Autoformacgéo
Assinale as verdadeiras e falsas e justifigue:

| - Polimorfismos

1.
A — Os RFLPs sao muito informativos porque permitem definir maltiplos alelos para a

mesma localizacdo gendmica;

B — Os CNVs (copy number variation) sdo polimorfismos constituidos pela presenca de
um numero variavel de copias de um gene;

C - Para a identificacdo de individuos em Medicina Forense, os polimorfismos mais
utilizados séo os RFLPs.

D — A maior parte da variabilidade interindividual é explicada pelos polimorfismos de
tipo STR (short tandem repeats)

E — A grande densidade de SNPS no genoma humano torna-os polimorfismos de

eleicdo para os estudos tipo GWA (genome wide association).

2.
A — As enzimas de restricdo sdo essenciais para identificar os polimorfismos de tipo

STRs;

B - Os polimorfismos genéticos estdo sempre na origem de proteinas polimorficas;

C - Os polimorfismos usados na Medicina Forense (identificacdo de individuos) devem
localizar-se em regibes codificantes;

D - Um alelo com uma frequéncia superior a 1% é um polimorfismo;

E — Os polimorfismos podem ter uma localizacdo exdnica.

3.
A — Os polimorfismos podem contribuir para a susceptibilidade genética as doencas

complexas ou multifactoriais;

B — A insercao ou deleccado de codbes, ndo pode constituir um polimorfismo;

C — Alguns dos nossos cromossomas sao idénticos aos do nosso avo;

D — As frequéncias dos polimorfismos ndo variam significativamente de pais para pais;
E — Os Tag SNPs sdo polimorfismos que assinalam a presenga de mutagdes

patogénicas.



Il — Mutacdes

1. Relativamente as variantes genéticas:

A - Podem originar patologia mesmo que localizadas em regides n&o codificantes;
B - As variantes missense sdo patogénicas;

C - As variantes sindénimas sao polimorfismos;

D - As mutac¢des com perda de fungdo originam fenétipos recessivos;

E — Quando localizadas em intrdes, sdo polimorfismos.

2.

A — Num individuo todas as células tém exactamente o mesmo genoma;

B — Na auséncia de exposicdo a genotdxicos nao ocorrem mutacoes;

C — Areplicacdo do DNA favorece a ocorréncia de mutacoes;

D - As mutacdes de tipo frameshift originam a substituicdo de um aminoacido por
outro;

E — As mutacBes somaticas estdo na origem da transmissao de doencas genéticas

aos descendentes.

3.

A - As mutacdes dindmicas correspondem a ocorréncia reiterada de delec¢cdes em
geragdes sucessivas;

B — As mutagBes dindmicas podem ocorrer em sequéncias polimorficas;

C — Uma mutagéo nonsense da origem a um mRNA mais curto;

D — As mutacg6es dao origem a proteinas nao funcionais;

E — As mutacdes localizadas nas regides reguladoras sdo do tipo frameshift.

4,

A — A haploinsuficiéncia associa-se a fenétipos recessivos;

B — As mutag¢des que originam perda de funcdo associam-se quase sempre a fendtipos
dominantes;

C — Nas mutac6es com efeito dominante negativo h4 menos de 50% de proteina funcional;
D — A heterogeneidade alélica corresponde a existéncia de varios genes que quando
mutados podem originar um determinado fenotipo;

E — As alteracdes epigenéticas podem associar-se a patologia por originarem delecc¢ées.

5.
A — Cada doenca monogénica é provocada por muta¢cdes num Unico gene;

B — Uma mutacdo num gene pode originar défice de varias proteinas;



C - Nas doencas autossdmicas recessivas 0s homozigotos mutados tém sempre
manifestacdes da doenca;

D — Nas doencas autossomicas dominantes, 50% da proteina funcional asseguram a
funcéo e a normalidade;

E — As alteragBes epigenéticas ndo sdo transmissiveis.

[l — Regulacdo da expresséo génica

1.

A — A cada gene corresponde uma proteina;

B — A edicdo de RNA é um mecanismo de regulacao da expressao génica ao nivel da
traducdo;

C — O splicing alternativo pode explicar como numa célula, 0 mesmo gene pode
originar diferentes proteinas, dependendo da fase do desenvolvimento embrionario;

D - A existéncia de promotores alternativos € um mecanismo que actua ao nivel da
pés-transcricao;

E — Para cada tipo de célula, o perfil de expressao genica é estavel.

2. Relativamente aos microRNAs:

A - Actuam impedindo a transcri¢éo;

B - Os microRNAs tém elevada especificidade;

C - Actuam ao nivel da tradu¢éo;

D - Alteram a expressao génica ao aumentar a estabilidade de mRNAs;

E — Codificam pequenos polipeptideos.

3.

A — A Lionizagdo do cromossoma X permite que, para a maior parte dos genes deste
cromossoma, a quantidade de proteina codificada, seja idéntica para os dois sexos;

B — O padrédo de metilacdo da regido promotora dos genes € alterado quando ocorre a
replicacdo do DNA,;

C — A desacetilacdo das histonas € uma caracteristica dos dominios de cromatina
transcricionalmente activos;

D — Os genomas do ovacito e do espermatozdide sdo funcionalmente equivalentes;

E — Para cada gene, o alelo paterno e 0 materno séo igualmente expressos.



4,
A — Os receptores de estrogénios s6 existem no sexo feminino;
B — Os receptores de testosterona s6 existem no sexo masculino;

C — Os receptores de hormonas esterdides actuam como factores de transcri¢ao;
D — O gene SRY codifica a testosterona,

E — As mulheres tém o gene SRY mas ndo o expressam.



