
Alterações do património 
genético



O que é uma mutação?

Uma mudança física na sequência de nucleótidos de DNA.

Pode não afectar o fenótipo (Mutação silenciosa)

Pode afectar as células somáticas (mutação somática) ou células 
sexuais (mutação germinal)

Pode ser espontânea ou induzida por um mutagéneo.
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(Splicing)

codão
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MUTAÇÕES  GÉNICAS

Met Ile Arg Cys Gly STOP       - Péptido normal

T A C   T A A  G C C  A C G   C T C  A T T        - DNA  

A U G  A U U  C G G  U G C  G A G  U A A       - RNA

T A C   T A A  G C A  A C G   C T C  A T T        

A U G  A U U  C G U  U G C  G A G  U A A

Met Ile Arg Cys Gly STOP

Mutação Pontual Silenciosa

(sem expressão fenotípica)

Arg

Substituição
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MUTAÇÕES GÉNICAS

Met Ile Arg Cys Gly STOP       - Péptido normal

T A C   T A A  G C C  A C G   C T C  A T T        - DNA  

A U G  A U U  C G G  U G C  G A G  U A A       - RNA

T A C   T A A  G C C  T C G   C T C  A T T        

A U G  A U U  C G G  A G C  G A G  U A A

Met Ile Arg Cys Gly STOP

Mutação Pontual Missense

Ser

Substituição



Alterações do património genético

MUTAÇÕES GÉNICAS



Alterações do património genético

MUTAÇÕES GÉNICAS

Met Ile Arg Cys Gly STOP       - Péptido normal

T A C   T A A  G C C  A C G   C T C  A T T        - DNA  

A U G  A U U  C G G  U G C  G A G  U A A       - RNA

T A C   T A A  G C C  A C T   C T C  A T T        

A U G  A U U  C G G  U G A   G A G  U A A

Met Ile Arg Cys Gly STOP

Mutação Pontual Nonsense

STOP

Substituição



T A C   T A A  G C C  A C T   C T C  A T T        

A U G  A U U  C G G  U G A   G A G  U A A
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MUTAÇÕES GÉNICAS

Met Ile Arg Cys Gly STOP       - Péptido normal

T A C   T A A  G C C  A C G   C T C  A T T        - DNA  

A U G  A U U  C G G  U G C  G A G  U A A       - RNA

Met Ile Arg Cys Gly STOP

Mutação Pontual Frameshift

Trp Ser      …

Delecção



T A C   T A A  G C C  C  A C G   C T C  A T T        

A U G  A U U  C G G  G  U G C  G A G  U A A
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MUTAÇÕES GÉNICAS

Met Ile Arg Cys Gly STOP       - Péptido normal

T A C   T A A  G C C    A C G   C T C  A T T        - DNA  

A U G  A U U  C G G    U G C  G A G  U A A       - RNA

Met Ile Arg Cys Gly STOP

Mutação Pontual Frameshift

Val Arg Val

Inserção
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CARIÓTIPO

http://learn.genetics.utah.edu/
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http://learn.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype/downsyndrome.cfm



Alterações do património genético
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http://learn.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype/turnersyndrome.cfm
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MUTAÇÕES CROMOSSÓMICAS NUMÉRICAS

http://learn.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype/klinefelter.cfm
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MUTAÇÕES CROMOSSÓMICAS ESTRUTURAIS

http://learn.genetics.utah.edu/units/disorders/karyotype/criduchat.cfm
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FISH (Fluorescent In Situ Hybridization)
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