireoidism with
high TSH
HAC (21-hydroxylase
deficiency)

Turner Syndrome
Turner Syndrome
Turner Syndrome
Mixed gonadal
dysgenesis (MGD)

Mixed gonadal
dysgenesis (MGD)

Age

19
17
16

19

16

24

50

17

19

18

32

30

25

20

18

Assigned Expressed

Gender Gender
M M
M M
M M
M M
M M
M M
F F
M M
F F
F F
F F
F F
F F
F Mt*
M M
M M

Num.
Surgeries

1
3

1

0
4

5

Penis size Sexual  First.
Surgery .
(cm) Interc. interc
1 7 1 16y.0.
1,6,7 11 1 18y.0.
1 7
1,5 17
1,5,6 11 1 19y.0.
4,5 8
23,1
9,10,1,11 NR
2,3
2,3 1 18y.0.
2,39,12
/
/
/
1,7,9,16 8 1 18y.0.
1,5,9,13,14 NR

Surgical Interventions, Penis Size, Sexual Intercourse divided by groups.

Surgical interventions: 1- Correction of Hypospadias; 2- Vaginoplasty; 3-
Cliteroplasty; 4- Hydrocelectomy; 5- Orchidopexy; 6- Correction of urethral fistula;
7— Meatotomy; 8— Oophorectomy; 9- Urethroplasty; 10- Panhysterectomy; 11-
Penile curvature correction; 12- Genitoplasty; 13 - Plastic of the scrotum; 14 -
Testicular Prosthesis; 16 - Dilation of the urethra; 17- Pyeloplasty; 18-
Cystoenteroplasty; 19— Surgical correction of incontinence; 20- Vesicoureteral
reimplantation.
Expressed gender: *"Trans man".



Table 1b — (GUA) - Data referring to Age, Natal Gender, Expressed Gender,
Surgical interventions, penis size and sexual intercourse divided by groups

Group | Diagnosis | Age Assigne | Expressed | Num. | Surgery | Penis Sexual First
d Gender Surg Size Intercourse Interc.
Gender (cm)

17 | GUA 5 20 M M 2 1,12 9 1 17y.0

18 | GUA 4,10 18 M M 3 59,18

19 | GUA 9 26 M M 2 18,19 7 N* 18y.0

20 | GUA 12 17 M M 2 18,20

21 | GUA 12,14 17 M M 0 18,19

22 | GUA 5 21 M M 2 1,6 14 1 14y.0

23 | GUA 3,4 16 M M 1 5

24 | GUA 5 27 M M 2 1,16 13 1 23y.0

25 | GUA | 6,10,11 | 17 M M 2 5,18

26 | GUA 7 16 M M 1 17 N 14y.0

27 | GUA 8 15 F F 0 20

28 | GUA 1 19 F F 0 - N 14y.0

29 | GUA 2,13 24 F F 1 2

Diagnoses: (1) -Q51- Congenital malformation of uterus and cervix; (2) Q52.0 —
Congenital absence of the vagina; (3) Other congenital malformations; (4) Q53 —
Undescended testicle; (5) Q54 — Hypospadias; (6) Q62.1 — Obstructive
congenital anomalies of the renal pelvis; (7) Atresia and stenosis of the ureter;
(8) Q62.7 — Vesicoureteral reflux; (9) Q64.1 — Vesical Exstrophy; (10) Q64.2 —
Posterior urethral valve; (11) Q64.9 — Unspecified congenital malformation of the
urinary tract; (12) N31.2 - Neurogenic bladder; (13) Post-procedure urinary tract
disorder; (14) Z93.6 — Other artificial orifices of the urinary tract;

Surgical interventions: 1- Correction of Hypospadias; 2- Vaginoplasty; 3-
Cliteroplasty; 4 - Hydrocelectomy; 5 - Orchidopexy; 6- Correction of urethral
fistula; 7 — Meatotomy; 8 — Oophorectomy; 9 - Urethroplasty; 10 -
Panhysterectomy; 11 - Penile curvature correction; 12- Genitoplasty; 13 - Plastic
of the scrotum; 14 - Testicular Prosthesis; 16 - Dilation of the urethra; 17-
Pyeloplasty; 18 — Cystoenteroplasty; 19 — Surgical correction of incontinence; 20-
Vesicoureteral reimplantation.



Number of sexual intercourses: (N) more than 3 intercourses with penetration

The analysis of the comparison of the categorical variables between the
groups was performed using Fisher's exact test (Monte Carlo simulation). When
the comparison involved the analysis of quantitative variables between two
groups, the Mann Whitney U test was used. And when the comparison occurred
between the three subgroups, the Kruskal Wallys — Post Hoc Dunn test was used.
For statistical decision criteria, we adopted a significance level of 5%.

RESULTS:

The studied sample (Tables 1a and 1b) is composed of 29 patients
analyzed in two large groups: GUA, 44.8% (n=13); and DSD, 55.2% (n=16); the
latter being composed of three subgroups: DSD1 (DSD46XY), 24.1% (n=7);
DSD2 (DSD46XX), 13.8% (n=4) and DSD3 (45X/46XY), 17.2% (n=5).

In the information regarding the general characterization of the sample, by
group and subgroups, the mean age in the DSD group (22.4+8.7 years) did not
differ compared to the GUA group (19.4+3.9 years). However, in the analysis
which involved the DSD subgroups, the difference was statistically significant
(p=0.035), which indicates that DSD1 cases (18.4+2.7) were concentrated in
significantly younger ages, when compared to other DSD groups (p=0.035). The
results show that the mean age of the DSD2 (26.0£16.0) and DSD3 (25.0£6.1)
subgroups were higher compared to the GUA (19.4+3.9) [p=0.028].

Regarding education (grouped), both in the DSD group and in the GUA
group, high school (complete or incomplete) predominated, with proportions of
68.8% (n=11) and 61.6% (n=8), respectively. This same characteristic was
maintained in the DSD subgroups. This information is consistent with the average
age of the participants.

Regarding the place of residence, the sample was concentrated in the
region outside the capital city, where the hospital for assistance is located, both
in the DSD, 68.8% (n=11); and in the GUA, 61.5% (n=8). This factor interferes in
the research collection and in the continuity of longitudinal follow-ups.



The (grouped) Catholic religion was more frequent in the GUA group,
46.2% (n=6), however, in the DSD, in addition to the Catholic religion, the
Evangelical religion stood out, each one representing 43.8% (n= 7) [p=0.518].
When religion was compared between subgroups, in DSD1, the number of
Evangelical patients, 57.1% (n=4), was significantly higher (p=0.044), when
compared to cases of Catholic religion, which predominated in the subgroups
DSD2, 75.0% (n=3) and DDS3, 60.0% (n=3). Concerning the importance of
religion, between the DSD and GUA groups, there was no significant difference,
where little importance was characterized [DDS 43.8% (n=7) vs. GUA: 53.8%
(n=7)].

a) SURGICAL PROCEDURES

The surgeries are listed in Tables 1a and 1b, in the different groups. Most
patients underwent surgery, both in the DSD group, 81.3% (n=13), and in the
GUA group, 84.6% (n=11). However, the DSD3 subgroup, 60.0% of the patients
(n=3) did not undergo surgical procedures (Table 2).

In the patients who underwent surgery, the mean age at surgery was
significantly higher (p=0.009) in the GUA group (10.4+5.5; median=11.0), when
compared to the DSD group (6.2+5 ,9). When comparing the ages of the DSD
subgroups, the difference was significant (p<0.001), which demonstrates that
patients in the DSD3 subgroup (14.5+8.9; median=14.4 years) were older than
the DSD1 subgroup. (6.1+£3.9; median: 7.0 years), than the DDS2 subgroup
(0.9+1.1; median=0.6 years) and also than the GUA group (p=0.011).

When analyzed the number of surgeries, there was no significant
difference between the DSD (median=3) and GUA (median=2) groups. However,
among the DSD subgroups, the difference was significant (p=0.047) between the
DSD3 subgroup, where all the two patients underwent 5 procedures, and the
DSD1 subgroup (median=2 procedures).



Table 2: Absolute and relative distribution for information on surgical procedures
and measures of central tendency and variability for age of procedure and
number of surgeries for the DDS and GUA groups.

Groups
DSD
. Total DSD
Variables DSD1(n=7) DSD2 (n=4) DSD3 (n=5) (n=16) GUA (n=13)
46XY 46XX 45X/46XY
n % n % n % n % n %
Surgeries >0,999
Yes 7 100,0 4 100,0 2 40,0 13 81,3 11 84,6
No 3 600 3 18,8 2 15,4
Age when the procedure was carried out
0,009
(years)
Mean + standard 6,1£3,9 0,9+1,1 14,518,9 6,245,9 10,415,5
deviation (amplitude) (1,8-13,6) (0,12-2,2) (8,1-20,8) (0,12-20,8) (0,2 - 20)
Median (1st — 3rd 14,4(6,1-
7 (3-8) 0,6 (0,12-2,2) 5 (2-8) 11 (8 -14)
quartile) 16,1)
Number of surgeries (Total procedures) 2 0,194
Mean * standard 5,0+0,0 (5-
2,140,9 (1-3)  3,0%1,1 (2-4) 2,8+1,3 (1-5) 1,740,6 (1-3)
deviation (amplitude) 5)
Median (1st - 3rd
2(1-2) 3(2-4) 50(---) 3(2-4) 2(1-2)
quartile)

*Percentages obtained based on the total number of cases with valid responses
in each group (or subgroup).

A: Fisher's Exact Test; B: Student's t-test for independent groups; C: Kruskal
Wallys Test — Post Hoc Dunn; D Mann Whitney U Test

b) GENDER DYSPHORIA AND SEXUAL ORIENTATION

With regard to GD data (Table 3), the results showed that, at birth, male
birth records predominated, reaching 56.3% (n=9) in the DSD and 76.9% (n=10)
in the GUA (p=0.622). Regarding the current identity, considering that all of them
have already gone through puberty, in the GUA group, all the participants present
a congruence between the sex registered at birth and the current identity, without
the presence of GD. In the DSD group, one participant (6.3%) registered as a
female at birth, and currently considers himself a “Trans Man”. This participant



does not have a complete diagnosis for GD. One of the participants in the DSD
XY group was assigned female at birth, but at puberty, she presented a penile
growth, after surgical interventions, she maintained her identity in congruence
with the sex assigned at birth. One participant in the DSD XX Group was assigned
male at birth and developed a male identity, also showing no incongruity
throughout his development.

All  participants, by self-declaration through the Kinsey Scale
(Heterosexuality/Homosexuality/Bisexuality), expressed their sexual orientation.
In the DSD 46XY group, all of them (100%) declared themselves to be
heterosexual, in the DSD 46XX group, one of the participants (25%), with a
female identity, declared herself to be homosexual, and in the DSD 45X group, 4
participants (80%) declared themselves to be heterosexual and one of the
participants, self-declared as a “trans man” is attracted to non-binary people
(gender identity that does not designate themselves either male or female
exclusively). In the GUA group, all participants (100%) declared themselves to be
heterosexual.

Regarding the type of relationship, the majority reported having no partner
at the moment, representing 93.8% (n=15) of the DSD group and 61.5% (n=8) of
the GUA group (p=0079). This prevalence was also present in the DSD
subgroups. Currently, four participants in the sample, from the GUA group, are
dating or in a stable relationship.



Table 3: Absolute and relative distribution of information regarding gender
dysphoria in the DSD and GUA groups

Groups
DSD
Total DSD
Variables DSD1 (n=7) DSDS (n=4) DSD3 (n=5) GUA (n=13)
46XY 46XX 45X/46XY (n=16) P
n % n % N % N % n %
At birth, registered as 0,622
Male 6 85,7 1 25,0 2 400 9 56,3 10 76,9
Female 1 14,3 3 75,0 3 600 7 43,8 3 23,1
Today, considers
0,219
themselves as
Man 6 85,7 1 25,0 2 400 9 56,3 10 76,9
Woman 1 14,3 3 75,0 2 400 6 37,5 3 231
Trans man 1 20,0 1 6,3
You feel attracted to 0,301
Man 2 28,6 2 50,0 2 400 6 37,5 3 231
Woman 5 71,4 2 50,0 2 400 9 56,3 10 76,9
Others 1 20,0 1 6.3
Type of relationship # 0,079
Single 7 100,0 4 100,0 4 80,0 15 93,8 8 61,5
Dating or in a
relationship with 4 30,8
somebody
NR 1 20,0 1 6.3 1 7,7

*Percentages obtained based on the total number of cases with valid responses
in each group (or subgroup).

A: Fisher's Exact Test; B: Student's t-test for independent groups; C: Kruskal
Wallys Test — Post Hoc Dunn; D Mann Whitney U Test

c) SEXUAL BEHAVIOR

In terms of information of a sexual nature, masturbation was confirmed by
most patients in the DSD group, 62.5% (n=10), as well as, in the GUA group,
76.9% (n=10) (p =0.188). This same characteristic was observed in the DSD1
subgroups, 71.4%); DSD2, 75.0% (n=3), but not in the DSD3 subgroup, 40.0%
(n=2) [p=0.389].



Sexual intercourse with penetration was confirmed by 31.3% (n=5) of the
patients in the DSD group and for 46.6% (n=6) in the GUA group [p=0.866]. The
DSD 46XY group reported the highest number of penetrative sex (3 participants
— 42.9%). There was no correlation between diagnosis and sexual life or
indication that any diagnosis would be more favorable to this behavior.
Proportionally, the GUA group had a higher frequency of penetrative sexual
activity (6 participants — 46.2%)

Considering exclusively the patients who reported having a sexual life with
penetration, there was no statistically significant difference (p=0.532) in the mean
age at first intercourse between the DSD (17.7+1.1) and GUA (16.2 £2.5). As for
the average age of the DDS subgroups, the estimates were around 18 years of
age. Regarding the number of sexual intercourses with partners, in the DDS
group, all 5 cases (100.0%) reported just one single sexual intercourse, while, in
the GUA, 60.0% (n=3) confirmed three or more sexual intercourses (p=0.128].

Regarding the erect penis size (by self-declaration), the mean in the DSD
group (9.8+3.3 cm) was lower when compared to the GUA group (10.7£3.3 cm).
The DSD1 subgroup had the highest mean (10.2cm) between the DSD2 (10cm)
and DSD3 (8cm) subgroups.



Table 4: Absolute and relative distribution for the characterization of sexual life
and measures of central tendency and variability for the age at the first procedure
and number of procedures, over the total sample and by group.

Groups
DSD
Category DSD1 (n=7) DSD2 (n=4) DSD3 (n=5) T(z:: ng GUA (n=13) o
46XY 46X 45X/46XY
n % n % n % n % n %
Masturbation 0,188
No 2 28,6 1 25,0 6 375 15,4
Yes 5 714 3 75,0 10 625 10 76,9
NR 1 77
Patient has already had sex life WITH PENETRATION with a partner 0,866
NR 1 77
Yes 3 42,9 1 25,0 5 313 46,2
No 4 57,1 3 75,0 11 688 46,2
Age at the first sexual intercourse (years) 0,532
Mean + standard 17,6+1,5 18,0 17,7£1,1  16,2+2,5 (14-
deviation (amplitude) (16-19) (16-19) 20)
qu;\ft?lzl;an (1st — 3rd 18 (16-19) 18 (17-19) 16 (14-18)
Number of sexual intercourses with partners
NR 2 400 0,128
One 3 1000 1 100,0 5 1000 1 20,0
Three or more 0 0,0 3 60,0
Erect penis (cm) A 0,264
Mean + standard 10,2+3,8 (7- 10,0 9,8+3,3(7- 10,733 (7-
deviation (amplitude) 17) 17) 14)
Median (1st-3rd 9,5 (7,0- 9 (7-11) 11 (8-14)
quartile) 12,5)
Erect Penis (cm) A ---
7,00 2 333 2 250 1 25,0
8,00 1 16,7 25,0
9,00 1 25,0
10,00 1 100,0 1 12,5
11,00 2 333 2 250
13,00 1 25,0
14,00 1 25,0
17,00 16,7 1 12,5

As for the aspects directly related to the sexual act, the answers in the five
domains (erectile function, orgasm, sexual desire, sexual satisfaction and general
satisfaction) were evaluated by the Sexual Quotient - Male Version (MSQ), which

showed an oscillation of the stages of sexual intercourse. and between groups.



The scale presents a score from 0 (minimum- inexistent satisfaction) to 5
(maximum — total satisfaction). This assessment was made by self-declaration,
with the participants' own perception of their sexual lives. Among the DSD group
(DSD 46XY and DSD45X), eight participants responded and, in the GUA group,
nine participants responded to the questionnaire. The final sum of the responses,
compared between the groups, did not show a significant difference in the level
of sexual performance: DSD group (54.5%) and GUA group (57.3%) - considered
by the MSQ scale as "unfavorable to regular". When analyzed in subcategories,
the lowest score in all groups and subgroups refers to “self-confidence”, with both
groups averaging below 2.1 of the total five points on the MSQ scale.

The satisfaction obtained by the sexual act analyzed by group, presented
a result of 2.8 points (DDS) and 3.0 (GUA), on the total of five points on the scale.
Pointed out 2.9 points (DDS) and 3.2 points (GUA) in the perception of the
satisfaction that the partner provides, a higher result in relation to the satisfaction
of the partner than himself during the sexual act.

The desire to initiate the sexual act appears with a high score in the DSD
subgroups (4.2-4.5), which shows the presence of sexual desire and a lower
average in the GUA group (2.7). The most significant difference between the
groups is related to ejaculatory control GUA (3.6) and DSD (2.9) and in achieving
orgasm, reported with a mean of 4.4 (GUA) and 3.1 (DSDS). In this aspect of
orgasm, the DSD 45X subgroup presented the greatest difficulty (2.5 points).

Among women, four participants from the DSD46 XX group and two from
the GUA group answered the Female Sexual Quotient (FSQ) questionnaire,
using the same MSQ score scale. Among them, the scores are even lower, with
none of them higher than 55% of the total in subcategories, with a result
considered “bad to unfavorable”, in both groups. Among these women, the DSD
group scores higher (2.0) than the GUA group (1.0) for spontaneous desire about
sex.

Regarding the sexual act, by groups, the category “personal arousal and
attunement with the partner” has a score below 50%: DSD (2.5) and GUA (2.3).
The absence of comfort during sexual intercourse has even lower scores — DSD
(1.7) and GUA (1.5). As a result of the sexual act, in the variable “satisfaction and
orgasm”, the sums are even smaller — DSD (1.7) and GUA (1.3).



DISCUSSION:

The comparison between the GUA Group and the DSD subgroups showed
differences, not only in the etiology of the body configuration, involving specific
genetic, endocrinological and developmental aspects in each group, but also in
the construction of identity and sexual orientation, as well as the functionality for
the sexual life, both in the subjective aspect which composes it. Genital
ambiguity, as well as malformation of this area, can cause physical problems,
including difficulties with penovaginal intercourse. It can also cause widespread
social stigmatization, undermining self-esteem and leading to the avoidance of
nudity, sexual relations, and dating (13,14).

Besides the aspects related to training and development, external
elements can interfere with self-image and basic confidence for the construction
of sexual identity and for later sexual life. Surgeries may generate suffering and
interfere with body image, even some years later (7).

GD was absent in both the DSD XX and DSD XY groups, as well as in the
GUA group regardless of previous treatment. The sample is small and may not
be representative of the DSD population. In this case, GD reaches levels similar
to the general population, with less than 1% of people dysphoric or incongruent
with their gender (15). The only case of incongruity between the gender assigned
in childhood and the gender with which he identifies was in the Chromosomal
Group, in which a participant identifies himself as a “Trans man” and was
assigned a woman at birth. The other two cases (DSD46XX and DSD46XY), even
with different designations of the genetic aspects, did not present incongruity or
dysphoria in relation to the sex assigned at birth. In the GUA group, even if in
some cases there is a destabilization of the self, due to the marks in the genital
region, the literature does not indicate the presence of dysphoria outside the
parameters expected for the general population (16). As for the construction of
the sexual life, more specifically to behaviors related to sexual intercourse, both
groups present a variation in relation to the development of the population in
general.

Sexual life involves many subjective elements that lead to the sexual act
as a consequence. The relationship in which each individual establishes with the



body and the marks that compose it, as well as the internal perceptions marked
by experience and beliefs also constitute the sexual act.

In these two groups, young adults with a mean age of 22 years. (DDS) and
19 years (GUA), with the lowest average age being found in the DSDXY group
(18.4 years), what can be seen is a different configuration from the Brazilian
population average with regard to aspects of sexuality.

Most people in the researched group live outside large centers, with
education compatible with the age of the participants, for most of them. The
religion reported is of a Christian nature (Catholic and Evangelical), but in almost
half of the participants it was considered as of little importance. The religious
aspect can be a determining factor for training and for future sexual practice
(17,18).

Surgeries over time can interfere with self-image and, consequently, self-
confidence for a future sex life. The construction of gender, as a social and
individual expression mirror, is also supported by the perception of the body and
its possible form of expression. Postpubertal sex life, which includes the effects
of prenatal androgens, surgery, and hormone therapy throughout development,
has a real impact on the practices and beliefs of individuals in both groups in the
sexual sphere (19,20).

In these two groups, we noticed the presence of surgeries during childhood
(mean age DSD 6.2 years and GUA 10.4 years) that may have had repercussions
for future sexual life. The DSD XX group has the lowest mean age for surgery
(0.9 months), compared to the GUA, with an age difference of almost ten years
(GUA+10.4). This is repeated in the comparison between the number of
surgeries, where the group has the lowest number of surgical interventions than
any DSD group. When we associate this result with the number of sexual
intercourses by groups or even the satisfaction obtained with the sexual
intercourse, we realize that there is a lower number of intercourses than the
general population and a greater difficulty in obtaining satisfaction with the sexual
intercourse, especially among the DSD XX group. The low frequency in the
number of sexual relations among female adolescents is also pointed out as a
phenomenon in other studies (21).

The beginning of the sexual life is also different from the Brazilian
population in general. In the average Brazilian population, 35% of adolescents in



urban areas have had sex before the age of 14 and in rural areas the average is
15 years (22, 23). In this study, where more than half of those evaluated belong
to areas far from large urban centers, the average age of onset of their sexual life
is 17.7 years in the DSD groups and 16.2 years in the GUA group. In the GUA
group, considering those who reported sexual life with penetration, half of them
started at the age of 14. The lowest age presented by the DSD group is 16 years
old, for those who have already started their sexual life with penetration.

A characteristic of the DSD group is that most of them report having had
only one penetrative sexual relationship throughout their lives. This piece of
information in the GUA group shows a higher frequency of penetrative sex, with
three or more relationships among those who have had penetrative sex. This
single sexual relationship in the DSD group may indicate a behavior of
“‘experimentation” in the sexual field, without continuity of this behavior. In most
cases, the beginning of sexual life with penetration has already occurred more
than 12 months ago, without continuity posteriortly.

An element that may be inhibitory to sexual activity among men is the
average size of the penis DSD (9.9 cm) and GUA (10.7 cm), considered below
the Brazilian national average (14.5 cm) (24). Even with a smaller penis, male
sexual function can be achieved, but there is a possibility of dissatisfaction with
the quality of sexual life and body image (25,26).

In reference to the sexual act, even though not all of them answered the
MSQ and FSQ questionnaire, the men participating in the DSD46XY and
Chromosomal DSD group were those who showed interest in their sexual life.
The desire to initiate intercourse appears to be greater in DSD than GUA groups.
However, they do not feel secure about the continuity of the sexual act and have
low levels of satisfaction and self-confidence in relation to the sexual act, except
for those who have already had sexual experience with penetration. The same
can be seen in the GUA group, despite the fact that this group has a greater
number of sexual intercourses.

Among the five DSD men who have ever had penetrative intercourse, four
reported micropenis (from self-reported erect penis measurement). None have a
partner, they are alone/single. Difficulties in ejaculatory control, recognized by the
participants, present in 40% of them (two participants); however, based on a
single sexual intercourse, it cannot be said that it is a sexual dysfunction. The



GUA group shows better ejaculatory control compared to the other group and a
satisfactory orgasm condition in almost all participants. The perception of the
satisfaction that they provide to their partner is higher than the image and
experience of sex for themselves. This fact seems incompatible with the results
of the categories “personal arousal and attunement with the partner”, which
presents a score below 50% of the score (DSD 2.5 and GUA 2.3). “Satisfaction
and orgasm” have even lower scores (DSD 1.7 and GUA1.3). The comparison
between variables indicates that, even when the sexual act is uncomfortable for
the participant, their perception of their partner's satisfaction is more positive and
confident. However, this perception of the partner is not strong enough to seek
new relationships in the near future.

All of them report good ability to erection and maintenance of erection
during intercourse. The association of this quotient related to sex life, penis size
and negative feelings (shame, anxiety and fear) may be factors for late onset and
dissatisfaction with sex life. Even among those who have already had penetrative
sexual activity, all of them report having had only one sexual relationship, without
continuity of sexual function in their lives. This condition of “experimentation” with
a single sexual relationship can interfere with the judgment of their performance
and make it difficult to include sexual activity in future relationships.

Among the women, only two in the DSDXX group showed sexual interest
through the questionnaire. The others did not respond to the face-to-face or
online questionnaire. Among these two, only one woman reported having had a
sexual life with penetration, but with only one sexual relationship. Among them,
the religious factor linked to the Evangelical and Catholic Churches (in general,
both are more restrictive about sexual practice) is very important in their lives,
and can be an inhibiting factor of sexual behavior and thoughts, even in the field
of research. In the GUA group, only one woman reported a sexual life with
penetration, having had more than three sexual intercourse. The other two were
those who considered religion “very important” and attend evangelical religions,
which are stricter in terms of sexual conduct before marriage. One of them did
not complete the questionnaire on sexual aspects and the other showed low
interest in sexual life and little confidence in sexual practice and a low score in
the aspect related to her own ability to orgasm. Both deny the practice of

masturbation.



STUDY LIMITATIONS:

The small sample may not be representative of the general population.
The DSD population, with numerous subgroups and its own singularities, in
addition to low prevalence, makes it difficult to group and approach it as a single
entity. The same situation occurs in the GUA population. Our research is limited
to describing events and phenomena characteristic of this group, corroborating
the search for several other groups around the world. Topics such as sexuality or
sexual behavior, when self-declared, can be influenced by partial views or
subjective elements such as religion and morals. The analyses of this study will
be added to other variables such as body image and quality of life/mood in other
studies to be published.

CONCLUSION:

This is the first Brazilian study comparing the DSD and GUA groups who
have undergone surgery and/or received systematic follow-up in the clinical area
for almost two decades. The two groups analyzed in this study are formed by
patients who are being followed up at Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Both
the DSD group and the GUA group represent the internal population of patients
who have been followed for several years. Through their sexual behavior, in
addition to showing the current conditions, after appropriate interventions in each
case, this exploratory work also reflects the team's work and possible directions
on this aspect.

It becomes noticeable that in both groups the subjective construction and
the explicit behavior in the sexual field differs from the majority of the population.
Surgical and hormonal interventions impact the adolescent and adult sex life of
this population. It is evident that in terms of gender, those designated as male at
birth tend to have a sex life that includes penetrative intercourse compared to
those designated as female at birth. Cultural and religious aspects can influence
this behavior. In this group, GD has a similar percentage to the rest of the

population.



Regarding the sexual act and its relationship with sexual behavior, it is
clear that sexual life tends to start later than the general population, in both
groups, not only in participants from urban centers, but also in participants from
smaller cities. Even among those who have already had a penetrative sex life,
there is a tendency within the DSD group towards an experimentation phase, in
which they experience a sexual relationship but do not establish a continuity for
subsequent relationships. The GUA group self-reported sexual life with greater
penetration and continuity in this sexual function. The DSD group is slightly more
desirous of having sex, but the GUA group has better ejaculatory control and the
ability to achieve orgasm. In subjective aspects such as satisfaction with the
sexual act or attunement with the partner, both groups have a low score, which
makes us reflect on the global quality of the sexual relationship. Considering that
many only had a single sexual intercourse, this factor may be linked to
inexperience the first time.

Sexual attraction to both men and women, as well as the presence of
masturbatory acts, indicate the presence of sexual desire directed towards the
other. This aspect points to the need for information and continuous guidance on
the sexual aspect, protecting each individual’'s differences.
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