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mudança no DNA que causa doençaMutação ?

Polimorfismo ? mudança no DNA que não causa doença

mudança no DNA que causa ou não doença

Frequência da mutação em uma população 
>1% < 99%

Variação

Patogênica ou não
(afetam a função protéica) 

VUS (Variants of Uncertain Significance) 

“Mutação, Polimorfismo e Variação"
O que significam esses termos?

Sequência variante
Alteração
Alelo variante



Intergênicas
Gênicas

Variação Genética: Origem e detecção

Transversão
Transição

Inserção/Deleção (InDel)
Germinativas

Somáticas
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Mutações Gênicas (intrôns e regiões codificadoras)



Variação Genética: Origem e detecção

Código genético
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Variação Genética: Origem e detecção

Mutações Gênicas (Regiões codificadoras)

His Leu Ser Cys Ter



Variação Genética: Origem e detecção

Mutações Não-sinônimas
Conservativa e não-conservativa



Homeodomínio

Domínio pareado

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
5' 3'

Mutações não-truncadas

Mutações truncadas







VHL (von Hippel-Lindau tumor suppressor) 



BCHE (butyrylcholinesterase) 

GAT!GGT (Asp70Gly)  GCA!ACA (Ala539Thr)  





Tipos de Cromossopatias

Numéricas

Estruturais

Aneuploidias
Conjunto de cromossomos incompletos
2n+1, 2n-1, etc.

Monossomias

Trissomias

Euploidias
Conjunto de cromossomos completos
3n, 4n, etc.

Síndrome de Turner

Síndrome de Down
Síndrome de Edwards
Síndrome de Patau
Síndrome de Klinefelter

Poliploidias

Deleção

Inversão

Translocação recíproca

Translocação robertsoniana

Instabilidade cromossômica

Síndrome de Cri Du Chat (Síndrome do Miado do Gato)

Leucemia Mieloide Crônica

Leucemia Promielocítica

Síndrome do X-frágil

Síndrome do X-frágil

Ataxia-telengenciana



Variação Genética: Origem e detecção



Variação Genética: Origem e detecção

TransversãoTransição



Variação Genética: Origem e detecção



Variação Genética: Origem e detecção

Mutações Gênicas (intrôns e regiões codificadoras)



Variação Genética: Origem e detecção

Código genético



Variação Genética: Origem e detecção



Variação Genética: Origem e detecção

Mutações Gênicas (Regiões codificadoras)

His Leu Ser Cys Ter



Variação Genética: Origem e detecção

Mutações Não-sinônimas
Conservativa e não-conservativa



Homeodomínio

Domínio pareado

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
5' 3'

Mutações não-truncadas

Mutações truncadas





VHL (von Hippel-Lindau tumor suppressor) 



BCHE (butyrylcholinesterase) 

GAT!GGT (Asp70Gly)  GCA!ACA (Ala539Thr)  


