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Roteiro:

(1) Definir as sequéncias genémica e peptidica das sequéncias (a), (b) e (c). Descreva a
estrutura gendmica de cada uma delas.

(2)  Qual a similaridade entre as sequéncias nucleotidicas desta familia génica? E a
similaridade das sequéncias de aminoacidos?

(3) A expansao de trinucleotideos CGG para mais de 200 repeticoes foi encontrada no
éxon 1 do gene (a) em uma familia. Qual o efeito esperado sobre o RNAm e a proteina?

(4) Emrelagdo a mutagao acima (3), qual o fenétipo associado? Ele ja foi descrito? Discuta.

(5) As maes dos pacientes descritos em (3) podem apresentar um fenétipo especifico ao
sexo feminino. Qual é este fendtipo e a quais tipos de alelos do gene (a) ele se associa?

(6)  Observou-se uma sindrome de tremor, ataxia e perda cognitiva acometendo, a partir da
quinta década de vida, os avds maternos dos pacientes afetados em (3), portadores de
expansdes com 55 a 200 trinucleotideos CGG. Como dever ser desenhado um estudo
para verificar se estas expansdes sao frequentes entre individuos diagnosticados com
tremor? Como deve ser desenhado um estudo para verificar a frequéncia deste
transtorno neurolégico em familias dos individuos com a mutagdo descrita em (3)7.
Discuta as possiveis repercussoes clinicas e éticas dos resultados da sua pesquisa.

Tempo para apresentacdo: 15 minutos

Sugestdo: 10 a 12 slides powerpoint
Entregar relatério no mesmo dia (um relatério por grupo)




