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Respostas das Questdes Aplicadas em Sala

Aula 2 - Organizacdo do Genoma Humano (Parte 1)

1. Resposta correta: c.

Por defini¢do, a trissomia pode existir em qualquer parte do genoma, mas a trissomia é compativel com a vida
apenas ocasionalmente. Sdo observadas as trissomias dos cromossomos autossomos 13, 18 e 21 que
correspondem aos trés cromossomos com menores numeros de genes. Presumivelmente, a trissomia dos
autossomos com maior numero de genes é letal na maioria dos casos. O cromossomo 1 é o maior de todos,
mas ndo apresenta o maior nimero de genes.

2. Resposta correta: a.

A quantidade de DNA de uma espécie ndo reflete o nimero de genes e sua complexidade. O homem é o
organismo mais complexo, com tamanho do genoma menor que camundongo e salamandra e menor nimero
de genes. Com relagdo a quarta afirmativa, estd correto afirmar que os genes que codificam RNAr estdo
organizados em clusters em 6 cromossomos autossomos (1, 13, 14, 15, 21 e 22). Porém, as duas classes de
elementos repetidos mais abundantes do genoma humano s3o os transposons do tipo LINE e SINE que
perfazem 34% do genoma humano.

Aula 2 - Organizacio do G I (Parte 2)

3. Resposta correta: d.

A terceira, quarta e quinta afirmagdes estdo corretas. A primeira e segunda afirmacgdes sdo falsas. O correto
seria “O DNA mitocondrial apresenta dupla hélice circular” e “Por ser de heranga uniparental (materna), o DNA
mitocondrial pode ser utilizado para a realizagdo de exames forenses (corpos muito degradados, por
exemplo).” Portanto, a Unica alternativa correta é a d.

4. Respostas corretas: c. e d.

a. Errada. O DNA mitocondrial esta presente em 5 a 10 cdpias por mitocondria com até 1.000 ou mais
mitocondrias por célula dependendo do gasto de energia de cada tipo de célula. Os genes mitocondriais ndo
contém intron; b. Errada. O cédigo genético do genoma mitocondrial difere ligeiramente daquele do ntcleo; c.
Correta. A heteroplasmia é condi¢do primaria, mas dependendo do tipo de mutacgdo e do seu efeito na fungdo
do gene, temos alteragdo do limiar fenotipico. Por exemplo, mutagdes pontuais podendo chegar a um limiar de
90% e delegbes de 60%; d. Correta. Como é um processo aleatdrio ou estocastico, alguns odcitos primarios
podem ter 100% de mitocondrias com DNA mitocondrial mutado.

Aula 3 - Genoma Funcional e Expressdo Génica

5. Resposta correta: c.



Ha varias sequéncias possiveis, em virtude da degeneracdo do cddigo genético. Uma sequéncia possivel para a
fita dupla de DNA é:

5" AAA AGA CAT CAT TAT CTA 3’ (fita sense)

3'TTT TCT GTA GTA ATA GAT 5 ' (fita antisense)

lll

A RNA polimerase “I&” a fita inferior (3'a 5).

6. Resposta correta: d.

Nas células eucariotas, o transcrito primario de RNA é processado pela adicdo de uma estrutura quimica de
“cap” na extremidade 5' do RNA e pela clivagem da extremidade 3', seguida pela adi¢do de uma cauda poli(A) a
extremidade 3' do RNA. Todas essas modificagdes ocorrem no nucleo, assim como o processo de splicing do
RNA, caracterizado pela excisdo de introns e emenda de éxons.

Aula 4 - Genes nas Familias e Populacdes

As resolugdes dos exercicios desta aula ja estdo disponiveis no Moodle, na aba correspondente a aula 4.

Aula 5 - Epigenética e Doencas Associadas

11. Resposta correta: a.

O exemplo citado se trata de imprinting genémico, uma vez que a regido “imprintada” é marcada
epigeneticamente de acordo com a origem do progenitor. Nesse caso, diferentemente da Sindrome de
Prader-Willi e da Sindrome de Angelman, a expressao de duas cdpias paternas para o gene FC e de duas cdpias
maternas para o gene RFC ocorre devido a uma desregulagdo do centro de imprinting gendmico. Em relagdo as
outras alternativas, a dissomia uniparental significa herdar duas cépias do mesmo cromossomo (ou locus) do
mesmo genitor e nenhuma cépia do cromossomo do outro genitor; a antecipacdo genética é a piora
progressiva de uma condigao através das geragdes; e a expressao parcial se refere a como o trago foi expresso,
ndo o silenciamento seletivo de um alelo.

12. Resposta correta: b.

A primeira, a terceira e a quarta afirmagdes sdo verdadeiras. A segunda e a quinta afirmagdes sao falsas. O
correto seria “A sindrome de Prader-Willi é um exemplo de condi¢do associada ao imprinting genémico.” e
“AlteragOes epigenéticas consistem em mudangas na expressdao génica que podem ser herdadas e que ndo
alteram a sequéncia do DNA.”

Aula 6 - Padrdes de Heranca |

13. Resposta correta: c.

Em uma heranga ligada ao cromossomo X recessivo, os homens sdo mais frequentemente afetados porque tém
apenas um cromossomo X. Assim, se esse cromossomo contém um gene recessivo defeituoso, os homens ndo
tém um cromossomo X saudavel para compensar os efeitos do gene defeituoso. Todas as filhas de um homem
afetado por um gene ligado ao X recessivo serdo portadoras do gene, porque receberdo um cromossomo X
afetado do pai e um cromossomo X normal da mae. No entanto, como o gene defeituoso é recessivo, as filhas
ndo apresentardo a doenga, mas serdo portadoras do gene, o que significa que podem transmiti-lo para seus
filhos.



14. Resposta correta: d.

Se ambos os pais tém cabelo ondulado, eles devem ser heterozigotos para o gene do formato do cabelo, ja que
cabelo ondulado é o resultado da expressido de ambos os alelos. Como a dominancia é incompleta, os
gendtipos possiveis para o casal sdo CC (cabelo crespo), CL (cabelo ondulado) e LL (cabelo liso). Veja na tabela
abaixo os gametas possiveis dos pais e resultados do cruzamento:

C L
C cC (CL
L CL LL

Ao cruzar dois individuos heterozigotos (CL x CL), espera-se, em média, a seguinte proporgdo fenotipica na
descendéncia: 1/4 cabelo liso (LL), 1/2 cabelo ondulado (CL), e 1/4 cabelo crespo (CC). Para 8 filhos: 2 liso, 4
ondulado, 2 crespo.

15. Resposta correta: a.

No heredograma de uma caracteristica autossémica recessiva, a caracteristica geralmente "salta" geragoes.
Pais ndo afetados podem ter filhos afetados, desde que ambos os pais sejam portadores do alelo recessivo. Os
individuos afetados tém pais nao afetados, mas que sdo portadores do alelo recessivo. Ambos os sexos sao
afetados igualmente, sem viés de género. Para autossdmico dominante, se ndo tiver afetados em uma geracao,
ndo passa para a proxima. Se fosse ligada ao X, o homem que tem um filho afetado teria que passar o X dele
para o filho, o que obviamente ndo pode acontecer.

Aula 7 - Variabilidade Genética Humana
16. Resposta correta: a.

As regi6es do DNA mais utilizadas atualmente na analise forense sdo conhecidas como microssatélites ou STRs
(short tandem repeats), sendo que o que varia dentro da populagdo é o nimero dessas repeti¢cdes e ndo sua
sequéncia especifica.

17. Resposta correta: b.

i. Formas autossOmicas dominantes de catarata congénita podem estar associadas aos genes CRYAA, CRYGD,
GJA8, MAF e PITX3 - Heterogeneidade de locus (mutacGes em diferentes /loci de diferentes genes resultam em
um fendtipo similar ou idéntico).

ii. A surdez ndo sindrémica de heranga autossOmica recessiva pode estar associada a mais de 100 mutagdes ja
identificadas no gene GJB2 - Heterogeneidade alélica (multiplos alelos em um s6 locus podem produzir um ou

mais fenotipos de doenga).

Aula 8 - Padrdes de Heranca Il

18. Resposta correta: b.



O efeito da heteroplasmia em doengas mitocondriais varia dependendo da propor¢do de mitocOndrias
mutantes em um determinado tecido ou érgdo. Em alguns casos, a heteroplasmia pode aumentar a gravidade
da doenga, enquanto em outros casos, pode diminui-la.

19. Resposta correta: a.

Para doencgas multifatoriais, se a prevaléncia da doenga em uma populagdo é f, o risco para o prole e irmao dos
probandos é de aproximadamente a raiz quadrada de f. Dessa forma, se a frequéncia de génios é de um em dez
mil, temos 1/10.000 = 0,0001. Para calcular o risco de um génio ter um filho também génio, calculamos a raiz
guadrada deste valor: \/0,0001 =0,01. Para sabermos a porcentagem, fazemos 0,01 x 100 = 1%.

20. Resposta correta: c.

A resposta mais provavel é que a altura do filho reflete "regressdo a média". Isso significa que valores
extremos, como estar no percentil 95 para altura, provavelmente se moverdo em direcdo ao valor médio ou
média em geragOes futuras. Neste caso, apesar de ambos os pais serem excepcionalmente altos, espera-se que
a altura de seu filho esteja mais préxima da altura média. Este é um fen6meno comum observado em vdrios
tragos e caracteristicas, onde valores extremos tendem a ser menos extremos em geragdes subsequentes.



