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1. A sequéncia abaixo corresponde a um trecho de DNA especifico que sofreu um tipo de mutagéo no nucleotideo da 52 posigao.
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Interbits®

RNAm: AUG = metionina; CAC = histidina; CUC = leucina; CUG = leucina; ACU = treonina; CCU = prolina

Considerando a mutagao que ocorreu nesse trecho de DNA acima, classifique o tipo de mutacdo representado, considerando
todos os critérios utilizados na classificagdo das mutagoes.

2. Considere o cromossomo a seguir que mostra a distribuicdo normal de seus genes.

() (ieis

Represente, por meio de esquemas, esse mesmo cromossomo apds sofrer mutagdes cromossdmicas estruturais dos tipos:
delegéo, inversdo (paracéntrica e pericéntrica), duplicagdo e translocagéo, respectivamente.

3. O esquema a seguir demonstra uma célula uma determinada espécie durante a anafase que resultou em duas células-filhas com
uma distribuicdo numérica de cromossomos com alteragdes.

CELULA EM ANAFASE

‘. Divisao celular ,

Fonte: AMABIS, J.; MARTHO, G. Biologia - Biologia das Populagdes. 3. ed.
Sa0 Paulo: Moderna, 2009. V.3. p. 243. (adaptado)
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Classifique os tipos de mutagdes numéricas representadas pelas células | e II, respectivamente.

4. Em uma certa espécie de animal selvagem, os machos normais apresentam complemento cromossdmico igual a 2n=6, XY.
Entretanto, um individuo anormal foi identificado na populagao e seu cariétipo foi representado pela seguinte forma:

Considerando-se os dados anteriores, identifique o tipo de alteragdo cromossémica o individuo anormal apresenta. Justifique

5. Nas aneuploidias, um tipo de aberragdo cromossémica numérica, ocorrem alteragbes no nimero de um ou mais pares de
cromossomos. Um exemplo de aneuploidia, representada no cariétipo abaixo, € a sindrome de Turner, em que o individuo

apresenta apenas um cromossomo X, sendo, portanto, sempre do sexo feminino. Nesse caso ocorre uma pessoa com baixa
estatura, ovarios atrofiados, pescoco alado, deficiéncia hormonal, entre outras caracteristicas.
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Como é classificada esse tipo de aneuploidia?

6. A cariotipagem é um método que analisa células de um individuo para determinar seu padrao cromossoémico. 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 cromossémica. A investigacdo do cariétipo de uma crianga do sexo masculino com

alteragdes morfolégicas e comprometimento cognitivo verificou que ela apresentava férmula cariotipica 47, XY, +18.

Como é classificada essa alteragdo cromossdmica apresentada pela crianga?
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7. Cientistas conseguiram, pela primeira vez, “silenciar’ a molécula de DNA excedente, que caracteriza a Sindrome de Down. Num
experimento com amostras de células, os pesquisadores inativaram uma das trés copias do cromossomo 21, que caracteriza a
anomalia, tornando as células tratadas similares as de pessoas tipicas, com apenas duas copias.

Disponivel em: <http://www1.folha.uol.com.br/ciencia/2013/07/1312642-tecnica-experimental-corrige-sindrome-de-down-em-celula.shtml>.
Acessado em 10/ago./2014.

Embora essa seja uma medida inovadora e que traz uma esperanga que, pelo menos tecnicamente, eliminaria os efeitos sindrome
de Down ocasionada pela trissomia do cromossomo 21, ndo eliminaria a possibilidade do aparecimento de pessoas com essa
anomalia, pois da aneuploidia ela pode ser originada a partir de uma mutagdo cromossdmica estrutural. Além da trissomia do
cromossomo 21, qual o outro tipo de mutagé&o pode gerar pacientes com essa sindrome? Caracterize-a.

8. A sequéncia parcial de nucleotideos do RNA mensageiro de um determinado gene, constituida de sete cddons, esta escrita a
sequir.

1 2 3 4 5 6 7
AUG uuu GUU CAA UGu ACU UAG

Pesquisadores submeteram a sequéncia as seguintes alteragdes:
|. Substituicio de A por G no cédon 7;

II. Delegéo de G no codon 3;

[1l. Substituicdo de C por U no codon 4.

Com base na tabela do codigo genético, identifique a mutagéo que produziu o menor peptideo. Justifique sua resposta.

Cédon Aminoécido Codon Aminoécido
uuu Phe ACU Thr

uuc AUG Met

UUG Leu AAU Asn

UGG Trp AGU Ser

uGu Cys CAA Gln

322 Parada gﬂ: Val

Cuu Pro

9. Quanto as mutagdes cromossdmicas, leia as afirmagdes abaixo:

| - As mutagdes numéricas podem ser classificadas em dois tipos: euploidias e aneuploidias.

Il — Euploidia é quando ocorre perda ou acréscimo de um ou alguns cromossomos. Aneuploidia é quando ocorre perda ou
acréscimo de genomas (formando-se células 3n, 4n e assim por diante).

[l - Euploidia é quando ocorre perda ou acréscimo de genomas. Aneuploidia é quando ocorre perda ou acréscimo de um ou
alguns cromossomos.

IV — A sindrome de Down e a sindrome de Turner s&o alguns exemplos de aneuploidias.

Estdo corretas:

a) l e ll, apenas
b) I e lll, apenas
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c)l, Il eIV, apenas
d) 1, llle IV, apenas
e) llle IV, apenas

10. Elizabeth, filha do Sr. José e da Sra. Maria, nasceu com multiplas anomalias congénitas associadas a uma sindrome genética. No
histérico familiar consta que a Sra. Maria teve um aborto prévio e que a sua irma também teve dois abortos. O médico solicitou o
cariotipo do bebé e dos seus pais para a andlise. Os resultados revelaram:

- Sr. José: cariétipo masculino normal: 46, XY

- Sra. Maria: translocagao balanceada entre os cromossomos 1 e 22 (Figuras B e C)
- Elizabeth: produto de segregagao ndo balanceado

Cromossomos Processo da translocagéo balanceada
do Sr. José entre os cromossomos 1 e 22
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Figura: Representagao dos cromossomos com padrdes de bandeamento especificos (bandas claras e escuras). (A) os pares de
cromossomos 1 € 22 do Sr. José; (B) os cromossomos 1, 22, der(1) e der(22) da Sra. Maria; (C) os processos de translocacao
entre os cromossomos 1 € 22: os locais onde ocorrem as quebras estdo indicados pelas cabegas de setas; através de
mecanismo de reparo do DNA, ocorre a jungdo das extremidades, formando dois cromossomos derivados, denominados “der (1)
e “der (22)"; (D) os possiveis gametas da Sra. Maria, que podem resultar em gametas balanceados (com todas as informagoes
genéticas dos cromossomos 1 e 22) ou em gametas ndo balanceados (com a auséncia de alguma informagdo genética do

cromossomo 1 ou 22). O gameta que deu origem a Elizabeth esta circundado.
READ, Andren; DONNAI, Dian. Genética clinica: uma nova abordagem. Porto Alegre: Artmed, 2008, p. 43-45. [Adaptado].

Sobre a estrutura dos cromossomos e 0 caso clinico acima, é correto afirmar que:

01) o gameta da Sra. Maria que deu origem a Elizabeth possui um segmento em excesso do cromossomo 1.

02) a causa mais provavel do aborto prévio que a Sra. Maria teve foi a fecundag@o de um gameta com alteragdo cromossomica
balanceada.

04) todas as alteragdes cromossdmicas resultam em sindromes genéticas, especialmente as alteragdes estruturais.

08) o proximo filho da Sra. Maria, caso ndo ocorra aborto, tem 100% de probabilidade de apresentar malformagdes congénitas
multiplas.

16) os cromossomos sdo componentes celulares cuja estrutura quimica € constituida exclusivamente por uma longa molécula de
DNA.

32) o caso de Elizabeth € um exemplo de aneuploidia, uma alteragdo cromossémica numérica.

64) o pai de Elizabeth foi responsavel por 50% dos cromossomos com alteragdes estruturais que resultaram nas anomalias
congénitas mltiplas da filha.
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