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O sexo masculino em mamíferos é determinado pelo gene SRY no cromossomo Y. O gene DMRT1 
humano no braço curto do cromossomo 9 pode ser importante no desenvolvimento sexual 
masculino, já que deleções de 9p causam disgenesia gonadal. Investigou-se microdeleções em 9p 
e mutações no gene DMRT1 em indivíduos 46,XY com disgenesia gonadal completa (DGC=4), 
disgenesia gonadal incompleta (DGI=18) e hermafro-ditismo verdadeiro (HV=5). Foram escolhidos 
5 marcadores polimórficos próximos ao gene DMRT1. Os 5 éxons do gene DMRT1 foram 
seqüenciados. Três indivíduos (DGI=1, HV=2) apresentaram hemi ou homozigose no loco DS1858, 
o qual se encontra mais próximo do gene DMRT1. Seis casos (DGI=5, HV=1) apresentaram hemi 
ou homozigose em 2 ou 3 locos contígüos indicando fortemente a possibilidade de microdeleção 
em 9p. Para as 7 famílias estudadas não se confirmou hemizigose em nenhum dos locos.  
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