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Mutacoes

- Modificacbes material genético cell (somatica; germinativa)

N4 N

Restritas ao Transmitida
individuo - geragoes

- Mutagodes pontuais = alteracoes na sequéncia ou n. de nucleotideos
’ (durante a duplicacdo DNA — cell tem sistema de reparo)

pod®m afetar sequéncias de bases nitrogenadas de regides codificantes (mutacoes
génicas) e ndo codificantes do DNA.

- Mutagbes cromossémicas = afetam o numero ou a forma dos cromossomos
- Assim como as mutagoes génicas, em geral, sGo delétérias




Mutacdes Génicas

(Substituicdo, Perda ou Adicao de nucleotideos na molécula de DNA durante

sua duplicacao)

- Mutac¢des que alteram o
aminoacido da cadeia
polipeptidica
= P 84 B ~l | EX:
1l Iy T | Transcricao RNAm:
GAA-GUA
(glutamina) (valina)

- Mutac¢des que nao alteram o
aminoacido da cadeia
polipeptidica

EX:
AAA — AAG
Trancricao RNAm:
UUU - UucC
fenilalanina




Mutacdes Génicas

DNA hemoglobina normal DNA hemoglobina mutante

Anemia Falciforme

- Producgdo de moléculas defeituosas
de hemoglobina

- Baixa eficiéncia no transporte de 02 hemoglobina normal hemoglobina mutante

(hemdcia em forma de foice) LT Glu H “

- Hemdcias frdgeis — fdcil ruptura .
(problemas como fortes dores)




Mutacdes Génicas

Progeria

%oenga letal (manifesta criancas 5-6 anos) — faz com que aos 8-9 anos jd tenha aparéncia de pessoa
idosa.

Causa ndo totalmente esclarecida — mas esta ligada a mutacbes génicas

Doenca de Alzheimer (pode ter vdrias causas)

Uma delas estd relacionada a mutagéo em certo gene no cromossomo 21 — leva a degeneragéo do SNC
Manifestacéo da doenga — antes dos 60 anos idade (senilidade precoce)

Adrenoleucodistrofia

Doenca causada por uma mutacdo em um gene do cromossomo X.

Incapacita organismo de metabolizar certos tipos de lipidios (doenca neurodegenerativa)



Mutacdes CromossOmicas

NUMERICAS

EUPLOIDIAS

Perda ou acréscimo de um conjunto, ou mais, de
N cromossomos

Haploidia — (cariétipo = n)

ANEUPLOIDIAS

Triploidia — (caridtipo = 3n)
Poliploidia — (caridtipo = 4n, etc.)

DELECAO

ESTRUTURAIS

DUPLICACAO

INVERSAO

Perda ou acréscimo de 1 ou mais cromossomos
da célula

Trissomia — (caridtipo 2n + 1)
Monossomia — (caridtipo 2n — 1)

Ex:
Sindrome de Down (trissomia do cromossomo 21)

TRANSLOCACAO

EX: Translocacao entre cromossomos 15 — 21 : Mulher afetada

pode gerar filhos com sindrome de Down




Mutacdes Cromossdmicas Estruturais

Perda de um segmento do

ABCDE FGH Skikccko ABCE FGMN o
CREETRETD cromossomo em decorréncia de
t ¢ quebras
C‘_'—_E"['v']cl") DUPLICACAO ASS S COE LGN Um ou mais segmentos do
b s ——— Cromossomo se repetem
ABCDE FGHN ADCBE FGN Quebra em dois pontos do
@ Dol INVERSAO 4 Danh cromossomo, e o segmento entre
{ t as quebras sofre um giro e fica
invertido
ABCDE FGN MNOCDE FGM
[ ENRTND L EEranD
! TRANSLOCACAO Dois cromossomos NAO
MNOPQ R ABPQ R homadlogos se quebram
-f:]:\’o LS simultaneamente e trocam seus
segmentos




