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ANALISE DE MICRODELECOES EM 9P E MUTACOES NOS GENES SRY E DMRT1 EM
PACIENTES 46,XY COM DISGENESIA GONADAL

Débora de Paula Michelatto (Bolsista IC CNPq), Fernanda Borchers Coeli, Emerson Salvador
de Souza Franca e Profa. Dra. Maricilda Palandi de Mello (Orientadora), Centro de Biologia
Molecular e Engenharia Genética - CBMEG, UNICAMP

Nos individuos com disgenesia gonadal (DG) sdo encontradas mutacdes no gene SRY, no
entanto apenas de 15-20% dos casos séo esclarecidos desta forma. Sabe-se que dele¢cbes em
9p podem gerar individuos com sexo reverso. Neste estudo, a haploinsuficiéncia de 9p e
mutacbes no gene DMRT1 foram investigadas em pacientes com DG e hermafroditismo
verdadeiro. Os individuos foram divididos em quatro grupos: grupo 1 (n=2) formado por
pacientes com disgenesia gonadal completa (DGC); grupo 2, (n=18) individuos com disgenesia
gonadal incompleta (DGI); grupo 3 (n=5), pacientes com hermafroditismo verdadeiro (HV) com
cariétipo 46,XY. Nenhum dos pacientes apresentou alteracfes no gene SRY em triagem
prévia. A haploisuficiéncia de 9p foi investigada utilizando cinco microssatélites. A homo ou
hemizigose para dois ou mais lécus foi observada em 19 pacientes, porém o estudo das
familias ndo confirmou hemizigose em nenhum deles. Assim, foi avaliada a possibilidade de
delecbes em outros genes da cascata de determinagéo do sexo. Para isso utilizou-se a técnica
de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification). No sequenciamento dos cinco
exons do gene DMRTL, nove pacientes apresentaram variagdes nucleotidicas descritas e ndo
descritas. A inser¢do g.126313insT na regido 3'UTR, nove nucleotideos apds o codon de

terminacgdo da tradugdo TGA, € inédita e pode inerferir no controle via microRNA.
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