ROTEIRO DE ESTUDO

Estrutura e Fungao do DNA
- ldentificar as pecas estruturais basicas que compd&e o DNA (agucar, fosfato, base nitrogenada)
- Compreender o mecanismo de replicacdo do DNA, o Cédigo genético e o fluxo da informacédo

Organiza¢ao do Genoma
- Compreender os diferentes niveis de organiza¢do do genoma: de genes a cromossomos
- Compreender as particularidades do Genoma nuclear e Genoma mitocondrial

Regulagao da Expressao génica
- Compreender a importancia do “splicing” alternativo
- Qual a explicacdo para a presenca de regides promotoras alternativas para o mesmo gene?

- Qual o impacto na expressao génica da Metilagdo do DNA e das Histonas?

Heranga classica, ndo classica e multifatorial

- ldentificar os atributos principais dos padrdes de heranga autossémica dominante e recessiva;
- Compreender a diferenca da heranga dominante pura e heranca dominante incompleta;

- Extensdes do mendelismo;

- Compreender a diferenca entre penetrancia e expressividade;

- Identificar caracteristicas e/ou doengas complexas — distlrbios com efeito de limiar

Mutagao — origem da variabilidade genética

- Tipos de mutagdes, mutagdes somaticas, germinativas e dinamicas
- Origem e taxa de mutagoes;

- Mutagdes x polimorfismos;

Mecanismos de reparo do DNA

- Compreender os mecanismos de reparo por excisdo de bases e excisdao de nucleotideos;

- Compreender o principal sistema de reparo que corrige erros durante a replicacdo do DNA
- Compreender o mecanismo de reparo de quebras de fita dupla do DNA;

Instabilidade do genoma humano

- Instabilidade de nucleotideo x instabilidade cromossOmica

- Anomalias cromossOmicas (rearranjos balanceados, ndo balanceados, deleg¢des, inser¢des)

- Compreender a diferenca de anomalias cromossémicas constitutivas (Ex. Trissomias) e
instabilidade genGmica (Ex. Cancer)

Patologia Molecular
- Conceito de polimorfismo e seu impacto na heterogeneidade fenotipica

- Mutagdes causadoras de doengas

- Questdes para discussao:
Com relacdo a heterogeneidade alélica de uma dada doenca, por qual motivo se afirma que esta
caracteristica € mais comum em fenétipos de perda de funcdo?

Qual o conceito de haploinsuficiéncia? Explique um exemplo.



Expligue o mecanismo do efeito dominante negativo.

Diferentemente da heterogeneidade alélica, a homogeneidade alélica estd sempre ligada a
mutagdes que levam a um ganho de fung¢do?

Porque as doencgas causadas por mutacdes no genoma mitocondrial sdo normalmente de baixa
penetrancia?



	5. Porque as doenças causadas por mutações no genoma mitocondrial são normalmente de baixa penetrância?

