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Questao B02

A hemocromatose juvenil € uma doenga rara que pode ser causada por uma mutagdo no gene HJV, a qual resulta em proteina
hemojuvelina com fun¢do comprometida. Nessa condi¢do, o individuo acumula muito ferro proveniente da alimentagdo em
seu organismo, o que pode levar a faléncia de 6rgdos como o figado, pancreas e coragdo. Diversas mutagdes ja foram associadas
a esta forma de hemocromatose juvenil, dentre elas a substitui¢do do aminoéacido glicina na posi¢do 320 pelos aminoécidos
valina ou alanina (G320V ou G320A) e a formac¢do de cédon de parada prematuro. O heredograma a seguir representa uma
familia na qual hd uma pessoa afetada.
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a) Cite uma complicacdo para a saude humana decorrente da insuficiéncia de atividade do pancreas.
b) Pela andlise do heredograma, qual é o padrdo mais provével de heranga genética da hemocromatose juvenil? Justifique sua resposta.
c) Considere a sequéncia parcial do RNAm da hemojuvelina selvagem (os nimeros acima das trincas de nucleotideos indicam
a correspondéncia dos aminoéacidos):
318 319 320 321 322
RNAm - 5'... GUU-GGG-GGA-UGC-UUC ... 3'

Considerando apenas um evento de mutagdo em cada caso, que alteragdo na trinca 320 do RNAm leva a substitui¢cdo do
aminodcido glicina por: 1) valina; 2) alanina; 3) cédon de parada? O que acontece com a estrutura primdria da proteina no
caso de haver um cédon de parada prematuro no RNAm?

RESPOSTA

a) O péancreas € uma glandula anficrina (mista), apresentando fun¢gfes enddcrina e exocrina. As
complicagdes da fungé@o enddcrina estariam relacionadas a disfun¢des na produgédo de insulina e/ou
glucagon, comprometendo o controle da glicemia. As complicacbes da fungcdo exdcrina estariam
relacionadas a alteragbes na producdo do suco pancreatico, comprometendo a digestdo dos
alimentos em nivel de duodeno.

b) O padrédo de heranca mais provavel é Autossémico Recessivo. Os indiduos 1112 e 1113, ambos néao
afetados, originaram a mulher 1V2, afetada, 0 que somente seria possivel sendo recessivo o gene
para a Hemocromatose.

¢) Substituicdo por Valina = GGA mudando para GUA
Substituicdo por Alanina = GGA mudando para GCA
Substituicdo por codon de parada = GGA mudando para UGA
Com um codon de parada prematuro no RNAm a estrutura primaria da proteina apresentara um
ndamero menor de amino&cidos em sua cadeia.



