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Resumo

Os Disturbios da Diferenciacdo do Sexo (DDS) se caracterizam pelo desenvolvimento genital ou gonadal incompleto
ou desordenado, que podem levar a uma discordancia entre 0 sexo genético, gonadal e fenotipico do individuo
afetado. A ambiguidade genital, € uma caracteristica muito comum entre os DDS, e tal fator pode estar relacionado a
defeitos em vias de sintese de horménios esterdides. O HSD17B3 é um gene de grande importancia na via de
diferenciacdo sexual masculina, uma vez que participa da conversdo da androstenediona em testosterona, através da
expressdo da enzima 17B3-HSD3. O presente trabalho, portanto, caracterizou-se em analisar seis pacientes
identificados com DDS 46 XY de fenétipos sugestivos a deficiéncia da enzima 173, no intuito de encontrar possiveis
variantes no gene HSD17B3. Para isso, foram utilizadas técnicas de PCR, eletroforese, purificacdo das amostras de
DNA, sequenciamento de Sanger e conseguinte analise das sequéncias dos pacientes. Ao final das andlises, néo
encontramos variagdes que fossem consideradas patogénicas no gene, apenas polimorfismos, em sua maioria,
intrénicos. Por essa razdo a relagdo fendtiopo-gendtipo no nosso caso ainda se torna elusiva, sendo necessério a
andlise molecular de outros genes envolvidos na via de diferenciacdo sexual para elucidar o fenétipo dos pacientes
estudados.
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Introducgéo neste gene que pudessem explicar o fenétipo
O desenvolvimento sexual se caracteriza como uma apresentado pelos pacientes.
fase muito importante para a continuidade genética entre : 5
diferentes espécies (ARBOLEDA et al., 2015). Em Resultados e Discussao
humanos, esse processo pode ser dividido em duas Nao foram encontravas variacbes que fosse
principais etapas: a de determinacdo e a de consideradas patogénicas nos individuos analisados.

diferenciacio sexual. A determinagdo sexual permitira ~ 1odos eles, entretanto, apresentavam  diversos

concentragdo de hormdnios de acordo com esse sexo. polimorfismos, sendo um deles compartilhado entre

Ja a diferenciacdo sexual ocorre em resposta a esses todos os pacientes e dois localizados em regido

hormonios e serd responsavel por induzir a virilizagdo codificante.

das genitdlias em resposta ao sexo anteriormente .

estabelecido. Desse modo, quaisquer falhas em alguma Conclusdes

dessas etapas - por mau desenvolvimento de gonadas De acordo com os resultados apresentados nao foi

ou por defeito na acdo dos horménios sexuais - podem possivel correlacionar variagdes no gene HSD17B3 com

levar o paciente a Distlrbios da Diferenciacdo do Sexo o diagnéstico de Disturbios da Diferenciacdo do Sexo

(DDS). Esse diagnéstico ocorre em virtude da dos pacientes analisados. Contudo, considerando a

discrepancia entre o sexo genético, gonadal e fenotipico importancia deste gene na via de diferenciagdo sexual

(HUGHES et al., 2006) e pode variar de acordo com as masculina, ~ maiores  estudos  sdo necessarios,

caracteristicas especificas de cada paciente. A genitalia principalmente em uma maior casuistica.

ambigua, todavia, é uma caracteristica que se mostra

presente na maioria dos pacientes com DDS, sendo ARBOLEDA, V. A. et al. DSDs: genetics, underlying pathologies and

originada por defeitos na sintese de hormdnios psychosexual differentiation. Nature Reviews Endocrinology, v. 10, n. 10, p.
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importante para a correta producdo e acdo androgénica

na via da diferenciacdo sexual do cariétipo XY, pois

através da expresséo da enzima 17R-HSD3, converte a

androstenediona em testosterona. Variacdes nesse gene

podem estar relacionadas ao diagnoéstico de DDS. O

objetivo do trabalho, portanto, foi a busca de variacdes
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