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ANALISE MOLECULAR DO GENE FKBP4 ATIVADOR DE TRANSCRICAO LIGADO A
INSENSIBILIDADE ANDROGENICA EM PACIENTES 46,XY COM DISTURBIOS DA
DIFERENCIACAO DO SEXO
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Trevas Maciel Guerra, Gil Guerra Junior, Reginaldo José Petroli (Coorientador) e Profa. Dra.
Maricilda Palandi de Mello (Orientadora), Centro de Biologia Molecular e Engenharia Genética -
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A sindrome insensibilidade androgénica (AIS) é frequente entre os individuos 46,XY com
distarbios da diferenciacdo do sexo. Sendo a ac¢do androgénica um evento complexo e
dependente de fatores regulatérios e fatores de transcricdo, a AIS ndo pode ser somente
atribuida a mutacées no gene Receptor de Andrégenos (RA). Desta forma, foi objetivo do
estudo o rastreamento de alteragbes no gene FKBP4, que codifica um co-ativador de
transcricdo que atua em conjunto com o RA. O sequenciamento dos exons e juncdes exons-
introns ndo revelaram mutagfes na regido codificadora do gene RA. A reagdo da polimerase
em cadeia (PCR) foi realizada com o DNA genbmico obtido a partir de sangue total periférico
pela técnica de extracdo de DNA com fenol cloroférmio. Apos a PCR, foi realizada a purificagédo
dos fragmentos para posterior sequenciamento das amostras. As sequéncias obtidas foram
analisadas e comparadas com a sequéncia referéncia do gene (ENSG00000169083) com o
auxilio dos programas Chromas Lite e CLC Sequence Viewer. Até o momento nenhuma
alteragédo foi observada. No entanto, o sequenciamento dos dez exons ndo esta completo em
todos os pacientes. Dessa forma, deve-se finalizar o estudo, ndo s6 para o entendimento das

bases moleculares da doenca, mais para uma conduta apropriada dos afetados.
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