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Mutacao

Catarina Moreira
Faculdade de Ciéncias da Universidade de Lishoa

catarolina@gmail.com

Alteracoes do material genético, tanto ao nivel dos genes — mutagao génica, como da

estrutura e nimero de cromossomas — mutagdo cromossoémica.

As mutacdes podem ser causadas por exposicdo do organismo a radiacao, virus, trans-
posdes ou outras substancias quimicas mutagénicas, ou durante o processo de divisdo

celular aquando da replicagao do DNA, quer se trate da mitose ou da meiose.

. Mutacdes génicas
As mutagdes podem ser causadas por exposi¢do do organismo a radiag3o, virus, trans-
posdes ou outras substancias quimicas mutagénicas, ou durante o processo de divisdo

celular aquando da replicagao do DNA, quer se trate da mitose ou da meiose.

. mutagodes pontuais: durante a replicagdo do DNA pode ocorrer a substituigdo de apenas
um nucledtido por outro. O mais comum sio as transigdes, em que uma purina é trocada
por outra purina (A — G) ou uma pirimidina por outra pirimidina (C — T). Mas também po-
dem ocorrer transversées em que uma purina é trocada por uma pirimidina ou vice-versa.
Por vezes estas trocas podem provocar ocorrer nas zonas codificantes do gene para as
proteinas, e podem ser classificadas de acordo com o seu efeito em:

mutacgoes silenciosas: quando apesar das diferengas existentes entre o co-
dao criado e o cod3o original, o mesmo aminoéacido é traduzido na sequéncia
peptidica, ndo surgindo alteragdes na proteina.

. mutacgdes sem sentido: quando a troca de nucledtidos leva a insergdo de um co-
dao de terminagdo a meio da cadeia de mRNA, levando a formagao de uma cadeia
peptidica mais curta (“truncadas”) e provavelmente néo funcional.
mutagoes com sentido: quando a mutagao leva a insergdo de um aminoacido
diferente na cadeia peptidica mas ainda assim a proteina é funcional

insercgoes: adigdo de um ou mais nucledtidos extra, o que pode levar a proteinas dife-
rentes ou truncadas com efeitos funcionais variados.

. corte (“delegdo”): remogao de um ou mais nucledtidos, tal como nas insergdes os efei-

tos podem ser variados tanto estrutural como funcionalmente.

Mutacoes cromossomicas
Este tipo de mutagdes altera a estrutura ou o nimero de cromossomas e podem até ser

detetadas através de exames médicos (muitas vezes efetuados em situagdes de doencas
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familiares conhecidas no planeamento de um gravidez) tais como pela determinagio do

caridtipo. Podemos dividi-las em dois tipos: estruturais e numéricas.

. Mutagdes estruturais

Correspondem a alteragdes da morfologia e da estrutura do cromossoma devido a fenémenos

de repetigdo, remogao ou troca de local de porgGes do cromossoma (que incluem um ndmero

variado de genes). Embora possa n&o ocorrer a perda de genes, o rearranjo da ordem no cro-

mossoma pode levar a grandes alteracoes da expressao génica.

corte: perda de material cromossémico, que pode incluir niimero variado de genes
translocacao: transferéncia de material de um cromossoma para outro ndo homé-
logo ou para novo local dentro do mesmo cromossoma — translocagao simples; tro-
ca de segmentos entre dois cromossomas nao homalogos — translocagao reciproca
duplicacao: adicdo de um segmento do cromossoma homologo, originando um
conjunto de genes duplicado

inversao: inversio da ordem dos genes no cromossoma

Estas mutagdes ocorrem durante a divisao celular, e nos casos do corte e translocagao,

podem estar associadas a um crossing-over entre cromossomas ndo homoélogos.

. Mutagoes numéricas

Quando ocorre meiose, formam-se gametas com um nimero de cromossomas diferente

do que serial normal. Um cariétipo que apresente o nimero normal de cromossomas diz-

-se euploide. Consoante a célula seja haploide (n) ou diploide (2n) o nimero de cépias dos

cromossomas varia.

poliploidia: quando numa célula todos os cromossomas se apresentam num
numero idéntico mas superior ao esperado numa situagéo de euploidia. Resul-
ta geralmente de um erro na separagao dos cromossomas durante a meiose,
podendo em casos raros resultar na unido de mais de dois gametas. No ser
humano, a poliploidia € letal, mas em plantas e alguns peixes, por exemplo, é
comum e pode levar a formacao de novas espécies.

aneuploidia: a célula apresenta alteragées numéricas de um ou mais cromos-
somas, mas ndo do conjunto cromossémico total. Se surgirem mais do que
dois cromossomas homdlogos num dos pares, designa-se por polissomia.
Pode surgir, assim, uma trissomia (2n + 1) ou uma tetrassomia (2n + 2). Se
ocorrer um diminuigdo do nimero de cromossomas homélogos, podera surgir
uma monossomia (2n — 1) ou num caso mais extremo uma nulissomia (2n — 2)

quando um determinado tipo de cromossomas esta ausente da célula.

Estas mutagdes estdo associadas a fendmenos de nio disjungdo dos cromossomas du-

rante a meiose I ou II. A ndo disjuncdo pode igualmente afetar os autossomas como os

cromossomas sexuais. No Homem a maior partes aneuploidias autossémicas tem origem

materna, em parte porque os odcitos s6 terminam o seu desenvolvimento 10 ou mais anos

depois de terem sido formados, estando sujeitos a uma série de agentes potencialmente

mutagénicos. O exemplo mais comum e mais conhecido é o da trissomia 21 ou sindrome de

Down (mongolismo) em que os individuos possuem um cromossoma 21 extra.
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