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HISTORICO DO GIEDDS

“O recém-nascido com genitdlia ambigua representa um problema urgente que deve ser
resolvido de modo rdpido e preciso. Caso contrdrio, pode-se instalar uma tragédia social
duradoura por toda a vida, tanto para o paciente quanto para a familia. Ndo hd motivo para
contemporizag¢do ou para a atitude frequentemente observada de deixar que a crianga cres¢a
para que estudos adequados sejam realizados”.

Donahoe & Hendren, 1976.

Os disturbios que afetam a determinacdo e a diferenciagdo do sexo trazem consigo
graves implicacdes médicas, psicolégicas e sociais. Seja perante um recém-nascido com
ambiguidade da genitalia externa, ou um adolescente com atraso puberal ou caracteristicas
puberais heterossexuais, é grande o impacto psicologico para as familias. Esse impacto
também é sentido, certamente, pelos préprios pacientes na dependéncia de sua faixa etaria.
Além disso, embora nos ultimos tempos a sociedade tenha se tornado mais esclarecida sobre a
guestdo, os problemas que afetam a diferenciacdo sexual ainda estdo cercados de
preconceitos. Seu manejo exige muita sensibilidade, de modo que ndo exista confusdo ao
longo do tempo a respeito da identificagdo sexual da crianga.

O grande desafio frente ao o paciente com disturbio da diferenciacdo sexual,
principalmente crianca com ambiguidade genital, é chegar a um diagndstico etioldgico preciso.
Desse diagndstico depende nao sé a definicdo do sexo, mas também todos os procedimentos
terapéuticos subsequentes e ainda o aconselhamento genético da familia.

Em todos os casos, é fundamental um diagndstico precoce, antes do estabelecimento
da identidade sexual social e psicolédgica. A situacdo ideal é a de investigacdo agil e rapida
desses casos ainda no periodo neonatal, buscando a detec¢do de casos potencialmente letais,
como a hiperplasia congénita das supra-renais em sua forma perdedora de sal, e minorando os

problemas psicoldgicos e sociais da familia.
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Esta clara, portanto, a necessidade do envolvimento de varios profissionais da area da
saude para alcancar esse objetivo. Entre eles, pediatras, geneticistas, endocrinologistas,
cirurgides, ginecologistas, radiologistas, anatomopatologistas, médicos legistas, psicdlogos ou
psiquiatras, e assistentes sociais. A atuacao desses profissionais de forma conjunta e integrada,
unindo os conhecimentos de cada area ou disciplina, permite ndo sé maior rapidez no
diagndstico, mas também uniformizacdo das informacbes que sdo transmitidas a familia, e,
consequentemente, uma maior confianca da familia na equipe médica como um todo.

Uma vez que os disturbios da determinagdo e diferenciacdo do sexo, em especial as
ambiguidades genitais, necessitam de investigacdo complexa, agil e eficaz, devem ser
abordados preferencialmente de maneira interdisciplinar.

Com o aumento das especializagdes, o aprofundamento e a fragmentacao dos campos
disciplinares em sub-areas e novas disciplinas, criam-se novos objetos, novas fronteiras que
implicam na colaboragdao entre especialistas de diferentes disciplinas, resultando em novos
campos disciplinares e novos profissionais. E para dar conta dessa complexidade dinamica que
se coloca o método interdisciplinar: sem ele, ha uma duplicacdo de esforgos, servicos e custos,
com prejuizo da organizacdo, expansao e qualidade do servico.

No Hospital das Clinicas da Universidade Estadual de Campinas (HC-UNICAMP), um dos
responsaveis pelo atendimento de uma regido com mais de cinco milhdes de habitantes, foi
criado em 1988 o Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacdo e Diferenciacao do Sexo
(GIEDDS). Essa iniciativa partiu de profissionais médicos, na areas de pediatria, genética
médica e endocrinologia, interessados em centralizar as atividades de assisténcia e de
pesquisa dos disturbios da determinacgao e diferenciacdo do sexo.

Seus objetivos foram os de agilizar o atendimento de pacientes nascidos e/ou
encaminhados ao HC-UNICAMP por apresentarem alteragbes na determinagdo ou
diferenciagdao do sexo; padronizar condutas gerais e especificas para as diversas patologias da
area; dar orientacdo médica e psicoldgica, bem como assessoria médico-legal, aos pacientes e
respectivas familias; oferecer treinamento profissionalizante aos residentes, estagiarios e pds-
graduandos; criar e manter arquivo nosoldgico e de atualizacdo cientifica; desenvolver
pesquisas na area; e aprimorar os cursos de graduacdo e residéncia médica nas diversas areas,
bem como organizar cursos de pds-graduacgdo e extensdo universitaria.

Para tanto, aos profissionais que tomaram a iniciativa de sua criacdo aliaram-se outros
das areas de cirurgia pediatrica, psicologia, servico social, radiologia, anatomia patoldgica,

medicina legal, e, recentemente, pesquisadores da area de biologia molecular.
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Nos primeiros 3 anos, o atendimento ambulatorial ocorria quinzenalmente; com o
aumento da procura por marcacao de consultas, passou a ser feito semanalmente, sempre na
area fisica do Ambulatério de Pediatria do HC-UNICAMP. As avaliagdes ambulatoriais sdo
realizadas por residentes das areas de endocrinologia pediatrica, endocrinologia e genética
médica, e supervisionadas por docentes das mesmas dreas. Também participam ativamente
do atendimento ambulatorial um psicélogo e uma assistente social.

Todos os casos sdo discutidos em reunidao mensal pelo grupo, com a definicdo da
programacdo diagndstica e terapéutica; apds as discussdes, sdo ministradas aulas tedricas ou
apresentados seminarios de temas relacionados a area. Essas reunides cientificas ocorrem na
area fisica do Departamento de Genética Médica, onde se encontra também o arquivo médico
dos casos. Até o momento, foram atendidos cerca de 1.000 pacientes, entre casos de
ambiguidade genital, hipogonadismo, ou suspeita clinica de sindrome de Turner.

O trabalho conjunto realizado nestes 25 anos resultou direta ou indiretamente na
formacdo de muitos profissionais médicos (pediatras, endocrinlogistas pediatricos,
endocrinologistas, geneticistas e cirurgiGes) na area, além da orientacdo de 45 mestres ou
doutores, 60 alunos de iniciacdo cientifica, e na publicacdo de 122 artigos em revistas
indexadas de circulacdo internacional, 2 livros e 14 capitulos de livro. Podemos considerar,
hoje, que os objetivos do GIEDDS vém sendo cumpridos integralmente, aliando a assisténcia
ao ensino e a pesquisa, e fazendo com que esses ultimos revertam constantemente em

beneficio da primeira, num circulo virtuoso que é um reflexo da dedicac¢do de todos.
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Membros participantes efetivos do GIEDDS

Nome Departamento Cargo Tempo
Gil Guerra-Junior (Pesq 1B CNPq) Pediatria Endocrinologista Pediatrico Desde 1988
Andrea Trevas Maciel-Guerra (Pesq 2 CNPq) | Genética Médica Geneticista Clinica Desde 1988
Antonia Paula Marques-de-Faria Genética Médica Geneticista Clinica Desde 1988
Roberto Benedito de Paiva e Silva Desenvolvimento Humano e | Psicélogo Desde 1988

Reabilitacdo

Maria Tereza Matias Baptista

Clinica Médica

Endocrinologista

De 1988 a 2003

Solange Bento Farah

Genética Médica

Geneticista Molecular

De 1988 a 1995

Christine Hackel

Genética Médica

Geneticista Molecular

De 1988 a 2006

Maricilda Palandi de Mello (Pesq 1D CNPq)

Centro de Biologia Molecular e

Engenharia Genética

Geneticista Molecular

Desde 1990

Zélia Zilda Lourenco Bittencourt

Desenvolvimento Humano e

Reabilitacdo

Assistente Social

De 1988 a 1993

Mariangela Ceschini

Servico Social HC

Assistente Social

De 1993 a 1996
e 1997 a 2008

Maria Carolina dos Santos

Servigo Social HC

Assistente Social

De 1996 a 1997

Lucélia Bueno

Servico Social HC

Assistente Social

Desde 2009

Joaquim Murray Bustorff Silva

Cirurgia

Cirurgido Pediatrico

De 1988 a 2003

Marcio Lopes Miranda

Cirurgia

Cirurgido Pediatrico

Desde 2003

Nelson Massini

Medicina Legal

Médico Legista

De 1988 a 1993

Fortunato Antonio Badan Palhares

Medicina Legal

Médico Legista

De 1993 a 2001

Marcos Fernando Santos Melo

Anatomia Patolégica

Médico Legista

Desde 2006
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Residentes que estagiaram no GIEDDS por tempo igual ou maior que 3 meses
(O GIEDDS recebe regularmente residentes de endocrinologia da FMABC, de endocrinologia

pediatrica da EPM-UNIFESP e da FCM da Santa Casa de Sdo Paulo para estagios curtosde 4 a 6

semanas)
Residente Especialidade Ano do estagio
Claudia Ferraz Ramos Fereis Genética 1989
Ruy Pires de Oliveira Sobrinho Genética 1990
Marcia Ribeiro Scolfaro Endocrino 1990
Sonia Maria Bertogna Endocrino 1990
Bruno Geloneze Neto Endocrino 1991
Rosalina Casali Endocrino 1991
Amaury Antonio Vieira EndoPed 1992
Vera Lucia Gil da Silva Lopes Genética 1992
Maria Candida Ribeiro Parisi Endocrino 1992
Josély Graziano Endocrino 1992
Fabiano Provincial Domingues EndoPed 1993
Sylka D'Oliveira Rodovalho Endocrino 1993
Luis Henrique Barbosa Boechat Endocrino 1993
Daniela Farias Giovanetti Genética 1993
Marta Wey Vieira Genética 1993
Helena Maria Guimardes Pimentel Santos Genética 1993
Lilian Molina Cyrineu EndoPed 1994
Silvia Regina Cavallari da Costa Endocrino 1994
Daniela Angeli Spinetti Sibilla Endocrino 1994
Carlos Eduardo Steiner Genética 1994
Carla de Campos Muniz Medeiros EndoPed 1995
Adriano Morad Bley Endocrino 1995
Eliana Gabas Stuchi Perez Endocrino 1995
Jodo Ivanildo Neri Genética 1995
Patricia Oliveira de Almeida Freire e Silva EndoPed 1996
Marco Aurélio Bassi Trevisan Endocrino 1996
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Mauro Massami Iqueda Endocrino 1996
Gisele Santos Oliveira Genética 1996
Natacha Suely Taboas Cavassani EndoPed 1997
Daniella Cincoetti Endocrino 1997
Marcela Regina Picolo Curti Endocrino 1997
Daniela Facchin Genética 1997
Paula Cristina Pessorrusso Tavares Ferreira EndoPed 1998
Ana Lucia D'Agostino Endocrino 1998
Suzikelli Lisboa Souza Endocrino 1998
Sylvio David Araujo Giffoni Genética 1998
Renata Zanchetta Gongalves EndoPed 1999
Mariana Narbot Ermetice Endocrino 1999
Henrique Gottardello Zecchin Endocrino 1999
Cintia Regina Crocetti Surur EndoPed 2000
Daniela Maldonado Franco Endocrino 2000
Aline Maria Garcia Costa e Melo Endocrino 2000
Carolina Taddeo Mendes dos Santos EndoPed 2001
Debora Anny de Oliveira Melo dos Santos EndoPed 2001
Glaucia Cruzes Duarte Endocrino 2001
Ada Leticia Barbosa Murro Endocrino 2001
Adriana Bihrer Alves do Nascimento Genética 2001
Raquel Tieme Takata EndoPed 2002
Fatima Cristina de Freitas Whitacker EndoPed 2002
Silvia Angeleri Valente Davidsohn Endocrino 2002
Olimpia Ferreira Galvao de Araujo Endocrino 2002
Danilo Vilela Viana Genética 2002
Luciana de Oliveira e Silva EndoPed 2003
Cristina Forti lamada EndoPed 2003
Flavia de Oliveira Facuri Valente Endocrino 2003
Paulo de Carvalho Mendes Endocrino 2003
Daniela Luchetti Genética 2003
Annelise Barreto de Carvalho EndoPed 2004
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Gabrielle Sormanti Schnaider EndoPed 2004
Marcelo Miranda de Oliveira Lima Endocrino 2004
Anita de Nardo Panzan Endocrino 2004
Milena Shiroma EndoPed 2005
Thais Alessandra Ito EndoPed 2005
Maria Cecilia Souza de Vasconcelos Endocrino 2005
José Elias Braga Vilas Boas Endocrino 2005
Mauricio Takeshi Sakata Genética 2005
Adriana Mangue Esquiaveto Aun EndoPed 2006
Leticia Pulzato Beraldo EndoPed 2006
Thais Gomes de Melo Endocrino 2006
Simone Van de Sande Lee Endocrino 2006
Priscila Tatiana Gongalves EndoPed 2007
Flavia Cerize EndoPed 2007
Alessandro Capatti Alves Endocrino 2007
Ana Teresa de Luna Pallone Endocrino 2007
Carolina Araujo Moreno Genética 2007
Cecilia Freire de Carvalho Carvalho EndoPed 2008
Keila Hayashi EndoPed 2008
Bradley Paulino da Silva Endocrino 2008
Maria Tereza Martins Ferrari Endocrino 2008
Erico Gurgel Amorim Endocrino 2008
Fabiola Paoli Mendes Monteiro Genética 2008
Georgette Beatriz de Paula EndoPed 2009
Mariana Zorron Mei Hsia Pu EndoPed 2009
Arnaldo Moura Neto Endocrino 2009
Fernanda Canova Denardi Endocrino 2009
Fabiola Maria Pelissoni Vicente Genética 2009
Leticia Esposito Sewaybricker EndoPed 2010
Daniel Minutti de Oliveira Endocrino 2010
Vanessa Martelli Endocrino 2010
Joana Rosa Marques Prota Genética 2010
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Carla Cristina Telles de Sousa Castro EndoPed 2011
Guilherme Guaragna Filho EndoPed 2011
Aline Maria Cavalcante Gurgel Endocrino 2011
Briana Rachid Dias Vieira Endocrino 2011
Bruna Jordan Tincani EndoPed 2012
Flavia Correa Christensen EndoPed 2012
Camila Aparecida Polli EndoPed 2012
Bruna Shigueko Lemos Nakano Endocrino 2012
Marcela Saturnino Caselato Vaz Endocrino 2012
Raissa Rafaela Castro Maia Endocrino 2012
Thassia Puertas Garcia Genética 2012

Orientacdes concluidas com trabalhos do GIEDDS (até 31/12/2012)

Orientacdes concluidas até 31/12/2012:

Iniciagdo cientifica

1. Felipe Franco da Graca. Investigacdo do perfil dos pacientes encaminhados a um
servico de referéncia em disturbios da diferenciacdo do sexo e respectivos diagndsticos: o que
mudou nas Uultimas duas décadas? Bolsa PIBIC-CNPg. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-
Guerra. Concluido em 2012.

2. Stela Carpini. Determinagdo da frequéncia das diversas etiologias dos Disturbios da
Diferenciacdo do Sexo em Servigo Universitario de referéncia. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora:
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2012.

3. Vanessa Brito Campoy Rocha. Andlise da abordagem dos Disturbios da Diferenciacdo
do Sexo na midia impressa. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra.
Concluido em 2012.

4. Pedro Augusto Rodrigues Medaets. Massa dssea por ultrassonografia das falanges da
mao: relacdo com estado nutricional em estudantes Brasileiros de 7 a 17 anos de idade. Bolsa
PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2012.

5. Nélio Neves Veiga-Junior. Massa éssea por ultrassonografia das falanges da mdo em
estudantes Brasileiros de 7 a 17 anos de idade: referéncia de normalidade por idade, sexo e

estadiamento puberal. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2012.
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6. Adrielle Caroline Lace de Moraes. Avaliacdo da massa dssea por ultrassonografia das
falanges da mdo em estudantes Brasileiros de 7 a 17 anos de idade: relacdo com nivel
socioeconOmico e raga. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2012.
7. Gabriel Telles de Figueiredo. Sindrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH):
Caracterizacdo da casuistica do Grupo Interdisciplinar de Estudos da Determinacdo e
Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS)-UNICAMP. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Antonia Paula
Marques- de-Faria. Concluido em 2012.

8. Gabriela Massume Ichiba. Quadros malformativos complexos relacionados a anomalias
da diferenciacdo sexual: Caracterizagdo da casuistica do Grupo Interdisciplinar de Estudos da
Determinacdo e Diferenciacdo do Sexo (GIEDDS). Bolsa PIBIC-CNPg. Orientadora: Antonia
Paula Marques- de-Faria. Concluido em 2012.

9. Pedro Augusto Rodrigues Medaets. Ambiguidade genital, cariétipo 46,XY e producdo
normal de testosterona: existem diferencas clinicas e/ou laboratoriais entre os pacientes com
diagndstico molecular de insensibilidade androgénica e os sem diagndstico etioldgico? Bolsa
PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2011.

10. Nélio Neves Veiga-Junior. Ambiguidade genital, caridtipo 46,XY e producdo normal de
testosterona: existem diferencas clinicas e/ou laboratoriais entre os pacientes com diagndstico
molecular de deficiéncia de 5alfa-redutase tipo 2 e os sem diagndstico etioldgico? Bolsa PIBIC-
CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2011.

11. Isabela Marcia Gibrim Dias. Andlise dos genes NR5A1 (SF-1), NROB1 (DAX-1), WNT-4 e
SOX9 em pacientes com Distlrbios da Determinacdo e Diferenciagdo do Sexo. Bolsa PIBIC-
CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2011.

12. Jamil Miguel Neto. Sindrome de Turner e doenca tiredidea auto-imune cronica
subclinica: estudo de oito anos de seguimento. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas
Maciel-Guerra. Concluido em 2011.

13. Stela Carpini. Comportamento das gonadotrofinas em pacientes pré-puberes com
Sindrome de Turner. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido
em 2011.

14. Vanessa Brito Campoy Rocha. Andlise da casuistica de hermafroditismo verdadeiro em
servico de referéncia em disturbios da diferenciacdo do sexo. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora:
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2011.

15. Beatriz Amstaldem Barros. Disgenesia gonadal com ou sem fendtipo de sindrome de
Turner: tumores gonadais e presenca de seqliéncias moleculares do cromossomo Y. Bolsa

CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2010.
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16. Jamil Miguel Neto. Frequéncia de sinais clinicos da Sindrome de Turner e correlacdo
genotipo-fendtipo: novas perspectivas trazidas pela experiéncia de um servico de referéncia.
Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2010.

17. Stela Carpini. Frequéncia de puberdade espontanea em pacientes com diagndstico
precoce de S. de Turner. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra.
Concluido em 2010.

18. Vanessa Brito Campoy Rocha. Andlise da casuistica de disgenesia gonadal pura em um
servico de referéncia em disturbios da diferenciacdo do sexo. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora:
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2010.

19. Liana Valente Lage. Estudo clinico e molecular da sindrome de Noonan - Fase I: sele¢do
e caracterizacdo da casuistica do Departamento de Genética Médica da FCM-UNICAMP. Bolsa
PIBIC-CNPq. Orientadora: Antonia Paula Marques-de-Faria. Concluido em 2009.

20. Denise Pedrosa. Identificacdo de mutagdes novas no gene CYP21A2 em pacientes com
deficiéncia de 21-hidroxilase: formas classicas e ndo-classica. Bolsa FAPESP. Orientadora:
Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2009.

21. Juliana Pamela Giacobelli. Andlise do gene P450-oxidorredutase em pacientes com
hiperplasia congénita da adrenal. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello.
Concluido em 2009.

22. Jamil Miguel Neto. Investigacdo dos fatores associados ao diagndstico precoce da
sindrome de Turner. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido
em 20009.

23. Débora de Paula Michelato. Estudo de genes envolvidos na determinagdo e
diferenciacdo do sexo. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido
em 2008.

24, Rodrigo Ribeiro de Carvalho. Analise de microdele¢cbes em 9p e muta¢des nos genes
SRY e DMRT1 em pacientes 46,XY com Disgenesia gonadal. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora:
Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2008.

25. Lucas Ricci Bento. Avaliacdo do conhecimento de profissionais de saude e leigos sobre
a Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia da 21-hidroxilase. Bolsa PIBIC-CNPq.
Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2008.

26. Clarissa Cerchi Angotti Ramos. Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia da 21-
hidroxilase, forma classica: andlise da relacdo gendtipo-fenétipo em meninas acompanhadas

no HC UNICAMP. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2008.
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27. Clarissa Cerchi Angotti Ramos. Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia classica
da 21-hidroxilase: andlise comparativa entre os achados em familias no HC-UNICAMP e os
dados nacionais e internacionais. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido
em 2007.

28. Lucas Ricci Bento. Informagdes para profissionais de salide e leigos sobre a Hiperplasia
Adrenal Congénita por deficiéncia classica da 21-hidroxilase. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil
Guerra-Junior. Concluido em 2007.

29. Renan Darin Bernardi. Analise do efeito da mutagdo E89K sobre a capacidade de
ligacdo da proteina SRY a seqiiéncia DNA-alvo. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda
Palandi de Mello. Concluido em 2007.

30. Luiz Eduardo Chimello de Oliveira. Analise da regulacdo da expressao do gene SRY pela
proteina Spl. Bolsa FAPESP. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2006.

31. Victor Gongalves Maturana. Identificagdo de MutagBes Novas no Gene CYP21A2 em
Pacientes com Deficiéncia de 21-Hidroxilase. Bolsa FAPESP. Orientadora: Maricilda Palandi de
Mello. Concluido em 2006.

32. Clarissa Cerchi Angotti Ramos. Efeitos da dose e tipo de glicocorticdide no crescimento
de pacientes com Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia classica da 21-hidroxilase.
Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2006.

33. Lucas Ricci Bento. Existe relacdo entre o padrdo de crescimento e o controle
laboratorial em pacientes com hiperplasia congénita das adrenais por deficiéncia classica da
21-hidroxilase? Bolsa PIBIC-CNPg. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2006.

34. Lucas Ricci Bento. Hiperplasia Congénita das Adrenais: estudo da frequéncia de
individuos afetados em familias acompanhadas no HC - UNICAMP. Bolsa PIBIC-CNPq.
Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2005.

35. Clarissa Cerchi Angotti Ramos. Estudo da origem de individuos afetados por
Hiperplasia Congénita das Adrenais em familias acompanhadas no HC - UNICAMP. Bolsa PIBIC-
CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2005.

36. Luiz Eduardo Chimello de Oliveira. Diagndstico molecular da deficiéncia de 5a-redutase
tipo 2 : contribuicdo para estudo multicéntrico de validacdo da determinacdo do hormdnio
anti-mdilleriano para o diagndstico laboratorial. Bolsa FAPESP. Orientadora: Christine Hackel.
Concluido em 2005.

37. Tammy Mazeo Castro. Andlise dos genes SRY e DMRT1 em pacientes portadores de
cromossomo Y com Disgenesia Gonadal. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de

Mello. Concluido em 2005.

Relatdrio GIEDDS 25 anos (1988 - 2013) 12



38. Marcia Duarte Barbosa da Silva. Avaliacdo molecular de pacientes com disgenesia
gonadal. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2005.

39. Priscila Cristina da Silva. MutacGes no Gene CYP21A2 Responsaveis por Deficiéncia de
21-Hidroxilase. Bolsa SAE. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2005.

40. Rodrigo Ribeiro de Carvalho. Estudo de genes envolvidos na determinagcdo e
diferenciacdo do sexo. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido
em 2005.

41. Ana Carla Mesquita. Estudo molecular do gene DIAPH2 em pacientes brasileiras com
menopausa precoce secundaria idiopatica. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi
de Mello. Concluido em 2004.

42. Mariana Piccinin Michelini. Hapldtipos e muta¢Ges novas em genes esteroidogénicos.
Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2004.

43. Renan Darin Bernardi. Andlise de SNPs exoénicos e intronicos no gene CYP21 para
identificacdo de haplétipos ligados a deficiéncia de 21-Hidroxilase. Bolsa FAPESP. Orientadora:
Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2004.

44, Josenilson Campos de Oliveira. Comparacdao da gravidade das manifestacdes
esqueléticas associadas a haploinsuficiéncia do gene SHOX em pacientes com sindrome de
Turner com e sem funcdo gonadal espontdnea. Bolsa SAE. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-
Guerra. Concluido em 2003.

45. Ana Carla Mesquita. Estudo molecular da menopausa precoce: evidéncias para
identificacdo de genes no cromossomo X envolvidos na determinagdo ovariana. Bolsa PIBIC-
CNPq. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluido em 2003.

46. Francisco de Andrade Machado Neto. Existe associa¢do entre pseudo-hermafroditismo
masculino e retardo de crescimento intra-uterino? Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-
Junior. Concluido em 2003.

47. Josenilson Campos de Oliveira. Influéncia da funcdo gonadal sobre as manifestacGes
esqueléticas da haploinsuficiéncia do gene SHOX na sindrome de Turner. Bolsa SAE.
Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2002.

48. Fernanda Caroline Soardi. Andlise de SNPs exOnicos e intronicos no gene CYP21 para
identificacdo de haplétipos ligados a deficiéncia de 21-Hidroxilase. Bolsa FAPESP. Orientadora:
Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2002.

49. Francisco de Andrade Machado Neto. Ambiguidade genital: caracterizacdo da
casuistica de 12 anos de um servico interdisciplinar. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientador: Gil Guerra-

Junior. Concluido em 2002.
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50. Andrey dos Santos. Caracterizacdo do polimorfismo do gene CYP17 e risco de cancer
de préstata. Bolsa FAPESP. Orientadora: Christine Hackel. Concluido em 2001.

51. Fernanda Caroline Soardi. Deficiéncia da enzima 3B-OH-esterdide desidrogenase :
mutacgdes no gene HSD3B2. Bolsa SAE. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em
2001.

Maria Manuela de Oliveira Tonini. Deteccao de mutacdes do gene da 5a-redutase tipo 2 em
pacientes de sexo genético masculino com ambiguidade genital. Bolsa PIBIC-CNPq.
Orientadora: Christine Hackel. Concluido em 1998.

52. Marcelo Lima Ribeiro. Detec¢do de mutagdes no gene do receptor de andrégenos em
pacientes com pseudo-hermafroditismo masculino idiopatico. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora:
Christine Hackel. Concluido em 1998.

53. Carlos Egydio de Carvalho. Analise mutacional do gene CYP11B1 humano (Locus 8q21)
em casos de Hiperplasia Congénita das Adrenais por deficiéncia da 11B-hidroxilase. Bolsa
PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1997.

54. Sandra Cristina Pena de Castro. Estudo molecular da Hiperplasia Congénita Das Supra-
Renais por deficiéncia da Enzima 3B-OH-esterdide desidrogenase. Bolsa PIBIC-CNPq.
Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1997.

55. Ivy Freitas Lau. Determinagdo da estrutura hibrida do gene CYP21 em familias com a
forma classica de HCA. Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido
em 1996.

56. Valéria Peyrl Forrer. Caracterizagdo das mutagGes pontuais no gene da 21-hidroxilase.
Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1995.

57. Mara Ribeiro Sanches. Estudo de dele¢des e conversdes no gene CYP21 em familias
com a forma classica da deficiéncia da 21-hidroxilase. Bolsa FAPESP. Orientadora: Maricilda
Palandi de Mello. Concluido em 1995.

58. Luciana Campos Paulino. Determinagdo da estrutura hibrida formada por conversao do
gene da 21-hidroxilase em familias com Hiperplasia Congénita da Adrenal. Bolsa PIBIC-CNPq.
Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1995.

59. Lisandra Akemi Suzuki. Estudo da organizacdo génica no cluster da 21-hidroxilase.
Bolsa PIBIC-CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1995.

60. Luciana Kohn. Amplificacdo especifica do gene CYP21 por PCR. Bolsa PIBIC-CNPq.

Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 1993.

Dissertagao de mestrado
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1. José Luiz Rosenberis Cunha Junior. Andlises de mutacbes e de seus efeitos na
expressao do gene SRY em casos de Disgenesia Gonadal XY. Bolsa FAPESP. Mestrado em
Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2010.

2. Flavia Leme de Calais. Estudo do gene SRD5A2 em casos com ambiguidade genital e
caridtipo 46,XY. Bolsa CNPg. Mestrado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora:
Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2010.

3. Reginaldo José Petroli. Andlise molecular do gene do receptor de andrégenos (AR) em
pacientes 46,XY com ambiguidade genital e produ¢dao normal de testosterona. Bolsa FAPESP.
Mestrado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello.
Concluida em 2010.

4, Juliana Gabriel Ribeiro de Andrade. Estudo retrospectivo sobre crescimento,
puberdade espontdnea e anomalias associadas em criangas com disgenesia gonadal parcial XY.
Mestrado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra.
Concluida em 2010.

5. Annelise Barreto de Carvalho. Fatores associados ao encaminhamento de pacientes
com suspeita clinica da sindrome de Turner a um servigco universitario de referéncia. BOLSA
FAPCE. Mestrado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-
Guerra. Concluida em 2009.

6. Ezequiel Moreira Goncalves. Composi¢cdo e proporg¢des corporais de meninas com a
forma classica da deficiéncia da 21-hidroxilase em relacdo a um grupo controle de ambos os
sexos.Bolsa FAPESP. Mestrado em Saude da Crianga e do Adolescente. Orientador: Gil Guerra-
Junior. Concluida em 2008.

7. Ligia Zuppi Conceicdo Suzigan. Sindrome de Turner: a perspectiva das pacientes. Bolsa
FAPESP. Mestrado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-
Guerra. Concluida em 2004.

8. Alexandre Duarte Baldin. Estudo transversal das proporgdes e da composicdo corporais
de pacientes brasileiras com sindrome de Turner. Bolsa CAPES. Mestrado em Saude da Criancga
e do Adolescente. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 2004.

9. Maria Claudia Araujo Armani. Avaliacdo transversal da resisténcia insulinica e do perfil
lipidico em 35 pacientes com sindrome de Turner. Mestrado em Saldde da Crianca e do
Adolescente. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 2004.

10. Eduardo Becker Tagliarini. Avaliagdo molecular do gene WT1 em pacientes pré-
puberes com disgenesia gonadal parcial. Bolsa CAPES. Mestrado em Ciéncias Médicas.

Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 2004.
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11. Natdlia Torres. Estudo molecular da Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia da
21- hidroxilase: correlagdo gendtipo-fendtipo. Bolsa FAPESP. Mestrado em Ciéncias Médicas.
Co-orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2002.

12. Patricia Oliveira de Almeida Freire. Hiperplasia congénita das supra-renais por
deficiéncia cldssica da 21-hidroxilase: estudo transversal dos fatores envolvidos na densidade
mineral 6ssea areal. Mestrado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientador: Gil Guerra-
Junior. Concluida em 2001.

13. Aline Maria Garcia Costa. Avaliacdao dos fatores determinantes da densidade mineral
Ossea areal: estudo transversal em 58 casos pacientes com sindrome de Turner. Bolsa CAPES.
Mestrado em Clinica Médica. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 2001.

14. Junia Yara Penachioni. Determinagdao de mutag¢des e polimorfismos no gene CYP11B1
humano em casos de deficiéncia de 11B-hidroxilase. Bolsa FAPESP. Mestrado em Ciéncias
Médicas. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2001.

15. Marcelo Lima Ribeiro. Distribuicdo dos polimorfismos dos genes do receptor de
andrégenos e da 5a-redutase tipo 2 relacionados ao cancer de prdstata em uma amostra da
populacdo masculina de S3do Paulo. Bolsa FAPESP. Mestrado em Ciéncias Meédicas.
Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 2001.

16. Gisele Santos de Oliveira. Estudo genético-clinico de individuos com caracteristicas da
sindrome Kabuki. Bolsa FAPESP. Mestrado em Ciéncias Médicas. Orientadora: Antonia Paula
Marques-de-Faria. Concluida em 2000.

17. Ericka Barbosa Trarbach. Estudo citogenético em pacientes com Sindrome de
Kallmann. Bolsa FAPESP. Mestrado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Christine
Hackel. Concluida em 2000.

18. Ivy Freitas Lau. MutagGes raras no gene de enzima 21-Hidroxilase. Bolsa CAPES.
Mestrado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello.
Concluida em 2000.

19. Lucio Fabio Caldas Ferraz. Investigacdo molecular do gene da 5a-redutase tipo 2
(SRD5A2) em pacientes com pseudo-hermafroditismo masculino. Bolsa CAPES. Mestrado em
Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 1999.

20. Eliana Gabas Stuchi Perez. Avaliacdo funcional das células de Leydig e de Sertoli em 24
casos de ambiguidade genital com caridtipo 46,XY. Bolsa CAPES. Mestrado em Clinica Médica.

Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 1999.
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21. Carla Campos Muniz Medeiros. Frequéncia de altera¢des da fungdo tireoideana,
anticorpos anti-tiredide e tireomegalia em pacientes com sindrome de Turner na faixa etaria
de até 20 anos. Bolsa FAPESP. Mestrado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientadora:
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 1998.

22. Juliana de Godoy Assumpcdo. Estudo de sequéncias do cromossomo Y em pacientes
com Disturbios da Diferenciacdo Gonadal. Bolsa CAPES. Mestrado em Genética e Biologia
Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 1998.

23. Luciana Campos Paulino. Andlise das microconversdes no complexo génico da 21-
hidroxilase em familias afetadas com Hiperplasia Congénita das Adrenais. Bolsa CNPq.
Mestrado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello.
Concluida em 1997.

24, Daniela Farias Cabral. Caracterizacdo molecular do gene do receptor de andrdégenos
em individuos com auséncia ou deficiéncia de virilizacdo. Bolsa CNPq. Mestrado em Genética e
Biologia Molecular. Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 1997.

25. Marcela de Araujo. Caracterizacdo das altera¢des génicas relativas a deficiéncia da 21-
hidroxilase em 21 familias. Bolsa CAPES. Mestrado em Genética e Biologia Molecular.
Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 1996.

26. Nilma Ludcia Viguetti. Estudo citogenético em criancas do sexo feminino com baixa
estatura proporcionada e bom desenvolvimento neuropsicomotor. Bolsa CAPES. Mestrado em

Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 1991.

Tese de doutorado

1. Ezequiel Moreira Gongalves. Avaliagdo da composi¢dao corporal em pacientes com a
forma cldssica da Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia da enzima 21-hidroxilase.
Bolsa CNPq. Doutorado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientador: Gil Guerra-Junior.
Concluida em 2012.

2. Renata de Lima. Andlise do gene SHOX em pacientes com mesomelia e(ou)
deformidade de Madelung. Doutorado em Ciéncias Médicas. Orientadora: Andrea Trevas
Maciel-Guerra. Concluida em 2010.

3. Fernanda Borchers Coeli. Andlise molecular do loco C4/CYP21: impacto da
variabilidade alélica provocada por recombina¢des sobre os métodos de avaliagdo de
mutacgdes. Bolsa CAPES. Doutorado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda

Palandi de Mello. Concluida em 2009.
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4. Alexandre Duarte Baldin. Composicdao e propor¢des corporais em pacientes com
sindrome de Turner com e sem tratamento com hormonio de crescimento em relacdo a um
grupo de mulheres normais. Bolsa CAPES. Doutorado em Saude da Crianca e do Adolescente.
Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 2009.

5. Ligia Zuppi Conceicdo Suzigan. Avaliacdo das habilidades sociais na sindrome de
Turner. Bolsa CAPES. Doutorado em Saude da Crianca e do Adolescente. Orientadora: Andrea
Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 2008.

6. Fernanda Caroline Soardi. Mutagdes novas nos genes CYP21A2 e CYP11B1 e suas
alteracOes nas atividades enzimdticas. Bolsa FAPESP. Doutorado em Genética e Biologia
Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2008.

7. Lucio Fabio Caldas Ferraz. Estudo das enzimas 5a-redutase tipo 2 e 3B-OH-esterdide
desidrogenase tipo 2 na ambiguidade genital e no cancer de préstata. Doutorado em Genética
e Biologia Molecular. Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 2006.

8. Carla Campos Muniz Medeiros. Evidéncias de doenca tireoideana cronica subclinica em
portadoras da sindrome de Turner. Bolsa CAPES. Doutorado em Saude da Crianca e do
Adolescente. Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 2005.

9. Eliana Gabas Stuchi Perez. Deficiéncia de 5a-redutase tipo 2: importancia da avaliagdo
hormonal no diagndstico, incluindo dosagem de hormonio anti-Milleriano. Doutorado em
Clinica Médica. Orientador: Gil Guerra-Junior. Concluida em 2005.

10. Sofia Helena Valente de Lemos-Marini. Altura final espontanea de pacientes
portadoras da sindrome de Turner. Doutorado em Saude da Crianca e do Adolescente.
Orientadora: Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 2004.

11. Ericka Barbosa Trarbach. Estudo citogenético e molecular em pacientes com
hipogonadismo hipogonadotréfico com e sem anosmia sindrome de Kallmann e
hipogonadismo hipogonadotrdéfico. Bolsa FAPESP. Doutorado em Genética e Biologia
Molecular. Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 2004.

12. Marcio Lopes Miranda. Genitoplastia feminizante em meninas portadoras de
Hiperplasia Congénita das Supra-Renais: aspectos técnicos e analise dos resultados
anatomicos. Doutorado em Cirurgia. Orientador: Joaquim Murray Bustorff Silva. Concluida em
2003.

13. Juliana de Godoy Assumpcdo. Analise molecular dos genes SRY e DMRT1 em pacientes
com diagndstico de disgenesia gonadal XY ou de hermafroditismo verdadeiro XY. Bolsa CNPq.
Doutorado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello.

Concluida em 2002.
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14. Marcela de Araujo. Caracterizacdo de hapldtipos do cluster génico CYP21/C4 em
individuos com deficiéncia da enzima 21-hidroxilase. Bolsa CAPES. Doutorado em Genética e
Biologia Molecular. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2001.

15. Daniela Farias Cabral. Regido promotora do gene do receptor de andrdgenos :
conservacdo ou divergéncia. Bolsa FAPESP. Doutorado em Genética e Biologia Molecular.
Orientadora: Christine Hackel. Concluida em 2001.

16. Renata Lima Trematori. Andlise do gene SHOX (Short Stature Homeobox-Containing
gene) em individuos com Baixa Estatura associada ou ndo a anomalias esqueléticas sugestivas
da sindrome de Leri-Weill. Doutorado em Ciéncias Médicas. Co-orientadora: Maricilda Palandi
de Mello. Concluida em 2001.

17. Madrcia Ribeiro Scolfaro. Estudo morfométrico gonadal: condi¢cdo necessdria a
confirmacgao histolégica da disgenesia gonadal. Doutorado em Clinica Médica. Orientador: Gil
Guerra-Junior. Concluida em 2001.

18. Nilma Lucia Viguetti Campos. Estudo da selecdo in vitro de linhagens 45,X por meio de
hibridizacdo in situ. Bolsa CNPq. Doutorado em Genética e Biologia Molecular. Orientadora:
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluida em 1997.

19. Gil Guerra-Junior. Analise da resolucdo de 163 casos de ambiguidade genital em
atendimento interdisciplinar no Hospital das Clinicas da Universidade Estadual de Campinas de
1989 a 1995. Doutorado em Pediatria. Orientador: André Moreno Morcillo. Concluida em

1997.

Supervisdo de pds-doutorado

1. Ezequiel Moreira Gongalves. Risco cardiometabdlico em pacientes com a forma
classica da Hiperplasia Adrenal Congénita por deficiéncia da 21-hidroxilase. 2012. Bolsa
Fapesp. Orientador: Gil Guerra-Junior. Em andamento.

2. Fernanda Caroline Soardi. Andlise da regulacdo da expressdo do gene SRY pelas
proteinas SP1 e WT1. 2009. Bolsa FAPESP. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida
em 2011.

3. Luciana de Campos Leite Medeiros. Determina¢do dos pardametros termodinamicos e
estruturais da interagdo bioquimica entre DNA e a SRYWT normal e a mutante SRYR30I. Bolsa

CNPq. Orientadora: Maricilda Palandi de Mello. Concluida em 2009.
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Projetos financiados aprovados (até 31/12/2012)

1. FAPESP 1992/03332-6 - Identificagdo e caracterizagdo de mutacdes relativas a
deficiéncia da 21-hidroxilase em 21 familias. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello.
Concluido em 1997.

2. FAPESP - 1996/12814-5 - Reestruturacdo do Laboratério de Citogenética Humana:
suporte de citogenética bdsica e molecular a pesquisa na drea médica. Responsavel Andrea
Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 1998.

3. FAPESP 1997/14076-4 — Andlise do gene CYP11B1 humano em casos de hiperplasia
congénita das adrenais devido a deficiéncia de 11-beta-hidroxilase. Responsavel: Maricilda
Palandi de Mello. Concluido em 2000.

4. FAPESP - 1998/9262-6 - Arquivo do Servico de Genética Clinica — Departamento de
Genética Médica — FCM — UNICAMP. Responsavel Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em
2000.

5. FAPESP 1997/07622-2 - Caracterizacdo molecular de alelos raros relacionados com a
deficiéncia da 21-hidroxilase. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2002.

6. FAPESP - 2001/06989-7 - Andlise do gene SHOX (short stature homeobox-containing
gene) em individuos com baixa estatura associada ou ndo a anomalias esqueléticas sugestivas
da sindrome de Léri-Weill. Responsavel Andrea Trevas Maciel-Guerra. Concluido em 2003.

7. Edital Universal CNPq 472638/2002-3 - Estudo multicéntrico da deficiéncia da 5a-
redutase tipo 2: importancia da dosagem sérica do hormonio anti-milleriano no diagndstico.
Responsavel Gil Guerra-Junior. Concluido em 2005.

8. FAPESP 2001/08150-4 — Deficiéncia de 21-hidroxilase: mutac&es recorrentes - mesmos
alelos. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2006.

9. Edital Universal CNPq 471121/2004-5 - Avaliacdo molecular de pacientes disgenesia
gonadal. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2007.

10. FAPESP 2005/00981-5 - Hiperplasia congénita da adrenal: mutacdes novas e suas
altera¢Oes na atividade enzimatica. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em
2008.

11. FAPESP 2007/00520-3 - Sindrome de Turner: tumor gonadal e presenca de seqliéncias
do cromossomo Y. Responsavel Gil Guerra-Junior. Concluido em 2009.

12. FAPESP 2007/57818-4 — Andlise de microdelecdes em 9p e mutac¢des no gene DMRTI
em pacientes com disgenesia gonadal XY. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido

em 2010.
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13. Edital Universal CNPq 472896/2008-3 - Analise molecular de pacientes recém-nascidos
e pré-puberes com ambigliidade genital e caridtipo 46,XY. Responsavel: Maricilda Palandi de
Mello. Concluido em 2010.

14. FAPESP 2008/54776-1 - Disgenesia gonodal XY: identificacdo de mutacdes nas regibes
codificadora e promotora do gene SRY e analise de seus efeitos na estrutura protéica e na
expressdo génica. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2010.

15. FAPESP 2009/08320-9 - Investigacdo de mutacBes nos genes AR e SRD5A2 em
pacientes 46,XY recém-nascidos e pré-puberes com ambiglidade genital. Responsavel:
Maricilda Palandi de Mello. Concluido em 2011.

16. FAPESP - 2011/50189-7 - Estudo clinico, citogenético, e pesquisa de microdele¢bes do
cromossomo Y em individuos com disgenesias testiculares mista e parcial 46,XY. Responsavel
Andrea Trevas Maciel-Guerra. Inicio em 2011.

17. Edital Universal CNPq 472098/2011-0 - Importancia na dosagem do horménio anti-
miilleriano no diagndstico diferencial de pacientes com ambiguidade genital, cariétipo 46,XY e
producdo normal de testosterona. Responsavel Gil Guerra-Junior. Inicio em 2011.

18. FAPESP 2011/51808-2 - Estudo da expressdo do gene CYP21A2 e da atividade
enzimatica da 21-hidroxilase resultante de mutagdes raras em casos de hiperplasia da adrenal
congénita nas formas classica e tardia. Responsavel: Maricilda Palandi de Mello. Inicio em
2012.

19. FAPESP 2012/16778-8 - Avaliacdo cardiometabdlica e do padrdo de secrecdo de
células beta pancredticas em pacientes portadores de Hiperplasia Adrenal Congénita.

Responsavel Gil Guerra-Junior. Inicio em 2012.

Producéo cientifica do GIEDDS (até 31/12/2012)

Artigos completos publicados:

1. Maciel-Guerra AT, Farah SB, Garmes HM, Baptista MTM, Silva JMB, Marques-de-Faria
AP, Guerra-Junior G, Mello MP. True agonadism: report of a case analysed with Y-specefic DNA
probes. Am J Med Genet Part A 1991; 41: 444-5.

2. Farah SB, Mello MP, Ramos CF. Use of Y chromosome-specific DNA probes to evaluate
an XX male. Braz ] Med Biol Res 1991; 24:149-56.

3. Viguetti NL, Maciel-Guerra AT. Baixa estatura na infancia e sindrome de Turner: uma

associacdo mais frequente do que se supde. J Pediatr (Rio J) 1994; 70:172-4.
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4, Maciel-Guerra AT, Lopes VGLS, Cardinalli IA, Viguetti NL, Marques-de-Faria AP, Baptista
MTM, Guerra-Junior G. Coexistense of ovotestis and testicular regression in a boy with
46,XX/46,XY chimerism and sex ambiguity. Genet Mol Biol 1996; 19:165-8.

5. Araujo M, Sances MP, Guerra-Junior G, Farah SB, Mello MP. Molecular analysis of CYP-
21 and C4 genes in brazilian families with the classical forms of the steroid 21-hydroxylase
deficiency.. Braz J Med Biol Res 1996; 29:1-13.

6. Maciel-Guerra AT, Guerra-Junior G, Lemos-Marini SHV, Baptista MTM, Marques-de-
Faria AP. Female pseudohermaphroditism due to classical 21-hydroxylase deficiency in a girl
with Turner syndrome.. Clin Genet 1997; 51:351-3.

7. Guerra-Junior G, Maciel-Guerra AT. A determinacdo e diferenciacdo sexual normais:
atualiza¢do. Arq Bras Endocrinol Metab 1997; 41:191-7.

8. Ferraz LFC, Guerra-Junior G, Baptista MTM, Maciel-Guerra AT, Hackel C. Detection of
Gly-196-Ser mutation in 5alpha-reductase type Il gene in Brazilian patient with female
assignment and behavior. J Pediatr Endocrinol Metab 1998; 11:465-6.

9. Guerra-Junior G, Mello MP, Assumpc¢do JG, Lemos-Marini SHV, Baptista MTM, Silva
RBP, Marques-de-Faria AP, Maciel-Guerra AT. True hermaphrodites in southeastern region of
Brazil: a different citogenetic and gonadal profile. J Pediatr Endocrinol Metab 1998; 11:519-24.
10. Santos MC, Kater CE, Grupo Multicéntrico Brasileiro de Estudo da HAC. Estudo da
frequéncia de hiperplasia adrenal congénita em centros de referéncia médica do Brasil. Arq
Bras Endocrinol Metab 1998; 42:385-92.
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