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1 (UNICHRISTUS - MEDICINA 2023) Cada cariétipo a se-
® guir relaciona-se a um individuo (I, II, I1I, IV e V).

» Individuo I: 46, XX.

» Individuo II: 45, X.

» Individuo III: 47, XXY.

» Individuo IV: 47, XY +21

» Individuo V: 47, XX + 18

A partir da analise de cada cariétipo, infere-se que as alteragoes
cromossomicas classificadas como monossomia e trissomia cor-
respondem, respectivamente, aos individuos

a)lveV.
b)Iell
c)lelll
d)Vel
e)lllelV.

2 (UPF 2023) Descrita na década de 1930 pelo endocri-
e nologista Henry Turner, a Sindrome de Turner é carac-
terizada pela auséncia total ou parcial de um cromossomo X.
Afeta cerca de 3% de todas as concepgdes do sexo feminino e
estima-se que apenas 1% das gestagdes de fetos com sindrome
de Turner cheguem a termo.

Sobre essa sindrome, assinale a alternativa correta.

a) A alteragdo cromossdmica observada nessa sindrome é
uma euploidia e ocorre exclusivamente na gametogénese
feminina.

b) E classificada geneticamente como uma aneuploidia, do tipo
monossomia, sendo a Gnica monossomia total compativel
com a vida na espécie humana.

c) A alteragdo cromossdmica que caracteriza a sindrome é do
tipo euploidia e pode ocorrer nos cromossomos sexuais ou
nos autossomicos.

d) A auséncia parcial de um cromossomo X ocorre devido a uma
inversdo em um dos cromossomos, caracterizando uma ha-
ploidia de cromossomo sexual.

e) Essa sindrome é uma monossomia causada exclusivamente
por erros na meiose I da gametogénese masculina.

3. (ENEM 2023) Pais com sindrome de Down

A sindrome de Down é uma alteragdo genética associada a tris-
somia do cromossomo 21, ou seja, o individuo possui trés cro-
mossomos 21 e ndo um par, como é normal. Isso ocorre pela
unido de um gameta contendo um cromossomo 21 com um
gameta possuidor de dois cromossomos 21. Embora, normal-
mente, as mulheres com a sindrome sejam estéreis, em 2008,
no interior de S3o Paulo, uma delas deu a luz uma menina sem a
sindrome de Down.

MORENO, T. Trés anos apds dar a luz, mde portadora de sindrome de
Down revela detalhes de seu dia a dia. Disponivel em: www.band.uol.com.
br. Acesso em: 31 out. 2013 (adaptado).
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Sabendo disso, um jovem casal, ambos com essa sindrome, pro-
cura um médico especialista para aconselhamento genético por-
que querem ter um bebé.

0 médico informa ao casal que, com relacdo ao cromossomo 21,
os zigotos formados serdo

a) todos normais.

b) todos tetrassémicos.

) apenas normais ou tetrassomicos.

d) apenas trissdmicos ou tetrassémicos.
€) normais, trissdmicos ou tetrassémicos.

4 (UFJF-PISM 1 2022) “Na maioria dos seres humanos,
® as células apresentam 46 cromossomos (23 pares). A
sindrome de Down é causada pela presenca de trés cromosso-
mos no par 21 em todas ou na maior parte das células de um
individuo, ou seja, o individuo apresenta 47 cromossomos (por
isso a sindrome de Down é chamada trissomia do 21). O cromos-
somo a mais pode estar presente no gameta feminino ou no mas-
culino. Assim ao se unirem no processo reprodutivo, as células
do embrido passardo a ter 47 cromossomos.

A sindrome é uma ocorréncia genética que acontece em cerca
de 1 a cada 700 nascimentos, independentemente de raga, cul-
tura, religido ou condicdo econdmica da familia. Criangas, jovens
e adultos com sindrome de Down podem ter algumas caracte-
risticas semelhantes e estar sujeitos a uma maior incidéncia
de doencas, mas apresentam personalidades e caracteristicas
diferentes e tnicas, como as demais pessoas. Elas sdo habeis a
desenvolver suas capacidades pessoais e avancar em crescentes
niveis de realizacdo e autonomia. Sdo capazes de sentir, amar,
aprender, se divertir e trabalhar. Aprendem a ler e escrever, vao
a escola como qualquer outra crianc¢a e levam uma vida autono-
ma. Em resumo, tém direito a ocupar um lugar préprio e digno
na sociedade.”

Adaptado de: http://www.movimentodown.org.br/sindrome-de-down/o-
-que-e/. Acesso em 14 out. 2021.

A Sindrome de Down est4 associada a irregularidade nos pro-
cessos de divisdo celular. Em relagdo a esses processos, leia as
afirmativas a seguir e marque a op¢do que contém apenas as
afirmativas CORRETAS:

I. Diferente da mitose, a meiose esta associada a processos de
reproducdo assexuada.

II. A sindrome de Down esta associada a ndo-disjuncdo de cro-
mossomos na meiose.

III. Mitose e meiose sdo processos de divisao celular com fun-
¢des distintas em organismos unicelulares e multicelulares.

IV. Na meiose, uma célula da origem a outras quatro, cada uma
com o dobro do niimero de cromossomos da célula inicial.

V. Os gametas humanos, produzidos com a meiose, se fundem
no processo de fecundag¢do, dando origem ao zigoto. A par-
tir de sucessivas mitoses desse zigoto, se forma um novo
individuo.



CURSO

FERNANDA PESSOA

a)l,llelV d)I,1lleV
b)LIlleV e)llIVeV
cl,IVeV

5 (UNESP 2022) Descobri um més depois do parto que
@ minhas gémeas tém sindrome de Down

Ainda no inicio da gestacgao, o casal Ellen e Willians foi surpreen-
dido com a noticia: eram gémeos idénticos (univitelinos), duas
meninas. Um exame posterior ao parto surpreendeu novamente
os pais: as duas criangas tinham sindrome de Down.

0 nascimento das meninas é considerado um fato raro. Isso por-
que estudos apontam que, aproximadamente, um a cada 700 ou
800 partos no Brasil é de uma crian¢a com sindrome de Down.
Especialistas acreditam que menos de 0,5% dos nascimentos de
criangas com essa sindrome seja de gémeos - desses, apenas um
terco sdo univitelinos.

(www.bbc.com. Adaptado.)

A condigdo cromossOmica das células somaticas das meninas
é caracterizada como uma trissomia do cromossomo 21, uma
aneuploidia resultante de eventos bioldgicos especificos. Um
desses eventos é

a) a ndo disjuncdo das cromatides-irmas de um dos cromosso-
mos 21 na meiose Il da ovogénese.

b) a ndo disjuncdo dos cromossomos homdlogos do par 21 na
meiose II da espermatogénese.

) a fertilizacdo concomitante do dvulo por dois espermatozoi-
des, cada um deles carregando um cromossomo 21.

d) afusdo do material genético do corptisculo (glébulo) polar ao
nucleo haploide do 6vulo, cada qual com um cromossomo 21.

e) a nio disjun¢do dos cromossomos homoélogos do par 21 na
mitose seguinte a formagdo do zigoto.

6 (ACAFE 2021) A cariotipagem é a fotomicrografia de
® cromossomos de um individuo, recortada e organiza-
da de maneira caracteristica, visando ao diagndstico de ano-
malias genéticas relacionadas ao nimero ou a morfologia de
Cromossomos.
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Ap6s andlise do caridtipo e de acordo com os conhecimentos re-
lacionados ao tema, assinale a alternativa correta.

a) Aneuploidias sdo alteragdes cromossémicas estruturais que
se caracterizam pelo aumento ou diminui¢do de um tipo de
Cromossomo.

b) O cariétipo apresentado indica uma triploidia do cromosso-
mo 18.

c) A alteragdo genética representada é a Sindrome de Patau,
apresentando o seguinte quadro clinico: fraqueza muscular,
choro fraco, problemas de crescimento, mandibula menor
que o normal, queixo recuado, rigidez muscular extrema e
dedos sobrepostos.

d) O cariétipo apresentado é de um individuo do sexo masculi-
no, portador da Sindrome de Edwards, podendo apresentar
orelhas de implantacdo baixa, deformidades nos dedos das
maos, doenca cardiaca congénita, baixo peso ao nascer, entre
outros sintomas.

(FCMSCSP 2021) A Sindrome de Down é, em geral, de-

e terminada por uma mutac¢do, em que o individuo apre-

senta uma trissomia do cromossomo 21. H3, entretanto, outras

raras possibilidades de alteragdes cromossOmicas que resultam

nessa sindrome, dentre elas, a troca de segmentos entre os cro-

mossomos 14 e 21. A alteragdo cromossomica desse tipo é clas-
sificada como

a) estrutural por inversao.

b) estrutural por duplicagao.
¢) numérica por deficiéncia.
d) numérica por permutacio.
e) estrutural por translocagdo.

8 (UDESC 2019) Os cromossomos sdo os portadores do
® material genético - o DNA. Sdo geralmente alongados
apresentam-se com “constantes” bem definidas: forma, tamanho
e numero. SO que essas chamadas “constantes” cromossomicas
ndo sao realmente constantes; se o fossem nao haveria evolugio.

Texto extraido de: Teoria da Evolugdo: De Darwin a Teoria Sintética; Freire-
Maia, Newton; 1988; Sdo Paulo; p.415, Editora da Universidade de Sdo Paulo.

Com base no texto, analise as proposi¢des.

I. Alteragdes cromossémicas como translocagdes, delegdes,
duplicagdes, entre outras, sdo mecanismos evolutivos das
espécies.

II. Alteragdes no nimero de cromossomos, COMo as Monosso-
mias ou as trissomias, podem resultar em sindromes.

I1I. Poliploidias podem resultar em espécies viaveis.

IV. Os cromossomos aparecem por ocasido da divisdo celular
e sdo o resultado da compactacdo do DNA com proteinas
especificas.

V. O aumento ou a diminui¢do do tamanho dos cromossomos,
resultantes de dele¢des ou translocagdes, podem ocasionar
doencas ou mesmo a morte dos individuos.

ARTHUR JONES * BIOLOGIA °



CUR SO

FERNANDA PESSOA

Assinale a alternativa correta.

a) Somente as afirmativas III e IV sdo verdadeiras.
b) Somente as afirmativas [, Il e V sdo verdadeiras.
c) Somente as afirmativas II, IIl e V sdo verdadeiras.
d) Somente as afirmativas I, Il e IV sdo verdadeiras.
e) Todas as afirmativas sdo verdadeiras.

9 (ENEM PPL 2018) Em pacientes portadores de astroci-
@ toma pilocitico, um tipo de tumor cerebral, o gene BRAF
se quebra e parte dele se funde a outro gene, KIAA1549. Para de-
tectar essa alteracdo cromossdmica, foi desenvolvida uma sonda
que é um fragmento de DNA que contém particulas fluorescen-
tes capazes de reagir com os genes BRAF e KIAA1549 fazendo
cada um deles emitir uma cor diferente. Em uma célula normal,
como os dois genes estdo em regides distintas do genoma, as
duas cores aparecem separadamente. Ja quando ha a fusdo dos
dois genes, as cores aparecem sobrepostas.

Disponivel em: http://agencia.fapesp.br. Acesso em: 3 out. 2015.

A alteracdo cromossdmica presente nos pacientes com astroci-
toma pilocitico é classificada como

a) estrutural do tipo delegao.

b) numérica do tipo euploidia.

¢) numérica do tipo duplicagio.
d) numérica do tipo aneuploidia.
e) estrutural do tipo translocagao.

1 0 (UFJF-PISM 3 2015) Cientistas conseguiram, pela

® primeira vez, “silenciar” a molécula de DNA exceden-
te, 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 cépias.

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.

Além da trissomia do cromossomo 21, a Sindrome de Down
também pode ocorrer por:

a) duplicagao.

b) inversao.

c) delecao.

d) translocagao.

e) isocromossomo.

GABARITO:

Resposta da questao 1: [C]

O individuo II apresenta monossomia, pois possui apenas um
cromossomo X, que causa a sindrome de Turner. O individuo
[II apresenta trissomia, pois possui um cromossomo X a mais,
que causa a sindrome de Klinefelter. Apesar de nio estarem no
gabarito, os individuos IV e V também apresentam trissomia; o
individuo IV possui um cromossomo 21 a mais, que causa a sin-
drome de Down, e o individuo V possui um cromossomo 18 a
mais, que causa a sindrome de Edwards.
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Resposta da questao 2: [B]

A sindrome de Turner é uma aneuploidia (alteracdo cromosso-
mica numérica) que acomete o cromossomo X, podendo estar
parcialmente ou totalmente ausente, sendo caracterizada como
uma monossomia.

Resposta da questao 3: [E]

Considerando os pais portadores da Sindrome de Down férteis,
temos:

Pais: homem 2N + 1 X mulher 2N + 1

Gametas:NeN+1 x NeN+1

Filhos: 2N (normais); 2n + 1 (trissomicos) e 2N + 2
(tetrassO6micos)

Resposta da questio 4: [D]

Comentarios: A meiose normalmente ocorre em células-mée di-
ploides (2N) e forma quatro células-filhas haploides (N) e esta
relacionada a reprodugio sexuada em animais, produzindo os
gametas haploides e assexuada nas plantas, formando esporos
haploides.

Resposta da questio 5: [A]

A sindrome de Down, geralmente, é resultante da trissomia
do cromossomo 21. Pode ser causada pela ndo disjun¢ao das
cromatides-irmas durante a anafase I da meiose materna ou
paterna.

Comentarios: A disjunc¢io dos cromossomos homélogos ocorre
na divisdo I da meiose. A polispermia - fendmeno raro - € morfo-
légica e ndo fisioldgica. Naturalmente ndo ha fusdo do material
genético do glébulo polar com o nicleo haploide do évulo. A ndo
disjuncdo dos cromossomos homdlogos ndo ocorre durante as
mitoses seguintes a formagao do zigoto.

Resposta da questio 6: [D]

[A] Incorreta. As aneuploidias sdo alteragdes cromossdmicas
numéricas, caracterizadas pela diminui¢do ou pelo aumento no
numero de cromossomos.

[B] Incorreta. O caridtipo apresentado indica uma trissomia do
cromossomo 18.

[C] Incorreta. A alteragdo genética apresentada indica a
Sindrome de Edwards; a Sindrome de Patau apresenta uma tris-
somia do cromossomo 13.

Resposta da questio 7: [E]

A troca de segmentos entre cromossomos ndo homélogos deno-
mina-se translocagdo, tratando-se de uma mutagdo cromosso-
mica estrutural.

Comentarios: A inversdo corresponde a quebras cromossomi-
cas, seguidas de soldagem em posigdo invertida. A duplicacdo de
segmentos cromossdmicos é decorrente do pareamento anor-
mal entre cromossomos homoélogos, seguido de permutacgio
(crossing-over). A deficiéncia (delecdo) é a perda de segmento
(s) cromossOmicos. As permutagdes sdo fonte de variabilidade
genética e ndo se constituem em mutagdes.

Resposta da questio 8: [E]

As alteragbes ou mutagbes cromossémicas estruturais, como
translocagdes, delecoes, duplicagbes, sdo mecanismos relacio-
nados a fatores evolutivos, que consistem em alteragdes nos
cromossomos e contribuem para o aparecimento de novas
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combinacgdes génicas; as alteracdes ou mutagdes cromossOomi-
cas numeéricas envolvem a quantidade de cromossomos, aumen-
tando ou diminuindo o nimero de cromossomos, o que pode
resultar em varias sindromes, com a Sindrome de Down, com
um cromossomo a mais no par 21 (trissomia), ou a Sindrome
de Turner, com a auséncia de um cromossomo X (monossomia);
as poliploidias (tipo de euploidia) ocorrem quando ha aumento
de todo o conjunto cromossdmico, como as triploidias (3n) e as
tetraploidias (4n), viaveis principalmente em plantas; os cro-
mossomos podem ser visualizados individualmente durante a
divisdo celular, através de sua compactagdo (condensagio); e as
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altera¢des cromossdmicas estruturais podem causar doencas ou
mesmo a morte de individuos.

Resposta da questio 9: [E]
A fusdo de regiGes cromossdmicas ndo homdlogas é denomina-
da translocacio.

Resposta da questio 10: [D]

Além da trissomia do cromossomo 21, a Sindrome de Down
também pode ocorrer por translocagdes dos cromossomos 21
e22oulde?2l.

o:ﬂnote aqui

ARTHUR JONES * BIOLOGIA °
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