
Si la découverte des chromosomes sexuels remonte à 1921, leur rôle 
dans la détermination  du sexe  date des années 60  et a été déduit de 
l'observation d'individus au caryotype anormal (45 chromosomes - XO - et 
47 chromosomes – XXY- ). On savait alors que la différenciation des 
glandes sexuelles en testicules dépendait du chromosome Y 
indépendamment du nombre de chromosomes X. Toutefois le facteur du 
déterminisme testiculaire, codé par un gène sur le chromosome Y, postulé 
être le TDF (testis determining factor) était longtemps insaisissable. Son 
identification a finalement été rendue possible grâce à l'analyse de l'ADN 
d'une femme au caryotype XY qui ne possédait plus ce fragment TDF, et 
de trois hommes au caryotype XX dans les années 1985, qui eux 
possédaient le gène TDF...
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