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RESOLUÇÃO 

A Síndrome de Pitt-Hopkins é uma doença de padrão autossômico ocasionada por uma mutação no gene TCF4. 
Considerando que a síndrome ocorre quando um dos alelos do gene TCF4 não funciona, conclui-se que a síndrome é 
de efeito dominante e apenas um alelo é suficiente para manifestação do fenótipo. Desse modo, tanto genótipos 
heterozigotos (Aa) quanto homozigotos dominantes (AA) acarretam na presença da síndrome. A mutação que causa 
a síndrome é ocasionada por alterações nas bases nitrogenadas que compõem este alelo, o que repercute na produção 
de uma proteína defeituosa. 

ALTERNATIVA A 


