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Mutagdes sdo alteragdes que ocorrem no DNA, essas alteracdes podem ocorrer ao acaso, ou por
agentes mutagénicos. As mutagdes podem ser do tipo pontual, quando ocorrer nas bases nitro-
genadas do DNA (vamos estudar em evoluc¢do). Agora, vamos focar nossos estudos nas mutagdes
estruturais e numéricas dos cromossomos.

MUTACAO ESTRUTURAL

As mutagdes estruturais, sio alteragdes na posicdo dos genes. Os genes sdo pedacos do cromosso-
mo que codificam suas caracteristicas.Observe os tipos de mutagdo estrutural.

DELECAO DUPLICACAO

Na dele¢do teremos a perda de genes do Ocorreu duplicagdo dos genes. Metaboli-camente
cromossomo original. Essa perda de genes temos uma duplicagdo das atividades celulares,
depende de fatores ambientais e bioldgicos no caso da sintese proteica.
que podem alterar a estrutura dos genes.
Na delecdo teremos perda de caracteristi- é ) .
cas nos individues. | @ = |
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Fonte: Wikipedia.com Fonte: Wikipedia.com

Inversion

INVERSAO

A inversdo ocorre quando genes do mesmo cromossomo mudam de posi¢do.
Existem basicamente dois tipos de inversao.

A inversdo pode ser:

» Pericéntrica - inclui o centrémero.
» Paracéntrica - nio inclui o centrémero.

= =/

Fonte: Wikipedia.com
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cromossomos recebe mais genes do que o outro, no caso de
cromossomos com bragos curtos, eles perdem o brago curto
do cromossomo e adquirem um brago longo como podemos
observar na figura abaixo:

4 N\
Before translocation After translocation
Derivative
Chromosome 20 Chromosome 2

Fonte: IPGO.com $

TRANSLOCACAO

Transferéncia de segmentos entre os pares de cromossomas Derivative

ndo-homélogos. Os tipos de translocagio: Chromosome 4

» Translocacio reciproca: troca de material genético entre
cromossomos ndo homoélogos, mas, observamos que os frag-

mentos da troca sdo do mesmo tamanho. q Visdo geral das mutagdes estruturais J—/

;

» Translocacdo robertsoniana: é a troca de material ge-
nético entre cromossomos nio homoélogos, mas, um dos Fonte: Wikipedia.com

Chromosome 4

ALTERACOES CROMOSSOMICAS ESTRUTURAIS
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Mendelics

Fonte: Mendelics

Curiosidade

A Sindrome Cri-Du-Chat ou Miado do gato possui esse nome pelo fato de seus portadores possuirem um choro semelhante ao
miado agudo de um gato. A causa é uma mutagio estrutural cromossdmica do tipo delegdo parcial (quebra) do braco curto do

cromossomo 5 (par 5), apresentando um cariétipo 46, XX, 5p- e 46, XY, 5p-.
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MUTACAO NUMERICA

As mutacoes cromossOmicas numéricas ocorrem quando o nu-
mero de cromossomos da espécie é alterado. Esses erros ocor-
rem durante os processos de meiose, ja que é a divisdo celular
responsavel pela formagio dos gametas. Os erros numéricos po-
dem ser de dois tipos, as chamadas euploidias e as aneuploidias.

Observe a tabela para entender as principais diferencas:

Tipos de mutacio Nimero de Cromossomos

Haploidia n
Euploidias Triploidia 3n
Tetraploidia 4n
Nulissomia 2n -2
Monossomia 2n-1
Aneuploidias
Trissomia 2n +1
Tetrassomia 2n+ 2

Fonte: Wordpress.com

MUTACAO NUMERICA (EUPLOIDIA)

As euploidias se ddo no momento em que 0s cromossomos sao
duplicados e a célula nio se divide, ou quando mais de um esper-
matozoide (no caso da espécie humana), fecundam um ovdcito,
esses casos sdo chamados de polispermias e sdo extremamente
raros. Existem algumas plantas cultivaveis que apresentam eu-
ploidias, como € o caso do trigo, em que ha variedades dipléides
(com dois lotes cromossdmicos), tetraploides (com quatro lotes
cromossdmicos) e hexaploides (com seis lotes cromossdmicos).

4 )

Dulicagéo total |
dos cromossomos

' Hibrido esteril

* {(2n=21)

Triticum Triticum Triticum
turgidum tauchii sativum
(2n=28) (2n=14) (2n=42)

\ J

Fonte: Leonilda Branddo da Silva

A poliploidia em plantas pode levar a formacdo de novas
espécies sem precisar de isolamento geografico, processo
conhecido como especiacdo simpatrica. Vamos estudar
com mais propriedade nos contetidos de Evolugéo.

Existem dois tipos de Poliploidias:

» AUTOPOLIPLODIA: Multiplicagdo de cromossomos
da mesma espécie que ocorre durante as fases de
vida das células germinativas formadoras de gametas.
Individuos com 3 ou mais genomas idénticos. Exemplo:
banana.

» ALOPOLIPLOIDIA: Acréscimo de cromossomos
proveniente de outra espécie através dos processos
reprodutivos como a fecundagdo. A alopoliploidia é
resultante da fecundacdo de organismos de espécies
diferentes, produzindo descendentes hibridos que,
geralmente, sdo estéreis, essa esterilidade é decor-
rente dos processos de isolamento reprodutivo, o que
comprova que eles sdo verdadeiramente de espécies

diferentes. Ex.: Cruzamentos de melancias de espécies

diferentes, dipléide (2n) com tetrapldides (4n), produ-
zindo sementes triploides (3n) estéreis.

Artificialmente pode-se usar a Colchicina, que bloqueia
a formacdo do fuso durante as divisdes celulares e induz
poliploidias em plantas, por endomitose.

Causas de euploidias:

» Fecundagdo de um ovdcito por dois espermatozoides
(POLISPERMIA);.

» Fecundagio de um gameta dipléide (erro da meiose);

» Citocinese anormal na meiose ou mitose, gerando uma

Unica célula com dosi lotes cromossdmicos.

A poliploidia pode levar a individuos tripldides (3n) como
a banana, laranja-da-baia e melancia. A meiose torna-se
anormal e muitas vezes estéril, por esse motivo nio pro-
duzem sementes

Anote aqui
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A tfriploidia da semente das angiospermas

Existe um processo reprodutivo natural, que ocorre nas plantas
dos grupos das angiospermas que é a chamada dupla fecun-
dacdo. A dupla fecundacgdo fornece a semente uma estrutura
chamada de endosperma, mas, suas células sdo todas triploides.

MUTACAO NUMERICA (ANEUPLOIDIA)

As aneuploidias, caracterizam-se pelo acréscimo ou diminuigio
de um ou mais cromossomos do cariétipo da célula. As aneu-
ploidias sdo as muta¢des mais comuns, nelas alguns individuos
da espécie humana podem chegar até a fase adulta. Na espécie
humana, chamamos essas anomalias cromossdmicas de sindro-
mes. Sindromes cromossOmicas numeéricas,sido geradas pela ndo
disjuncdo dos cromossomos homélogos durante a meiose para a
formagdo dos gametas. Em alguns casos o erro ocorre na anafase
da mitose, aps a fecundacdo e formagio do zigoto.

Sindrome de Down tem um
Cromossomo autossomo a
mais no par 21.

Trissomia (2n + 1) 47,
XX ou XY, +21

Trissomia (2n + 1) 47,  Sindrome de Klinefelter tem

XXY um cromossomo sexual a mais

Monossomia (2n - 1) 45, Sindrome de Turner tem um
X0 cromossomo sexual a menos

Sindrome de Patau tem um
Cromossomo autossomo extra
no par 13

Trissomia (2n + 1) 47,

XX ou XY, +13

Trissomia (2n + 1) 47, Sindrome de Edward tem um

XX ou XY, +18

Cromossomo autossomo extra
no par 18

Fonte: Googleimagens
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0 erro mais comum da maioria das sindromes sdo a
ndo-disjuncdo dos cromossomos na anafase da mitose ou
Meiose I ou Meiose II.

MEIOSE NORMAL

MEIOSE | Normal

ERROS NA MEIOSE I

Normal Normal
ERROS DA MEIOSE 11
Normal
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Os tipos de Aneuploidias 0 4 @ - +
ESPERMATOZOIDE s GERD ESPERMATOZOIDE
As aneuploidias podem ser de trés tipos: nulissomias, monosso-
mias e polissomias. et y)
. . ) o 7GOTO Y zcoto
» Nulissomias: Ocorre quando a célula perde duas cépias de ‘ DIVISAO
um determinado cromossomo (no caso é a perda do par) re- CELULAR ‘
presentado por 2n - 2. As nulissomias produzem individuos S
inviaveis. .-.:_L'«:-'
» Monossomias: Ocorre a perda de apenas um cromossomo b o i
do par. O cariétipo dos individuos afetados é representado '
por 2n - 1. Na espécie humana podemos citar a Sindrome B =
. . A -
de Turner. Turner é uma sindrome alossémica que vamos £
QUIMERA

descrever mais a frente.

» Polissomias: Na polissomia ocorre acréscimo de um ou mais
cromossomos no par, podendo ser, principalmente, trissomias
(2n + 1) e tetrassomias (2n + 2). As trissomias sdo classicas
para provas de vestibulares, a exemplo da sindrome de Down.

Mosaicos x Quimeras

» Mosaicos: Individuos mosaicos, apresentam duas linhagens
de células diferentes em seu corpo, mas, que foram originados
de um tnico zigoto. Isso pode ocorrer por erros da meiose, ou
seja, a ndo disjuncido cromossOmica, ou atrasos na segregacio
dos cromossomos na meiose. Na mosca Drosophila ginandro-
morfa observamos esse efeito. Observe a figura abaixo:
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Fonte: Tuasatide.com

O atraso na disjun¢do dos cromossomos vai promover uma
célula com os XX e outra XO. No caso das XX sdo células fémeas
e X0 sdo células de macho. Esse erro ocorreu durante a divisio
mitotica, isso mesmo! Durante a mitose do zigoto da mosca.

» Quimeras:
Neste caso o que aconteceu foi a migragdo de células de um

Individuos quimeras, apresentam dois DNAs.

individuo para o outro durante a gestacio, pode ser entre os
irmdo gémeos ou entre o feto e a mie.

° BIOLOGIA * ARTHUR JONES

Fonte: Tuasatide.com

Um caso classico de quimerismo ocorreu com uma britanica que
apresentava dois tipos sanguineos. Ela apresentava ao mesmo
tempo, tipo sanguineo O e A. O que aconteceu foi que células
do irmao migraram para a medula, provocando o processo de
quimerismo.

SINDROMES AUTOSSOMICAS
ERROS CROMOSSOMICOS NUMERICOS

SINDROME DE DOWN - Trissomia do 21 ou
franslocacdo do cromossomo do par 14 com

0 par 21

Fonte: Novadiagndstico.com

A Sindrome de Down ou trissomia 21, é sem duavida o disttrbio
cromossdmico mais comum. Geralmente pode ser diagnosticada
ao nascimento ou logo depois por suas caracteristicas dismorfi-
cas, que variam entre os pacientes, mas produzem um fendtipo
distintivo.
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SINDROME DE EDUJARDS- Trissomia do 18

A maioria dos pacientes apresentam com a trissomia do cromos-

Analise do cariétipo

i 4
St .;‘* W % \ v &7 \ . somo 18 apresenta trissomia regular sem mosaicismo, isto é ,
*
B g g ‘l ’) cariotipo 47, XX ou XY, +18.
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Fonte: Brasilescola

Quadro clinico:

> Baixa estatura » Retardo mental
» Obesidade » Homem estéril
» Olhos obliquos » Mulher fértil
» Ma > i i
Maos e dedos curtos Cardiopatias Fonte: Estrategiamed

> Prega Simiesca na mao

O risco de gerar filhos com sindrome de Down é variavel { )
de acordo com a idade da gestante: Mulheres na faixa de *’1 P -
g%
1 2 3

45 a 49 anos tém a chance de nascimento de 1 a 30.

W W NN

10 1

As maios sdo curtas e largas, frequentemente com uma
Unica prega palmar transversa (“prega simiesca”).

T 1 I 1 T T

Prega simiesca ou
prega palmar unica

7
LL I ¢ | o4 & I ]
19 20 21 22 X Y

Pregas palmares

normais Fonte: AgronSciense

As manifestacdes da trissomia do 18 sempre incluem:

» Mal desenvolvimento psicomotor
» Deformidade facial

» Fronte e occipital proeminentes
» Micrognatia (queixo retraido)

» Displasia do pavilhdo auricular

» Malformacdes cardiacas, e renais
» Convulsdes

» Hipertonia muscular

Fonte: Farmaciasaude.com

ARTHUR JONES * BIOLOGIA 0
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DISTURBIOS DOS CROMOSSOMOS
SEXUAIS 0U ALOSSOMICOS

A sindrome revela anomalias tdo graves que 90% dos ca-

sos morrem antes de completarem o primeiro ano de vida.

SINDROME DE KLINEFELTER - (47, XX¥)

A Sindrome caracteriza-se pela presenca do cariétipo 47, XXY
ou em mosaicos. E uma cromossomopatia ligada a trissomia do
cromossomo 23. A anomalia tem uma frequéncia média de 1:
400 recém-nascidos do sexo masculino.

o0 ) e
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A sua ocorréncia é de 1:3000 nascimentos, onde 78% dos
casos as criangas sdo do sexo feminino.

SINDROME DE PATAU - Trissomia do 13

25

A trissomia do 13 é clinicamente grave e letal em quase todos os
casos que sobrevivem até 6 meses de idade. O cromossomo extra
provém de nido-disjun¢do da meiose I materna e cerca de 20%

Rt

dos casos resultam de uma translocacio.

Fonte: UFCAR

Os pacientes sdo:

Fonte: Tuasatide.com » Leve retardo mental

» Ginecomastia

» Presenca do corpusculo de barr

» Altos e magros (leptossomos),
com membros inferiores relati-
vamente longos.

» Apés a puberdade os sinais
de hipogonadismo se tornam
6bvios.

» Os testiculos permanecem
pequenos e os caracteres se-
xuais secundarios continuam
subdesenvolvidos.

» Alargamento do quadril

» Voz aguda

Fonte: Dasa

Fonte: Assocarenews
0 fenétipo inclui:

» Cabeca pequena (microcefalia)

» Olhos pequenos ou muitas vezes ausentes
» Orelhas deformadas

» Pescocgo curto

» Labio leporino

» Palato fendido (goela-de-lobo)

(Sindrome de Klinefelter) Existem outras variagdes

menos comuns como: 48 XXYY; 48 XXXY; 49 XXXXY;
CARIOTIPO

Casos clinicos de patau geralmente nido sobrevivem até o segun-
do ano de vida. Sua incidéncia é de 1: 5000 nativivos.

e BIOLOGIA « ARTHUR JONES
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SINDROME DE TURNER (45, X e variantes)

As meninas com esta Sindrome sdo identificadas ao nascimento
ou antes da puberdade por suas caracteristicas fenotipicas
distintivas.

A constituicdo cromossémica mais frequente é 45X sem um
segundo cromossomo sexual, X ou Y.

Fonte: Eumedicoresidente

Analise do Cariétipo:

Turner syndrome karyotype

BEREREE
R R KRR N R

16
9 2N 1

KoK n K 5 X

i b3
Fonte: Dasa
As anormalidades envolvem:

» Em certos graus, deficiéncia mental

» Baixa estatura,

» Disgenesia gonadal,

> Auséncia de mamas

» menstruacao inexistente

» Quase sempre estéreis

» Bacia estreita e ombros largos (corpo andréide)

» Pescoco alado

» Ovarios atrofiados

» Pescocgo alado,

» Térax largo com mamilos amplamente espacados e uma fre-
quéncia elevada de anomalias renais e cardiovasculares.

ONLINE

SINDROME DO DUPLO Y - Sindrome 47, XYY

E um dos cariétipos mais frequentemente observados. Despertou
grande interesse apds observar-se que a propor¢do era bem maior
entre os detentos de uma prisdo de seguranga maxima, sobretudo
entre os mais altos, do que na populagdo em geral.

A 0
R WH K
IR

X ¥

»

20

L1 L
2 2

Fonte: Wikipedia.com

» Maioria dos homens sdo fenotipicamente normais.

» Crescimento ligeiramente acelerado na Infincia.

» Homens com estatura muito elevada.

» Hiperatividade e crises de furia na infincia e inicio da
adolescéncia.

» Grande nimero de acne facial durante a adolescéncia;

> Taxa de testosterona aumentada, o que pode ser um fator
contribuinte para a inclinagdo anti-social e aumento de
agressividade;

» Entre criminosos e doentes mentais, essa frequéncia chega
a 3%.

DISTURBIOS DOS CROMOSSOMOS SEXURIS
- Trissomia do X (47 XXX)

As mulheres com trissomia do X ndo sdo fenotipicamente
anormais. Nas células 47, XXX, dois dos cromossomos X sio
inativados e de replicagdo tardia. Quase todos os casos resultam
de erros na meiose materna.

Algumas mulheres com trissomia do X sdo identificadas em
clinicas de infertilidade e outras em institui¢des para retar-
dados mentais, mas provavelmente muitas permanecem sem
diagnéstico.

Anote aqui

ARTHUR JONES * BIOLOGIA °
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Fonte: Khanacademy

LEITURA COMPLEMENTAR: EXEMPLO DE
INATIVAGAO DO X: 0 GATO MALHADO

Um exemplo classico da inativagdo do X é visto em gatos. Se uma
gata for heterozigota para alelos de pelagem preta e amarela
encontrados no cromossomo X, ela ira inativar os dois X (e, as-
sim, os dois alelos do gene para cor de pelo) aleatoriamente em
diferentes células durante o desenvolvimento.

O resultado é um padrio de pelagem semelhante a um casco
de tartaruga, composto de tufos alternantes de pelo preto e
amarelo. Os tufos pretos vém de grupos de células nas quais
o X com o alelo para a cor preta esta ativo, enquanto os tufos
amarelos vém das células nas quais o X com o alelo para a cor
amarela esta ativo.

° ® 6 6 6 o o O o & o o o e 6 6 o o 0 0 o o
e 00000000

BIOLOGIA « ARTHUR JONES AR AR
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Fonte: Khanacademy

Embora raramente seja tdo facil de se ver como na pelagem dos
gatos, fémeas humanas também sdo “mosaico” para quaisquer
genes que estejam presentes em diferentes alelos de seus dois
cromossomos X.

Texto retirado do site: https://pt.khanac-
demyorg/science/biology/classical-genetics/
sex-linkage-non-nuclear-chromosomal-mutations/a/x-inactivation
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