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Mutações Cromossômicas

É uma alteração que afeta um 
cromossomo inteiro ou mesmo 
lotes inteiros de cromossomos é 

chamada de mutação 
cromossômica. Pode afetar a 

quantidade ou a estrutura dos 
cromossomos. 



Mutações Cromossômicas Estruturais

Ocorrem alterações na forma dos cromossomos. Dependendo da alteração provocada na 
estrutura do cromossomo, esse tipo de mutação pode ser classificado como: 

DELEÇÃO OU DEFICIÊNCIA DUPLICAÇÃO INVERSÃO TRANSLOCAÇÃO 



Mutações Cromossômicas Estruturais

DELEÇÃO DUPLICAÇÃO INVERSÃO

TRANSLOCAÇÃO



Mutações Cromossômicas - Deleção



Mutações Cromossômicas - Translocação 

NORMAL LEUCEMIA

Neste caso, os cromossomos 9 
e 22 trocam pedaços entre si. 



Mutações Cromossômicas Numéricas

Ocorrem alterações na 
quantidade de 

cromossomos das 
células. 

EUPLOIDIA

ANEUPLOIDIA

Ocorre a alteração no lote 
n de cromossomos de uma 

célula. 

São alterações que 
afetam apenas um ou 
alguns cromossomos. 



Euploidia

NORMAL
DIPLOIDIA

HAPLOIDIA TRIPLOIDIA TETRAPLOIDIA



Aneuploidia

MONOSSOMIA

TRISSOMIA

2n - 1

2n + 1

NULISSOMIA 2n - 2



Principais Aneuploidias Humanas 

Síndrome de Down ou trissomia do cromossomo 21
47 XX ou XY + 21 



Principais Aneuploidias Humanas 

Síndrome de Klinifelter
47 XXY



Principais Aneuploidias Humanas 

Síndrome de Turner
45 X0



Principais Aneuploidias Humanas 

Síndrome do Triplo X
47 XXX



Principais Aneuploidias Humanas 

Síndrome do Duplo Y
47 XYY



OBRIGADO!


