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1. a)Ache o gene BRCA1 humano e ative os tracks Refseq and UCSC genes. Dé as

coordenadas genOmicas do gene. Quantos exons o gene tem?

b) O que representam as diferentes linhas com a identificacdo BRCA1?

c) Entre na pagina do gene e entre na sequéncia

Pegue somente exons (cDNA) em um unico arquivo.

d) Use o cDNA do item b para descobrir em que cromossomo o gene Brcal estd em

camundongos .

2. Tendo atabela do cédigo genético (abaixo):
Sequenciamento do exoma de uma paciente com autismo identificou uma alteracao no gene

SHANK3.

a) aque doencas humanas alteracGes no SHANK3 estdo associadas?
b) Abaixo esta a sequéncia do éxon 2 de SHANK3 dessa paciente (Hg19). Use a ferramenta Blat

para identificar a mutacdo no gene dela.

AAGTGCCTGCGCCTGGACCCGGCCGCGCCCGTGTGGGCCGCCAAGCAGCG
CGTGCTCTGCGCCCTCAACCACAGCCTCCAGGACGCGCTCAACTATGGGC
TTTTCCAGCCGCCCTCCCGCGCGCCGGCAAGTTCCTGGATGAGGAG
CGGCTCCTGCAGGAGTACCCGCCCAACCTGGACACGCCCCTGCCCTACCT
GGAG

3. Dois pacientes apresentam alteracdo germinativa no éxon 1 do gene TP53. Tendo a
sequéncia do exon 1 de cada um deles e a tabela de cédigo genético abaixo:
a) Identifique o tipo de mutagdo do paciente 1 e paciente 2 abaixo.

Paciente 1



ATGGGATTGGGGTTTTCCCCTCCCATGTGCTCTAGACTGGCGCTAAAAG
TTTTGAGCTTCTCAAAAGTCTAGAGCCACCGTCCAGGGAGCAGGTAGCTG
CTGGGCTCCGGGGACACTTTGCGTTCGGGCTGGGAGCGTGCTTTCCACGA
CGGTGACACGCTTCCCTGGATTGG

Paciente 2

ATGGGATTGGGGTTTTCCCCTCCCATGTGCTCAAGACTGGCGCTAAAAG
TTTTGAGCTTCTCAAAAGTCTAGAGCCACCGTCCAGGGAGCAGGTAGCTG
CTGGGCTCCGGGGACACTTTGCGTTCGGGCTGGGAGCGTGCTTTCCACGA
CGGTGACACGCTTCCCTGGAGTGG

b) Qual a consequéncia da mutacdo em cada um dos casos? Qual dos casos vocé esperaria

que fosse mais grave?

Codigo Genético Second L etter
U c A G
UUU | Phe |UCU UAU | Tyr |UGU |Cys |U
U [uuc Ucc | Ser |UAC UGec c
UUA |,_eu UCA UAA Stop |UGA Stop|A
uuG uce UAG Stop |UGG Trp |G
cuu ccu CAU | His |ceGu U
Cc|cuc | Leu|ccc | Pro |CAC CGC | Arg |C
1st CUA CCA CAA | GIn |CGA A [
cuG cce CAG CGG G
letter AUU ACU AAU | Asn |AGU | ser |u |letter
A [AUC | lle [ACC | Thr |AAC AGC c
AUA ACA AAA | Lvs |AGA |,,\r A
AUG et | ACG AAG ¥ lace |79 |e
GUU GCU GAU | Asp |GGU U
G |GUC | ya |GCC | ala | GAC GGC |aly |C
GUA GCA GAA | clu |GGA A
GUG GCG GAG GGG G

4. Encontre a regido gendmica para o gene humano NRAS [neuroblastoma RAS viral (v-ras)
oncogene homolog] gene. Acrescente 1000 bases de cada lado da posicao da janela e pegue a

sequéncia de DNA. Marque exons em maiuscula e introns em minuscula.



