O que é doenga genética? O que fazer em caso de duvidas?

E aquela causada por alteracdo no material genéti- E muito comum que algumas duvidas aparecam somen-
co, isto é, no DNA. Veja mais informagdes no folheto te depois da consulta com o geneticista, quando vocé
1. ACONSELHAMENTO GENETICO. for discutir as informagGes com seu médico, com sua

familia ou mesmo pensando sozinho sobre o que foi
conversado. Vocé pode entrar novamente em contato
E no DNA que estao os com o servigo para agendar uma consulta de acompa-

b 66 genes com as instrucoes nhamento e esclarecer suas questdes.
6 para as caracteristicas

humanas.
Consulte também outros folhetos produzidos
com o objetivo de ajudar no entendimento do

processo de aconselhamento genético:
Muitas doengas genéticas sdo hereditdrias, isto &,

sao passadas de pais a filhos. ,
1. ACONSELHAMENTO GENETICO

Toda doenga genética é herdada? 2: O NOSSO MATERIAL GENETICO =
3. COMO FUNCIONA O MATERIAL GENETICO
Ndo, nem toda doenca genética é herdada.

O cancer, por exemplo, é uma doenca genética, ALEM DISSO, O PACIENTE E
pois é causada por mutacdes no DNA, porém ela SEUS FAMILIARES PODEM
nao é transmitida para os filhos. BUSCAR MAIS INFORMACOES

NO S/TE DO CENTRO DE

Isso ocorre porque as mutacdes que causam can-
cer ocorrem durante a vida da pessoa, nas células ESTUPOS DO GENOMA
gue ndo sdo gametas e que ndo sdo transmitidas HUMANO E CELULAS-TRONCO:
para a geracdo seguinte. GENOMA.IB.USP.BR

Uma doenga pode ser hereditaria
mesmo se ninguém mais na familia
atem?
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Sim. A doenga pode estar relacionada a uma muta-
¢do nova, isto é, que ocorreu em um dos pais, du-
rante a formacgdo dos gametas (6évulo ou esperma-
tozoide) ou logo apos a fecundagdo, bem no inicio
do desenvolvimento do bebé.

Centro de Estudos
do Genoma Humano
e Células-Tronco

X genoma

apoio:

R FAPESP

Depois disso, a mutagdo pode ser transmitida para
as geragdes seguintes.




Quais sao as causas das
doencgas genéticas?

As doencas genéticas sdo causadas por:

e alteragdo em um sé gene;
e alteracBes em varios genes;

e combinacgdo de alteragdes em genes
e via fatores ambientais;

e alteragBes no nimero ou na
estrutura de cromossomos inteiros.

Quando ocorre em um sé gene, ela pode estar
apenas no DNA proveniente da mae, apenas no
DNA proveniente do pai ou no DNA proveniente
de ambos. O efeito da mutagdo nesses casos vai
ser diferente, bem como a chance de transmissdo
do gene mutado para os filhos.

Além disso, a mutag¢do pode ser num cromossomo
sexual ou nos outros cromossomos chamados de
autossomos.

CADA CROMOSSOMO
e E FORMADO POR UMA
MOLECULA DE DNA.

Heranga Autossomica Dominante

genes sem mutagao um gene mutado
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DAMAE ESPERMATOZOIDES
DO PAI
COMBINAGOES POSSIVEIS
CRIANCAS COM GENE CRIANGAS PORTADORAS
SEM MUTAGAO DO GENE MUTADO
Cromossomos com Cromossomo
gene sem mutagdo com gene mutado

NESSE EXEMPLO, AS CRIANGAS HERDAM DA MAE 0 CROMOSSOMO
COM O GENE SEM MUTAGAQ. DO PAI, PODEM RECEBER 0 CROMOS-
SOMO COM 0 GENE SEM MUTAGAO OU COM O GENE MUTADO.

Algumas doencas genéticas sdo dominantes. Isso
significa que a doencga se manifesta mesmo que a
pessoa tenha herdado, do pai ou da mae, apenas
uma cédpia do gene com mutacao.

Um exemplo de caracteristica autossomica domi-
nante é a polidactilia, ou seja, um nimero maior
de dedos nas maos ou nos pés.

Heranga Autossomica Recessiva

NO EXEMPLO ABAIXO, 0S DOIS PAIS SAO PORTADORES DE UM GENE
MUTADO. AS CRIANCAS PODEM RECEBER DOS DOIS TANTO O CROMOS-
SOMO COM GENE SEM MUTAGAQ QUANTO 0 COM GENE MUTADO.

um gene mutado um gene mutado
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ESPERMATOZOIDES
DO PAI

OvVULOS
DA MAE

COMBINAGOES POSSIVEIS

CRIANCAS PORTADORAS
GENEMUTADO ~ COMDOENCA DO GENE MUTADO

CRIANCASEM  CRIANCA

Cromossomos com Cromossomos
gene sem mutagao com gene mutado

A maioria das doengas genéticas é recessiva. Isso
significa que para a doenga se manifestar sdo ne-
cessdrias duas copias do gene com mutagdo.

Se a pessoa tiver apenas uma cdpia do gene com
mutacgdo, a doenga ndo se manifesta e elas sdo cha-
madas de portadoras do gene mutado.

Um exemplo de caracteristica autossdOmica recessi-
va é o albinismo, ou seja, auséncia de pigmentagao
na pele, nos olhos, nos pelos e nos cabelos.



