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REVISANDO 
CONCEITOS 



1. Explique o conceito de mutação e qual a diferença entre 
mutação e variante.  

2. Como classificar as variantes?  

3. Como classificar as variantes na região codificadora?  

4. Quais possíveis consequências de variantes 
patogênicas fora da região codificadora, por exemplo na 
região promotora?  

5. Na tua opinião, como a ancestralidade genética pode 
contribuir para a prática da medicina?  



5. Considere a seguinte sequência de DNA de 18 nt e as 
seguintes mutações: 

5’- ATG-CAA-GTA-TTA-CGC-TGA-3’ 

Número Posição Mutação Classificação 
1. 1 A > G 
2. 5 A > G 
3. 11 T > A 
4. 12 A > G 
5. 16 T > C 
6. 17 G > A 

Quais as mutações pode ser classificadas como: não 
sinônimas, sinônimas, missense e  nonsense? 



6. Considere os seguintes heredogramas de 2 famílias que 
apresentam indivíduos afetados com fibrose cística. 
Classifique os respectivos genótipos e as variantes 
patogênicas: 

  



O código genético 


