











Figura 2. As possiveis transmissoes envolvendo os alelos relacionados com a SXF; do lado esquerdo, o ca-
samento entre um homem normal e uma portadora da pré-muta¢do, onde ha possibilidade de meninas e meninos
com qualquer uma das formas do gene FMRI,; no meio estd representado o casamento de um homem portador da
pré-mutagcdo com uma mulher normal — nesse caso, os meninos ndao herdam o alelo FMR1 alterado (pois recebem o
Y de seus pais) e todas as meninas serdo portadoras, do lado direito estd representado o casamento entre uma por-
tadora da muta¢do completa e um homem normal, quando ha o maior risco de afetados (a inativagdo aleatoria do X
em mulheres possibilita que o cromossomo contendo o alelo normal encubra o efeito do alelo alterado nas mulheres
portadoras da mutagdo completa). O sexo masculino é representado por quadrados e o sexo feminino, por circulos.
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Figura 3. Genealogia proposta no inicio da atividade, agora exibindo os diferentes tamanhos hipotéticos de
trincas (CGG)n. Os conjuges dos individuos portadores de alteragoes do FMRI que transmitiram seus alelos ndo
foram representados, pois sao considerados normais quanto ao tamanho da trinca (CGG)n. Note o crescimento em
tamanho do alelo presente em I-1 (48 trincas CGG) até atingir a faixa da mutagdo completa (>200 trincas CGG)
apos poucas geragoes (alelos sublinhados em vermelho). O sexo masculino é representado por quadrados e o sexo
feminino, por circulos.
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Material Suplementar

Figura 4. Etapas de construgdo do gene FMRI. Como fazer: em uma caixa de sapatos (imagem superior
esquerda) deve ser feito um pequeno orificio em uma das laterais (imagem superior direita), que permita o encaixe
de caixas de fosforo. [A figura colada na tampa da caixa representa os éxons (barras verticais) e introns (linhas ho-
rizontais entre os éxons), os quadrados azuis representam por¢oes do gene que sdo transcritas, mas ndo sao traduzi-
das]; o fundo da caixa de sapatos (imagem intermedidria esquerda) deve ser removido e uma estrutura “‘gradeada”
deve ser construida na parte interna da caixa utilizando canudos pldsticos (essa estrutura é preparada de modo que
apenas fosforos, que representam o transcrito do FMRI - figura intermediaria direita -, passem pelo espacgo entre
os canudos). A regido correspondente a por¢do 5’ do gene, que contém as repeticoes CGG de diferentes tamanhos,
deve ser preparada com as partes externas de caixas de fosforos unidas por fita adesiva (de modo que sejam ocas e
permitam o deslocamento da parte interna da caixa contendo os fosforos) e posteriormente encaixadas na caixa de
sapatos, que corresponde aos introns e éxons do gene FMRI (imagem inferior). Sugerimos que os alelos da faixa
normal tenham trés caixas de fosforos unidas, os alelos pré-mutados, cinco e as mutagoes completas, sete. Os trans-
critos (fosforos) devem ser inseridos no interior dos conjuntos de caixas de modo que, quando empurrados em dire-
¢do ao interior da caixa de sapatos, eles passem pelo espago entre os canudos. Lembramos ainda que os fosforos que
representam os alelos normais devem ser menores que aqueles que representam pré-mutagoes (mas, na realidade,
os professores devem estar cientes de que apenas o conjunto de trincas CGG é diferente em tamanho, comparando
alelos normais e pré-mutados, os fosforos com tamanhos distintos para essas duas categorias é apenas um recurso
didatico para facilitar o entendimento da atividade).
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Figura 5. Representacdo do funcionamento do gene FMRI. Por¢do superior da figura — como encaixar de
maneira correta os _fosforos no conjunto que representa as repeticoes CGG. Imagens intermedidarias: ao empurrar os
fosforos em direg¢do ao interior da caixa de sapatos a abertura presente no fundo da caixa permite a visualizag¢do do
funcionamento génico normal, com a transcri¢do do mRNA (representado pelos fosforos). De acordo com o niimero
de trincas do individuo, uma determinada quantidade de fosforos é ou ndo ‘“sintetizada”, o que tem implicagdo di-
reta no funcionamento do gene (imagens inferiores). Lembramos ao professor que as representagoes da estrutura de
trincas CGG, do gene FMRI e do transcrito estdo fora de escala (apenas para exemplificar, o gene FMRI em huma-
nos apresenta tamanho total de ~38.000 pares de base, sendo que destas, as trincas CGG em um individuo normal
representam apenas ~100 pares de bases, o transcrito do gene contém ~4.800 nucleotideos).
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