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O transexualismo (Eonismo seg. Ellis, 1928 13) é basicamente caracteri-
zado por uma profunda rejeicio do sexo biolégico (Benjamin, 19543 e 1966 4;
Connell, 1966 7), originando disturbios de ajustamento emocional-afetivo ao
nivel psico-social. Fenomenologicamente, a inversido da identidade psico-se-
xual constitui o problema nuclear dos transexuais (Pomeroy, 1967 39; Del-
laert e Kumke, 1969 °; Socarides, 1970 45; Ionescu et al. 197122) que podem
assumir o travestismo, n3o por fetichismo com objetivo social, mas como
meio de reduzir a tensdo e ansiedade geradas pelo antagonismo sexual entre
o corpo e a mente (Pauly, 1965 37; Benjamin, 1967°%). Também a homosse-
xualidade, como pratica, é frequentemente rejeitada pelo transexual que, sob
o aspecto libidinal (psiquico), comporta-se como heterossexual mas, depen-
dendo da predominancia do envolvimento comportamental (sexualidade ou
identidade), distinguem-se dois gruros fundamentais: “homossexual” e obs-
sessivo-compulsivo (Randell, 1959 49),

Todavia, é quase patognomoénico o desejo obsessivo de “corre¢ao” cirar-
gica do sexo que, quando ndo atingida, é fonte de atitudes psicopatologicas
reacionais (Psychopathiac Transexualis), tais como automutiliccio peotdomica
e tentativas de suicidios, nos casos extremos (Pauly, 196537). Essas mani-
festagbes devem, entretanto, ser compreendidas como amplamente “adaptati-
vas” como forma de compensag¢do e reestruturagdo psicoldgicas na defesa do
ego, embora possam, independentemente, ser diagnosticadas como entidades
definidas tais como esquizofrenia, paranéia, mitomania, neurose obsessiva, me-
lancolia involutiva, e muitas outras, e também por isto, invariavelmente re-
sistemn as mais diversas técnicas psicoterapéuticas. As informacgdes anamnés-
ticas mantém, entretanto, impressionante coeréncia intrinseca e consonancia
cognitiva com a realidade existencial dos pacientes (Pomeroy, 1967 %9), re-
fletindo, pelo menos parcialmente, inteligéncia verbal acima da média, na
linha observada para a populacido feminina (Doorbar, 1967 1°; Money e Eps-
tein, 1967 33),
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Na auséncia de pesquisa e conhecimentos especificos, e em face da com-
plexidade dos fatores determinantes do desenvolvimento psico-sexual (Green,
1968 17; Rosenberg e Sutton-Smith, 196841 e 197142; Chilton, 1972 ¢, Money
e Clopper, 1974 32), o transexualismo pode ser reconhecido com relativa difi-
culdade e frequentemente é confundido com o homossexualismo de ocorréncia
genérica (Kinsey e col.,, 1948 27), nem sempre sintoma observado na sindrome.
Esta situacdo leva a diagndstico e prognéstico inadequados e, ndo raro, a
equivocos bem como a adocdo de condutas clinicas, tratamento psiquiatrico
e relacionamento interpessoal iatrogénicos da parte do psiquiatra, psicélogo
clinico, assistente social e do publico em geral, e uma orientacdo enviesada
nas areas da Medicina ILegal, Cirurgia, Psicoterapia e Assisténcia Social
(Green, 1967 16; Green, Stoller e Mac Andrew, 1966 18),

>

Assim, o diagnostico diferencial somente pode ser obtido a partir de
uma avaliacdo ponderada e multidisciplinar através da apreciacdo integrada
das investigacbes clinicas (bioldgicas), comportamentais (psicolégicas), exis-
tenciais (psicoterapéuticas) e sociais (assisténcia socio-familial) do paciente.
A avaliacdo interdisciplinar de cada caso se torna especialmente necessaria
na decisdo da conduta cirargica de conversio sexual (Pauly, 1968 38; Jones
et al, 1968 2¢; Hoenig et al, 19712!), ja que cerca de 10% dos pacientes,
ap6s cirurgia, permanecem insatisfeitos, manifestam depressdo ou conduta
psicética ou revoltam-se contra o cirurgido, inclusive através de acdo legal
(Pauly, 196537). Essas atitudes confirmam a necessidade constante de as-
sisténcia clinica especializada como processo de “modelagem sexual”’ através
da hormonoterapia, depilacdo, plasticas reparadoras (Wollman, 1967 3°) e prin-
cipalmente psicoterapia de apoio, orientacdo profissional e assisténcia social.

Quanto a etiologia, ha duas principais hipéteses que nio sio necessaria-
mente exclusivas ou alternativas mas, possivelmente, cooperativas. A teoria
psicolégica (psico-sexual), ou melhor, psicoanalitico-etologica estabelece a re-
gressdo evolutiva do desenvolvimento libidinal a niveis pré-edipianos em
virtude da identificacido com a figura materna superprotetora na presenca
da imagem paterna neutra ou ausente (Stoller, 1967 46; Green, 1968 17; Stoller,
1968 47; Weitzman et al, 1970+°). Essa identificacdo poderia etologicamente
corresponder ao fendmeno de estampagem (“imprinting”) da imagem femi-
nina da mée durante o periodo critico do desenvolvimento psicossexual do
paciente (3 a 7 anos), cuja avaliacdo nido pressupde grande desafio & pesquisa
dentro da Psicologia Evolutiva (Guze, 1967 19),

A hipé6tese biossexual, ou melhor, neuro-endécrina (Benjamin, 1967 5)
implica em alteracbes nas estruturas dos centros de identidade sexual do
hipotalamo (eixo hipotalamo-hipofisario) durante o periodo critico do desen-
volvimento embrionario, em torno de 10 semanas de gestacdo (D6rner, 1970 11;
Dorner et al, 196971%) (no rato, a estimulacdo hipotalamica é perinatal,
cf. Levine, 19663° e Flerké et al, 1967'%). A secrecdo androgénica pro-
duzida pela gonada primitiva ou nfo atinge aquele centro, ou entdo, este nao
responderia a essa secrecdo, como acontece com os pacientes portadores da
sindrome de feminizacdo testicular completa (sindrome de Morris) cujas
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células (de cariotipc XY) nao respondem ao efeito masculinizante da testos-
terona plasmatica (Morris e Mahesh, 1963 25),

Como corolario da hipétese neuro-endocrina, postulou-se, na presente in-
vestigacdo, que o mosaicismo quanto aos cromossomos sexuais, “detectavel”
ou criptico, das estruturas hipotalamicas que interessam a funcio da iden-
tidade sexual mente-soma (“gender role identity”) poderia explicar a génese
do conflito: homossexualidade de corpo versus heterossexualidade de alma.

Efetivamente, a epidem’ologia demografica do transexualismo nao esta
em desacordo com a hipotese biossexual (Pauly, 196537; Connell, 1966 7),
uma vez que o transexualismo feminino ndo difere nitidamente do homosse-
xualismo declarado ou severo em outros pacientes femininos (Benjamin,
1954 3; Randell, 1959 %9). Ocorrem casos de transexualismo entre individuos
com as sindromes de Klinefelter (Money e Pollitt, 1964 3%) ou de Turner
(Ionescu et al, 197122) e com trauma e tumores cranianos (Walinder,
1965 *8), havendo remissZo da manifestacdo transexual apés tratamento e
cura (Ball, 19681). A frequéncia relativa do transexualismo entre homens
e mulheres varia, de acordo com a literatura pertinente, de 50:1 a 4:1,
condicdo cuja prevaléncia na populacio é em torno de 1:100.000, sendo 4
vezes mais alta na Suécia que nos E.U.A. (Pauly, 1965 37; Connell, 1966 7),
talvez por maior prontidao e melhores condicoes de diagnéstico.

Sob o aspecto genético-epidemiolégico, os transexuais, ao contrario dos
homossexuais (Lang, 1940 2?; Darke, 1948 8; Kallmann, 1952 25, 26) gsio sempre
casos esporadicos sem recorréncia familial, e a sindrome parece nao ocorrer,
tanto em gémeos MZ como DZ (somente um caso registrado na literatura
cf. Pauly, 196577). Esta situacdo limita a existéncia de fatores familiares
génicos ou poligénicos (transmissiveis) ou ambientais (culturais ou educa-
cionais). Também, nos transexuais, nao foram observadas alteracoes hormo-
nais primarias (Kupperman, 1967 2%) que justifiguem qualquer efeito psi-
cossomatico, embora a administracdo de estrégenos seja uma frequente con-
duta que altera secundariamente as funcGes testiculares dos pacientes (Mi-
geon et al, 1968 3!),

MATERIAL E METODO

Nao h4, na literatura, estudo citogenético sistemético do transsexualismo (Barr
e Hobbs, 19542, Hoening e Torr, 1964 2; James et al, 1972%*) de modo que a sin-
drome vem sendo investigada no Laboratdério de Genética Médica da F.M.U.S.P.,
dentro de um projeto interdisciplinar, desde 1969 (Saldanha e Olazibal, 1971 4;
1973 #; Olazdbal e Saldanha, 1975%). Foram estudados 25 transsexuais (16 homens
€ 9 mulheres) quanto ao mosaicismo dos c¢romossomos sexuais e comparados com
40 controles normais (20 homens e 20 mulheres) e 14 homossexuais (9 homens e 5
mulheres), estes somente quanto & cromatina sexual. O critério de mosaicismo foi
a presen¢a de duas ou mais células com aneuploidias dos cromossomos sexuais e/ou
discordancia fenotipico-sexual com a cromatina na mucosa oral, isto é no homem
dois ou mais nucleos com corpusculos de Barr e, na mulher, freqiiéncia de ntcleos
com cromatina sexual abaixo de 15%, segundo os critérios do Laboratério de Genética
Médica da F.M.U.S.P.
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RESULTADOS

Os resultados mostram que a frequéncia de mosaicismo detectdvel nos transe-
xuais é de 8/25 = 32% (4/16 = 25% nos homens e 4/9 = 44% nas mulheres).
A frequéncia observada nos controles normais foi nula e nos controles homossexuais
pode ser considerada também nula. As diferencas sado estatisticamente significantes
e embora as altera¢des cromossomicas observadas nas mulheres devam ser analisa-
das com cautela ja que as variacdes envolvendo somente o0 X sA0 menos sujeitas
a eliminacdo seletiva. Também nas mulheres, os critérios de normalidade baseados
na frequéncia dos corpusculos de Barr ndo sio precisos mas calcados em distribuicdo
estatistica de tamanho limitado. Por isto mesmo, as variacdes masculinas podem
ser consideradas como mais fidediginas, refletindo um processo biolégico, antes que
0 resultado de fatores fortuitos. Na presente investiga¢do, hd4, ainda, indicacdes de
pequenas alteracOes dermatoglificas, como seria de se esperar em uma condicdo
produzida por aberracdo cromossdomica.

DISCUSSAO

Sob o aspecto de diagnoéstico, conclui-se, com as devidas reservas, que
o critério citogenético pode constituir valioso subsidio, junto com outros
critérios, na identificacdo do transexualismo. Enquanto que este critério iso-
ladamente nao identifica a sindrome, pode representar um fator de triagem.
Entretanto, a inexisténcia de mosaicismo dos cromossomos sexuais nao exclui
o transexualismo uma vez que o mosaicismo pode estar criptico, isto é nao
verificavel ao nivel das estruturas celulares investigadas (no caso, sangue
e mucosa oral). Idealmente, seria desejavel incluir o maior numero possivel
de tecidos diferentes na identificagio do mosaicismo mas, nesse sentido, ha
grandes limitacdes de ordem pratica, técnica e clinica. Em suma, a evidéncia
cromossOmica, além de representar uma possibilidade tedrica na génese do
transexualismo, poderia tornar-se um instrumento pratico na identificacio
da sindrome.

Os detalhes técnicos e a descricio dos resultados citogenéticos serdo
relatados em outro artigo, a ser publicado em revista especializada em
Genética.

RESUMO

O transexualismo é caracterizado como uma entidade psiquiatrica, dis-
tinta do homossexualismo e travestismo, revendo-se suas manifestacbes sin-
dromicas. Discutem-se as duas principais causas etioldgicas plausiveis do
transexualismo, a saber: a hipdtese psicoanalitica fundamentada na regres-
sdo psicossexual com estampagem da figura materna e o modelo neuro-en-
docrino que pressupde alteracbes nos centros de identidade sexual do hipota-
mo. Com base nesta Gltima explicacdo propde-se, a exemplo do que parece
ocorrer na sindrome de Morris, cujas células (XY) nfo respondem ao efeito
masculinizante da testosterona plasmatica, que os transexuais devem possuir
mosaicismo detectavel ou criptico, quanto aos cromossomos sexuais, nos cen-
tros hipotalamicos de identidade sexual que nao respondem a secregdo an-
drogénica produzida pela goénada primitiva. Esta rpossibilidade explicaria a
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excessiva prevaléncia da sindrome entre homens, bem como a sua manifes-
tacdo com feicOes tipicas no sexo masculino e ainda a ocorréncia esporadica
da sindrome. O estudo citogenético revelou que a frequéncia (32%) de mo-
saicismo quanto aos cromossomos sexuais em 25 transexuais é estatistica-
mente superior aos valores observados em 14 homossexuais e 40 controles
normais, nos quais a proporcio de mosaicismo é praticamente nula. Consi-
dera-se a possibilidade do critério cariotipico constituir valioso subsidio na

diagnose da sindrome.

SUMMARY
Value of cytogenetic study in transsexualism

By reviewing the syndromic manifestation, transsexualism in characte-
rized as a psychiatric entity, apart from homossexualism and transvestism.
The two main feasible etiologic causes of transsexualism are discussed: the
psychoanalytical hypothesis based upon psycossexual regression with imprin-
ting of maternal figure and the neuroendocrine model which assumes alte-
rations of the gender role identity centers in the hypothalamus. On the
grounds of the latter explanation and after the scheme that seems to occur
in the Morris syndrome whose cells (XY) do not respond to the masculinizing
effect of plasma testosterone, it is proposed that transsexuals should possess
detectable or cryptic sex-chromosome mosaicism affecting hypothalamic cen-
ters of gender role identity which do not respond to the androgenic secretion
produced by primitive gonad. This possibility explains the excessive preva-
lence of the syndrome among men, its typical features in the male as well
as its sporadic occurrence. Cytogenetic investigation reveals that the fre-
quency (32%) of sex-chromosome mosaicism among 25 transsexuals and 40
normal control people, both groups presenting the proportion of the mosaicism
practically null. The karyotypic criterion as a valuable aid in the syndrome
diagnosis is considered.
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