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Escola Secundária c/3º CEB de Ponte de Sor
Educação e Formação de Adultos – Ficha Informativa
Nome: _________________________________________________________  Data ___/___/___

 Núcleo Gerador: Saberes Fundamentais
Domínio de Referência: Sociedade, Tecnologia e Ciência no Contexto Privado (DR1).

Tema: O Elemento 
Critério de Evidência: Ciência III – Explorar o papel das mutações genéticas na geração de diferenças e na evolução e adaptação do homem e utilizar a Teoria das Probabilidades para estabelecer a probabilidade de um descendente possuir uma determinada característica.
_______________________________________________________________________________________________________________

Mutações

Mutações são alterações ao nível do material genético, que ocorrem de forma espontânea. As mutações podem causar graves deficiências a nível mental e físico, no caso de serem prejudiciais ao portador das mesmas. Quando essa mesma mutação é neutra, pode persistir durante várias gerações, aumentando a variabilidade genética. Podem dar-se mutações nos genes ou nos cromossomas, sendo designadas respectivamente por mutações génicas e mutações cromossómicas. Aos indivíduos que são afectados por mutações dá-se o nome de mutantes.
Origem de novos alelos 
A mutação proporciona o aparecimento de novas formas de um gene e, consequentemente, é responsável pela variabilidade genética. Entretanto, o processo de melhoramento, via mutação, não é muito usado por ser caro, trabalhoso e de resultado incerto. Em caso de necessidade, é mais fácil fazer uso da variabilidade genotípica obtida pelos processos meióticos, do que tentar gerar variabilidade genética. 

 

Podem ser reversíveis 
As mutações podem se reverterem, mas a mutação nos dois sentidos não ocorrem com a mesma taxa. A reversão requer uma mudança específica, mas a mudança original pode ocorrer em qualquer um dos nucleotídeos da estrutura do gene. Em mutações espontâneas tem sido verificado que u (taxa de mutação) é aproximadamente 10 vezes superior a v (taxa de retromutação). 

 

Mutações espontâneas vs induzidas 
As mutações são ditas espontâneas quando as causas que deram origem à alteração no DNA são desconhecidas. Quando se conhece a causa diz-se que a mutação foi induzida. Através da indução pode-se aumentar a frequência da mutação, mas, de maneira geral, não se pode orientá-la, no sentido desejado.
Podem ser recorrentes 
Como as mutações se repetem tanto no tempo como no espaço, podemos associá-las a determinadas taxas, e deduzirmos teoricamente o seu efeito como agente de alterações da frequência genética de uma população. 

 

Podem ser hereditárias 
 A mutação será hereditária quando atingir uma estrutura gamética ou qualquer órgão que venha contribuir para a formação da geração descendente. Uma mutação germinativa poderá ser transmitida de geração após geração, quando a espécie em consideração contar com algum processo que permita a multiplicação da mutação na área somática. Este facto é frequente quando a espécie contar com qualquer processo de propagação vegetativa. As mutações germinativas são consideradas as “verdadeiras mutações.

 

Podem afectar apenas o indivíduo onde ocorrem
As mutações que afectam apenas o indivíduo onde ocorrem chamam-se mutações somáticas. Têm como destino serem reparadas pelos mecanismos próprios do DNA, não têm efeito nem originam cancro, quando houver alterações na regulação ou na morfologia da célula. Afectam células somáticas e portanto não são passadas hereditariamente.
Causas de mutações
As mutações podem ocorrer espontaneamente ou serem induzidas por agentes mutagénicos. substâncias químicas, tais como por exemplo, cafeína; álcool; inseticidas e fungicidas, presentes em vegetais e frutas, são responsáveis por uma parte daquilo que julgamos serem mutações espontâneas. 
Os agentes mutagénicos dividem-se em três grupos: fisicos, quimicos e biológicos.
Mutações e o melhoramento

O processo evolutivo consiste basicamente em concentrar numa população indivíduos com maior frequência de genes favoráveis. Um organismo evoluído é resultante de um processo de selecção, no qual as mutações que lhe eram vantajosas foram preservadas. Portanto, para estes indivíduos é pouco provável que alterações aleatórias nos genes possam contribuir para melhorias, uma vez que o organismo já se encontra em estágio avançado de selecção. Assim, de maneira geral, considera-se que a maioria das mutações são prejudiciais. 

A mutação é responsável pela variabilidade genética e por extensão pela variabilidade genotípica. Ela fornece a matéria-prima para o processo evolutivo e, em algumas situações é fundamental para o melhoramento, cujo sucesso depende da existência de variabilidade. Entretanto, os organismos mais evoluídos apresentam uma grande diversidade de germoplasma (conjunto de DNA), que associado ao processo meiótico tem fornecido materiais adequados às exigências dos programas de melhoramento. 

Mutações Génicas
As mutações génicas são as que alteram a informação de um gene através da adição, substituição ou perda de bases, alterando ou não uma sequência de aminoácidos codificada pelo gene, ou impedindo que essa sequência seja produzida.

As mutações génicas são  de substituição (troca de um nucleotídeo por outro), a adição ( introdução de um nucleotídeo suplementar) e a delecção ( perda de um nucleotídeo).

Substituição: Ocorre a troca de um ou mais pares de bases. 
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Adição: Acontece quando uma ou mais bases são adicionadas ao DNA, modificando a ordem de leitura da molécula durante a replicação ou a transcrição. 
	5’ ATT CGA TAT TCA 3’   ----»     5’ ATT CGC ATA TTC A 3’


 

Delecção: Acontece quando uma ou mais bases são retiradas do DNA, modificando a ordem da leitura, durante a replicação ou a transcrição. 
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Mutações Cromossómicas
As mutações cromossómicas podem ser estruturais ou numéricas.

Duplicação: quando ocorre a presença de um pedaço duplicado do cromossoma, acarretando uma dupla leitura de genes. 
Delecção: quando ocorre a perda de um pedaço do cromossoma, com a consequente perda de genes.
Translocação: quando ocorre a troca de pedaços entre cromossomas não homólogos, provocando erros na leitura.
Inversão: uma porção do cromossoma é invertida.
 

Exemplos de Mutações que podem causarem deficiências:
Ø      Trissomia 21 – é uma representação em triplicado de um cromossoma.;

Ø      Anemia Falciforme – é uma das muitas mutações descritas da hemoglobina;

Ø      Trissomia XYY;

Ø      Trisomia XXY;

Ø      Monossomia X;

Ø      Hiperploidia.

 

Exemplo de Mutações que podem levar à morte:
Ø     Cancro (tumor) – é o nome de um tumor maligno que se refere geneticamente às doenças em que determinado grupo de células do corpo se divide de forma descontrolada, invadindo os tecidos. É causada por mutações no DNA, que podem ser hereditárias, mas mais frequentemente são adquiridas ao longo da vida.
Ø     Fibrose cística – esta doença ataca os mais novos, danifica os órgãos digestivos e os pulmões levando à morte prematura
Ø  Progeria - doença genética rara (uma criança em 4 milhões), ainda sem cura. As crianças com progeria envelhecem entre cinco e dez vezes mais rápido do que o normal. Elas perdem os cabelos, ganham rugas na pele e chegam a morrer por causa de arteriosclerose ainda na adolescência.

Cientistas franceses e norte-americanos descobriram uma mutação genética que seria a causa deste envelhecimento precoce em crianças. Segundo eles, o estudo pode levar à descoberta da cura para a doença e também a novas pistas sobre as consequências do envelhecimento em pessoas sadias.

O Gene mutante, defeituoso, chamado LMNA, activa a produção de uma proteína, a Lamin A, que destabiliza o núcleo celular, afectando todas as células do corpo, com excepção das cerebrais.

Normalmente o núcleo tem uma estrutura circular, certinha, por causa desse defeito genético, o núcleo forma bolhas, que causam a instabilidade e levam à morte das células.

O entendimento do funcionamento deste gene permitirá, não somente a cura para os casos de progeria, como também, compreender o que acontece no corpo humano conforme as pessoas ficam mais velhas.
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