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A síndrome insensibilidade androgênica (AIS) é frequente entre os indivíduos 46,XY com 
distúrbios da diferenciação do sexo. Sendo a ação androgênica um evento complexo e 
dependente de fatores regulatórios e fatores de transcrição, a AIS não pode ser somente 
atribuída a mutações no gene Receptor de Andrógenos (RA). Desta forma, foi objetivo do 
estudo o rastreamento de alterações no gene FKBP4, que codifica um co-ativador de 
transcrição que atua em conjunto com o RA. O sequenciamento dos exons e junções exons-
introns não revelaram mutações na região codificadora do gene RA. A reação da polimerase 
em cadeia (PCR) foi realizada com o DNA genômico obtido a partir de sangue total periférico 
pela técnica de extração de DNA com fenol clorofórmio. Após a PCR, foi realizada a purificação 
dos fragmentos para posterior sequenciamento das amostras. As sequências obtidas foram 
analisadas e comparadas com a sequência referência do gene (ENSG00000169083) com o 
auxílio dos programas Chromas Lite e CLC Sequence Viewer. Até o momento nenhuma 
alteração foi observada. No entanto, o sequenciamento dos dez exons não está completo em 
todos os pacientes. Dessa forma, deve-se finalizar o estudo, não só para o entendimento das 
bases moleculares da doença, mais para uma conduta apropriada dos afetados.  
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