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1) Herança ligada 
ao sexo, no caso 
cromossomo X. 

Risco maior entre 
homens.

2) Sim. 

3) Sim, risco de 50%.
4) Se ela for portadora, risco de 50%. Se não, risco é zero.  

X: cromossomo X portador gene normal.
X: portador gene mutado.
X: não sabemos
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2) 6 Kb e 12 Kb.
3) Não é portador de MDM.
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Sim.

Que os determinados exons não estão presentes em alguns indivíduos.

Não, as bandas serão separadas por 
tamanho.



TESTES MOLECULARES PARA DIAGNÓSTICO

• PCR e Sequenciamento de Primeira Geração: detectar mutações em 
genes específicos;
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- Projeto Sequenciamento do Genoma Humano

• Consórcio utilizando fragmentos de vários doadores;

• Celera baseado em 5 indivíduos;

• Ambos publicados em 2001.



- Projeto Sequenciamento do Genoma Humano

• Similaridade entre indivíduos: 99,9%;

• Similaridade com chipamzé: 98,8%;

• Apenas 2% do genoma codifica proteínas;

• Restante: regiões reguladoras, repetitivas, intrônicas e genes 
de RNAr e RNAt.
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• CGH array: alterações na quantidade de cópias de segmentos de DNA;

• Genoma: sequenciamento do genoma completo;

• Exoma: sequenciamento dos exons;

TESTES MOLECULARES PARA DIAGNÓSTICO



• PCR e Sequenciamento de Primeira Geração;

• CGH array: alterações na quantidade de cópias de segmentos de DNA;

• Genoma: sequenciamento do genoma completo;

• Exoma: sequenciamento dos exons;

• Painel de genes específico para uma doença ou quadro clínico.
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Situações para discussão (pag. 112 apostila)

• Situação 2.  Diagnóstico pré-implantacional

Família com criança anterior falecida com fibrose cística fez
fertilização in vitro. Os embriões são geneticamente testados e
somente os normais selecionados para implantação.

- Situação normal hoje;

- Geração dos embriões que serão descartados;

- Qual é o limite? Doenças sem tratamento? Miopia? Olho azul?



Situações para discussão (pag. 112 apostila)

• Situação 7.  Bancos de DNA das populações

Um deputado apresenta projeto de lei obrigando presidiários a
doarem amostras biológicas para construir um banco de dados de
seus perfis genéticos, DNA fringerpriting, para desvendar crimes
futuros.

- Nós sabemos lidar com essa informação de maneira correta? Não
vamos criar preconceitos baseado em informações incertas?



Conceitos Levantados 

• Testes genéticos

• Crispr

• Genoma

• Exoma

• Padrão de Herança/ Herança autossômica

• Sequenciamento

• Painel de genes

• Ética

• Deleção

• CGH Array

• Edição Gênica

• Publicação/Disseminação

• Revisão pelos pares

• Genoma 

• Mutação

• Enzima de restrição 

• Cas9 

• RNA guia 

• Terapia

• Nocaute

• Zinc finger

• PCR


