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Mutacoes geéenicas

e Mutacao é uma no
material genético (DNA).

e Pode ocorrer ou ser
por agentes mutagenicos.

e Pode afetar um uUnico gene (mutag¢oes génicas)
ou grandes regioes cromossomicas (mutacoes
cromossomicas).
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falciforme
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O cariotipo humano

3<‘>§><

44A + XY
(46, XY)

44A + XX
(46, XX)
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e Pode ocorrer espontaneamente ou ser induzida por
agentes mutagenicos.

e Pode afetar um unico gene (mutacoes génicas) ou
grandes regioes cromossomicas (mutacoes
cromossomicas).

e Podem ser numéricas ou estruturais

Duplicagdo  Inverséo Delegao Insergéo Translocagao

L
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Mutacoes Numéricas

Alteracoes no numero de cromossomos.

Dividem-se em:
o : alteracao de um lote cromossomico inteiro.
° (somias): alteracao no par cromossomico.

- Alteracoes que envolvem
conjuntos completos de cromossomos

Haploidia (n): Exemplo: zangao.
Triploidia (3n):

Exemplo: endosperma.
Poliploidia (4n, 5n, 6n...):
Exemplo: cultivos ornamentais.




Aneuplodia (Somias)

Alteracoes numéricas em cromossomos individuais.

° : perda de um cromossomo.
Exemplo: Sindrome de Turner (45, X0).

° : ganho de um cromossomo
Exemplo:
Sindrome de Klinefelter (47, XXY)
Trissomia do X (47, XXX)

Sindrome XYY (47, XYY)
Sindrome de Down (47, XX + 21 ou 47, XY + 21)



Sindrome de Turner, 45 X ou XO

Cariotipo: 45 cromossomos (auséncia total ou parcial de
um cromossomo sexual X)/
Nao ha cromossomo Y pessoa é

Baixa estatura
Ausencia de desenvolvimento das caracteristicas sexuails
secundarias
(ovarios disfuncionais)
Pescoco alado e torax largo com mamilos espacados
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Sindrome de Klinefelter, 47 XXY

Altura acima da média

Desenvolvimento mamario leve (ginecomastia)
Testiculos pequenos e baixa producao de testosterona
Infertilidade

Pouca pilosidade corporal e facial

Pode ter dificuldades de linguagem e aprendizado




Sindrome de Down (Trissomia do 21)

Trissomia autossomica mais comum

Cariotipo: 47 cromossomos (trés cdopias do cromossomo 21) 47, XY + 21
Caracteristicas faciais tipicas: olhos amendoados, face arredondada
Deficiencia intelectual variavel

Tonus muscular reduzido (hipotonia)

Risco aumentado de problemas cardiacos e digestivos

Desenvolvimento mais lento, mas com potencial de socializacao e
aprendizado

Pode ocorrer por nao disjuncao, translocacao ou mosaicismo
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We exist &
we thrive!




Cariotipo de um individuo com Sindrome de Down
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