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Extensoes da Geneética
Mendeliana

Se cruzamos flores brancas com flores
vermelhas,como surgem descendentes cor-
de-rosa ?

Como € que dois alelos se expressam em
tres tipos de fenotipos?
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Dominancia Incompleta
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Dominancia Incompleta

O fenotipo é
intermédio, nao
ocorrendo a
mistura dos

fenotipos
parentais nos
heterozigoticos. i

-
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Codominancia
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Alelos multiplos

Numa populagho podem existir
trés ou mals alelos do mesmo
gene, concorrentes para um
determinado lecus que tem,
assim, alelos maniplos,

Note-se que, mesmo nesta
situagdo, um Individuo possul
apenas dois dos diversos
alelos disponivels (em
cromossomas hamelogos).

Na espécle humana, os grupos
sanguineos do sistema ABO
constituem um exemplo de
alelos multiplos,
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Alelos multiplos

Na populagho humana existem quatro grupos sanguinecs, A B, AB e O,
que constituem o sistema ABO,

Um unico locus (1), situado no cromossoma 9, pode ser ocupado por trés
tipos de alelos (I, I* @ 1), envelvidos nas caracteristicas dos quatro
grupos de sangue.

Tipo A = hemaceas com aglutinogenios A e plasma com aglutininas anti-B;
Tipo B - hemaceas com aglutinogenios B e plasma com aglutininas anti-A;
Tipo AB - hemaceas com aglutinogenios A e B e plasma sem aglutininas;
Tipo O = hemaceas sem aglutinogenios A e plasma com aglutininas antl-A
e antl-B.

O alelo A domina o alelo © (I">1°%); o alelo B domina o alelo O (1" >1%); os

alelos A e B sio co-dominantes (1" =1%); o alelo O & recessiveo em relagho
aos restantes,
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Alelos multiplos
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No sistema ABO, os individuos com os alelos A e B, apresentam
os antigenios A e B a superficie das membranas dos globulos
vermelhos. E um facto importante nas transfusdes sanguineas.
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Alelos multiplos

Fenstms &rticarpan Fesutndan S g o @ien Parmdce as dey @ e rlen
(e Bansfips | presartes TE0S NADEL FHES § oM X wBIeS 3 Conpos
BanguU R o sate | . A

0.0 | Anti=A
0 | VI |anti-s

o i

5 (A0 |Anti-B

B 1B
B ;afo Anti-A

AB |[1"I®| ---

UN.2 — Patrimodnio Genético e alteracao do material genético Cap.1.1-Transmissdo das caracteristicas hereditarias



Alelos letais
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A combinacao de determinados alelos pode originar
fendtipos mortais.

No caso dos humanos, sao conhecidos poucos alelos letais,

sendo a doenca de Huntington e a anemia falciforme alguns
dos exemplos.
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Epistasia —interaccao génica

Situagoes em que dols ou mals genes ndo alellcos Interactuam para
produzir uma determinada caracteristica fenotipica, Isto ¢, um gene de um
determinado locus altern a expressio fenotiplca de um gene de um
segunde locus

Por exemplo. a determinaciio da cor do pélo dos ratos e outros mamiferos
e determinada por dois genes, localizados em diferentes loc/,
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Epistasia —interaccao génica

P = alelo dominsnte para a
produgao de melaninae, para
A coar prata) Q 0‘

P = Melo recessiveo, pars &
con casbanda;

D - slefs dominents pars s
deposiyso de melanina no
pelo.

d = alailo recessive, pars &
e depotiso de melanina
no pelo.

A deposi¢ao da
melanina s0 ocorre na
presenca do alelo D,
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Ligacao factorial

* Thomas H. Morgan

Embrielogista da Unlversidade de
Celumbla (EUA),

Desenvolveu, a partir de 1910,
estudos genéticos com a mosca-
da-fruta (Oresephlla melanogaster)

Recebeu o Pramio Nobel em 1933,
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Drosophila melamoga

Moscadafruta

A mosca-da-fruta (Drosophlla melanogaster) @ um excelente material
blolégico para trabalhos experimentals de genética:

* reduzidas dimensdes (3 a 4 mm),
m ” = facil conservagao, allmentagac e manuseamento,
Adultos « ciclo de vida curte (12 dias),
« descondencla em numero elevado;

Embrlao : _
Pupa l e facll distingho dos saxos,;
« grande varledade de caracteres de facll

. ) obseryagao,
i / = carlgtipo com apenas 4 pares de cromossomas (3

w pares de autossomas ¢ 1 par sexual),

Ciclodevida
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Ligacao factorial

CaridtipodeDrosophiillamellanogaster

Cromossomas
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Ligacao factorial

» Formas de Drosophiilla mellanogaster

A torma de Drosophila predominante
na Natureza tem o corpo cinzento,

olhos vermelhos e asas longas ¢
denomina-se forma selvagem,

Qutras formas alternativas
(mutantes) podem revelar corpo
negro, clhes brancos ou asas
vestiglals entre outras
caracteristicas.
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Ligacao factorial

Formas das asas em Drosophiilla mellanogaster

Forma mutante
Asas enroladas

Forma mutante
Asas vestigiais

Forma selvagem
Asas longas
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Ligacao factorial

Cor do corpo em Drosophiilla mellanogaster

Forma mutante
Corpo amarelo

Forma selvagem
Corpo cinzento

Forma mutante
Corpo negro
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Ligacao factorial

Cor dos olhos em Drosophiilla mellanogaster

Forma mutante
Olhos laranja

Forma mutante
Olhos brancos

Forma selvagem
Olhos vermelhos
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Ligacao factorial

* Representacao dos genctipos da
Drosophila

E costume representar-se a
constituigio genética das formas
alternmtivas peia letra Inlelal da
palavra Inglesa que expressa a
caractenstica que elas manifestam,

W + W Alelo para olhos brancos = W (de
white
Olhos Olhos |
varmelhos brancos

Quando este locus e ocupado pelo
alelo da forma selvagem, este
representa-se pela mesma letra
associada ao sinal +,

Alelo para olhos vermelhos = w*
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Ligacao factorial
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Ligacao factorial

Crossing-over
e
recombinagdo génica
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Ligacao factorial
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Ligacao factorial

© numero de cromossomas do carlotipo de um Individuo €
Incomparavelmente menor do que o numero de genes que

condiclonam o seu fenotipo,

Um cromossoma terd de ter, necessarlamente, um grande

numers de genes.

Os genes dispostos ao longe do mesmo cromessoma
dizem-se genes ligados factorlalmente ou em linkage ¢
constituem um grupo de ligagio facterial, sendo
transmitidos em bloco aos descendentes.

Nesta situagbo ndo se verlfica a segregacgho Independente
(2% lel de Mendel) embora possa ser explicada pela teoria e

cromossomica da hereditariedade.
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Ligacao factorial

Como resultado de crossing-over, durante a melose, os genes podem
separar-se e surglt nos gametas como se estivessem situndos em
cromossomas separados.

A descendéncla sera qualltativamente Igual & prevista numa segregagiio
independente dos genes; quantitmtivamente, surgem em proporgoes
alteradas dado que o crossing-over @ menos frequente do que a transmissao
em bloco dos genes em causa,
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Hereditariedade ligada ao sexo

Forma mutante

Forma selvagem
g Olhos brancos

Olhos vermelhos

100%
Olhos vermelhos

Margan encontrod um macho mutante de clhos brancos e cruzou-o com
uma fémea de olhos vermelhos.

Obteve uma geragdo F1 com 100% de individuos (machos e fémeas) de
olhos vermelhos,

Concluiu que o alelo para elhos vermelhes era dominante sobre o alelo
mutante para olhos brancos.
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Hereditariedade ligada ao sexo

o'

Forma selvagem
Olhos vermelhos

Forma mutante
Olhos brancos

50% / 50% =
Olhos vermelhos Olhos brancos

No cruzamento reciproco, entre uma fémea de olhos brancos ¢ um macho de
olhos vermelhes, Morgan obteve resultados diferentes.

Obteve uma geragiio F1 com 50% de Individuos de elhos vermelheos (todos
fémeoas) e 50% de olhos brancos (todos machos).

Morgan conclulu que o gene responsdvel pela cor dos olhos estarla
localizado num cromossoma para © qual nko existisse um verdadelro
homaloge.

Tal verifica-se no par de cromossomas sexuals.
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Hereditariedade ligada ao sexo
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Hereditariedade ligada ao sexo

As fémeas possuem dols cromossomas X |I‘
(verdadelros hamalogos), os machos possuem um
cromossoma X e um cromossoma Y, sem genes
correspondentes (nao sdo verdadelros

hoemologoes). noom

fvl
As fémeas designam-se homogameticas ¢ o5 L4
machos heterogameéticos. e
¥
L
X X

Morgan conclulu que o gene responsavel pela cor
dos olhos estaria no cromossoma X.

08 machos manifestam o unico alelo, localizado no d
cromossoma X (designam-se hemizigoticos). v
/i

X Y
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Hereditariedade ligada ao sexo

* Caracteristicas
lligadas ao sexo

Caracteristicas
cujos genes
responsdvels pela
sua manifestagio
se locallzam em
cromossomas
sexuals.
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Hereditariedade humana

Na especle humana ¢ mode de transmissao da
informagao genetica de geragho em geragho
- realiza-se atraves dos mesmos mecanismos de
- hereditarledade que operam noutras espécles.

Diflculdades no estudo da hereditariedade
humana:

= ciclo de vida longo,

* pequeno numero de descendentes em
cada geragao,

* plevado numere de cromossomas,

* Impossibllidade de cruzamentos
experimentals,
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Hereditariedade humana

Caracteres Dominantes / Recessivos observaveis:

DOMINANTE
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Hereditariedade humana

» Hereditarled ade humana

Tecnlcas modernas utllizadas no
estudo da hereditarledade humana,

* Analise do cariotipo
* Anallse de proteinas
» Analise de DNA
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Hereditariedade humana

» Arvore genealogica (ou heredograma)

Diagrama que evidencia a historia da transmissio de um dado cardcter ao
lango das geragoes.

A sua anallse permite determinar se os genes envolvidos sao dominantes ou

)
recacelyne a ea aatiin lacollradae nos aptaceamne oy noe cromocenamae

sexuals,
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Hereditariedade humana

Arvore genealdgica
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Hereditariedade humana

Arvore genealdgica
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Hereditariedade autossomica

Sistema ABO
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Hereditariedade autossomica

* Transmissao de alelos autossomicos recessivos

O alblnlsmo ¢ a fenllcetonuria sio patologlas causadas por
nlelos recessivos locallzados em aulossomas.

Da analise da transmissio hereditiria deste tipo de alelos
pode conciuir-se qua:

* homens ¢ mulheres sd0 Igualmente alectados;

* o8 heterozigoticos (pontadores) apresentam fenotipo
normal,

* a malorla dos descendentes afectados possul pals
nermals

* dois progenitores afectados orlginam todos os seus
descendentes com a anomalla,
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Hereditariedade autossomica

Albinismo
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- Apresentam a pele, o cabelo e os restantes pélos brancos e os olhos
vermelhos.

- Resulta da incapacidade dos individuos produzirem melanina.
- Resulta da presenca de um alelo mutante que ndo codifica a enzima
necessaria para a producdo de melanina.

UN.2 — Patrimodnio Genético e alteracao do material genético Cap.1.1-Transmissdo das caracteristicas hereditarias



Hereditariedade autossomica

Fenilcetonuria (PKU)

_T, 20 Mareal s
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- Esta doenca resulta da auséncia de um gene responsavel pela producéo da
enzima fenilalanina hidroxilase, que transforma a fenilalanina em tirosina.
- A‘acumulacéo de fenilalanina origina &cido fenilpiravico, que afecta o
desenvolvimento do sistema nervoso central.
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Hereditariedade autossomica

O - * Transmissio de alelos autossomicos dominantes

A doenga de Huntington @ uma patologla causadas per um
alelo dominante localizado em autossomas,

Da analise da transmissao hereditaria deste tipo de alelos
pode conclulr-se que:

* homens ¢ mulheres sa0 lgualmente afectados:

« a anomalia tende a aparecer em todas as geragoes,
* 08 heteraozigoticos manifestam a anomalla;

* quando um Indlviduo manifesta a anomalia, pelo
menos um dos progenitores tambem a possul,

* quando um dos progenitores apresenta a anomalia,
aproximadamente metade da sua descendéncla pode
ser afectada.
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Hereditariedade autossomica

Doenca de Huntington

Manifesta-se entre 0s 35 e 0s 45
anos e conduz a perda
progressiva das capacidades
intelectuais e motoras, levando a

invalidez.
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Hereditariedade autossomica

Doenca de Huntington
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Hereditariedade autossomica

Polidactilia

- Caracteriza-se pelo aparecimento de mais do que cinco dedos nas maos e
/ ou nos pés.
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Hereditariedade autossomica

Polidactilia
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Hereditariedade ligada ao sexo
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Hereditariedade ligada ao sexo
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Hereditariedade ligada ao sexo
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Hereditariedade ligada ao sexo

Afectados
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Hereditariedade ligada ao sexo

* Transmissiao de alelos recessivos ligados ao cromossoma X

A hemofilla ¢ o daltonlsmo sio anomallas hereditarlas causadas por alelos
recesslvos locallzados no cromossoma X,

Da andlise da transmiss&o hereditaria deste tipo de alelos pede concluir-se
que,

« Afecta, com muito malor frequéncia, os homens;

« As mulheres heterczigoticas (portadoras) ndo manifestam a
caractenstica;

* Os homens que manifestam a caracteristica transmitem o alelo
apenas as flihas;

« Uma mulher que manifeste a carncteristica é filha de um pal afectado
¢ de uma mie alectada ou ponadora.
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Hereditariedade ligada ao sexo

Daltonismo

Resulta de um alelo localizado no
% A, cromossoma X, que impossibilita os
E = individuos de distinguir determinadas cores.
Por exemplo, ndo distinguirem o verde do
vermelho.

Afecta:
10% dos homens
0,3% das mulheres

Teste para deteccao do daltonismo
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Hereditariedade ligada ao sexo

Daltonismo

Transmissao do daltonismo
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Hereditariedade ligada ao sexo

Doencga hereditaria sanguinea,

. em que a anomalia de um gene
Hemofilia condiciona a sintese de uma
proteina necessaria para a

coagulacao sanguinea.
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Hereditariedade ligada ao sexo

Hemofilia
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xHgn  Transmissao da hemofilia
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