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Mutação sinónima vs silenciosa 



Contribuição mutações  

sinónimas cancro 
 

 

  

Supek, F., et. al Cell (2014)  
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Alterações de splicing 

 
• Mutações sinónimas constituem 6-8% das mutações driver 

 

 

 

 

 

 

 

• Ganho de exonic splicing enhancer (ESE) 

• Perda de exonic splicing silencer (ESS) 
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Supek, F., et. al Cell (2014)  

Contribuição mutações  

sinónimas cancro 
 

 

  



Alterações splicing 
 

  

Cerca de metade mutações 
sinónimas driver alteram o 
splicing 

Supek, F., et. al Cell (2014)  
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Alterações expressão 
 

  

• Elevada frequência de mutações 3’UTR presentes em 
oncogenes sensíveis à dose (sobre-expressão) 

Supek, F., et. al Cell (2014)  
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TP53 
 

  

Mutações sinónimas 
resultam em inactivação 
de locais de splicing 

Supek, F., et. al Cell (2014)  
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Candeias MM and Marques-Ramos A (unpublished data) 
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Candeias MM Embo Reports (2016) 



NF1 

E Ars et al. J Med Genet (2003) 

Anastasaki C et al. Neurol Genet.  (2017) 
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c.288+1137C>T 

NF1 

Svaasand et al. Hereditary Genet (2015) 
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Deep-intronic mutations 
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Svaasand et al. Hereditary Genet (2015) 



Deep-intronic mutations 

Vaz-Drago et al. Human Genet (2017) 



Deep-intronic mutations 

Vaz-Drago et al. Human Genet (2017) 
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Detecção de mutações 
 

  

Nakagawa H. and 
Fujita M., Cancer 
Science (2018)  
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