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O fenotipo dos individuos resulta de interac¢des que se estabelecem entre factores
ambientais e o genoma .

Por vezes factores ambientais actuam sobre o DNA de forma irreversivel.

O genoma dos individuos, em circunstancias diversas, experimenta alteracdes chamadas
mutacodes .

As alteracdes permanentes do genoma dos individuos chamam-se muta¢fes (do latim mutare

= mudar). Os individuos que as apresentam designam-se mutantes .

GENICAS:

Numa mutacdo génica, um alelo de um gene muda, tornando-se um alelo diferente.
Ocorreu mudanca ao nivel de um determinado locus.

As mutacdes génicas ocorrem quando se da uma alteracdo pontual ao nivel dos
nucleodtidos de um gene, constituindo-se, deste modo, um alelo desse gene, isto €, uma
nova versdo do gene.

Sao consequéncia da alteragdo do numero, tipo ou posicd o de nucleétidos .

CROMOSSOMICAS:

Afectam por¢gBes maiores do genoma, incluindo por¢bes de cromossomas, cromossomas

completos ou mesmo conjuntos de cromossomas.
Podem ser:
Numéricas ;

Estruturais .
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GERMINAIS:

Mutacdes que ocorrem ao nivel dos gametas. Podem ser transmitidas a geracao seguinte.

SOMATICAS:

Tém lugar nas outras células e ndo sdo transmissiveis a descendéncia.
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Uma das grandes descobertas acerca dos genes foi que eles podem experimentar alteracdes. Erros

na replicagdo do DNA ou varios outros mecanismos conduzem a mudanca de bases na sequéncia de

nucleotidos. Contudo, globalmente, as taxas de mutagdes observadas sdo mais baixas do que a

frequéncia dos danos no DNA, porque todos os organismos tém sistemas de enzimas que reparam

alguns erros.

Quando a molécula de DNA, contendo um erro, se replica, forma-se uma molécula que é igual a

original e outra molécula com uma nova combinacao de bases. Diz-se que ocorreu uma mutacao.
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Resulta de uma hipopigmentagcdo geral. Os individuos
afectados tém os cabelos brancos, a pele muito clara, séo
muito sensiveis ao sol. A iris e a retina sdo igualmente
despigmentadas: a reflexao da luz sobre os vasos sanguineos
d4, por vezes, uma cor vermelha as pupilas. Todas as formas
de albinismo sdo devidas a alteracdes do material genético,

gue conduzem a auséncia de um pigmento — a melanina.

E uma anomalia resultante da alteracdo de um gene que
regula a sintese de uma proteina sanguinea necessaria a
sequéncia de reaccbes que ocorrem na coagulacdo do
sangue. Esta doenca tem efeitos patologicos graves, pois um
pequeno traumatismo ou ferimento de vasos sanguineos pode
ser perigoso, em virtude de a goagulacdo do sangue se

efectuar com grande lentidao.

Tendo em conta a redundéancia do cédigo genético, uma substituicdo nucleotidica pode codificar o

mesmo aminodcido; neste caso, diz-se que se trata de uma mutacao silenciosa , pois hdo conduz a

qualquer alteragéo da cadeia polipeptidica.

A substituicdo de um nucleétido na cadeia polipeptidica pode resultar na criacdo de um codéao de

terminacao. Neste caso, verifica-se a terminacéo precoce da traducao, originando proteinas

incompletasou truncadas.
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