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MutacOes cromossomicas

Estabelecer padrao normal
Montagem de cariotipos

. Metodologia empregada
. Importancia

Criterios para diferenciar cromossomos

Tamanho

Posicao do centromero

Bandeamento G (Giemsa)

Diferencas de bandeamento entre a metafase e profase
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Metacentrico Submetacéntrico Acrocéntrico Telocéntrico
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1 Mutacbes cromossémicas

N

1.1 Variacdes na estrutura dos 1.2 Variag0es no numero de
Cromossornos/ \ Cromossomaos

1.1.1 Alteraa 1.1.2 As alteracdes que

guantidade da nao modificam a

informacao genética quantidade de

iInformacao genética.



1.1.1 Altera a quantidade da informacéo geneética




1.1.2 As alteracdes nao modificam a quantidade de
Informacao geneética.
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DelecOes

Severidade dos possiveis fenotipos esta associada ao
tamanho do fragmento envolvido



Duplicacéao

Crossing com
pareamento errado




Duplicacao: alguns fenotipos marcantes

Sindrome de Charcot-Marie-Tooht

Resultado da duplicacéo de um pequeno fragmento na cromatide pequena do

cromossomo 17.
Como consequiéncia o individuo contendo esta duplicacéo tera perde de

sensibilidade de maos e pés.



Duplicacao: vantagens
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Eventos anormais que causam
duplicacdo de genes

Ao longo de varias geracoes
os dois genes serao diferentes
devido ao acumulo gradual de
mutacoes.

Mutacao




Duplicacao: vantagens
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Duplicacao: desvantagens (excecao)

Ultra-bar Ultra-bar
heterozigota homozigota

Normal Bar
heterozigota homozigota
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Crossing
errado

Bar homozigota Ultra-bar Bar revertente
(tipo selvagem)




Translocacao simples ou ndo balanceada
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Translocacao simples ou ndo balanceada







Cromossomos
nao homologos
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Recombinagéo reciproca
entre
Cromossomos Recombinagao
ndo homologos nao homologa




