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Mutacoes
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Parte | - CARIOTIPO HUMANO

SERES HUMANOS
46 CROMOSSOMOS
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Parte Il - MUTAGCOES GENICAS
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MUTAGOES PONTUAIS

_ Point mutations

No mutation
Silent Nonsense Missense

LILY TiT ATC TCC TGC
AAG AAA UAG AGG ACG
o Lys Lys STOP Arg Thr
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Parte Ill - MUTAGCOES CROMOSSOMICAS NUMERICAS

/ N = 3 (Monopldide)
3N = 9 (Triploide)
Euploidias
R

\ 4N =1 2 (Teti‘ap|6lde) Cliudio C. Silva, M.Sc.

UCG/BIO

2N = 6 (Normal Dipléide)
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ANEUPLOIDIAS AUTOSSOMICAS

Nome comum Tipo de aneuploidia Formula cromossomica
Sindrome de Down Trissomia do 21 47, XX ou XY + 21
Sindrome de Edwards Trissomia do 18 47, XX ou XY +18

Nome comum

Sindrome de
Turner

Sindrome de
Klinefelter

Sindrome do
triplo X

Sindrome do
duplo Y

Auséncia de X
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ANEUPLOIDIAS SEXUAIS

Tipo de Formula cromossomica
aneuploidia
Monossomia 45 + X0 (6vulo sem X + espermatozoide com X)
Trissomia 47 + XXY (6vulo com XX + espermatozoide com Y)
Trissomia 47 + XXX (6vulo com XX + espermatozoide com X)
Trissomia 47 + XYY (6vulo com X + espermatozoide com YY)
Monossomia 45 + Y0 (6vulo sem X + espermatozoide com Y = inviavel)
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1. A cariotipagem é um método que analisa células de um individuo para
determinar seu padrao cromossdmico. Essa técnica consiste na montagem
fotografica, em sequéncia, dos pares de cromossomos e permite identificar um
individuo normal (46, XX ou 46, XY) ou com alguma alteragdo cromossomica. A
investigagao do caridtipo de uma crianga do sexo masculino com alteragdes
morfolégicas e comprometimento cognitivo verificou que ela apresentava férmula
cariotipica 47, XY, +18.

A alteracao cromossdmica da crianca pode ser classificada como

A. estrutural, do tipo delecgéao.
numeérica, do tipo euploidia.
numeérica, do tipo poliploidia.
estrutural, do tipo duplicagao.
numeérica, do tipo aneuploidia.
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2. O cariétipo humano abaixo representado apresenta uma dada alteragdo cromossémica.
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19 20 21 22 x Y

Com relagao a essa alteracao, podemos afirmar que é uma:

A) Aneuploidia autossémica.
B) Euploidia sexual.

C) Aneuploidia sexual.

D) Monossomia.

E) Doenga metabdlica.
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3. Digamos que uma mutagao altere a sequéncia UAU para UAA. Ou seja, a terceira base
que era U agora é A. Essa mutagao pode ser chamada de:

A. Mutacgéao silenciosa

B. Mutagao de adigcao

C. Mutacao de subtragao

D. Mutacéo perda de sentido

E. Mutacdo sem sentido
wuuT_Fenil- | ucuT UAUT Tirosing | UGU : ]

B wC lonina  |UCC | goping | UAC e usc]‘c"m'”“ C
UUAL | i UCA UAA Stopcodon | UGA  Stop codon [
uuGJ -euene  fUcG UAG Stopcodon | UGG Tryptophan K€
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4. Os gametas humanos sao hapléides formando um zigoto dipldide. As euploidias sao
alteragdes numéricas que podem se apresentar como triploidias ou tetraploidias. Assinale
a alternativa que apresenta a correta associagao da afirmagao anterior com o nimero de
cromossomos envolvidos:

A. Hapléide: 23 cromossomos, Diploide: 46 cromossomos, Triploidia: 69
cromossomos, Tetraploidia: 92 cromossomos

B. Haploide: 23 cromossomos, Dipldide: 46 cromossomos, Triploidia: 47
cromossomos, Tetraploidia: 48 cromossomos

C. Hapléide: 24 cromossomos, Dipléide: 48 cromossomos, Triploidia: 72
cromossomos, Tetraploidia: 96 cromossomos

D. Haploide: 46 cromossomos, Dipléide: 23 cromossomos, Triploidia: 69
cromossomos, Tetraploidia: 92 cromossomos

E. Hapldide: 20 cromossomos, Dipldide: 40 cromossomos, Triploidia: 60
cromossomos, Tetraploidia: 80 cromossomos
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Parte IV - MUTACOES CROMOSSOMICAS ESTRUTURAIS

Varios agentes fisicos, quimicos e biolégicos podem provocar rupturas nos
cromossomos. Os fragmentos resultantes destas rupturas tendem a se unir novamente ao
mesmo ou a outro cromossomo, resultando em cromossomos com falta ou excesso de
um segmento. Pode ocorrer ainda que o segmento livre se solde a0 mesmo cromossomo
de maneira invertida, alterando somente a sequéncia dos genes.

Delecao
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Na figura a seguir, em |, temos uma célula dipléide 2n = 6 cromossomos. Em I, Il e IV,

temos exemplos, respectivamente, de:
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a) haploidia; translocagao; inversao paracéntrica.
b) haploidia; inversao pericéntrica; translocagao.
¢) monossomia; translocagao; inversao pericéntrica.
d) monossomia; translocacao; inversao paracéntrica.
€) monossomia; inversado paracéntrica; translocacgao.
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