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Mutacgdes / Aneuploidia

01 - (PUC MG/2005)

A sindrome de Down é uma das muitas anomalias
causadas por alteragdes no niumero cromossdmico. Os
cromossomos sdo corpusculos intracelulares que dirigem
o desenvolvimento do feto. No primeiro trimestre de
vida, o rastreamento bioquimico pode ser feito por
proteinas anormais no plasma materno ou por
cariotipagem e é capaz de triar 68% das gesta¢des com

sindrome de Down.

Assinale a afirmativa INCORRETA.

a) Anomalias cromossdmicas ocorrem quando uma
crianga recebeu um nimero de cromossomos menor ou
maior que o normal tanto nos autossomos quanto nos
heterossomos.

b) A sindrome de Down ocorre quando um feto
recebeu um cromossomo a mais no par 21, causando
levando ao

alteracdo do desenvolvimento e

aparecimento de caracteristicas tipicas da sindrome.

c) A sindrome de Down pode surgir por néo-disjungdo
cromossOmica tanto na gametogénese feminina quanto na masculina.
d) Os descendentes de dois individuos com

sindrome de Down serdo obrigatoriamente afetados por
essa anomalia.

02 - (UFF RJ/1995/12 Fase)

Pais normais tiveram uma crianga portadora de uma
sindrome genética (47, XY, +G). Os pais tinham idade
acima de 40 anos. Pelo cariétipo exposto, a doenga em
guestdo é uma:

a) trissomia do cromossomo 15.
b) trissomia do cromossomo 18.
c) trissomia do cromossomo 21.
d) monossomia ligada ao X.
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e) trissomia ligada ao X.

03 - (UFF RJ/1996/12 Fase)

Um individuo do sexo masculino apresenta como

caracteristicas fenotipicas: hipotonia, retardamento
mental, cabec¢a braquicefalica com um occipucio chato,
olhos com pregas epicanticas, iris com manchas em torno
da margem, nariz com ponte baixa, lingua normalmente
projetada e estriada, faltando a fissura central, maos
pequenas e largas, pés apresentando muitas vezes um
largo espago entre o primeiro e o segundo dedo e um
sulco se estendendo proximalmente ao longo da
superficie ao longo da superficie plantar, estatura abaixo
do normal e o caridtipo da figura 1, correspondente a foto

da figura 2.
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(THOMPSON, J.S.; THOMPSON, M.W.; Genética
Médica.3 ed. Rio de Janeiro,

Interamericana, 1981. 365 p. Cap. 6.AberragGes
cromossOmicas, p. 150)
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(THOMPSON, J.S.; THOMPSON, M.W.; Genética
Médica.3 ed. Rio de Janeiro,

Interamericana, 1981. 365 p. Cap. 6. Aberragdes
cromossOmicas, p. 149.)

Este individuo é portador de:

a) sindrome de Turner

b) sindrome de Down

c) sindrome do cri du chat

c) sindrome de Klinefeiter

e) sindrome descrita por Edwards em 1960.

04 - (UFPA/1998/22 Fase)

O cariétipo humano 45A + XX, cuja representacdo esta
ilustrada abaixo, indica uma aberracdo cromossomica.
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a) Que sindrome o cariétipo acima representa e

gual o sexo da pessoa, dona desse caridtipo?

b) Como é classificado esse tipo de aberragdo

cromossOmica?

05 - (UnB DF/1992/Julho)

Um médico percebeu que uma crianca recém-nascida
tinha, diferentemente de seus pais, olhos do tipo oriental,
orelhas com implantagdo mais baixa do que o normal e
uma Unica tinha transversal nas palmas das maos. Diante
dessas evidéncias, o médico suspeitou que a crianca fosse
portadora da Sindrome de Down.

Julgue os itens abaixo, de acordo com os procedimentos
que poderiam contribuir para o diagnéstico médico:

00. Verificar, pelo exame do cariétipo, se a crianga
tem cromossomos a mais.

01. Procurar modificacGes fisicas no dedo minimo e
na boca.
02. Verificar a presenca de agentes mutagénicos no

ambiente em que a crianga nasceu.

03. Fazer um levante dos habitos alimentares da
familia.
04. Determinar os grupos sangiineos dos pais e da
crianga.

06 - (EFOA MG/1999)
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Em uma certa espécie de animal selvagem, os machos

normais apresentam complemento cromossémico igual a
2n = 6,XY. Entretanto, um individuo anormal foi
identificado na populagdio e seu caridtipo foi
representado pela seguinte forma:

Considerando-se os dados acima, pode-se afirmar que o
individuo é:

a) hapléide.

b) polipléide.

c) tripldide.
d) trissémico.
e) monossémico.

07 - (FUVEST SP/1988/12 Fase)

Um homem com cariétipo 47,XYY pode originar-se da
unido de dois gametas, um com 24 cromossomos e outro
com 23. O gameta anormal:

a) é um dvulo

b) é um espermatozdide

c) pode ser um évulo ou um espermatozoéide
d) € uma ovogonia

e) é uma espermatogodnia

08 - (PUC SP/2001/Janeiro)

Uma mulher triplo-X é fértil e produz évulos normais e
6vulos com dois cromossomos X.

Sendo casada com um homem cromossomicamente
normal, essa mulher tera chance de apresentar

a) apenas descendentes cromossomicamente
normais.

b) apenas descendentes cromossomicamente
anormais.

c) 50% dos descendentes cromossomicamente

normais e 50% cromossomicamente anormais.

d) 25% dos descendentes cromossomicamente

normais e 75% cromossomicamente anormais.

e) 75% dos descendentes cromossomicamente

normais e 25% cromossomicamente anormais.

09 - (UERJ/1999/12 Fase)

Pela analise dos cromossomas, é possivel detectar a
anomalia que caracteriza a sindrome de Down.

O esquema abaixo apresenta quatro eventos da divisdo
celular.
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Os eventos possiveis da meiose que levam a sindrome de
Down sdo os de numero:

a) le4d
b) le3
c) 2e3
d) 2e4

10 - (UERJ/1993/12 Fase)
CROMOSSOMO TEM UM INEDITO MAPA COMPLETO

Cientistas conseguiram mapear, pela primeira vez um
cromossomo humano inteiro, o de numero 21. O trabalho
representa um enorme avan¢o no conhecimento do
genoma humano, O cromossomo 21 estd associado e
vdrias doengas, como a sindrome de Down, e o mal de
Alzheimer.

O genoma é uma espécie de enciclopédia bioldgica que
contém todas as informagbes quimicas para a criagdo do
ser humano. Cada célula humana tem 23 pares de
cromossomos. E cada cromossomo é formado por
milhares de genes.

(Trechos do texto de O GLOBO de 01/10/92)

Sabendo-se que a sindrome de Down é o resultado da
presenca de um cromossomo a mais do tipo 2| e usando-
se as informacgGes contidas no texto acima, pode-se
afirmar que todos os individuos portadores dessa
sindrome apresentam:

a) mal deAlzheimer

b) pais com idade avancada

c) delecdo do cromossomo 21

d) células com 47 crorrossomos

e) nao disjuncao dos 23 pares cromossomiais
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11 - (UnB DF/2002/Janeiro)

Utilizada na Europa ha varios anos, a equoterapia usa o
cavalo como agente terapéutico. No Brasil, ela comecou
a ser aplicada por volta de 1985, como coadjuvante
terapéutico no desenvolvimento psicomotor de
portadores de sindrome de Down ou de outras
deficiéncias  neuropsicomotoras
adquiridas. importante que a parte

fisioterdpica, a relagdo que o paciente estabelece com o

cong~enitas  ou
“Talvez mais

cavalo é que vai promover sua melhoria” — comenta Ylna
Nascimento, da equipe da Associacdo Nacional de
Equoterapia (ANDE).

A questdo espiritual dos animais. 1998, p. 92—-3 (com
adaptacdes)

Considerando o texto acima, julgue os itens seguintes.

00. Os portadores da sindrome de Down possuem
um cromossomo a menos ho par 21.

01. As deficiéncias congénitas sdo aquelas adquiridas
durante a gestacdo, provocadas, entre outros fatores,
pela rubéola e pelo consumo de drogas.

02. Além de utilizados na equoterapia, os eqliinos
também sdo usados na producdo de soros antiofidicos,
neles injetando-se doses crescentes de antigenos, o que
uma imunitaria, aumentando

provoca resposta

conseqlientemente a quantidade de anticorpos.

03. Tanto nos eqlinos quanto nos humanos, na
contragdo muscular lenta trabalha-se o mecanismo
anaerdbico, havendo formacao de acido latico.

04. Os equlinos e os coelhos possuem o ceco
intestinal desenvolvido e adaptado a digestdao de
celulose; essa estrutura corresponde ao apéndice cecal
ou vermiforme, que é vestigial em humanos.
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12 - (UFSC/2002)

O cariétipo consiste na montagem fotografica, em
seqliéncia, de cada um dos tipos cromossémicos. Ele nos
permite saber qual o numero e qual a forma dos
cromossomos de uma espécie, bem como estabelece o
seu padrdo cromossémico normal. A partir da analise da
figura abaixo, e em relagdo a esse estudo, € CORRETO
afirmar que:

01. o cariotipo é o “quadro cromossémico” das

células hapldides de cada espécie.

02. na espécie humana, os cromossomos s&o
classificados em 7 grupos, compreendendo 22 pares de
cromossomos autossOmicos, e mais um par de
Ccromossomos sexuais que, no homem, é XY e, na mulher,

XX.

04. para a obtencdo do cariétipo, sdo utilizadas

células de leucdcitos em anafase meidtica.

08. em fetos, normalmente a cariotipagem sé deve
ser feita quando hd real suspeita de algum tipo de
alteragdo cromossOmica, ja que as técnicas de coleta de
material apresentam risco de aborto.

16. a partir da andlise de cariétipos, informagdes
valiosas podem ser obtidas, tais como a existéncia de
cromossomos extras ou de quebras cromossémicas,
auxiliando no diagndstico de certas anomalias genéticas.

32. a Sindrome de Down, ou trissomia do
cromossomo 16, e o daltonismo sdao exemplos de
doengcas de origem genética que podem ser

diagnosticadas através do exame cariotipico.

13 - (UEPB/1999)

Uma mulher mongoléide por trissomia do cromossomo
21 (sindrome de Down) pode gerar filhos normais
porque:

a) todos os évulos que ela produz sdo hapldides e
normais.
b) a anomalia que ela apresenta n,,0 se transmite a

nenhum dos descendentes.

c) a aberragdo que ela apresenta é autossOmica e
nao atinge seus évulos.

d) sdo iguais as probabilidades que ela tem de
produzir évulos normais e anormais.

e) a formacdo de um zigoto normal depende do
espermatozéide.

14 - (PUC MG/2000)

Considere a representagao dos cariétipos de 3 individuos
da espécie humana com alteragGes numéricas.

E CORRETO afirmar que o individuo:

a) 1 apresenta uma aneuploidia.
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b) 2 apresenta cromatina sexual.

c) 3 ndo apresenta cromatina sexual.
d) 2 apresenta uma euploidia.

e) 3 é sempre do sexo masculino.

15 - (UFMS/2001/Verdo - Bioldgicas)

O esquema abaixo representa gametas responsdveis
pela formagdo de um individuo com alteragdo do seu

3
& ©

\@/ 3 S

numero cromossdémico:

Assinale a(s) alternativa(s) correta(s) que apresenta(m)
algumas das caracteristicas que esse individuo passa a
possuir.

01. As células desse individuo apresentam cromatina
sexual positiva (corpusculo de Barr +).

02. Baixa
desenvolvidos e geralmente é estéril.

estatura, Orgdos  sexuais  pouco

04. Aspecto masculino, bragos e pernas muito longos
e propensao a criminalidade.

08. Baixa estatura, prega transversal continua na
palma da mao, prega tipica no canto dos olhos e lingua
fissurada.

16. Polidactilia, cegueira, surdez, pés defeituosos e
retardo mental.
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16 - (UFRRJ/1999/Janeiro)

Tendo um homem ingerido uma substancia que causa
erros na divisdo meidtica da gametogénese, observou-se,
neste individuo, a ndo disjuncdo do cromossomo X e a
geracao de espermatozéides defeituosos.

Que tipos de anomalias cromossGmicas poderdo ser
formadas se esses espermatozdides fecundarem ovdcitos
normais? Justifique.

17 - (UnB DF/1995/Julho)

Analise a figura abaixo:

TR
B
A0 Ah QG XK XX 38 Bx xx

13 14 15 16 17 18 18 20

JAZ KA xax

21 22

Julgue os seguintes itens.

00. O esquema mostra o cariétipo de um homem
com sindrome de Down.

01. A idade paterna tem grande influéncia sobre a
freqUiéncia da sindrome de Down.

02. O cariétipo observado na figura pode ser
conseqliéncia de um erro em uma divisdo mitdtica.

03. E possivel fazer o diagndstico pré-natal de
algumas doencas genéticas por amniocentese ou pelo
exame das vilosidades coriais.

18 - (UNESP SP/2003/Janeiro)

José é uma pessoa muito interessada na criacdo de gatos.
Um de seus gatos apresenta hipoplasia testicular
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(testiculos atrofiados) e é totalmente estéril. José

procurou um veterindrio que, ao ver as cores preta e
amarela do animal, imediatamente fez o seguinte
diagndstico: trata-se de um caso de aneuploidia de
cromossomos sexuais. As cores nos gatos domésticos sdo
determinadas por um gene A (cor amarela) e outro gene
P (cor preta), ambos ligados ao sexo, e o malhado
apresenta os dois genes (A e P).

a) O que é e qual o tipo de aneuploidia que o gato
de José apresenta?

b) Qual a explicagdo dada pelo veterindrio
relacionando a anomalia com as cores do animal?

19 - (UFAM/2004)

A Figura a seguir corresponde a um caridtipo humano. A
numeracgdo corresponde aos pares de cromossomos que
podem ocorrer.

Através dele podemos afirmar que o individuo estudado
é:
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a) Mulher com Sindrome de Down.
b) Homem com Sindrome de Edwards.

c) Mulher com Sindrome de Turner.

d) Homem com Sindrome de Klinefelter.

e) Mulher com Sindrome de Superfemea.

20 - (UFMG/2004)

A identificagdo do fator que origina individuos com
sindrome de Down tornou-se possivel pela utilizagdo da
técnica de:

a) contagem e identificagdo dos cromossomos.
b) cultura de células e tecidos.

c) mapeamento do genoma humano.

d) producdao de DNA recombinante.

21- (UFPR/2004)

Analisando a figura abaixo, que representa um cariétipo
humano, é correto afirmar que se trata do cariétipo de
um individuo:

1 ‘2' 3 4 S
SAZSAFEZRNXZARD
6 7 8§ 9 10 11 12 X

I TXINY EX XX &
13 14 15 16 17 18
IX xx AAA Aa b
19 20 21 22y
01. do sexo masculino.
02. do sexo feminino.
04. com Sindrome de Down.
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08. com Sindrome de Patau.

16. com Sindrome de Edwards.

32. com cariétipo normal.

64. com uma anomalia numérica de autossomos.

22 - (FUVEST SP/2007/22 Fase)

Suponha que na espermatogénese de um homem ocorra
nao-disjungdao dos cromossomos sexuais na primeira
divisdo da meiose, isto é, que os cromossomos X e Y
migrem juntos para um mesmo polo da célula. Admitindo
gue a meiose continue normalmente,

a) qual serda a constituicdo cromossémica dos
espermatozdides formados nessa meiose, no que se
refere aos cromossomos sexuais?

b) quais serdo as possiveis  constituicOes

cromossOmicas de criangas geradas pelos
espermatozdides produzidos nessa meiose, no caso de

eles fecundarem évulos normais?

23 - (UPE/2004/Bio. 1)

Sobre individuos portadores da sindrome de Down,
analise as afirmativas abaixo.

00. Em geral, os portadores apresentam lingua

protrusa, retardo mental de intensidade varidvel e

malformacdes cardiacas.

01. Em ambos os sexos, a analise do nucleo

interfasico revela a presenga da cromatina sexual.

02. A alteragdo cromossOmica, presente nesses
individuos, pode surgir por uma disjuncao irregular do par
cromossémico 22, durante a separagdo dos homoélogos
na meiose | ou das cromatides irmds na meiose Il, em um

dos parentais.

@) @ifrnnatureza
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03. Os portadores podem apresentar cariétipo 45 A
+ XX, quando do sexo feminino, ou 45 A + XY, quando do
sexo masculino.

04. Cariotipicamente, os portadores apresentam
uma monossomia do par cromossomico 21.

24 - (UEPG PR/2005/Julho)

Mudangas acidentais no DNA podem levar a modificagdes
das proteinas fabricadas, muitas das quais enzimas, com
papel fundamental no metabolismo. Desta forma ocorre
uma anomalia genética. Sobre esse fendmeno, assinale o
que for correto.

01. A hemofilia, o daltonismo e o raquitismo sdo
anomalias recessivas, ligadas ao sexo, que atingem
principalmente individuos do sexo masculino.

02. O albinismo é uma anomalia genética que
ocasiona a auséncia parcial ou total do pigmento
melanina na pele, cabelo e olhos. No albinismo classico,
falta a enzima 3, que converte a tirosina em DOPA, um
intermediario na producdo de melanina.

04. Existem duas categorias de anomalias genéticas
que afetam a espécie humana: as causadas por um
defeito num gene apenas e as causadas por um defeito
Nnos cromossomos, seja na estrutura, seja no numero.
Trata-se

respectivamente, das mutagdes génicas e

mutagdes cromossOmicas, ou aberragdes.

08. Na espécie humana, as alteragées numéricas
envolvem somente acréscimo de um ou alguns poucos
sdo chamadas

cromossomos e aneuploidias. Os

individuos sdo, dessa forma, 2n + 1, 2n + 2, etc.

16. A sindrome de Down é um exemplo de
aneuploidia autossdmica do tipo trissomia, onde os
Cromossomos sexuais sao normais (xx ou xy), mas pode
haver um autossomo em dose tripla.

25 - (UFF RJ/2007/12 Fase)
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O caridtipo humano ¢é constituido pelo conjunto
completo dos cromossomos ordenados de um individuo.

No exame pré-natal de um casal cuja futura mae tenha
mais de 35 anos de idade e apresente casos de doencas
genéticas na familia, o médico deve indicar uma avaliacao
do cariétipo fetal.
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O caridtipo humano esquematizado acima é referente a
um individuo com certas caracteristicas apontadas em
uma das opgdes. Indique-a.

a) Normal e do sexo masculino

b) Com sindrome de Klinefelter e do sexo masculino
c) Com sindrome de Down e do sexo masculino

d) Com sindrome de Klinefelter e do sexo feminino
e) Com sindrome de Down e do sexo feminino

26 - (UFRJ/2006)

Ao analisar o caridtipo de células obtidas de uma crianca
com sindrome de Down, observou-se que 70% das células
apresentavam 47 cromossomos, por exibirem a trissomia
do cromossomo 21, e que 30% das células apresentavam
um cariotipo normal, ou seja, 46 cromossomos, sem
trissomia do 21.

@) @ifrnnatureza
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Responda se o fendmeno da nao-disjuncao do par de
cromossomos 21 ocorreu antes ou depois da formacao
do zigoto. Justifique sua resposta.

27 - (UFSC/2007)

As anomalias cromossGmicas sdo bastante freqlientes na populagido
humana; um exemplo disso é que aproximadamente uma a cada 600
criangas no mundo nasce com sindrome de Down. Na grande maioria
dos casos, isso se deve a presenga de um cromossomo 21
extranumerario. Quando bem assistidas, pessoas com sindrome de
Down alcangam importantes marcos no desenvolvimento e podem
estudar, trabalhar e ter uma vida semelhante a dos demais cidaddos.

Sobre as anomalias do nimero de cromossomos, € CORRETO afirmar
que:

01. podem ocorrer tanto na espermatogénese quanto na
ovulogénese.

02. ocorrem mais em meninas do que em meninos.

04. ocorrem somente em filhos e filhas de mulheres de idade
avancgada.

08. ocorrem preferencialmente em populagdes de menor

renda, com menor escolaridade e pouca assisténcia médica.
16. ocorrem ao acaso, devido a um erro na gametogénese.

32. estdo intimamente ligadas a separagdo incorreta dos
Cromossomos na meiose.

64. podem acontecer devido a erros na duplicagdo do DNA.

28 - (UEM PR/2006/Julho)

Um casal de europeus teve uma filha que apresentava os
olhos com aparéncia de uma menina oriental, uma Unica
prega na palma da mao e com desenvolvimento mental
retardado. O médico consultado solicitou um exame de
cromossomos. O resultado revelou que a menina tinha 45
cromossomos mais dois cromossomos X. O cromossomo
excedente era do par 21. De posse desses resultados, o
médico deu o diagndstico de

a) Fenilcetondria.

YouTT) IFRN Natureza



b) Sindrome de Turner (Pseudo-hermafroditismo
feminino).

c) Sindrome de Klinefelter (Pseudohermafroditismo
masculino).

d) AIDS congénita.

e) Sindrome de Down (Mongolismo).

29 - (UFMS/2007/Inverno - Bioldgicas)

Varias sindromes genéticas apresentam como causa
alteragdes cromossdmicas, podendo-se citar, como
exemplos, as sindromes de Turner, Down e Klinefelter.
Em relagdo a Sindrome de Down, assinale a(s)
proposi¢cdo(des) correta(s).

01. A maioria dos casos de Sindrome de Down ocorre
por uma translocagdo cromossémica envolvendo o
cromossomo 21.

02. A monossomia do cromossomo 21 é um tipo de
alteracdo cromossOmica que leva a Sindrome de Down.

04. A Sindrome de Down é uma alteragdo
cromossOmica do tipo numérica, sendo considerada uma
aneuploidia.

08. A existéncia de trés cromossomos 21 (trissomia
do cromossomo 21) causa a Sindrome de Down.

16. A Sindrome de Down é uma alteragdo
cromossOmica atribuida a alteragGes nos cromossomos
sexuais.

32. O exame do caridtipo é um método de
diagndstico para a Sindrome de Down.

30 - (UFRGS/2007)

Na novela das 20h, um dos temas tratados é o nascimento de uma
crianga com sindrome de Down. Trata-se de uma menina gémea de
um menino que ndo apresenta a sindrome.

Com base nessas informacGes, considere as afirmagdes abaixo.

. Esses gémeos sdo dizigoticos.
1. A sindrome de Down é uma aneuploidia sexual.

I, A sindrome dessa menina pode ser decorrente de um erro
durante a meiose | ou Il.

Quais sdo corretas?

a) apenas |

b) apenas Il

c) apenas lll

d) apenas | e lll
e) apenas |l elll

31 - (UNESP SP/2007/Julho)

Observe o esquema do cariétipo humano de um certo
individuo.

O DT
TR TRRTER IO A
oM e
e '23 ese 41 N

21

Sobre esse individuo, é correto afirmar que

a) é fenotipicamente normal.

b) apresenta sindrome de Edwards.
c) apresenta sindrome de Turner.

d) apresenta sindrome de Down.

e) apresenta sindrome de Klinefelter.
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32 - (UFF RJ/2008/12 Fase)

Alguns individuos podem apresentar -caracteristicas

especificas de Sindrome de Down sem o
comprometimento do sistema nervoso. Este fato se deve
a presenga de tecidos mosaicos, ou seja, tecidos que
apresentam células com um numero normal de
cromossomos e outras células com um cromossomo a
mais em um dos pares (trissomia). Este fato é devido a
uma falha no mecanismo de divisao celular denominada

de ndo-disjuncao.

Assinale a alternativa que identifica a fase da divisao
celular em que esta falha ocorreu.

a) anafase Il da meiose
b) anafase | da meiose
c) anafase da mitose

d) metafase da mitose
e) metafase Il da meiose

33 - (UEMS/2008)

Na espécie humana, as alteragdes numéricas que
envolvem acréscimo ou diminuicdo de um ou poucos
cromossomos sdo chamados aneuploidias. Essas
alteragbes podem comprometer a salide ou mesmo
inviabilizar a vida do seu portador. Uma dessas alteracdes
é conhecida como Sindrome de Down, que se caracteriza

pela seguinte fdrmula cromossémica:
a) 47, XXY —2n+1

b) 45X -2n-1
c) 47,+18-2n+1
d) 47,+13-2n+1

e) 47,+21-2n+1
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34 - (UFU MG/2008/Janeiro)

Do casamento entre um homem normal (cariétipo 46, XY)
e uma mulher normal (cariétipo 46, XX) nasceu uma
crianca com uma aneuploidia — Sindrome de Down
(cariotipo 47, XX, +21). Com relagdo aos processos
normais de gametogénese e ao fato descrito acima, pode-
se afirmar que:

I essa aneuploidia pode ter sido originada da nao-
disjuncdo dos cromossomos homologos (par 21), na
meiose | da gametogénese paterna ou materna.

I. na meiose | da gametogénese materna,
normalmente ocorre a disjungao das cromatides-irmas de

um cromossomo 21.

M. essa aneuploidia pode ter sido originada da nao-
disjuncdo das cromatides-irmas de um cromossomo 21,
na meiose Il da gametogénese materna.

Com relagdo as afirmativas acima, marque a alternativa

correta.

a) somente Il é correta.

b) somente | é correta.

c) somente Il é correta.

d) somente | e lll sdo corretas.

35 - (FFFCMPA RS/2008)

A distrofia muscular de Duchenne (DMD), de heranga
recessiva ligada ao X, causa tamanha degenerac¢do na
musculatura que o individuo afetado perde a locomocao
ainda na primeira década de vida e, em geral, vem a dbito
antes da idade adulta. J& que homens afetados nao
chegam a deixar descendentes, eles ndo passam seu
cromossomo X e, assim, sao raras as mulheres com DMD.
No entanto, a literatura mostra, pelo menos, dois casos
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que também
tiveram DMD, por ter herdado um unico X de suas maes
portadoras.

de mulheres com sindrome de

A lacuna acima fica corretamente preenchida por

a) Down

b) Pateau

c) Edwards
d) Klinefelter
e) Turner

36 - (UDESC SC/2008/Julho)

Assinale a alternativa incorreta, sobre as altera¢des
cromossOmicas na espécie humana.

a) Sidrome do poli-X (48, XXXX)

b) Down mulheres (47, XX+21) e homens (47,
XY+21)

c) Klinefelter (47, XXX)
d) Turner (45, X0)

e) Sidrome do duplo Y (47, XYY)

37 - (UFPA/2009/22 Fase)

A sindrome que pode afetar tanto individuos do sexo
masculino quanto do sexo feminino e que é ocasionada,
comumente, pela formagdo de gametas femininos

(6vulos) com dois cromossomos 21 é a

a) Sindrome de Klinefelter.

b) Sindrome de Turner.

c) Sindrome da distrofia muscular.
d) Sindrome do raquitismo.

e) Sindrome de Down.

38 - (UFU MG/2009/Janeiro)

Alteragbes nos cromossomos sexuais podem surgir
devido a sua distribuicdo anormal durante a meiose.

De acordo com essa afirmac¢do, marque a alternativa
correta.

a) Na sindrome do poli-Y, as pessoas afetadas
nascem com 45 cromossomos, porque ocorre a nao
disjuncdo cromossOmica na meiose materna.

b) Na sindrome de Klinefelter, em 99,9% dos casos,
ocorre a ndo disjungao cromossémica durante a meiose
para a formacdo do zigoto.

c) Na sindrome do poli-X, as pessoas afetadas sdo
geradas a partir de espermatozdides que contém dois
cromossomos Y.

d) A sindrome de Turner, na maioria dos casos,
deve-se a ndo disjuncdo dos cromossomos durante a
meiose para formacdo do espermatozdide.

39 - (UNCISAL AL/2008)

Sr. Nequinho e D. Martinha sdo normais e geraram uma
crianga daltonica e com uma aberragdo cromossOmica
conforme pode ser observado no idiograma.




- ~
# _NATUREZA ~
4

o
! \
I 1
' !
\

A s ’ !
~ e

Professor: Carlos Henrique

16 28 =g 26 x¥

AL BE BB X% 88 2% 88
6 7 8 9 10 11 12
AR Ad ad XX BR KR
13 14 15 16 17 18
KX xx  &ATaa B8a

Apds andlise do idiograma, um geneticista afirmou
acertadamente que a crianga possui

a) sindrome de Klinetelter e ocorreu uma ndo
disjuncdo durante a meiose | da ovulogénese.

b) sindrome de Down e ocorreu uma nao disjun¢do
durante a meiose | da espermatogénese.

c) sindrome de Patau e ocorreu uma nao disjungado
durante a meiose | da espermatogénese.

d) sindrome de Klinefelter e ocorreu uma ndo
disjuncdo durante a meiose Il da ovulogénese.

e) sindrome do duplo XX e ocorreu uma nao
disjuncdo durante a meiose | da ovulogénese.

40 - (UDESC SC/2009/Julho)

As aberragGes cromossOmicas nos seres humanos podem
provocar sindromes como a de Down (1), de Turner (2) e
Klinefelter (3).

Assinale a alternativa que contém as caracteristicas de

um individuo afetado por essas sindromes,
respectivamente.
a) (1) O afetado é sempre do sexo feminino, possui

45 cromossomos, tendo apenas um cromossomo X. (2)

@) @ifrnnatureza
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Sempre do sexo masculino e tem 47 cromossomos, sendo
2 cromossomos X e um Y. (3) O afetado possui 47
cromossomos: 1 cromossomo a mais no par 21.

b) (1) O afetado apresenta 47 cromossomos: 1
cromossomo a mais no par 21. (2) O afetado é sempre do
sexo feminino, possui 45 cromossomos, tendo apenas um
cromossomo X. (3) Sempre do sexo masculino e possui 47
cromossomos, sendo 2 cromossomos X e um Y.

c) (1) O afetado possui 47 cromossomos: 1
cromossomo a mais no par 18. (2) O afetado é sempre do
sexo masculino e tem 45 cromossomos, ndo possuindo o
cromossomo Y. (3) Sempre do sexo masculino e possui 47
cromossomos, sendo 2 cromossomos X e um Y.

d) (1) O afetado apresenta 47 cromossomos: 1
cromossomo a mais no par 3. (2) O afetado é sempre do
sexo feminino e possui 45 cromossomos, tendo apenas
um cromossomo X. (3) Sempre do sexo masculino e
possui 47 cromossomos, sendo 2 cromossomos X e um Y.

e) (1) O afetado é sempre do sexo feminino e possui
45 cromossomos. (2) O afetado possui 47 cromossomos:
1 cromossomo a mais no par 21, tendo apenas um
cromossomo X. (3) Sempre do sexo masculino e possui 47
cromossomos, sendo 2 cromossomos X e um Y.

41 - (PUC RJ/2010)

Em um laboratério de citogenética, o geneticista

deparou-se com o idiograma obtido do cariétipo de uma
crianga, mostrado a seguir:
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Disponivel em:
http://www.ghente.org/ciencia/genetica/klinefelter.htm

Observando-se esse idiograma, é CORRETO afirmar que
essa crianga apresenta o fendtipo de:

a) um menino com Sindrome de Klinefelter.
b) uma menina com Sindrome de Klinefelter.
c) um menino com Sindrome de Down.

d) um menino com Sindrome de Turner.

e) uma menina com Sindrome de Turner.

42 - (UEPB/2011)

Um casal, orientado pela pediatra que acompanha sua
crianga desde o nascimento e que agora com 8 anos
apresentava um deficit de crescimento, buscou um
médico, especialista em genética, para exames que
elucidassem o problema apontado pela pediatra. Durante
o exame clinico, o geneticista observou que a menina
apresentava pesco¢o curto e largo, sem deficit de
inteligéncia; solicitou entdo uma coleta de sangue para
realizacdo de cariotipagem.

Sobre o texto acima, sdo apresentadas as seguintes
proposicoes:

(02)
constante cromossOmica diploide de uma espécie.

O cariétipo é o conjunto cromossdmico ou a

(04) Qualquer célula sanguinea coletada sera

analisada a microscopia eletronica, para visualizacdo dos
cromossomos e montagem do caridtipo.

(07) Os leucdcitos serdo tratados com colchicina para
que a divisdo celular fique paralisada em metéfase, visto
ser esta fase aquela na qual os cromossomos atingem o
maximo de condensacdo.

(11)  As caracteristicas descritas sugerem um caso de
sindrome de Turner, sendo necessario uma cariotipagem
para diagndstico conclusivo.

(16) As caracteristicas descritas sugerem um caso de
sindrome de Down, sendo necessario uma cariotipagem
para diagndstico conclusivo.

Y. das corretas =

Para realiza¢do da cariotipagem devera ser utilizada a
célula representada na alternativa:

Caso o exame confirme a suspeita clinica, o caridtipo da
crianga esta representado em:

l. 2AXX

Il. 2AXX+21
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. 2AX0
V. 2AXXY
V. 2AXY

A alternativa que reline as respostas corretas é:

a) 20-D-1I
b) 25-B—II
c) 13-A-IV
d) 20-C—1Il
e) 25-D -1l

43 - (UFSC/2011)

Leia atentamente o trecho abaixo.

“... 0 que ele quer resolver agora ndo é o problema da
crianga, mas o espago que ela ocupa na sua vida. E esses
contatos medonhos do dia-a-dia: explicar. J& viu na
enciclopédia que o nome da sindrome se deve a John
Haydon Down (1828-1896), médico inglés. A maneira da
melhor ciéncia do império britanico, descreveu pela
primeira vez a sindrome frisando a semelhanca da vitima
com a expressao facial dos mongdis, 1a nos confins da
Asia; dai “mongoléides”. Que tipo de mentalidade define
uma sindrome pela semelhanca com os tracos de uma

”

etnia?...

TEZZA, Cristévao. O filho eterno. 8. ed. Rio de
Janeiro/S3o Paulo: Record, 2009. p. 42-43.
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No texto acima é citado o nome do médico que
descreveu uma sindrome, hoje chamada de Sindrome de
Down e a razdo de se usar (erroneamente) o termo
mongolismo.

As sindromes cromossOmicas sdo ocasionadas

por alteragdes no numero de cromossomos
(aneuploidias) ou por alteragdes na sua estrutura
(delegdes, inversdes, entre outras). Normalmente os
seres humanos apresentam 46 cromossomos em pares
de homdlogos, um paterno e outro materno. A Sindrome
de Down é determinada pela presencga de 3 cromossomos
(trissomia), ao invés do par usual de cromossomos

homdlogos no genoma humano.

a) Qual par cromossémico apresenta a trissomia na
Sindrome de Down?

b) Escreva o cariétipo do portador da Sindrome de
Down.
c) Cite o nome e escreva o cariétipo de uma

Aberracdo Cromossdmica Numérica envolvendo os
Cromossomos sexuais.

d) Na Sindrome de Edwards temos uma trissomia do
cromossomo 18. Suponha que um gene “A” esteja
localizado neste cromossomo e que um individuo
portador desta sindrome seja homozigoto para este
locus.

Qual seria o numero de cdpias deste gene na metafase
mitdtica de uma célula deste individuo?

e) Suponha que no cromossomo 18 existem dois
genes denominados “A” e “B”. Um individuo de gendtipo
AaBb produz gametas na seguinte propor¢do: AB: 40%;
Ab: 10%; aB: 10% e ab: 40%.
aproximada destes genes no cromossomo?

Qual seria a distancia

44 - (ACAFE SC/2012/Janeiro)
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Alteracdes no numero padrao de cromossomos podem
resultar em problemas para o desenvolvimento do
individuo. As sindromes de Down e de Klinefelter,
causadas pela presenga de um cromossomo a mais nos
genomas celulares e as sindromes de Turner e de Cri du
Chat, relacionadas a falta de um cromossomo sdo
exemplos desses processos. Estudos indicam que a
presenga de cromossomos extras pode dificultar
processos essenciais para a vida celular, como a formagao
das fibras do fuso mitético. Em raras ocasidoes, embrides
com trés conjuntos de cromossomos conhecidos como
tripldides podem se desenvolver, pelo menos por um
determinado tempo. Um dos mecanismos conhecidos
qgue levam a formacgdo de embrides tripldides envolve a
penetracdo de dois espermatozéides em um Unico
ovdcito. A triploidia € uma das mais frequentes anomalias
observadas na gesta¢do humana e andlises citogenéticas
indicam que de 15% a 18% dos embrides abortados
espontaneamente sdo tripldides. Mais raramente, esse
processo pode ocorrer pela fecundagao de um ovdcito
por um espermatozdide dipldide ou pela presenca de um
ovécito  dipldide. Embrides  descartados em
procedimentos de fecundagdo assistida tém levado a
avangos na compreensdo dos eventos que resultam em
embrides com conjuntos extras de cromossomos. O
acompanhamento desses embrides poderd apontar os
mecanismos celulares que permitem a sobrevivéncia,
proliferacdo e diferenciacdo do embrido tripléide até o

nascimento, em alguns Casos.

BORGES, Jerry C. Uma casa com trés senhores
(adaptado).

3/6/2011; www.cienciahoje.uol.com.br/ .....

Sobre tema é correto afirmar, exceto:

a) Diferentemente dos animais, nas plantas é
relativamente comum a presenca de conjuntos extras de
cromossomos (poliploidia), sendo que metade de todos
0os géneros conhecidos de plantas possui espécies

@) @ifrnnatureza
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polipldides e cerca de dois tergos de todas as gramineas
sao polipldides.

b) A tetraploidia (92 XXXX ou XXYY) ocorre quando
uma célula replica seu DNA, mas nao se divide, sendo
observada apenas em células isoladas e ndo em todo o
individuo.

c) A aneuploidia, diferentemente dos erros de
ploidia, em que hd um ndmero err6bneo de conjuntos
completos de cromossomos, caracteriza-se pela auséncia
ou adi¢do de um ou mais cromossomos individuais, sendo
que as células com um cromossomo adicional ou ausente
sdo trissdbmicas ou monossOmicas para o referido
cromossomo.

d) As sindromes de Down, de Klinefelter, de Turner
e de Cri du Chat sdo decorrentes de alteragbes
cromossOmicas numéricas.

45 - (ACAFE SC/2012/Janeiro)

Todas as trissomias autossOmicas possiveis podem ser
encontradas entre os abortos precoces, mas apenas as
trissomias 13, 18 e 21 sobrevivem, em geral, até o
nascimento.

Sobre tema é correto afirmar, exceto:

a) As sindromes decorrentes das trissomias 13, 18 e
21 sdo a sindrome de Patau, sindrome de Edwards e
sindrome de Down, respectivamente.

b) A sindrome de Down é a Unica trissomia
autossdmica compativel com a sobrevivéncia na vida
adulta.

c) Individuos com sindrome de Down seja em

decorréncia de trissomia do 21, seja devido a

translocac¢Ges envolvendo o cromossomo 21 sdo estéreis.

YouTT) IFRN Natureza
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d) Em cerca de 3-4% dos casos de sindrome de
Down, o individuo apresenta 46 cromossomos e a
sindrome se deve a uma translocacdo robertsoniana
envolvendo o cromossomo 21.

46 - (FMABC SP/2012)

Suponha que um homem apresente normalmente um
erro na meiose e produza espermatozoides sem
cromossomos sexuais e espermatozoides com dois
cromossomos sexuais. Considerando que esse homem
venha a ter descendentes com uma mulher que produza
O6vulos cromossomicamente normais, espera-se que
esses descendentes tenham chance de apresentar

a) a sindrome de Down ou a sindrome de Turner.
b) a sindrome de Down ou a sindrome de
Klinefelter.

c) a sindrome de Turner ou a sindrome de
Klinefelter.

d) a trissomia do cromossomo X ou a sindrome de
Turner.

e) a trissomia do cromossomo X ou a sindrome do
duplo-Y.

47 - (FCM MG/2012)

A amostra bioldgica de um embrido abortado
espontaneamente, submetida a um exame laboratorial,

apresentou uma Monossomia Dupla.

O registro que pode indicar o caso citado é:

a) 46, XY, -1.
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b) 44, XX, -13, -20.
c) 46, XX ou XY, -2.

d) 48, XX ou XY, +8, +21

48 - (UCB DF/2012)

Diagnéstico molecular, oferecido gratuitamente na

regidao Norte Fluminense, rastreia até 20 doengas
genéticas e disponibiliza, em poucos dias, os resultados.
Os testes diagnosticam tanto doengas causadas por
alteragdes no numero de cromossomos, como a
sindrome de Down, quanto aquelas decorrentes de
mutac¢Oes génicas, como a fibrose cistica. A técnica para
realizacdo dos diagndsticos baseia-se na andlise de
sequéncias especificas do genoma dos individuos. Para o
teste, uma amostra do material bioldgico do paciente é
retirada por esfregaco bucal, de onde o DNA é extraido, e
enviada para analise no laboratério. Os resultados devem
ser dados ao paciente e seus familiares por profissionais

especializados, os conselheiros genéticos.

Internet: <http://cienciahoje.uol.com.br>
(com adaptacgGes). Acesso em 27/4/2012.

Com relagdo ao assunto do texto, julgue os itens a seguir,
assinalando (V) para os verdadeiros e (F) para os falsos.

00. A maioria dos individuos com sindrome de Down
apresenta 45 cromossomos autossOmicos e dois sexuais.

01. Cada cromossomo metafasico apresenta uma
Unica molécula de DNA associada com proteinas do tipo
histonas.

02. Trissomia e monossomia cromossdmicas sdo
exemplos de mutagdes génicas.

03. No esfregaco bucal, serdo obtidas células
epiteliais e conjuntivas advindas do tecido epitelial

pseudoestratificado que compde a boca.

YouTT) IFRN Natureza
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04. A analise de sequéncias especificas do genoma é
um exemplo de terapia génica.

49 - (UEPA/2013)

Como uma metodologia atual de andlise, a amniocentese
é um exame que diagnostica alteragbes no
desenvolvimento humano intrauterino e consiste na
retirada de liquido amnidtico do interior do utero
materno para posterior exame laboratorial. Dentre os
possiveis parametros de analise desse exame consta o
diagndstico precoce da trissomia do cromossomo 21. A

respeito da alteragdao cromossémica, afirma-se que:

a) corresponde a aneuploidia denominada
sindrome de Down.
b) é uma mutagdo cromossOmica numérica que

acomete os alossomos.

c) a representagdo do numero de lote

cromossOmico nesta aneuploidia é 2n-1.

d) a ocorréncia dessa aberragdao cromossémica esta
associada ao sexo feminino.

e) a azoospermia e a ginecomastia sdo encontradas
nos portadores desta aneuploidia.

50 - (ACAFE SC/2013/Julho)

As aberragGes cromossémicas sdo alteragfes estruturais
(perda de pedacos ou inversdes) ou alteragGes numéricas
(falta ou excesso) de cromossomos nas células. Essas
alteragGes podem levar ao desenvolvimento de algumas
sindromes, ou mesmo a inviabilizacdo do
desenvolvimento embriondrio. Uma sindrome conhecida
é aquela na qual individuos nascem com uma
monossomia do cromossomo X, ou seja, com cariétipo

45,X.

Esta sindrome também é conhecida como:

@) @ifrnnatureza
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a) Sindrome de Down.
b) Sindrome de Klinefelter.
c) Sindrome de Turner.
d) Sindrome de Patau.

51 - (UNIUBE MG/2013/Janeiro)

”A Sindrome de Down ou Trissomia do cromossomo 21 é
o disturbio genético mais comum na espécie humana e
recebe esse nome em homenagem ao médico britanico
John Langdon Down, que a descreveu em 1862. A
sindrome é caracterizada por uma combinag¢do de
diferengas maiores e menores na estrutura corporal.
Pessoas com esta sindrome podem ter uma habilidade
cognitiva abaixo da média, geralmente variando de
retardo mental leve a moderado, e, num pequeno
numero de casos, o retardo é profundo.”

Fonte:
http://pt.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_
Down. Acesso em: nov 2012.

Em relacdo a Sindrome de Down, analise as informacdes
a seguir:

l. A expressdo “trissomia do cromossomo 21"
significa que o individuo apresenta trés cromossomos 21
ao invés de dois.

I. A incidéncia da Sindrome de Down geralmente
esta relacionada com o aumento da idade da mae.

1. A Sindrome de Down é

cromossOmica que envolve cromossomos autossomos.

uma alteracdo
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V. A alteragdo genética presente em individuos com
Sindrome de Down pode ser visualizada com a anélise do
cariotipo.

V. Individuos com Sindrome de Down geralmente
apresentam 45 autossomos e 2 Cromossomos sexuais.

Estdao CORRETAS as informagdes contidas em:

a) L, LIV, Vv

b) I, Il e lll, apenas
c) I, IV eV, apenas
d) I, Il eV, apenas
e) I, IV eV, apenas

52 - (IFGO/2013/Julho)

O caridtipo é o conjunto de cromossomos de uma célula.
Na espécie humana, existem 46 cromossomos nas células
somaticas (2n = 6). A partir dessas informacGes, analise o
caridtipo humano a seguir:

PN M
¢ (e U3 9 1)
Ny IR HRY:
3

B B3

Disponivel em: <http://www.citogene.com.br/img/img-
trissomia-docromossoma- 21.gif>. Acesso em: 29 jun.
2013.

Analise as afirmagOes a seguir, acerca do individuo que
possui o cariétipo apresentado.

l. E do sexo feminino.
Il. E do sexo masculino.

1. N3do apresenta nenhuma altera¢do quanto ao
ndumero de cromossomos.

V. Possui Sindrome de Down.

V. Possui Sindrome de Turner.

Esta(do) correta(s):

a) Somente as afirmacgdes | e lll.
b) Somente as afirmacdes Il e lll.
c) Somente as afirmacgdes | e IV.
d) Somente as afirmacgdes | e V.

e) Somente as afirmacdes Il e IV.

53 - (UFT/2013)

Uma crianga apresenta em seu cariotipo trés

cromossomos sexuais, dois correspondem ao X e um ao
Y. Podemos dizer que esta crianga:

a) possui sindrome de Turner e é do sexo feminino
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b) possui sindrome de Klinefelter e é do sexo
masculino

c) possui sindrome de Turner e é do sexo masculino
d) possui sindrome de Down e é do sexo feminino
e) possui sindrome de Klinefelter e é do sexo
feminino

54 - (UEPA/2014)

Pela primeira vez, cientistas conseguiram identificar uma
maneira de neutralizar a altera¢do genética responsavel
pela Sindrome de Down. Em um estudo feito com células
Universidade de

de cultura, pesquisadores da

Massachusetts, Estados Unidos, “desligaram” o
cromossomo extra, presente nas células de pessoas com
o disturbio. Assim, eles foram capazes de corrigir padrdes
anormais de crescimento celular, caracteristicos da
Sindrome de Down. A descoberta abre portas para o
desenvolvimento de novos mecanismos que poderao

ajudar no tratamento do disturbio.

Adaptado de:
http://veja.abril.com.br/noticia/ciencia/cientistas
desligam- gene-que-causa-a-sindrome-de-down

Sobre a alteracdo cromossémica referida no texto,
afirma-se que:

a) o caridtipo de mulheres com a sindrome é
representado por 45,X.

b) o cariotipo de homens com a sindrome é
representado por 47,XXY.

c) trata-se de uma monossomia do cromossomo
sexual Y.
d) trata-se de uma trissomia do cromossomo 21.

@) @ifrnnatureza

~
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Genética - Aneuploidias e euploidias

e) 0s sindrome sdo altos e

apresentam ginecomastia e azoospermia.

portadores da

55 - (UFJF MG/PISM)

A sindrome de Down é uma doenga genética que
promove uma série de alteragdes no fendtipo do
individuo portador. No ano de 2013, um grupo de
pesquisadores demonstrou que um gene responsavel
pela inativagdo de um dos cromossomos X de mamiferos
poderia ser utilizado para silenciar o cromossomo 21
extra, presente nos portadores da doenga. Em relagdo a
sindrome de Down, responda:

cromossOmica €

a) Que
encontrada nas células de individuos com sindrome de

tipo de alteragdo

Down?

b) Considere um gene A situado no cromossomo 21.
Se os pais de uma crianga portadora de sindrome de
Down fossem de gendtipo AA (mae) e Aa (pai) e a ndo
disjuncdo dos cromossomos homdlogos ocorresse na
made, quais seriam os possiveis gendtipos da crianga para
esse gene?

c) Considere que a mae da criancga, representada na
letra b, também seja portadora do gene do daltonismo
(gene recessivo ligado ao X). Qual a probabilidade desse
casal ter um novo filho (homem), com sindrome de Down
e daltonismo? Considere que a taxa de ndo disjuncdo do
cromossomo 21, na mae, fosse de 10%.

56 - (Unievangélica GO/2014/Janeiro)

Leia o texto a seguir.

O conjunto de caracteristicas morfolégicas dos
cromossomos de uma célula constitui seu cariétipo e o

tamanho, a forma e o nimero dos cromossomos s3o
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d)
mais de 35 anos.

constantes entre os individuos de mesma espécie.
Desvios em relagdo ao cariétipo normal sdo conhecidos
como alteragbes ou aberragbes cromossémicas e
geralmente causam transtornos ao funcionamento
celular, produzindo alteragdes morfoldgicas e fisioldgicas.
Um exemplo é a alteragdo cromossGmica que resulta na
sindrome de Klinefelter, em humanos. Na sindrome de
Klinefelter os homens tém estatura média geralmente
maior que a média, drgdos genitais pouco desenvolvidos
entre outras

e desenvolvimento das mamas,

caracteristicas.

GRIFFITHS, Anthony. J. F. et al. Introdugao a genética. 9.
ed. Rio de Janeiro,
Guanabara Koogan, 2008. p. 473.

A constituicdo cromossdmica na sindrome de Klinefelter
é representada pelo cariétipo

a) 22AA + XXY ou 47, XXY
b) 22AA + X ou 45, X0
c) 22AA + XXX ou 47, XXX

d) 22AA + XYY ou 47, XYY

57 - (UEFS BA/2014/Julho)

Um individuo recém-nascido, sexo feminino, foi

diagnosticado com Sindrome de Down.

Sobre esse individuo, € incorreto afirmar:

a) Apresenta o cariotipo 47, XX, 21.
b) E portador de uma aneuploidia autossdmica.
c) Apresenta constituicdo sexual cromossémica 46,

e)

E provavel que a progenitora da crianca tenha

Provavelmente a origem da sindrome ocorreu

por ndo disjungdo do cromossomo durante a ovogénese.

58 - (CEFET MG/2015)

Analise a imagem a seguir do cariétipo de um individuo
gue apresenta uma anomalia.

YOGl I

[ sty
el i de o

LX S T S Y Y I T -‘)

19 20 21 22 X ¥

Disponivel em: <http://1.bp.blogspot.com>. Acesso em:

24 set. 2014.

A causa dessa anamolia é a ocorréncia de

a)
b)
c)

d)

delecdo do cromossomo Y.
curvatura nos cromossomos.
troca de partes entre os cromossomos.

alteragdao nos tamanhos dos cromossomos.

auséncia de disjuncdo cromossémica na meiose.
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59 - (PUC GO/2015/Janeiro)

Ocasides hd, em que o sertanejo da para assobiar. Cantar,
é raro; ainda assim, a surdina; mais uma voz intima, um
rumorejar consigo, do que notas saidas do robusto peito.
Responder ao pio das perdizes ou ao chamado agoniado
da esquiva jad, é o seu divertimento em dias de bom
humor.

E-lhe indiferente o urro da onga. Sé por demais repara nas
muitas pegadas, que em todos os sentidos cortam a
estrada.

— Que bichdo! murmura ele contemplando um rasto
mais fortemente impresso no chdo; com um bom onceiro
nao se me dava de acuar este diabo e meter-lhe uma
chumbada no focinho.

O legitimo sertanejo, explorador dos desertos, ndo tem
em geral familia. Enquanto mogo, o seu fim Unico é
devassar terras, pisar campos onde ninguém antes
pusera pé, vadear rios desconhecidos, despontar
cabeceiras e furar matas que descobridor algum até

entdo haja varado.

Cresce-lhe o orgulho na razdo direta da extensdo e
importancia das viagens empreendidas; o seu maior
gosto cifra-se em enumerar as correntes caudais que
transpOs, os ribeirdes que batizou, as serras que
trasmontou e os pantanais que afoitamente cortou,
guando ndo levou dias e dias a roded-los com rara
paciéncia.

Cada ano que finda |he traz mais um valioso
conhecimento e acrescenta uma pedra ao monumento

da sua inocente vaidade.

— Ninguém pode comigo, exclama ele enfaticamente.
Nos campos da Vacaria, no sertao do Mimoso e nos
pantanos do Pequiri, sou rei.

E esta presuncdo de realeza infunde-lhe certo modo de
falar e de gesticular majestatico em sua singela
manifestacao.

@) @ifrnnatureza

Genética - Aneuploidias e euploidias

A certeza, que tem de que nunca poderd perder- se na
vastiddo, como que o liberta da obsessio do

desconhecido, o exalta e Ihe dé foros de infalibilidade.

Se estende o brago, aponta com seguranga para o espago
e declara peremptoriamente:

— Neste rumo, daqui a vinte léguas fica o espigdo-mestre
de uma serra braba, depois um rio grosso: dali a cinco
léguas outro mato sujo que vai findar num brejal. Se
vassuncé frechar direitinho assim, umas duas horas, topa
com o Pouso do Tatu, no caminho que vai a Cuiaba.

O que faz numa dire¢do, com a mesma imperturbavel
serenidade e firmeza o indica em qualquer outra.

A Unica interrup¢do que aos outros consente, quando
conta os inimeros descobrimentos, é a da admiracdo. A
minima suspeita de ddvida ou pouco caso, incendem-se-
Ihe de cdlera as faces e no gesto denuncia indignagao.

— Vassuncé ndo credita! protesta entdao com calor. Pois
encilhe o seu bicho e caminhe como eu lhe disser. Mas
assunte bem, que no terceiro dia de viagem ficara
decidido quem é cavouqueiro e embromador. Uma coisa
é mapiar a toa, outra, andar com tento por este mundo
de Cristo.

(TAUNAY, Visconde de. Inocéncia.
3. ed. Sao Paulo: FTD, 1996, p. 30-31. Adaptado.)

“E-lhe indiferente o urro da onca. S6 por demais repara
nas muitas pegadas, que em todos os sentidos cortam a
estrada.

— Que bichdo! murmura ele contemplando um rasto
mais fortemente impresso no chdo; com um bom onceiro
ndo se me dava de acuar este diabo e meter-lhe uma
chumbada no focinho.”

O trecho extraido da obra Inocéncia, de Visconde de
Taunay (texto), faz meng¢do a um dos maiores felinos do
mundo, a ong¢a, um animal ameacado de extingao.
Acredita-se que a onca-preta (pelagem totalmente preta)
seja uma variacdo da onca-pintada (pelagem amarelo-

YouTT) IFRN Natureza
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castanho com manchas pretas), um caso de mutacdo
dentro na mesma espécie.

Sobre o tema mutacdo, leia atentamente as alternativas
abaixo e marque a Unica correta:

a) A poliploidia é uma aneuploidia que produz
alterag@es estruturais nos cromossomos.

b) A delegdo é uma mutagdo cromossdmica que
leva a redug¢do do nimero de cromossomos do gendtipo.

c) A trissomia é uma aneuploidia causada por
alteracdo numérica dos cromossomos.

d) A triploidia é uma alteragdo estrutural dos
Cromossomos.

60 - (UNITAU SP/2014/Julho)

Uma mulher, de aparéncia fisica normal, e seu filho, com
retardo mental e outras anomalias, foram submetidos a
um teste de cromatina sexual (corpusculo de Barr). Para
isso, as suas células da mucosa bucal foram raspadas,
fixadas (as células foram mortas, mas preservadas quanto
a morfologia), coradas e analisadas ao microscépio. Os
resultados mostraram que a ma&e possuia duas
cromatinas sexuais, e o filho, também duas. Ambos
tiveram os seus cariotipos analisados. Com relagdo a esse

assunto, pergunta-se:

a) Por que as cromatinas sexuais ficam visiveis
numa célula da mucosa bucal em intérfase, exceto nos
individuos XY, XYY e portadores da sindrome de Turner?

b) Quantos
aneuploidias podem ser esperados das analises dos

€ quais Ccromossomos Sexuais e

caridtipos da mae e do filho? Justifique sua resposta.

@) @ifrnnatureza

Genética - Aneuploidias e euploidias

61 - (ACAFE SC/2015/Janeiro)

Recentemente foi noticiado que cientistas conseguiram
“silenciar” cromossomo extra responsavel pela sindrome
de Down. A insercdo de um gene pode “calar” a copia
extra do cromossomo 21, que causa a sindrome de Down,
segundo um estudo publicado na revista Nature. O
método pode ajudar pesquisadores a identificar os
dos sintomas como

caminhos celulares por tras

deficiéncia cognitiva e desenvolver tratamentos
direcionados. A pesquisa foi feita com células-tronco em

laboratorio.

"A correcdo genética de centenas de genes em todo um
cromossomo extra se manteve fora do reino da
possibilidade [até agora]. Nossa esperancga é que para as
pessoas que vivem com a sindrome de Down, esta
primeira prova abra varias novas possibilidades
excitantes para estudar a sindrome, e traga para a
consideracdo a terapia cromossdmica", diz Jeanne
Lawrence, uma bidloga celular da Escola de Medicina da
Universidade de Massachusetts, nos EUA, principal

autora do estudo.

Fonte: Ciéncia Hoje, 17/07/2013 Disponivel em:
http://noticias.uol.com.br/ciencia

Acerca das informagbes acima e dos conhecimentos
relacionados ao tema, assinale a alternativa correta.

a) Quando ha um aumento ou diminuicdo de um

par de cromossomos, denominamos aneuploidia,
podendo ser autossémica, como a Sindrome de Down, ou

sexual, como a Sindrome de Patau.

b) Criancas portadoras da Sindrome de Down tém
47 cromossomos, pois tém trés cromossomos 21, ao
invés de dois. Esta copia extra de cromossomo expressara
no organismo algumas caracteristicas fisicas especificas.
Porém, o problema de saude e de aprendizado provocado
por essa trissomia varia de acordo com a genética familiar
da crianga e fatores ambientais, dentre outros.

YouTT) IFRN Natureza
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c) O fator cromossémico causador da Sindrome de
Down é a ndo-disjuncdo mitdtica, podendo ocorrer tanto
na primeira quanto na segunda divisao. Quando acontece
na primeira divisdo, todos os gametas apresentam
alteracdo numérica. Porém, quando ocorre na segunda
divisdo, teremos metade dos gametas normais e a outra
metade com alteragdo numérica.

d) Processo semelhante ao utilizado pelos cientistas
para
naturalmente com um dos cromossomo X da mulher. O

inativar o cromossomo 21 extra ocorre
cromossomo X inativado é sempre o que apresenta genes
que determinam doengas genéticas, mecanismo este

chamado de compensagao de dose.

62 - (FCM PB/2015/Julho)

As sindromes genéticas sdo bastante conhecidas e
causadas, por mutagdo cromossOmica. Caracteriza-se por
um quadro clinico amplo, com acometimento de
multiplos o6rgdos e sistemas. A maioria dos fetos
portadores, com a alteragdo cromoss6mica mostrada no
caridtipo (figura 01), ndo chega ao termo. Dos nascidos
vivos, a quase totalidade evolui para o ébito no primeiro
ano de vida, o diagndstico é usualmente confirmado pelo
estudo dos cromossomos. Apds a avaliacdo do cariétipo,
demonstrado na figura 01; assinale a alternativa

CORRETA quanto ao diagnéstico.
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@) @ifrnnatureza

Genética - Aneuploidias e euploidias

a) Monossomia do cromossomo X; sindrome de
Turner.

b) Sindrome do triplo X; sindrome do Klinefelter.

c) Trissomia do cromossomo 13; sindrome de
Edwards .

d) Trissomia do cromossomo 18; sindrome de
Down.

e) Trissomia do cromossomo 13; sindrome de
Patau.

63 - (FGV/2015/Janeiro)

As células numeradas de 1 a 4 da figura representam
gametas masculinos resultantes de uma divisdo meidtica
anbmala em que ndo ocorreu disjuncdo dos
cromossomos homodlogos vermelhos na andfase I. As
células numeradas de 5 a 8 da figura representam
gametas masculinos resultantes de outra divisao meidtica
anémala em que nao ocorreu a disjungao das cromatides
vermelhas na anafase Il. Os cromossomos azuis
representam o processo sem anomalias em todos os

demais pares de cromossomos humanos.

Célula mae
dos gametas

Nao disjungdo na primeira
divisao meiética:

Néo disjungdo na segunda

Alal BIbl
divisdo meiética:
;. — ‘» * Anéfase |

Anéfase | « —- N (

il
«» 4 &3

]

Anéfase | ™ ; > ~* Anéfase Il
L4 L4 ¥ ¥
Gametas ' III Ill III I II 'I Gametas
1 2 3 4 5 6 7

(www.uel.br. Adaptado)
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E correto afirmar que os gametas indicados pelos

numeros

a) 1, 2 e 6, ao fecundarem évulos normais, formarao
pessoas com 47 cromossomos, portadoras de uma
nulissomia.

b) 3,4 e 5, ao fecundarem dvulos normais, formarao
pessoas com 48 cromossomos, portadoras de uma
tetrassomia.

c) 7 e 8, ao fecundarem évulos normais, formarao
pessoas com 45 cromossomos, portadoras de uma
monossomia.

d) 1, 2 e 6, ao fecundarem évulos normais, formarao
pessoas com 46 cromossomos, ndo portadoras de
sindromes cromossomicas.

e) 3,4 e 5, ao fecundarem dvulos normais, formarao
pessoas com 47 cromossomos, portadoras de uma
trissomia.

64 - (UFJF MG/2015/PISM)

Cientistas conseguiram, pela primeira vez, “silenciar” a
molécula de DNA excedente, que caracteriza a Sindrome
de Down. Num experimento com amostras de células, os
pesquisadores inativaram uma das trés coépias do
cromossomo 21, que caracteriza a anomalia, tornando as
células tratadas similares as de pessoas tipicas, com
apenas duas copias.

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) invers3o.

c) delegdo.

d) translocacao.

e) isocromossomo.

65 - (UFRGS/2015)

Uma mulher com caridtipo 47, XXX tem caridtipo
anormal. Essa anomalia

a) € uma triploidia.

b) é uma aneuploidia autossémica.

c) pode ter origem no gameta paterno.

d) caracteriza-se pela presenga de um corpusculo
de Barr.

e) causa alteragGes somente em genes exclusivos

do sexo feminino.

66 - (UNIRG TO/2015/Julho)

O Projeto Genoma Humano tem como objetivos
identificar os genes humanos, determinando sua fungao
e a sequéncia dos nucleotideos do DNA das células
humanas. O sequenciamento completo do DNA humano
constitui uma importante ferramenta para a
compreensdo de diversas doencas graves. A respeito de
anomalias genéticas analise os itens apresentados

abaixo. .




I O daltonismo e a hemofilia sdo anomalias

recessivas ligadas ao sexo, atingindo principalmente
individuos do sexo masculino.

. A sindrome de Turner ocorre em homens que
apresentam estatura maior que a média populacional.
Tem pequeno desenvolvimento dos 6rgdos genitais,
auséncia de espermatozoide e desenvolvimento de seios.

Il Na sindrome de Down os individuos apresentam
47 cromossomos, sendo que o cromossomo suplementar
é o autossomo 21, por isso é referida como sendo uma
trissomia do 21. Os portadores podem ser de ambos os
Sexos.

Em relagdo as proposicdes analisadas, assinale a

alternativa cujos itens estejam corretos.

a) lell
b) el
c) lelll
d) I, el

67 - (PUC GO/2012/Julho)

O meu Nirvana

No alheamento da obscura forma humana,
De que, pensando, me desencarcero,
Foi que eu, num grito de emogdo, sincero

Encontrei, afinal, o meu Nirvana!

Nessa manumissdo schopenhauereana,

Onde a Vida do humano aspecto fero
Se desarraiga, eu, feito forga, impero

Na imanéncia da Idéia Soberana!

Destruida a sensagao que oriunda fora
Do tato —intima antena aferidora

Destas tegumentarias maos plebéias —

Gozo o prazer, que 0s anos hdo carcomem,
De haver trocado a minha forma de homem
Pela imortalidade das Idéias!

(ANJOS, Augusto dos. Eu e outras poesias. Sdo Paulo:
Martins Fontes, 1994. p. 134.)

Observe o seguinte fragmento do texto 02:
“No alheamento da obscura forma humana,
De que, pensando, me desencarcero,

Foi que eu, num grito de emocao, sincero

Encontrei, afinal, o meu Nirvana”

A forma humana, em seus aspectos morfoanatémicos,
pode ser influenciada por diferentes fatores que podem
alteragbes  fenotipicas, algumas

causar como

aneuploidias sexuais. Em uma dessas aneuploidias
(44AXXY), os homens apresentam, em geral, uma
estatura maior que a média populacional, com pequeno
desenvolvimento dos érgaos genitais, geralmente com
azoospermia e desenvolvimento dos seios juntamente

com outras alteragGes sexuais secundarias, podendo

ocorrer disturbios de comportamento.




Considerando as caracteristicas acima, assinale a

alternativa que contenha o nome da sindrome descrita:

a) Sindrome de duplo Y

b) Sindrome de Klinefelter
c) Sindrome de Turner

d) Sindrome de Down

68 - (FAMERP SP/2016)

Analise a figura, que mostra o cariétipo de uma pessoa.

13

LA !! fen N'

19 20 21 22

(www.downsyndromeaction.org)

Considerando apenas o caridtipo obtido, é correto
afirmar que a analise corresponde a

a) um homem com uma triploidia.

b) um homem com uma aneuploidia.
c) uma mulher com uma trissomia.

d) um homem com uma monossomia.

e) uma mulher com uma poliploidia.

69 - (FMABC SP/2016)

Espermatozoides humanos originados por meiose
anormal, podem apresentar as constitui¢des XX e XY. Se
fecundarem évulos cromossomicamente normais, e caso
os embrides completem seu desenvolvimento, serdo
originados individuos respectivamente, com caridtipos:

a) 47, XXX e 47, XYY, sendo o primeiro caso uma
crianca do sexo feminino e o outro, uma crianca do sexo
masculino, ambos cromossomicamente anormais.

b) 46, XX e 46, XY, sendo o primeiro caso uma
crianca do sexo feminino e o outro, uma crian¢a do sexo
masculino, ambos cromossomicamente normais.

c) 47, XXX e 47, XXY, sendo o primeiro caso uma
crianca com trissomia do cromossomo X e o outro, uma
crianga com sindrome de Klinefelter.

d) 48, XXX e 48, XXY, sendo o primeiro caso uma
crianga com trissomia do cromossomo X e o outro, uma
crianca com sindrome de Turner.

70 - (UNITAU SP/2016/Julho)

As aneuploidias podem ser originadas por falhas
ocorridas no momento da formacdo dos gametas, ou por
alteragbGes na fase de segmentacdo do zigoto, sendo
denominadas anomalias pré-zigéticas e pods-zigodticas,
respectivamente.

Sobre essas falhas, assinale a alternativa CORRETA.

a) Falhas pré-zigéticas resultam da ndo disjun¢ao
dos cromossomos homaologos na mitose.




b) Falhas pds-zigdticas resultam da ndo disjungdo

dos cromossomos homélogos na meiose.

c) Falhas pré-zigéticas resultam da ndo disjungdo
das cromatides irmds na mitose.

d) Falhas pds-zigéticas resultam da disjun¢do das
cromatides irmas na meiose.

e) Falhas pré-zigdticas resultam da ndo disjun¢do
dos cromossomos homodlogos na meiose.

71 - (OBB/2014/22 Fase)

Observe o cariétipo abaixo:
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1.‘ ‘7‘ ‘.‘ "‘ ‘10’ '“' ‘11'
‘1! .u. ’15, ‘u‘ ‘11‘ ‘1;“

' j;" ah V2 "

21 22 X

Marque a alternativa que contenha a aneuploidia e o
sexo, respectivamente, deste individuo:

a) Down; feminine

b) Down; masculino

c) Edwars; feminine

d) Turner; feminino

e) Klinefelter; masculino

72 - (FCM PB/2017/Janeiro)

A meiose é um processo complexo, e erros meidticos em
seres humanos parecem ser surpreendentemente
comuns. Os cromossomos homélogos podem ndo se
separar durante a meiose |, ou pode ndo haver a
separagdo das cromatides irmds durante a meiose Il. Em
qualquer uma dessas situagdes, sdo formados gametas
contendo um numero anormal de cromossomos, um
cromossomo extra ou a falta de um cromossomo. Se um
desses gametas se funde com um gameta normal sera
formado um zigoto com um numero anormal de
cromossomos, 0 que traz sérias consequéncias. Na
maioria dos casos, o zigoto desenvolve-se originando um
embrido anormal que morre em algum estagio entre a
concepgdo e o nascimento. Baseado nesse contexto, qual
é a principal causa das anormalidades cromossémicas?

a) Disjungao cromossémica meidtica.

b) N3o disjun¢cdo cromossdmica meidtica.
c) N3o disjuncdo cromossdmica mitética.
d) Disjungao cromossémica mitdtica.

e) Erros mitéticos nas células germinativas.

73 - (FPS PE/2017/Janeiro)

Os portadores da Sindrome cri-du-chat possuem choro
gue se assemelha ao miado dos gatos. J4 a Sindrome de
Klinefelter provoca esterilidade masculina, dentre outros
sintomas. Considerando que ambas as doengas sdo
produzidas devido a aberragGes cromossOmicas, analise
as figuras abaixo.
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Figura 1

Figura 2

N x

Cromossomo sexuais
Sindrome de Klinefelter

Cromossomo 5
Sindrome cri-du-chat

As figuras 1 e 2, representam, respectivamente:

a) uma dele¢do e uma triploidia.
b) uma translocag¢do e uma nulissomia.
c) uma dele¢do e uma trissomia.
d) uma translocag¢do e uma nulissomia.
e) uma inversao e uma triploidia.

74 - (UniRV GO/2017/Janeiro)

As cromossomopatias, conhecidas também como
aberragbes cromossdmicas, podem ser classificadas em
numeéricas e estruturais. Julgue os itens referentes a esse
assunto, assinale V (verdadeiro) ou F (falso) para as

alternativas:

a) Para aindicacdo clinica de analise cromossomica,

existem situacGes especificas e achados clinicos
frequentes que sinalizam uma necessidade para tal
andlise. Um exemplo disso é a malformacdo dos

membros por ingestdo de talidomida durante a gravidez.

b) Euploidia é quando ocorre perda ou acréscimo de
um ou alguns cromossomos. Aneuploidia é quando
ocorre perda ou acréscimo de genomas.

c) Um mosaico humano é do tipo XXY/XY. Esse
individuo provavelmente surgiu por ndo disjuncdo
mitética no zigoto XY.

@) @ifrnnatureza

Genética - Aneuploidias e euploidias

d) Na década de 90, foi descoberto o gene SRY no
cromossomo Y, cujo produto atua na diferenciacao dos
testiculos. Individuos com dele¢do dessa sequéncia
génica nao desenvolvem os testiculos e tém fendtipo
feminino, mesmo tendo o gendtipo XY.

75 - (Faculdade Sao Francisco de Barreiras
BA/2017/)aneiro)

A sindrome de Down é uma condi¢dao genética, descrita
ha mais de um século por John Langdon Down. Os
fendtipos comumente associados a essa sindrome sao:
face larga e achatada, baixa estatura, Ql abaixo da média,
olhos com pregas epicanticas, maos curtas com uma linha
simiesca no meio e uma lingua grande e cheia de sulcos.

Com relacdo a essa sindrome, pode-se afirmar que o
cariétipo dos portadores é

a) 47, XY + 21 ou 47, XX + 21
b) 45, XY + 21 ou 45, XX + 21
c) 46, XY + 14 ou 46, XX + 14
d) 47, XY + 14 ou 47, XX + 14

e) 46, XY + 21 ou 46, XX + 21

76 - (UDESC SC/2017/Julho)
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Fonte:
https://www.youtube.com/watch?v=2B9unRdTvXw

Analise as
proposicoes em relagdo aos caridtipos e assinale (V) para

Na figura é mostrado um caridtipo.

verdadeira e (F) para falsa.

() Pelo caridtipo apresentado, pode-se deduzir que
o numero haploide (n) desta espécie é igual a 23.

() Neste caridtipo s3o observados 23 pares de
homalogos.
() Constata-se um caso de trissomia com

translocag¢do no par de nimero 22, neste cariétipo.

() Neste cariétipo o primeiro par de cromossomos
homologos é do tipo metacéntrico.

() Se este caridtipo fosse um individuo que

apresentasse  Mosaisismo  poder-se-ia  encontrar

caridtipos diferentes.

Assinale a alternativa que contém a sequéncia correta, de
cima para baixo.

a) V-F-V-F-V
b) V-F-F-V-V
c) V-V-F-F-V
d) F-V-V-V-F

e) F-V-V-F-F

77 - (UEM PR/2017/Julho)

Quanto a determinacdo do sexo, a espécie humana
pertence ao sistema XY, cujas fémeas tém duas séries de

@) @ifrnnatureza
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autossomos (2 A) e cromossomos sexuais iguais (sexo
homogamético), enquanto os machos tém duas séries de
autossomos (2 A) e cromossomos sexuais diferentes
(sexo heterogamético). Sobre o assunto e considerando
0S erros nos Cromossomos sexuais (sem considerar os
autossomos), assinale a(s) alternativas(s) correta(s).

01. Se um
cromossomo X fecundar um gameta feminino com dois

espermatozoide com apenas um

cromossomos X, o zigoto resultante terd trés
cromossomos X, originando um individuo com fenétipo
feminino e estéril, e com retardo mental, conhecido

como sindrome de Turner.

02. Se um
cromossomo Y fecundar um gameta feminino com dois

espermatozoide com apenas um

cromossomos X, o zigoto resultante terd trés
cromossomos sexuais XXY, resultando em um individuo
com fendtipo masculino, com atrofia testicular e
esterilidade, quadro conhecido como sindrome de

Klinefelter.

04. Na espécie humana, a presenga de quantidade
X é
determinacdo da fertilidade, e é o pai quem determina o

adequada de cromossomos importante na

sexo da prole.

08. Se um espermatozoide com um cromossomo Y
fecundar um gameta feminino sem cromossomo sexual
algum, o zigoto resultante originard um homem estéril,
de baixa estatura, com graus variados de retardo mental,
caracterizando a sindrome de YO.

16. Se um
cromossomo X fecundar um gameta feminino que ndo

espermatozoide com apenas um

possui cromossomo X algum, o zigoto formado ndo se
desenvolvera.

78 - (Mackenzie SP/2018/Ver3o)

A sindrome de Turner afeta mulheres que, como
consequéncia, apresentam baixa estatura, esterilidade e

YouTT) IFRN Natureza



caracteristicas sexuais

pouco desenvolvimento de
secunddrias. Em algumas mulheres, entretanto, sdo
encontradas duas linhagens celulares diferentes sendo
uma com cariétipo normal e outra com o caridtipo tipico
dessa sindrome. Nesses casos, os sintomas tendem a ser
mais brandos sendo possivel, inclusive, a fertilidade. A
esse respeito, considere as seguintes afirmacdes.

l. Nas células alteradas, verifica-se a auséncia de
um dos cromossomos sexuais.

. Nos casos em que ha duas linhagens celulares, o
zigoto era normal e a alteragao ocorreu nas células do
embrido.

Il Todas as filhas dessas mulheres apresentardo a
sindrome.

Assinale

a) se somente as afirmativas | e Il forem corretas.
b) se somente as afirmativas Il e lll forem corretas.
c) se somente as afirmativas | e lll forem corretas.
d) se todas as afirmativas forem corretas.

e) se somente a afirmativa | for correta.

79 - (Mackenzie SP/2018/Verio)

As mutagles podem ser génicas, quando atingem apenas
um ou poucos genes, ou cromossdmicas, quando alteram
0S Cromossomos, seja ha sua estrutura, seja no seu
Neste fala-se em  aberragbes

numero. caso,

cromossOmicas que podem ser por aneuploidias (ndo

envolvem conjunto n inteiros de cromossomos) e
euploidias
Ccromossomaos).

(envolvem conjunto n inteiros de

A respeito dessas mutagdes, sdo feitas as seguintes
afirmacgdes:

l. As sindromes de Down, de Turner e de Klinefelter
constituem tipos de aneuploidias.

I. O albinismo constitui um tipo de euploidia.
M. O daltonismo constitui um tipo de aneuploidia.

V. A hemofilia constitui um tipo de mutagdo génica.

Estdo corretas, apenas,

a) lell.

b) lelll.
0) lelV.
d) el
e) llelv.

80 - (FAMERP SP/2018)

Pesquisadores da Universidade de Massachusetts, EUA,
demonstraram que seria possivel tratar a Sindrome de
Down, silenciando o cromossomo extra encontrado na
pessoa com a doencga. O principio se baseia em aplicar o
mecanismo natural que ocorre nas células somaticas das
mulheres, em que um dos cromossomos fica inativado,
formando o corpusculo de Barr.

(Veja, 24.07.2013. Adaptado.)
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a) Qual cromossomo extra a pessoa com Sindrome

de Down apresenta nas células anormais? Esse

cromossomo é classificado como autossdmico ou sexual?

b) Caso o hipotético mecanismo para o tratamento
da sindrome tenha sucesso, com qual aspecto
morfoldgico o cromossomo extra ficaria quando

inativado? Por que esse mecanismo pode ser um
tratamento ou uma forma de minimizar os sintomas da
Sindrome de Down?

81 - (UNIT SE/2016)
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A organizacdo observada é resultado de uma técnica
denominada de cariotipagem que permite a andlise dos
cromossomos de um individuo e assim compreender se
ele é ou ndo, portador de

alguma alteragao

cromossOmica.

A partir da analise do Ideograma e com base nos seus
conhecimentos, é correto afirmar:

a) Nos grupos os cromossomos, ndo estdo

organizados em pares de homadlogos.

b) O ideograma em destaque é de um homem (47,
XXY), portador da Sindrome de Klinefelter.

c) 0]
cromossomo observado, maior somente do que o Y.

cromossomo X €é o segundo menor

@) @ifrnnatureza
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d) O ideograma observado é de um individuo do
sexo masculino sem alteracdo cromossdmica.

e) A célula normalmente utilizada para o
desenvolvimento dessa técnica é diploide e do tecido

epitelial.

82 - (UNIT SE/2016)

O DNA é uma molécula reativa e estima-se que mais de
20 mil lesdes no DNA sejam induzidas de maneira
endodgena por dia por célula, além de outras induzidas por
agentes exdgenos, como a luz ultravioleta, resultando em
bloqueio fisico das maquinarias de replicagdo e
transcricao do DNA. Em resposta a lesdes no DNA, células
ativam respostas que promovem regulagdo do ciclo
celular e reparo do DNA, evitando catdstrofes durante a
replicacdo ou na mitose. Caso a quantidade de danos
ultrapasse a capacidade de reparo, as células podem
induzir morte celular como ultimo recurso. A importancia
das respostas ao dano no DNA é exemplificada por
sindromes humanas, com fendtipo de envelhecimento
precoce ou aumento de risco de cancer, e seu estudo
podera contribuir para o entendimento da tumorigénese

e desenvolvimento de melhores terapias.

LIMA, Leonardo Carmo de Andrade. Resposta a danos no
DNA

apods exposicdo a luz ultravioleta: apagando o fogo antes
do incéndio celular. Disponivel

em: <http://www.ib.usp.br/revista/volume14f1>.
Acesso em: 4 nov. 2015.

As sindromes mais recorrentes nas células humanas tém
como representacdo a

a) euploidia com triploidia (3n).
b) euploidia com tetraploidia (4n).
c) euploidia com pentaploidia (5n).

YouTT) IFRN Natureza
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d) aneuploidia com trissomia do par 21 (2n + 1).

e) aneuploidia com monossomia do par 21 (2n + 1).

83 - (UNIT AL/2016)

A sindrome do X fragil, também conhecida como
sindrome de Martin-Bell, € uma condicao genética que
debilidades
aprendizado e de comportamento, além de diversas

causa intelectuais, problemas de
caracteristicas fisicas peculiares. Ainda que ocorra em
ambos os géneros, afeta mais frequentemente os
meninos e geralmente com grande severidade. A
sindrome do X fragil é tdo comum que requer
consideracdo no diagndstico diferencial de deficiéncia
intelectual e estd entre as indicacdes mais frequentes
para a analise de DNA, a consulta genética e o diagndstico
pré-natal. Estima-se que a incidéncia da sindrome ocorra
em 1 em cada 4.000 nascimentos masculinos e em 1 em
8.000 meninas. O nome “X-fragil” referese a um
marcador citogenético no cromossomo X, um sitio fragil
no qual a cromatina ndo se condensa apropriadamente
durante a mitose. Nesses casos, o cromossomo X
apresenta, no seu braco longo, um sitio fragil, proximo a
uma zona suscetivel de quebra. (A SINDROME do...,

2015).

Disponivel em:
<http://www.minhavida.com.br/saude/temas/sindrome
-do-x-fragio>.

Acesso em: 29 set. 2015.

A partir da informacdo do texto e com base nos
conhecimentos sobre Genética, é correto afirmar:

a) A sindrome em destaque é classificada como
numeérica por delegao.

b) Para os individuos do sexo masculino, a heranca
dessa caracteristica é de origem paterna.
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c) As filhas de homens afetados tém um risco de
apenas 50% de herdar o cromossomo X fragil.

d) O efeito fenotipico da aberracdo cromossémica é
relacionado a perda de sequéncias polinucleotidicas.

e) A probabilidade de expressdao do cromossomo X
fragil € maior no homem por ser uma heranga holandrica.

84 - (FCM PB/2018/Janeiro)

MIJS, branca, com um ano de idade, segunda filha de uma
mde com 45 anos. Irma com sete anos, higida. Nascida de
parto cesariano de emergéncia com 32 semanas, peso de
2620g, comprimento de 42cm e APGAR 1/9. Permaneceu
10 dias internada na UTI neonatal devido a cardiopatia
congénita. Devido aos sinais apresentados ao exame
fisico e a cardiopatia congénita, a paciente foi
encaminhada ao cardiologista pediatrico para avaliagao,
o qual solicitou o exame do cariétipo. O resultado do
caridtipo foi de achados condizentes com a Sindrome de
Edwards. Baseado na histdria clinica, qual é o caridtipo
que identifica a sindrome observada neste caso?

a) 45, X0

b) 47, XX +21
c) 47, XY + 21
d) 47 XX + 18

e) 47, XX + 13

85 - (UEL PR/2019)

A sindrome de Down, que afeta um em cada mil recém- -
nascidos, ndo é uma doencga, mas a mais comum das
alteragb0es cromossomiais. Trata-se de uma condicdo
genética que vem acompanhada de algumas
peculiaridades para as quais os pais devem estar atentos

desde o nascimento da crianca. A pessoa com sindrome

YouTT) IFRN Natureza
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de Down faz parte do universo da diversidade humana e
tem muito a contribuir com desenvolvimento de uma
sociedade inclusiva.

Assinale a alternativa que representa, corretamente, um
caridtipo de portador da Sindrome de Down.

a) 45, X.
b) 46, XX.
c) 47, XXY.

d) 47, XY + 21.

e) 47, XY + 18.

86 - (Fac. Santo Agostinho BA/2018/Julho)

Qualquer erro ou dano em um gene pode desencadear
uma doenca genética. As doencas genéticas podem ser
definidas como altera¢des na sequéncia de nucleotideos
em uma parte do DNA, as quais alteram a estrutura de
uma proteina e, consequentemente, causam anomalias
alternativas abaixo

anatomicas e fisioldgicas. As

apresentam caracteristicas de algumas doencas
genéticas. Analise-as e assinale a que corresponde a uma

doenga cromossémica.

a) Problemas no mecanismo de coagulacdo
sanguinea com facilidade de desenvolvimento de

hemorragias.

b) Trissomia gerada pela unido de gametas

formados com 24 cromatides.

falta da enzima fenilalanina

hidroxilase e acimulo de fenilalanina no organismo.

c) Defeito ou

d) Ma formacdo das hemacias adquirindo forma de
foice.
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87 - (FATEC SP/2019/Janeiro)

Atualmente existem exames pré-natais ndao invasivos
capazes de detectar anomalias cromossOmicas nos
embrides humanos a partir da décima semana de
gestacdo apenas com a analise de uma amostra de
sangue materno, do qual é recolhido DNA fetal diluido.

Suponha que uma mulher tenha se submetido a um
desses exames durante a gravidez, e que o resultado do
laboratdrio tenha indicado que o feto tem exatamente
um par de cromossomos 13, exatamente um par de
cromossomos 18, exatamente um par de cromossomos
21, apenas um cromossomo X e nenhum cromossomo Y.

Contando apenas com esses dados, o laudo do exame
deve ser o de que o bebé, quando nascer, apresentara
sexo bioldgico

a) feminino e sindrome de Turner.
b) feminino e sindrome de Klinefelter.
c) masculino e sindrome de Edwards.
d) masculino e sindrome de Down.
e) masculino e sindrome de Patau.

88 - (PUC SP/2019/Janeiro)

Leia com atencgao o texto a seguir.

A sindrome de Down se caracteriza pelo funcionamento
intelectual inferior a média, que se manifesta antes dos
18 anos. Além do déficit cognitivo e da dificuldade de
comunicacdo, a pessoa com Sindrome de Down
apresenta reduc¢do do ténus muscular, cientificamente

chamada de hipotonia. Também sdo comuns problemas
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na coluna, na tireoide, nos olhos e no aparelho digestério.
Muitas vezes, a crianga nasce com anomalias cardiacas,
solucionaveis com cirurgias. O diagndstico preciso requer
a analise do caridtipo.

Fonte <https://novaescola.org.br/
conteudo/280/0-que-e-sindrome-de-down>
(modificado).

Dentre as opgdes de caridtipo a seguir, assinale aquela
gue contribui para o diagndstico preciso, mencionado no
texto:
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89 - (UNITAU SP/2019/Janeiro)

O caridtipo que segue pertence a um individuo com
sindrome cromossdmica e que apresenta caracteristicas
como baixo peso ao nascer, fenda palatina,
policisticos, defeitos cardiacos desde o nascimento,

rins

polidactilia, malformag¢des do sistema nervoso, micro-
oftalmia bilateral, orelhas com implantacdo baixa e

malformadas.
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(Disponivel em: https://www.portaleducacao.com.br.
Adaptado)

Com base nas caracteristicas descritas e no cariétipo
apresentado, é CORRETO afirmar que o individuo
apresenta

a) Sindrome de Patau, uma aneuploidia do tipo
trissomia.
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b) Sindrome de Patau, uma euploidia do tipo
triploidia.
c) Sindrome de Edwards, uma aneuploidia do tipo
trissomia.
d) Sindrome de Edwards, uma euploidia do tipo
triploidia.
e) Euploidia do tipo trissomia, cuja sindrome

resultante ndo pode ser inferida.

90 - (UFRGS/2019)

Pessoas que apresentam Sindrome de Down sdo em geral
trissdmicas para o cromossomo 21.

Esse problema ocorre predominantemente devido a ndo
disjunc¢do do par cromossémico na

a) anafase | da meiose.
b) profase Il da meiose.
c) metafase da mitose.
d) telofase | da meiose.
e) metafase Il da meiose.

91 - (FCM PB/2019/Julho)

A Sindrome de Patau é uma anomalia cromossGmica com
prevaléncia de 1:20.000 nascidos vivos. Apresenta
malformacgdes congénitas, incluindo comprometimento
do sistema nervoso central, cardiaco, circulatorio e
urogenital, além de defeitos estruturais faciais e déficit
intelectual. O tempo médio de sobrevida é de 7-10 dias,
sendo complicacGes pulmonares a causa mais comum de
morte. |dentifique o tipo de mutacdo cromossGmica
envolvida nessa sindrome genética.

@) @ifrnnatureza
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a) Trissomia do cromossomo 21.
b) Trissomia do cromossomo 13.
c) Trissomia do cromossomo 18.
d) Monossomia XO.

e) Trissomia do cromossomo 14.

92 - (UNINORTE AM/2019)

A Sindrome de Turner constitui uma alteragao genética
que afeta o sexo feminino, cujos individuos geralmente
apresentam tdérax largo, disgenesia gonodal, pescogo
curto e baixa entre outras

largo, e estatura,

caracteristicas.

Sobre as causas dessa Sindrome, e outras que ocorrem na
espécie humana, é correto afirmar:

a) A Sindrome de Turner é uma enfermidade
recessiva ligada ao sexo, ou seja, o alelo responsavel pela
sua manifestacdo é transmitido por ambos os genitores.

b) A principal causa das sindromes cromossOmicas
humanas é a ndo disjuncdo das cromatides irmas na
meiose I.

c) A Sindrome de Klinefelter acomete individuos do

sexo masculino que apresentam dois ou mais

cromossomos Y.

d) A maioria das sindromes cromossémicas da
espécie humana é originada pela ndo disjuncdo dos
cromossomos homdélogos na meiose |l.

e) A ndo disjungdo de cromossomos homadlogos na
meiose | resulta em desbalango cromossdmico em todos
os gametas gerados.

YouTT) IFRN Natureza



93 - (SANTA CASA SP/2018)

Paula tem Sindrome de Turner e é irma gémea de Marisa,
que tem caracteristicas fenotipicas da Sindrome do Triplo
X. Anadlises genéticas confirmaram que as irmds sdo

gémeas monozigdticas e que Marisa tem trés
cromossomos sexuais X.

a) Qual o numero diploide de cromossomos de
Paula e qual o nimero diploide de cromossomos de
Marisa?

b) Considerando os eventos de divisdo celular,

explique como o zigoto, comum as duas irmas, pode gerar
uma crian¢ca com sindrome de Turner e a outra crianga
com Sindrome do Triplo X.

94 - (UNIRG TO/2020/Janeiro)

A sindrome de Turner e a sindrome de Down sdo
exemplos de
respectivamente,

aneuploidias nas quais ocorre,

a) monossomia e trissomia.
b) nulissomia e monossomia.
c) trissomia e trissomia.

d) monossomia e nulissomia.

95 - (UNIPE PB/2019/Julho)

Uma mulher que apresenta duas cromatinas sexuais é
fértil e produz dvulos normais e évulos com dois
cromossomos X. Sendo casada com um homem
cromossomicamente normal, essa mulher terad chance de

apresentar

01) apenas descendentes com  Cromossomos

anormais.

02) descendentes anormais em uma proporg¢do de
25%.

03) apenas  descendentes todos os

Cromossomos normais.

com

04) descendentes normais e anormais, em uma
proporgao de 50%.

05) descendentes do sexo masculino, em uma
proporgao de 75%.

96 - (ACAFE SC/2019/Janeiro)

O conjunto de cromossomos de uma célula constitui seu
cariétipo. Nos humanos, os caridtipos de homens e
mulheres sdo iguais em relagdo aos autossomos e
diferem em relagdo aos cromossomos sexuais. Assim
como em outras espécies, humanos podem nascer com
alteragbes cromossOmicas em relagdo ao caridtipo
normal. Abaixo estdo representados os caridtipos de trés
individuos.
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Assinale a alternativa que indica corretamente o que
representa cada cariotipo.

a) O cariétipo 1 representa uma mulher com
Sindrome de Klinifelter.

b) O caridétipo 2 representa uma mulher sem
alteragGes cromossOmicas.

c) O caridtipo 3 representa um homem com
Sindrome de Turner.

d) O caridtipo 3 representa um homem sem
alteragGes cromossomicas.

e) O caridtipo 2 representa um homem com

Sindrome de Down.

97 - (UECE/2019/Julho)

As anomalias cromossdmicas podem ser de dois tipos:
anomalias numéricas e anomalias estruturais.
Considerando essas anomalias, assinale a afirmagdo

verdadeira.

a) A sindrome de Down, causada principalmente
pela trissomia do cromossomo 21, é um exemplo de
alterag¢do cromossGmica numérica do tipo aneuploidia.

b) As anomalias estruturais que envolvem alteragao
na estrutura de um conjunto extra de cromossomo sao
denominadas de aneuploidias.

c) As anomalias numéricas caracterizadas pela
auséncia ou adi¢cao de um cromossomo sdao denominadas
de poliploidias.

d) As anomalias estruturais do tipo poliploidias
identificadas na espécie humana sdo espontaneamente
abortadas ou tém viabilidade restrita ao nascer.

98 - (Fac. Santo Agostinho BA/2020/Janeiro)
Sindrome de Down:

Identificada pela primeira vez pelo geneticista francés
Jérome Lejeune em 1985. O Dr. Lejeune dedicou sua vida
a pesquisa genética visando melhorar a qualidade de vida
dessa sindrome.

Criancas e jovens portadores da sindrome tém
caracteristicas fisicas semelhantes e estdo sujeitos a
algumas doencas. Embora apresentem deficiéncias
intelectuais e de aprendizado, sdo pessoas com
personalidade Unica, que estabelecem boa comunicagdo
e sdo sensiveis e interessantes. Quase sempre o “grau” de
acometimento dos sintomas é inversamente
proporcional ao estimulo dado a essas criancas durante a

infancia.
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Sobre a sindrome de Down marque a alternativa correta:

a) a sindrome é uma anomalia genética, onde os
portadores apresentam erros nos cromossomos sexuais,
sendo, portanto, estéreis.

b) o individuo  portador trés

cromossomos a mais, totalizando 49 cromossomos, o que

apresenta

justifica as caracteristicas da anomalia.

c) a sindrome é causada pela presenca de um
cromossomo 21 a mais nas células dos afetados, isto é,
em vez de dois cromossomos 21, a pessoa possui trés.

d) a sindrome é sempre causada em fun¢do de um
erro na separagao dos cromossomos durante a meiose
materna.

e) o individuo, apresenta um cariétipo 47XX ou
47XY, caracterizando como uma heranca genética restrita
ao sexo.

99 - (UniRV GO/2019/Julho)

As aberragGes cromossémicas sao alteragGes estruturais
ou altera¢cdes numéricas de cromossomos nas células,
podendo levar ao desenvolvimento de algumas
sindromes. Quanto as mutag¢des cromossdmicas, leia as
afirmacgGes abaixo e assinale V (verdadeiro) ou F (falso)

para as alternativas.

a) Euploidia é quando ocorre perda ou acréscimo de
um ou mais cromossomos. Aneuploidia é quando ocorre
perda ou acréscimo de genomas.

b) As Sindromes de Turner e Klinefelter sdo

sindromes que correspondem a aneuploidias de

alossomos.
c) Todos 0s mosaicismos germinativos sdo
identificados pela analise de caridtipo obtidos da cultura

temporaria de linfécitos do sangue periférico.

@) @ifrnnatureza
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d) Durante a profase, quando 0s cromossomos
estdo mais abertos e ativos metabolicamente, sdo mais
vulneraveis a eventos que provocam modificacdes de sua
estrutura. As aberragGes estruturais dos cromossomos
resultam de quebra seguida de
reconstituicio em uma combinag¢do anormal.

cromossOmica

Mutacgdes / Euploidias
100 - (UFG/1996/12 Fase)

As explosdes das bombas atomicas, em agosto de 1945,
sobre as cidades de Hiroshima e Nagasaki, completaram,
em 1995, cinqiienta anos. O fim da guerra e o inicio da
era atdbmica se anunciavam e o clardo escurecia os
olhares do mundo, que oscilavam entre o pavor e o
medo. O desconhecido explodia em solo japonés. A
bomba detonava os horrores da guerra, levantava a
poeira atémica das nagdes rivais e emitia sinais de que os
tempos seriam outros para as nagdes. Por certo nunca
mais seriam os mesmos para os “filhos do clarao”.

Cinglienta anos apds o desastre de Hiroshima e Nagasaki,
o mundo ainda encontra-se as voltas com o perigo
nuclear. Sobre os efeitos de radiagdes em organismos
animais e vegetais, é correto afirmar que elas sao:

01. agentes mutagénicos, cujo efeito é inversamente
proporcional a dose absorvida;

02. agentes de preservacdo de alimentos, visto que
inibem o desenvolvimento de microorganismos (agentes
contaminantes);

04. agentes cancerigenos, postos que o cancer se
inicia quando genes de células normais sdo alterados,
originando os oncogenes;

08. agentes terapéuticos usados para destruir células
cancerosas;
16. agentes que atuam na estrutura das bases

nitrogenadas, gerando cadeias polipeptidicas de acidos
nucléicos alterados.

YouTT) IFRN Natureza



101 - (EFOA MG/2002/Julho)

Aproximadamente 2% de embrides tripldides, em
humanos, surgem como resultados dos seguintes tipos de
fertilizagdo (1, Il e Ill), representados abaixo. Analise-os e

assinale a alternativa CORRETA:
|||

Ome ®

a) No tipo |, o embrido resultante serd um
aneupldide.

b) Uma trissomia serd produzida pela fertilizacdo lll.
c) Nos trés tipos, a estrutura dos cromossomos sera
alterada.

d) Uma ndo-disjuncdo cromossOmica justifica os
gametasem I.

e) Os trés tipos de fertilizacdo originam embriGes
polipldides.

102 - (UFAC/2006)

A reprodugdo da maioria dos seres vivos envolve um processo sexual
em que se alternam os fenbmenos de meiose e fecundagdo. Na
espécie humana, a meiose é gamética, e a fecundagdo reconstitui a
diploidia. Uma distribui¢do errada de cromossomos durante a meiose
origina gametas com um nuimero anormal de cromossomos. A partir
desses gametas, podem surgir zigotos de individuos com um nimero
Mediante essas

anormal de cromossomos em suas células.

afirmagdes, indique a alternativa que representa o par de gametas

que poderd originar um zigoto com chances de desenvolver um
embrido com Sindrome de Turner.

Gametas Gametas
Masculinos Femininos

a) 22 +XY 22+ X
b) 22+Y 22+ X
c) 22+X 22+ X
d) 22+0 22 + XY
e) 22+0 22+ X

103 - (UFSCar SP/2003/22 Fase)

A moderna teoria da evolu¢do admite que a fonte
primaria da variabilidade dos seres vivos é a mutagdo
génica.

a) Como se pode definir mutagdo génica em termos
moleculares?

b) Por que mutagcGes em células germinativas sdo
mais importantes para a espécie do que aquelas que
ocorrem em outras células do corpo?

104 - (UFPE/UFRPE/2004/12 Etapa)

As  aberragbes cromossOmicas (ou  mutacdes
cromossémicas) sdo caracterizadas pela alteragdo da
guantidade de cromossomos de uma células ou pela
alteracdo da estrutura de um ou de alguns cromossomos.
Tomando como referéncia uma célula 2n, normal, com
trés pares de cromossomos, analise as figuras e assinale
a alternativa que designa corretamente, de 1 a 4, nesta

ordem, as aberragdes ilustradas.
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Célula 2n 2
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a) triploidia, nulissomia, monossomia e trissomia
b) nulissomia, monossomia, triploidia e trissomia
c) monossomia, nulissomia, haploidia e triploidia
d) haploidia, tetraploidia, pentaploidia e trissomia
e) trissomia, monossomia, haploidia e triploidia

105 - (FMTM MG/2004/Janeiro F2)

O esquema demonstra a ndo-disjun¢do do cromossomo X
durante a meiose que antecede a formag¢do do évulo

feminino. Observe:

S
S, _
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Genética - Aneuploidias e euploidias

Sabe-se que apenas uma dessas 4 células-filhas dara
origem ao 6vulo. Se esse 6vulo for fecundado por um
a probabilidade de o
descendente apresentar a sindrome de Klinefelter é

espermatozéide normal Y,

a)  1/2.
b)  1/a.
c) 1/8.
d) 1/32.
e) 1/64.

106 - (FUVEST SP/2005/12 Fase)

No inicio do desenvolvimento, todo embrido humano
tem estruturas que podem se diferenciar tanto no
sistema reprodutor masculino quanto no feminino. Um
gene do cromossomo Y, denominado SRY (sigla de sex-
determining region Y), induz a formacdo dos testiculos.
Hormonios produzidos pelos testiculos atuam no
embrido, induzindo a diferenciagdao das outras estruturas
do sistema reprodutor masculino e, portanto, o fendtipo

masculino.

Suponha que um dvulo tenha sido fecundado por um
espermatozdide portador de um cromossomo Y com uma
mutacdo que inativa completamente o gene SRY. Com
base nas informagdes contidas no paragrafo anterior,
pode-se prever que o zigoto

a) serd inviavel e ndo se desenvolverd em um novo
individuo.
b) se desenvolverd em um individuo cromossémica

(XY) e fenotipicamente do sexo masculino, normal e fértil.

c) se desenvolverd em um individuo cromossémica
(XY) e fenotipicamente do sexo masculino, mas sem
testiculos.

d) se desenvolvera em um individuo
cromossomicamente do sexo masculino (XY), mas com

fenodtipo feminino.

YouTT) IFRN Natureza
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e) se desenvolverd em um individuo cromossémica
(XX) e fenotipicamente do sexo feminino.

107 - (UEG GO/2004/Janeiro)

Muitos vegetais cultivados pelo homem, como plantas
ornamentais e frutas séo polipldides e normalmente mais
robustos que seus ancestrais dipldides; tém geralmente
folhas, flores e frutos maiores. Batata, café, alfafa e
amendoim sdo normalmente tetrapldides e maiores que
as varidveis dipldides. O trigo é geralmente hexapldide
(6n); os morangos grandes sdo octoploides (8n).

CESAR; SEZAR. Biologia. 1. ed. S3o Paulo: Saraiva. p. 551.

O texto acima trata de aberragbes cromossGmicas
numéricas, mais especificamente, euploidias. No ser
humano, as aberragGes cromossdmicas (numéricas ou
estruturais) também podem ocorrer com uma certa
freqiéncia.

Sobre essas aberra¢des no ser humano, marque a
alternativa CORRETA:

a) Doencas genéticas como hemofilia, polidactilia,
eritroblastose fetal e anemia falciforme sdo exemplos de
alteragGes genéticas estruturais.

b) As sindromes de Down, de Turner e de Klinefelter
sdo exemplos de aneuploidias no ser humano.

c) Por apresentar a auséncia de um cromossomo no
nucleo de suas células, um individuo com sindrome de
Down pode ser considerado um transgénico.

d) O hermafroditismo verdadeiro é uma alteragdo
cromossOmica bastante comum no ser humano e é
constituido por cromossomos sexuais do tipo XXY.

e) Um clone, por apresentar os cromossomos
idénticos ao ser que o originou, pode ser considerado
uma aberragdo cromossémica humérica.

@) @ifrnnatureza
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108 - (UFG/2005/22 Fase)

As globinas constituem um bom exemplo da importancia
dainformacdo genética na estrutura primaria e na fungao
das proteinas.

a) Considere o segmento de DNA, cuja seqiiéncia de
nucleotideos é 5" — GTG — CAC — CTG — ACT — CCT — GAG
— GAG — AAG — 3’ e, utilizando-se da tabela do cédigo
genético apresentada a seguir, forneca o produto da
sintese protéica (polipeptidio parte da cadeia beta
prevista para a globina humana).

Segunda base
Primeira Terceira
base 1) C A G base

uuu phe ucu ser UAU yr uGU o u

uuc phe uec ser UAC tyr uGc ers c
v

UUA lew UcA ser UAA pate UGA pare A

UuG leu UCG ser UAG parc UGG wp G

cuu lew ocu pro CAU his cGU arg u

cuc leu occ pro CAC his cGC arg [
c

CUA lew ocA pro CAA gln CGA ang A

UG leu oCca pro CAG gln CGG arg G

AUU ile ACU thr AAU asn AGQU =r u

AUC ile ACC thr AAC asn AGC ser c
A

AUA ile ACA thr AAA lys AGA arg A

AUG met ACG thr AAG Iys AGG arg G

GuU val ocu ala OAU wsp agu Bl u

Guc val oce ala GAC asp GGC gy <
G

GUA val GCA ala GAA h GGA 2y A

GUG val GCG ala GAG glu GGG gy G

b) Utilize um exemplo de alteragdo estrutural da

globina humana (cadeia beta) para explicar como uma
mutacdo pontual, do tipo substituicdo, pode afetar a
saude e a quantidade de vida do portador dessa mutacao.

109 - (UFG/2005/22 Fase)

Uma mutacdo no gene que codifica a enzima fenilalanina
hidroxilase pode acarretar o acimulo do aminoacido
fenilalanina no sangue, sendo o excesso transformado
em compostos tdxicos

que comprometem o

desenvolvimento fisico e mental da crianga
fenilcetondrica. No entanto, o desenvolvimento de novas
metodologias nas dareas da bioquimica e da biologia
molecular permitiu a implementacdo de exames
diagndsticos, indubitavelmente importantes no caso de

doencas trataveis, como a fenilcetondria.

YouTT) IFRN Natureza
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a) Explique, do ponto de vista genético, por que o
tratamento iniciado logo apds o nascimento, o qual inclui
uma dieta restrita a fenilalanina, pode melhorar a

qualidade de vida das criancas afetadas por
fenilcetonuria.
b) Apresente dois testes laboratoriais para a

detecgdo de portadores de fenilcetonuria e explique os
principios desses testes.

110 - (UFTM MG/2007)

Em uma visita ao oftalmologista, Mariana, que é
portadora da sindrome de Turner, descobriu que também
é daltonica, assim como seu pai. Na familia de sua mae,
nao ha qualquer caso de daltonismo.

Considerando-se que o daltonismo é determinado por
um alelo recessivo ligado ao sexo, pode-se dizer que é
mais provavel que o fato de Mariana ser portadora da
sindrome de Turner seja devido a um lote cromossémico
anémalo herdado pela via

a) paterna, e o espermatozdide carregava dois
cromossomos X.

b) paterna, e o espermatozdide carregava apenas
um cromossomo X.

c) paterna, e o espermatozéide ndo carregava
nenhum cromossomo sexual.

d) materna, e o o6vulo carregava apenas um

cromossomo X.

e) materna, e o 6vulo ndo carregava nenhum
cromossomo sexual.

111 - (UFSC/2009)

Aproximadamente uma a cada 600 criangas nasce com
sindrome de Down, pois anomalias cromossémicas sdo
freqlientes na popula¢do. Na grande maioria dos casos,
isso se deve a presenga de um cromossomo 21

@) @ifrnnatureza
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extranumerario. Quando bem assistidas, pessoas com
sindrome de Down alcancam importantes marcos no
desenvolvimento e podem estudar, trabalhar e ter uma
vida semelhante a dos demais cidad3os.

Sobre as anomalias no nimero de cromossomos, é
CORRETO afirmar que:

01. ocorrem ao acaso, sempre devido a um erro na
ovulogénese.

02. podem acontecer devido a erros na transcri¢ao
do RNA.
04. podem ocorrer tanto na espermatogénese

qguanto na ovulogénese.
08. ocorrem mais em meninas do que em meninos.

16. ocorrem somente em filhos e filhas de mulheres
que ddo a luz em idade avancada.

32. ocorrem preferencialmente em populagdes de

menor renda, com menor escolaridade e pouca

assisténcia médica.

64. estdo intimamente ligadas a separacao incorreta
dos cromossomos na meiose.

112 - (UNIFESP SP/2009)

A laranja-baia surgiu de uma mutag¢do cromossémica e é
uma espécie tripléide. Em conseqiiéncia da triploidia,
apresenta algumas caracteristicas proprias. Sobre elas,
foram feitas as seguintes afirmacdes:

I A laranja-baia tem meiose anormal.

. Plantas de laranja-baia possuem pouca

variabilidade genética.

YouTT) IFRN Natureza



Il Todas as plantas de laranja-baia sdo clones.

Estd correto o que se afirma em

a) |, apenas.

b) I, apenas.

c) I, apenas.
d) | ell, apenas.
e) [, 1l elll.

113 - (UNISC RS/2009/Julho)

Na espécie humana, o sexo heterogamético é
representado pelo homem que produz espermatozoides
com cromossomo X ou Y, enquanto a mulher sé produz
o6vulos com um cromossomo X. Em uma mulher, ocorreu
a fertilizacgdo do oévulo por dois espermatozoides
simultaneamente. Como resultado dessa fertilizacao,
desenvolver-se-a(3o)

a) um embrido com sindrome do triplo X (47, XXX).
b) um embrido com sindrome de Klinefelter (47,
XXY).

c) gémeos dizigdticos.

d) um embrido com trés conjuntos cromossGmicos
(triploide).

e) as alternativas “a” e “b” estdo corretas.

114 - (UFRJ/2011)

A sindrome do triplo X, ou trissomia do X, afeta uma em

cada mil mulheres aproximadamente. Essa anomalia

cromossdémica se caracteriza pela presenca de um
cromossomo X a mais em suas células. No entanto, ao
contrario das trissomias dos autossomos que causam
varias alteragOes fenotipicas, muitas mulheres com trés
cromossomos X sdo aparentemente normais.

Identifique o dos

cromossomos X

especifico
auséncia de

processo  celular

responsavel pela
caracteristicas negativas nas mulheres com trissomia do
X.

115 - (UECE/2011/Janeiro)

Sdo esperados dois corpusculos de barr nas pessoas
portadoras dos seguintes conjuntos cromossGmicos:

a) 2AXYY (supermacho).
b) 2AX0 (sindrome de Turner).
c) 2AXXX (superfémea).

d) 2AXXY (sindrome de Klinefelter).

116 - (UECE/2011/Julho)

A mutagdo cromossOmica cujo individuo mutante possui

" n

n” cromossomos em suas células é do tipo

a) aneuploidia e haploidia.

b) euploidia e monossomia.
c) euploidia e haploidia.

d) aneuploidia e monossomia.

117 - (IFPE/2015)
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O conceito de mutacao foi proposto no comeco do século
XX, pelo bidlogo holandés Hugo de Vries. Segundo ele, “a
mutacdo é uma modificacdo brusca do material genético,
ao acaso, que pode ser transmitida aos descendentes”. As
mutac¢des podem ocorrer ao nivel de genes (mutacbes
génicas) (mutagdo
cromossOmica). genéticas,

e ao nivel dos cromossomos

Sobre essas alteragdes

assinale a Unica afirmativa correta.

a) Deficiéncia ou dele¢do é uma euploidia e, nesse
caso, ocorre perda de um segmento cromossémico.

b) A translocagdo é uma muta¢do génica onde
ocorre a troca de segmentos entre cromossomos ndo
homologos.

c) A triploidia e a tetraploidia sdo euploidias e,
portanto, nesses casos, ocorre acréscimo de um ou dois
genomas, respectivamente, em um organismo dipldide.

d) A perda ou substituicdo de um ou mais
nucleotideos na molécula de DNA caracteriza uma
mutag¢do cromossOmica estrutural.

e) O acréscimo ou perda de um ou mais
cromossomos em uma célula caracteriza uma mutacao
cromossOmica estrutural.

118 - (IFPE/2015)

O conceito de mutacdo foi proposto no comego do século
XX, pelo biélogo holandés Hugo de Vries. Segundo ele, “a
mutacdo é uma modificagdo brusca do material genético,
ao acaso, que pode ser transmitida aos descendentes”. As
mutacdes podem ocorrer ao nivel de genes (mutagGes
e ao nivel dos cromossomos

génicas) (mutacgao

cromossOmica). Sobre essas alteracbes genéticas,

assinale a Unica afirmativa correta.

a) Deficiéncia ou dele¢do é uma euploidia e, nesse
caso, ocorre perda de um segmento cromossémico.

@) @ifrnnatureza
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b) A translocagdo é uma mutagdo génica onde
ocorre a troca de segmentos entre cromossomos ndo
homélogos.

c) A triploidia e a tetraploidia sdo euploidias e,
portanto, nesses casos, ocorre acréscimo de um ou dois
genomas, respectivamente, em um organismo dipldide.

d) A perda ou substituicito de um ou mais
nucleotideos na molécula de DNA caracteriza uma
mutag¢do cromossOmica estrutural.

e) O acréscimo ou perda de um ou mais
cromossomos em uma célula caracteriza uma mutacao
cromossOmica estrutural.

119 - (ENEM/2015/12 Aplicagdo)

A cariotipagem é um método que analisa células de um
individuo para determinar seu padrdo cromossémico.
Essa técnica consiste na montagem fotografica, em
sequéncia, dos pares de cromossomos e permite
identificar um individuo normal (46, XX ou 46, XY) ou com
alguma alteragdo cromossdmica. A investigacdo do
caridtipo de uma crianca do sexo masculino com
altera¢cdes morfolégicas e comprometimento cognitivo
verificou que ela apresentava férmula cariotipica 47, XY,

+18.

A alteracdo cromossOmica da crianca pode ser
classificada como

a) estrutural, do tipo delecdo.

b) numeérica, do tipo euploidia.

c) numeérica, do tipo poliploidia.

d) estrutural, do tipo duplicacdo.

e) numeérica, do tipo aneuploidia.
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120 - (FGV/2017/)aneiro)

O numero de cromossomos presentes no nucleo celular é
caracteristico em cada espécie de ser vivo eucarionte,
porém podem ocorrer variagdes geradas naturalmente
pelo ambiente, ou intencionalmente por meio de
procedimentos laboratoriais. Em relagdo a essas
variagdes no numero de cromossomos nucleares, é
correto afirmar que a poliploidia,

a) nos gatos domésticos, é responsavel pela alta
diversidade de ragas existentes.

b) em uma col6nia de bactérias, constitui a principal
metodologia  biotecnoldgica para producdo de
transgénicos.

cultivado, ¢é
caracteristicas

c) no trigo
padronizagdo de
econOmico.

responsavel pela
com interesse

d) no protozoario plasmdédio, causador da malaria,
constitui o principal tratamento para a doenga.

e) em uma col6nia de leveduras, confere maior
capacidade metabdlica fotossintetizante.

121 - (UNIVAG MT/2019/Julho)

As mutagdes cromossémicas podem ocorrer ao acaso ou
ser induzidas pelo ser humano para alguma finalidade.
Pesquisas na area da agricultura, por exemplo, envolvem
desenvolvimento de variedades

poliploides que

apresentam  caracteristicas  relativas a  maior

produtividade e melhor qualidade dos alimentos.

Na espécie humana, a ocorréncia de poliploides

a) é verificada nas sindromes relacionadas as
trissomias, tais como Down e Turner.

b) é verificada nos casos de doengas congénitas,
como a anemia falciforme (siclemia).

c) é inexistente, uma vez que ndo existem doengas
humanas relacionadas a mutagdes.

d) é inexistente, uma vez que geraria embrides
inviaveis.
e) é verificada nos casos de doengas hereditarias,

tais como o albinismo e a hemofilia.

Mutacgdes / Aneuploidia
122 - (FMJ SP/2010)

Considere que Cintia apresente trés cromossomos no par
21. Qual a probabilidade de ela gerar uma segunda
crianca do sexo feminino com Sindrome de Down?

a) 1

b) 1/2.
0) 2/3.
d) 1/4.
e) 3/4.

123 - (UEFS BA/2014/Janeiro)

Paciente do sexo feminino, portadora de Sindrome de
Down, apresenta uma alteragdo cromossdmica que pode
ser identificada pela férmula cariotipica

a) 45, XO

b) 46, XX




4) Gab:
a) Mulher com Sindrome de Down (trissomia do 21)
b) Trissomia

c) 47, XY + 13
d) 47, XX + 21

e) 69, XXX

124 - (UEFS BA/2014/Janeiro)

O processo natural ao qual o texto faz alusdo e que
inspirou o procedimento experimental para neutralizar a
alteragcdo genética associada a Sindrome de Down se
verifica quando,

a) no momento da fecundagdo, o ovdcito Il ndo
completa a divisdo meidtica.

b) em células somdticas, no estagio de proéfase, é
possivel visualizar dois corpusculos de Barr.

c) por uma técnica de biotecnologia, o cromossomo
extra é substituido por uma cépia normal.

d) no inicio do desenvolvimento embrionario, um
dos cromossomos X é aleatoriamente inativado.

e) por um mecanismo de ativacdo génica, ha uma
superproducdo de proteinas especificas, essenciais ao
desenvolvimento normal.

GABARITO:

1) Gab: D

2) Gab: C

3) Gab: B

5) Gab: CCEEE

6) Gab: D

7) Gab: B

8) Gab: C

9) Gab: C

10) Gab: D

11) Gab: ECCEC

12) Gab: 26

13) Gah: D

14) Gab: A

15) Gab: VFFFF




(%)50%

Gametas formados: e

(? 50%

16) Gab: Os espermatozéides que possuem 22
AXX e 22 AO ao se unirem com o6vulos normais 22 AX,
formardo zigoto com as seguintes férmulas genéticas 44
AXXX e 44 AXO, que possuirdo as sindromes do triplo X
(superfémea) e a de Turner, respectivamente.

17) Gab: FFVV

18) Gab:

a) Aneuploidia é uma aberragdo cromossOmica
numérica em que o portador apresenta determinados
cromossomos supra ou infranumerarios. O gato de José
apresenta uma trissomia (XXY) dos cromossomos sexuais.

b) O macho normal (XY) ndo pode apresentar as
duas cores, pois sé possui um cromossomo sexual X.
Deste modo, ou s3o pretos (X"Y) ou amarelos (X*Y).

19) Gab: A

20) Gab: A

21) Gab: VFVFFFV

22) Gab:
a)
&Y

XY)  (0) meiose | (com nao-disjungao)

X&) (OO

b)

@ — @ Sindrome de Klinefelter
ou
— Sindrome de Turner

23) Gab: VFFVF
24) Gab: 22
25) Gab: E

26) Gab:

A ndo-disjuncdo foi pds-zigdtica, decorrente de uma
divisdo mitdtica andmala. Se a ndo-disjungdo tivesse
ocorrido antes da fecundacdo, o caridtipo anormal seria
detectado em todas as células pesquisadas.

27) Gab: 49
28) Gab: E

29) Gab: 44

30) Gab: D




a) Par 21 ou 212 Par
31) Gab: D
b) 47, XY + 21 ou 45A, XX + 21
32) Gab: C 47, XX + 21 ou 45A, XY + 21
33)Gab: E c) Sindrome de Klinefelter 47, XXY
48, XXXY
34) Gab: D 48, XXYY
49, XXXYY
35) Gab: E
Sindrome 47, XYY
36) Gab: C Homens XX .....ccovveevieeiieeeirie e, 46, XX (Mas é
homem)
37) Gab: E
Ou:
38) Gab: D
Sindrome de TUMEr ....eeveveveeieieeeeeeeeeeeeeeee, 45, X
ou 44A, X
39) Gab: D Trissomia do X .ooooevviiiiiiiiiiiiiiiiieeeeeeeeeeeeeee 47,
XXX
40) Gab: B MUINEIES XY vt 46, XY
Sindrome da Insensibilidade Androgénica .. 46,
XY
41) Gab: A
d) Seis copias
42) Gab: D
e) 20 unidades de Recombinacdo ou 20
centimorgans
43) Gab:




44) Gab: D c) 17 x1/10 = 1/40 ou 14 ser homem x 1/ ser
dalténico x 1/10 probabilidade de ndo disjungdo

45) Gab: C
56) Gab: A

46) Gab: C
57) Gab: C

47) Gab: B
58) Gab: E

48) Gab: VFFFF
59) Gab: C

49) Gab: A
60) Gab:

50) Gab: C a) Mesmo na intérfase das células somaticas, um
dos cromossomos X fica espiralado tornando-se cordvel e
visivel ao microscépio. Os machos XY, XYY e portadores
da sindrome de Turner possuem somente um

51) Gab: A . . s ~
cromossomo X, que fica desespiralado na intérfase e nao
fica corado, ndo sendo visivel.

52) Gab: C b) A mde pode ter a sindrome do triplo X
(metafémea, XXX) e o filho XXXY (sindrome de
Klinefelter). Como ambos possuem duas cromatinas

53) Gab: B sexuais, indica que ambos possuem dois cromossomos X

) Gab: condensados. Mas, todos os individuos devem possuir
um cromossomo X que ndo fica visivel na intérfase.
Portanto, ambos devem possuir trés cromossomos X, mas

54) Gab: D o filho, por ter fenétipo masculino, deve também possuir
o cromossomo Y.

55) Gab:

61) Gab: B

a) Trissomia )

b) 1 XA e 1 XAXAXE
62) Gab: E




63) Gab:

64) Gab:

65) Gab:

66) Gab:

67) Gab:

68) Gab:

69) Gab:

70) Gab:

71) Gab:

72) Gab:

73) Gab:

74) Gab:

75) Gab:

FFVV

A

76) Gab: B

77) Gab: 06

78) Gabh: A

79) Gab: C

80) Gab:

a) Sindrome de Down é um trissomia com férmula
47XY+21 para o homem e 47XX+21 para mulher. O
cromossomo extra é o 21 e autossémico.

b) O cromossomo extra seria condensado
(heteropicndtico) e aderido ao envoltdrio nuclear e se
comparado ao corpusculo de Barr, ficaria inativo. Com
isso poderia minimizar os sintomas da sindrome.

81) Gab: B

82) Gab: D

83) Gab: D

84) Gab: D

85) Gab: D

86) Gab: B




97) Gab: A

87) Gab: A

88) Gab: A

89) Gab: A

90) Gab: A

91) Gab: B

92) Gab: E

93) Gab:

a) Paula apresenta numero diploide de
cromossomos 2N = 45, X0, enquanto Marisa é 2N = 47,

XXX.

b) Durante a primeira mitose do zigoto, ocorreu a
ndo disjungdo das duas cromatides de um dos dois
cromossomos X. O resultado foi a formagdo de um
blastdbmero com um cromossomo X e outro com trés. A
separacdo precoce dos dois primeiros blastébmeros gerou
uma das gémeas com um cromossomo X e a outra com
trés cromossomos X.

94) Gab: A

95) Gab: 04

96) Gab: D

98) Gab: C

99) Gab: FVFF

100) Gab: FVVVF

101) Gab: E

102) Gab: E

103) Gab:

a) A mutacdo génica é uma alteragdo na seqliéncia
de bases do DNA.

b) Porque, através das células germinativas, as

mutacdes passam para 0s gametas e,

conseqglientemente, afetam as préoximas geragoes.

104) Gab: A

105) Gab: B

106) Gab: D

107) Gab: B
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108) Gab:

a) Produto da sintese protéica (polipeptidio): val -
his - leu - thr - pro - glu - glu - lys

b) Exemplo de mutacdo pontual no gene que
codifica a cadeia da globina humana: substituicdo do
nucleotideo A por T no cédon correspondente ao acido
glutamico.

Conseqiiéncia: anemia falciforme

e alteragdo estrutural do polipeptidio (substituicdo do
acido glutamico pela valina);

¢ alteragdo da fungdo da proteina (globina);
¢ redugdo da capacidade de transporte de oxigénio;

¢ manifestacdo dos sintomas da anemia falciforme.

109) Gab:

a) Fenilcetonuria —exemplo de defeito genético que
permite:

¢ evidenciar a interacdo do genétipo com o ambiente na
expressao génica;

e interven¢do nas condicGes ambientais e reducdo
(impedimento) da manifestacdo dos efeitos pleiotropicos
do gene (conjunto de sintomas da fenilcetondria).

b) Exemplos de testes laboratoriais para a deteccdo
ou triagem de portadores de fenilcetonuria:

¢ Teste do pezinho

e Principio . dosagem do aminoacido fenilalanina no
sangue do recém-nascido para avaliagdo indireta da a¢do
da enzima fenilalanina hidroxilase.

¢ Andlise do DNA pela técnica de PCR

¢ Principio . deteccdo de mutacGes no gene codificador

da enzima fenilalanina hidroxilase por meio da

amplificacdo “in vitro” de parte da seqliéncia desse gene

@) @ifrnnatureza
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e comparacdao do produto obtido com um padrao
estabelecido (normal) para diagndstico de portadores
(homozigotos e heterozigotos para fenilcetonduria).

¢ Andlise de DNA por meio de seqilienciamento direto de
nucleotideos

* Principio .
nucleotidios do gene (ou parte dele), que codifica a
enzima, e comparag¢dao com padrdo normal.

caracterizagdo completa da seqiiéncia de

e Andlise de DNA por meio de sonda molecular
(hibridizagdo “in situ”)

Principio . utilizacdo de seqiiéncia de DNA ou RNA em
sistema que permite a revelacgdo de mutagdes que
alteram o tamanho da seqiiéncia original do gene de
interesse.

110) Gab: E

111) Gab: 68

112) Gab: E

113) Gab: D

114) Gab:

Inativacdo do cromossomo X. Depois de algumas divisdes
do zigoto apenas um cromossomo X é ativo, os demais
sdo inativados formando a cromatina sexual, ou
corpusculo de Barr, que é um cromossomo X inativado.

115) Gab: C
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116) Gab:

117) Gab:

118) Gab:

119) Gab:

120) Gab:

121) Gab:

122) Gab:

123) Gab:

124) Gab:




