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Apresentacao para professores

Caro Professor(a), este paradidatico, foi produzido com a intencao servir de base e
orientar o ensino de genética para alunos do EJA (Educacédo de Jovens e Adultos), com
abordagens mais contextualizadas e significativas dos principios basicos da heranca

genética com vistas a um ensino/aprendizado mais efetivo.

O diferencial desse material em relacdo ao conteudo e abordagens dos livros
didaticos convencionais se deve a sua proposta de adequar os conhecimentos acerca da
heranca genética as caracteristicas proprias do EJA que, de uma forma geral, reclama por
praticas pedagodgicas e conteudos adaptados as singularidades desta modalidade
especifica de ensino, normalmente composta por estudantes com faixa etaria bastante
variada que tiveram que abandonar os estudos na infancia ou na adolescéncia, muitos do

quais frequentam as aulas no turno da noite ap6s um dia de trabalho.

A didatica pode ser definida como um ramo da ciéncia pedagogica voltada para a
formacgéo do aluno em funcéo de finalidades educativas e que tem como objeto de estudo
0s processos de ensino e aprendizagem e as relacdes que se estabelecem entre o ato de
ensinar (professor) e o ato de aprender (aluno). Nesta perspectiva a didatica passa a
abordar o ensino ou a arte de ensinar como um trabalho de mediacdo de acdes pre-
definidas destinadas a aprendizagem, criando condicBes e estratégias que assegurem a
construcdo do conhecimento. A Didatica enquanto campo de estudo visa propor
principios, formas e diretrizes que sdo comuns ao ensino de todas as éareas de
conhecimento. Nao se restringe a uma pratica de ensino, mas se propde a compreender a
relacdo que se estabelece entre trés elementos: professor, aluno e a matéria a ser

ensinada.

N&o basta ao professor reproduzir pressupostos tedricos ou programas disciplinares pré-
estabelecidos, as informagfes acumuladas na préatica ao longo do processo ensino-
aprendizagem devem despertar a capacidade critica capaz de proporcionar
guestionamentos e reflexdes sobre essas informagcbes a fim de garantir uma
transformacdo na pratica. Como um processo em constante transformacao, a formagéo
do educador exige esta interligacdo entre a teoria e a pratica como forma de

desenvolvimento da capacidade critica profissional.



Para a construcao deste material, utilizamos uma abordagem baseada no enfoque
CTSA “Ciéncia, Tecnologia, Sociedade e Ambiente”, que defende uma aproximacao entre
os conteudos trabalhados com contextos atuais, capazes de contribuir para o letramento

em ciéncia e tecnologia com relevancia socio ambiental.

Destacamos ainda que a apresentacao formal dos contetdos, figuras e esquemas
buscou apoio em duas importantes teorias educativas: a TCAM “Teoria Cognitiva da
Aprendizagem Multimidia”, que orienta o design dos materiais instrucionais, e a TCC
“Teoria da Carga Cognitiva” e que, defende a importancia de se adequar o nivel de
complexidade dos materiais instrucionais, reforgcando cargas pertinentes e eliminando

cargas supérfluas, com a intencdo de potencializar o processo de ensino e aprendizagem.

Nossa expectativa é que os professores que atuam no EJA encontrem neste
material uma ferramenta pedagogica que oriente e facilite o ensino/aprendizado de

Genética, tornando-o mais dinamico, prazeroso e significativo.

Bom trabalho



Apresentacao para estudantes

Vocé sabe o que é heranga genética?
Onde se encontra essa heranga?
Como ela é transmitida dos pais para os filhos?
Como os genes determinam quem nds somos?

Todas as perguntas acima estdo relacionadas ao estudo da hereditariedade e do
material genético. A ciéncia que estuda a heranca bioldgica é conhecida como Genética.
Esse campo do conhecimento surgiu a cerca de um século e meio atras, mas vem se
desenvolvendo de forma mais consistente nos Ultimos anos, com o crescimento da

Biologia Molecular e de novas tecnologias.

A genética basica estuda a estrutura e localizagdo do material genético e os
mecanismos de mutacdes, recombinacdes e transmissdo deste material para a producgéo
de semelhancas e diferencas nos descendentes, fornecendo subsidios para a
compreensao de compatibilidades e incompatibilidades sanguinea e a transmissao de

distarbios ou doencas hereditarias, possibilitando aconselhamentos genéticos.

Vale ressaltar que os grandes avancos da genética no mundo atual, tornaram
possivel, mapear os genes de varias espécies (Exemplo: “Genoma Humano”), realizar
exames de paternidade com altissimo grau de precisdo, solucionar autoria de crimes,
clonar animais, produzir plantas e alimentos transgénicos, orientar transplantes, produzir
em microrganismos varias proteinas de interesse como a insulina e o horménio do

crescimento.

Esperamos que este material seja para vocé uma fonte segura de consulta e
compreensao, que a leitura seja facil, prazerosa e aprendizado seja significativo, capaz de
instigar sua “curiosidade cientifica” e permitir que vocé possa evoluir no estudo deste e de

outros conteudos relacionados.

Bons estudos
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1. Heranca Genética

Um dos fendbmenos mais intrigantes da natureza é o fato de cada ser vivo provir de outro
(ou de dois outros da mesma espécie), do qual (ou dos quais) herda uma série de
caracteristicas de forma e funcbes organicas. Assim, cada microrganismo, planta ou

animal s6 produz individuos de sua espécie, semelhantes ou idénticos aos pais.

e O que e Genética?
Genética € a ciéncia que estuda a heranca bioldgica, isto é, a transmissdo de
informacdes moleculares que determinam caracteristicas morfolégicas, estruturais,

metabdlicas e até mesmo comportamentais, de uma para outra geracao de seres

Vivos da mesma espécie.

e O que é Heranca Genética?
Heranca € o que se transmite de pais para os filhos. A heranca genética é
composta por INFORMACOES contidas em sequéncias de DNA (&cido
desoxirribonucleico) denominadas GENES. Estas informagdes sao utilizadas pelos
descendentes para a sintese de proteinas que determinam suas estruturas
(formas) e 0 nosso funcionamento (metabolismo).

e Onde se encontra essa heranca?

A molécula de DNA de animais e vegetais estd na forma de fragmentos
associados a proteinas denominados CROMOSSOMOS contidos no NUCLEO da
célula.




e Como a heranca é transmitida para os filhos?
A heranca é transmitida no processo de REPRODUCAO.
Existem dois tipos béasicos de reproducédo: a ASSEXUADA e a SEXUADA.

e Diferencas entre os dois tipos de reproducao!
REPRODUCAO ASSEXUADA: E aquele tipo de reproducdo onde nio ha a
producdo de células sexuais (chamadas de gametas) e nem troca de material
genético (o “conjunto genético completo” vem do seu ancestral). Os
descendentes gerados sao geneticamente idénticos ao seu ancestral.

EXEMPLOS DE REPRODUGAO ASSEXUADA

/)
«9«9«9‘9

Multiplicacao de

"“cm'f/; ',;E'S“E“ BROTAMENTO PROPAGACAO
por e VEGETATIVA

(exemplo: Biparticdao bacteriana) (multiplicac3o sem polinizac3o)

REPRODUCAO SEXUADA: E um tipo de reproducdo que ocorre pela unido de
células reprodutivas denominadas gametas que apresentam a metade do material
genético de cada um dos progenitores (macho e fémea). Na espécie humana o
gameta masculino é denominado de espermatozoide e o gameta feminino de évulo.

EXEMPLO DE N el
REPRODUCRO
EXUADA
SEXU ME|'O SE Espermatozom
(n) FECUNDAGCAO

0\(122;) @a o ¢Te:§::)ulo/ l
Q..

REPRODUCAO HUMANA




Com base nas fotografias das duas familias tente
responder as questdes a seguir.

A - Por que os filhos possuem caracteristicas semelhantes a de seus pais?

Sugestdo de resposta: Porque eles receberam GENES (informacdes contidas
Nnos Cromossomos maternos e paternos) 0s quais podem determinam o
desenvolvimento nos filhos de caracteristicas presente no pai e/ou ha mée.

B - Sabendo que os filhos recebem metade da informacé&o genética do pai e a
outra da mae, por alguns filhos se parecem mais com um do que com 0 outro?

Sugestdo de resposta: As informacfBes genéticas transmitidas pelos pais
passam por processos de “disputa ou complementacdo” em seus filhos. Em
alguns casos apenas uma delas se manifesta, ou outros casos elas se somam na
determinacao de algumas caracteristicas aparentes (exemplo: altura, cor de pele,
de olhos) e ndo aparentes (exemplo: grupo sanguineo).

GEMEOS séo os irmdos que compartilharam umamesma gestacdo

EXISTEM DOIS DIFERENTES TIPOS DE GEMEOS: gl (217
« GEMEOS IDENTICOS quando originados a partir de v e

um mesmo Ovulo fecundado por um espermatozoide. E @ﬁ
+» GEMEOS FRATERNOS sio tio diferentes quanto os

irméos nascidos em diferentes gestagbes, pois se @
originam a partir de diferentes évulos fecundados. 7 @

C - As fotografias a seguir representam trés pares de irmédos gémeos. Para
os pares de gémeos retratados indique agueles que certamente sdo gémeos
fraternos.

( )-ldénticos ( )-ldénticos ( )-Idénticos
( ) - Fraternos ( ) - Fraternos ( ) - Fraternos
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2. O Nascimento da Genética

Entre 1856 e 1865 Gregor Johann Mendel, um monge agostiniano
trabalhando em um mosteiro na Republica Tcheca, realizou uma série de
experimentos com ervilhas. Seu objetivo era o de entender como algumas das
caracteristicas da planta eram transmitidas de uma geracao para a outra.

Parte do sucesso obtido por Mendel se deveu ao fato de que o
cruzamento de plantas deixa grande numero de descendentes (as sementes
dentro dos frutos, ou seja, ervilhas dentro de favas) possibilitando estudos
estatisticos. Além disto, o pesquisador escolheu para trabalhar sete caracteres
(veja a figura a seguir) cada um deles com diferencas facilmente observaveis.
Por exemplo, o caracter “FORMA DAS SEMENTES” se apresenta como
“LISAS ou RUGOSAS”.

CARACTERISTICAS ESTUDADAS POR MENDEL

Flores Sementes Frutos (vagens)

2
© @
Amarela Verde

@ &

Lisa Rugosa

Inflada Comprimidal

Plantas

Plantas

AS SETE CARACTERISTICAS ESTUDADAS POR MENDEL

1. Cor das Flores - 2. Cor das sementes - 3. Forma das sementes - 4. Cor dos frutos
5. Forma dos frutos - 6. Altura das plantas - 7. Posigdo das flores




As ervilhas se reproduzem
por AUTOFECUNDACAO dentro
da mesma flor, onde os graos de
POLEN (gametas masculinos)
fecundam os OVULOS (gametas
femininos) dando origem as
SEMENTES, dentro de frutos
denominados de favas.

ESTIGMA
(Recebe o pélen)

AUTOPOLINIZAGAO

Z» ANTERAS

(Produzem o pélen)

\ por fecundagdo dao
Ovulos origem 3s SEMENTES
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Assim para cruzar plantas de um tipo com plantas de outro, Mendel teve
gue promover cruzamentos artificiais, apds remover as anteras para evitar a

autopolinizacdo. No experimento mostrado na figura a seguir, Mendel cruzou
plantas que s6 produziam flores brancas com outras que s6 produziam flores
purpuras. Todos os descendentes apresentavam flores purpuras.

EXPERIMENTO
DE MENDEL
PARA O
CARATER COR
DAS FLORES

Na segunda geragao
por AUTOFECUNDAGCAO
foram produzidos 75% de
descendentes PURPURA
e 25% de flores BRANCAS

AL =
PP (2 pa——

Remocgdo das
ANTERAS
para evitar a
autopolinizagdo

£

% AUTOPOLINIZAGAO
Pp Yoo

Transferéncia de pélen
das flores brancas para
22 as flores plrpuras

Cada SEMENTE é um individuo
gerado pela fecundagdo de
um dvulo por um grdo de pélen

Plantio das
sementes

Todos os
descendentes
apresentavam
flores PURPURAS

A partir deste, e de outros experimentos, Mendel concluiu que existiam
CARACTERISTICAS DOMINANTES (como a cor PURPURA das flores), mas
a caracteristica que ndo se apresentava na primeira geragao reaparecia na
geracdo seguinte, indicando que tal caracteristica (flores BRANCAS) s6 estava
em recesso, e por isso denominou-as CARACTERISTICAS RECESSIVAS.
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Os resultados obtidos levaram Mendel a deduzir que cada caracteristica
era determinada por um PAR DE FATORES (Genes) que se separam para a
formacdo de gametas (grados de polen e 6vulos) e se juntam pela fecundacao
que produz sementes.

Planta com flores

PURPURAS GRAOS DE POLEM
_— ® A Gametas masculinos
Garhetas @ @
w
2
E V. (,.,
NG E @ @
Plantas com b P
m — @ —— flores 2 8
Gametas PURPURAS = g @ m
® (=
Plantas com flores (U]

BRANCAS

Mendel deduziu que a presenca de pelo menos um fator dominante
determinava a caracteristica dominante (3/4 ou 75%) e a presenca de apenas
fatores recessivos determinava a caracteristica recessiva (1/4 ou 25%)

Em margo de 1865, Mendel apresentou seus resultados e conclusdes a
Sociedade de Histéria Natural de sua cidade, na forma de “LEIS DE
HEREDITARIEDADE”. Seu trabalho passou despercebido por varios anos até
o inicio do século XX (por volta de 1901), trés pesquisadores, trabalhando de
forma independente, comprovaram a validade das “Leis de Mendel” com outros
experimentos. A partir de entdo a genética experimentou grande
desenvolvimento, e hoje Mendel é tido como o “Pai” da Genética.

De uma forma geral podemos dizer que GENETICA estuda onde se
armazena informacdes biolégicas (contidas em genes), sua transmissao
para os descendentes (genes nOS Cromossomos presentes nos
gametas) e expressdo apos a fecundacdo para o desenvolvimento dos
descendentes, como caracteristicas observaveis ou deduziveis.

As informacdes genéticas nada mais sdo do que “instru¢des” presentes
no DNA copiadas na forma de RNAmM (mensageiro) e utilizadas para a
producdo de proteinas, que determinam as caracteristicas hereditarias
dos seres vivos.
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3. Primeira Lel de Mendel

A Primeira Lei de Mendel refere-se a Herancas monogénicas.

Definimos heranca monogénica é qualquer caracteristica transmitida de pai
para filho, onde apenas um par de genes carrega a informacao necessaria para

a manifestacdo de determinada caracteristica.

HERANCA MONOGENETICA RECESSIVA

Pais

Alelo recessivo

Filhos

Afetado Portador Portador = N3o portador
ndo-afetado ndo-afetado

Fenotipo normal

Proporcao genotipica: Proporgéo de individuos de uma determinada prole
que possuem o mesmo Genatipo.
Proporcao fenotipica: Proporgéo de individuos de uma determinada prole

que possuem o mesmo Fendtipo.
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PROPORCOES FENOTIPICAS

Fecundagdo cruzada 6

100% de ervilhas
amarelas

[P]

¢Autofecunda;§o

75% de ervilhas
amarelas

e 25% de ervilhas
verdes

[P]

7]

PROPORCOES GENOTIPICAS

Fecundagdo cruzada
YYT VY
Yy

100% do genotipo
heterozigo

¢Autofecunda;§o

Homozigoto
Yy ]' qu ou 25% dominante
Yy

yY
yy } 1/4 ou 25%

} 2/4 0u50% Heterozigoto

Homozigoto
recessivo

As hipoteses de Mendel para explicar o padrdo de heranca monogénica
deram origem ao enunciado da Primeira Lei de Mendel diz: “

LEI DA SEGREGACAO INDEPENDENTE

“Cada carater é determinado por um par de
fatores que se segregam independentemente

para a formacao dos gametas.”

Hoje sabemos que a segregacao independente do par de fatores que

Mendel se refere aos genes alelos que se separam na meiose para a formacao

dos gametas, que se fundem na fecundacao quer forma os descendentes.
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4. Gen ética MOderna (Bases moleculares).

Varias descobertas no século XX, como a determinacdo da estrutura e
funcdo do DNA e RNA assim como a sintese de proteinas, ndo sé confirmou
como também acrescentaram novos conhecimentos a Genética Classica

proposta por Mendel, dai nasceu a Genética Moderna ou Genética Molecular.

4.1 DNA, Cromossomos, Genes e Genomas.

O DNA ou ADN (Acido Desoxirribonucleico) é composto por duas longas
cadeias ou sequéncias complementares de nucleotideos, com quatro diferentes

bases que pareiam entre si (A-T e C-G).

GENE

\Sequéncla génica _/"f
e
-~

O DNA do nucleo de células humanas se apresenta fragmentado na
forma de CROMOSSOMOS onde se encontram os GENES (trechos de
informacdes genéticas capazes de originar a sequéncias proteicas completas).
Nés possuimos dois conjuntos de cromossomos e, portanto, dois conjuntos de
genes que denominamos GENOMAS (um de origem paterna e o outro de

origem materna).

CROMOSSOMO DNA

duplicado e contém os
somatica espiralizado GENES

Célula
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4.2 Genes Alelos sdo encontrados na mesma
posicdo em Cromossomos Homaélogos

A espécie humana possui 23 pares de cromossomos. Cada par
corresponde a um cromossomo vindo do pai e outro da méae, denominados de
Cromossomos Homologos. Cada par de cromossomos homologos possui 0
mesmo conjunto de genes localizados nas mesmas posi¢des, exceto o par 23
masculino (denominado XY) que apresenta cromossomos com diferentes

tamanhos e com regibes homadlogas e ndo homologas.

i 1 CROMOSSOMOS HOMOLOGOS
/ b b4 4 4 - Mesmo tamanho.
! i : l : - Mesma posigao do centrémero.

1 2 3 4 5

- Mesmo nimero de Genes Alelos.
- Mesma posigdo dos genes alelos

'i " " 'i " " 'l ao longo dos homadlogos
i ; ! | ‘
6 7 8 9 10 11 12
!! ‘1! !5‘ 16 17 18 Par de cromossomos XY
1 I - Tamanhos diferentes
" “ ‘ & ‘ ‘ o ‘ <:I - Com regides homdlogas
19 20 2 : J
XX XY

22 ) .
1 e ndo homdlogas.

Definimos Genes Alelos como agueles que ocupam a mesma posSi¢ao
em cromossomos homologos, e apresentam informacdes semelhantes para a
producdo de uma mesma proteina, envolvida na determinacdo de uma mesma

caracteristica.

Cromossomo paterno

l PAR DE

|CROMOSSOMOS
Genes ALELOS o " HOMOLOGOS

Cromossomo materno

Sabendo que o Zigoto é a célula resultante da fecundacé&o do 6vulo pelo
espermatozoide os Genes Alelos (um paterno e o outro materno).
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CLASSIFICACAO FUNCIONAL DOS GENES ALELOS:

A - GENES ALELOS DOMINANTES sao aqueles que dao origem a uma
proteina funcional, e essa proteina determina uma caracteristica, estando em
dose dupla (os dois alelos dominantes) homozigoto dominante, e mesmo
guando em dose simples, como € o caso dos heterozigotos (um alelo
dominante e o outro alelo recessivo).

Os genes dominantes sdo normalmente representados por letras mailsculas
como “A” ou “R”. Assim o par de alelos “AA” ou “Aa” determinam o

aparecimento da mesma caracteristica.

B - GENES ALELOS RECESSIVOS sao aqueles que se manifestam
somente em homozigotos recessivos. Uma possivel explicacdo para isso €
gue eles ndo produzem proteina funcional, como a produzida pelo dominante.
Assim a caracteristica determinada pela auséncia da proteina s6 podera

“* (il

ocorrer na auséncia do dominante, ou seja, em individuos “aa” ou “rr”.

C - GENES ALELOS CODOMINANTES pois ambos os genes produzem
proteinas funcionais diferentes para a mesma caracteristica. Nesse tipo de
heranca o heterozigoto apresenta as caracteristicas determinadas por ambos
os alelos. Em alguns casos como no exemplo a seguir o fendtipo é

intermediario e em outros casos misto como no grupo sanguineo AB.

Um exemplo de codominancia pode ser observado na determinacédo da

cor da pelagem de uma determinada raca de gado leiteiro, mostrada abaixo.

0 :
| Amarronzada VB

DESAFIO: No cruzamento de um casal de pelagem amarronzada marque que
possiveis cores de pelagem podem ser geradas nos filhotes.

RESPOSTA: ( )Vermelha ( )Branca ( ) Marrom

Ver resposta pagina 55
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4.3 Genomas haploides ou diploides.

Define-se GENOMA como o conjunto de genes presentes no nucleo das

células de um individuo.

Algumas espécies de seres vivos sdo denominadas HAPLOIDES por
possuirem no ndcleo das suas células apenas um genoma, ou seja, apenas um
conjunto de cromossomos. Tais espécies normalmente se reproduzem

assexuadamente produzido descendentes idénticos ao progenitor.

Organismos diploides sdo aqueles que possuem dois conjuntos de
cromossomos homologos, ou seja, dois genomas, normalmente um vindo do
pai e o outro da mae. Os gametas humanos (espermatozoide e évulo) sdo
HAPLOIDES, mas ao se fundirem na fecundacdo dao origem a um zigoto
DIPLOIDE, que se desenvolvera em um novo individuo. E por esse motivo que
dizemos que um individuo € formado por um conjunto gendmico paterno e um

materno.

As células haploides séo representadas por (n) e as diploides por (2n).

HAPLOIDE (n) DIPLOIDE (2n)

Um conjunto de Dois conjuntos de

CROMOSSOMOS CROMOSSOMOS
HOMOLOGOS

Com excecado dos gametas todas as células constituintes do corpo
humano (CELULAS SOMATICAS) séo diploides por possuirem um conjunto

gendmico do pai e outro da méae.
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Em mamiferos a HAPLOIDIZACAO (reducéo da ploidia para a metade)
ocorre por MEIOSE para a formac&o de gametas e a DIPLOIDIZACAO decorre

da FECUNDACAO, que produz o ZIGOTO.

O O 's)
CPEE preceriom célula precursora
(2a) (dwploide)
/\ . @ (diploide)
B @ Meiose 1\ -
n
CORC IR CHRCY polar
RS (n)
TYIYEYY 9 (haploide)
’ ’ ' ' SN Meiose
~
~
N
\ ! \ . permatoxoide ~
Espermatozoides FECUNDA CA O
! évulo —*
0 * ip_‘,‘ 2% corpusculo =
= polar T
[PV
2n  Zigoto
. d (di:lotde)
\
\
\
16 12 8
B Semanas
NASCIMENTO
O O O

O esquema acima representa o processo de gametogéneses (formacao

de GAMETAS) masculinos e femininos que por MEIOSE tornam- se haploides.
Pela unidio do gameta masculino com o feminino (FECUNDACAO) forma-se

um ZIGOTO diploide que por MITOSES originara o embrido e o feto na fase

intrauterina, e o desenvolvimento apds o nascimento.



20

4.4 Transmissdes de material genético da
céelula mae para as células filhas.

Como visto anteriormente, a informacao genética esta presente no DNA
nuclear ao logo dos cromossomos, os quais podem ser duplicados e separados

em células filhas através de processos de divisdo celular.

Existem dois tipos de divisao celular:

MITOSE ou MEIOSE

4.4.1 Mitose

A Mitose é o processo de divisdo no qual uma célula que se divide originando

duas “células filhas” com o mesmo conjunto de cromossomos e genes.

Mitose
Encurtamento Ligagdo dos Posicionamentto Separagdo DivisGo:da
dos cromossomos  dos cromossomos das célula original
tfomassomos nas fibras de no plano cromatides ~ em duas novas
duplicados separa¢io equatorial irmas células
- 3 /7~ s
2 b / W 8 Pt
o z y 7/ “" ( .\
i, o S~ ; 74§ &
X 4 4 - v y
t / / -y L L:,%bv/.-‘_.m -> - /
e &= | A 0e ™
/ /_,/-/ " i s . Q/
Rompimento = S
P Reformacdo
da membrana X
dos nucleos
nuclear
celulares

CARACTERISTICAS TiPICAS DA MITOSE

o As células filhas podem ser haploides ou diploides, como a célula original.
o No organismo animal ela é fundamental para o crescimento e a
regeneragdo, mas ndo é usada para a producdo de gametas.

o Dependendo do tipo celular ela pode ocorrer em ciclos repetidos.
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4.4.2 Meiose

A Meiose € o processo de divisdo onde uma célula diploide origina (apds
duas divisdes consecutivas) quatro “células filhas” com a metade do nimero de

cromossomos da célula original, ou seja, haploides.

Meiose
Posicionamento %
Pareamento dos d d Separagdo dos L X
SIS R os pares de Cromossomos Divisdo da célula Reformacso
homélogos Cromossomaos homélogos original e duas novas daiisians
duplicados homdlogos no duplicados células haploides L it ree
plano equatorial

duplicadas

7Y Y

! \

A S

H r} » |

: | =32 Prren

€13 &)

(= M}
Rompimento Posicionamento Separacio das P;v:sao das duas Reformacio
das nidaos dos cromossomos crombidas células em quatros dbs nitlées

celulares duplicados no plano irm3s CEIUI3§ haploides celulares
equatorial simples

CARACTERISTICAS TIiPICAS DA MEIOSE

o No organismo animal ela é fundamental para a producdo de gametas.
A FECUNDAGAO ao unir dois gametas (o materno e o paterno) reestabelece
0 numero de cromossomos normal da espécie diploide.

o As células filhas s&o haploides derivadas de uma célula original diploide.

o As células filhas tendem a ser geneticamente diferentes da célula original,
devido & separacdo aleatéria dos cromossomos homologos, além da
possibilidade de recombinacgfes entre eles denominada “Crossing over”

o Esse tipo de divisdo ndo ocorre em ciclos repetidos como a mitose.
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A figura a segquir ilustra a variacdo no numero de cromossomos de diferentes

espécies e a reducao da ploidia nos gametas que foram formados por meiose.

N2 de M2 de
REPRESENTANTES ORGAMNISNMIO CrOMOSs0Imos CroOMmoOssomos
somaticos (2n) nos gametas (n)

AN

Girassol 34 17

¥

';.'\ Ervilha 14 7
[

.Jj et 38 15

-]

H 46 23
Humanos
N 39
! Ses 7B

4.5 Determinacao genetica do sexo

Define-se:

CROMOSSOMOS AUTOSSOMOS: Sdo os pares de cromossomos
homologos presentes tanto nos machos quanto nas fémeas, e
normalmente carregam a maior parte da informacdo genética da espécie,
mas néo capazes de determinar o sexo dos individuos. Na espécie

humana eles correspondem a 22 dos 23 pares.

CROMOSSOMOS SEXUAIS: S&o aqueles que determinam
caracteristicas sexuais que diferenciam machos de fémeas. No caso
humano o par feminino (denominado XX) apresenta maior homologia e
semelhanca estrutural que o par masculino (denominado XY) onde o
cromossomo Y € bem menor que o alelo X e apresentam regides

homologas e ndo homologas.
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A figura a seguir mostra o tamanho relativo dos 22 pares de cromossomos

autossomos e o par sexual, que pode ser XX ou XY, de humanos.

u u AUTOSSOMOS u “

1

“ ﬂ ll Il i ﬂ ll sz

[] Regites nio-homéloges
TIEEEE .
13 14 16 17 18

15

g8 et & ax (Mol XY
19 20 21 22 o |:>

SEXUAIS | XX

A mulher normal tem um par de cromossomos sexuais do mesmo
tamanho, e com homologia completa, ou seja, com 0 mesmo conjunto de
genes homologos que sdo separados na formacdo de gameta e, por isso o
sexo feminino na espécie humana é denominado de SEXO HOMOGAMETICO.
No entanto o homem possui 0 par sexual composto por cromossomos
diferentes, tanto no tamanho quanto na composicdo génica (embora
apresentem regifes de homologia) e, por isso 0 sexo masculino na espécie
humana é denominado de SEXO HETEROGAMETICO.

A maioria dos animais apresenta DIMORFISMO SEXUAL, ou seja,
machos e fémeas sao facilmente identificados por caracteristicas sexuais
primarias (6rgdos sexuais) e mesmo por caracteristicas sexuais secundarias
(que se manifestam no desenvolvimento sexual apds o nascimento). Vejamos o

exemplo em algumas espécies.
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CURIOSIDADIE U@ histdrie reel

O rei Henrique VIII conhecido como “Rei tirano” desejava ardentemente um
filho macho para lhe suceder no trono, mas sua primeira esposa lhe havia dado
apenas filhas. Ndao conformado com esta situacdo tentou se divorciar de sua
esposa, e como naquela época a Igreja Catélica ndo aceitava o divdrcio, ele rompeu
com o Papa, se proclamou chefe da Igreja Anglicana e anulou seu casamento.
Casou-se com Ana Bolena, a qual mandou decapitar algum tempo depois de ela Ihe
ter dado uma filha. Casou-se ainda com Jane Seymour que enfim Ihe deu um filho
vardo, mas ela morreu apds o parto. Casou-se ainda mais duas vezes, mas nenhum

outro filho foi gerado.

DESAFIO: Segundo os principios béasicos da genética, o responsavel pela
determinacao do sexo dos descendentes é ( ) - O Rei ( ) - Suas esposas.

Justifiqgue sua resposta.

Ver resposta pagina 55

4.6 A origem de novas caracteristicas

MutacBes no material genético durante a gametogénese podem produzir
alteracdes no gendtipo e no fendtipo dos descendentes gerados a partir desse

gameta.

Existem dois tipos de mutacgdes:

GENICAS e CROMOSSOMICAS

As MUTACOES GENICAS s&o alteragbes na sequéncia de genes que
causarao alteracdes na estrutura e/ou na funcéo de proteinas codificadas pelos
genes alterados. Tais mutacdes podem acarretar perda de uma funcéo (sendo
nestes casos considerada deletéria), ganho ou aumento de fun¢do, ou mesmo

podem ser silenciosa (ndo se manifestando). Veja o esquema a seguir.
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Sequéncia genica original

A A G A G G GENE NAO MUTADO
‘ Gena proteina funcional

Alteracdo da sequéncia génica original
Ml GENE MUTADO
‘ Gera proteina ndo funcional
ou com nova fungdo

~

As MUTACOES CROMOSSOMICAS s&o altera¢es no padrdo normal
do conjunto de cromossomos, seja ha estrutura ou no numero de
cromossomos.  Aqui trataremos apenas das mutagcdes cromossomicas
numeéricas, ou seja, que se caracterizam pela presenca de cromossomos um
Cromossomo a mais e, mais raramente, um CromossSomo a menos.

As mutacBes cromossdmicas numeéricas ocorrem devido a erros na
separacdo (ndo disjuncdo) de cromossomos homologos ou de cromatides
irmas durante a meiose produzindo gametas com um cromossomo a mais e
gametas com a menos. A figura a seguir ilustra uma néo disjuncdo na primeira
divisdo da meiose.

) Gametas
Meiose 11
Meiose 1 /'
/"
[ 7
Nao disjuncao N (n-1)
(ndo separacdo)

Ressaltamos ainda que a maioria das muta¢gdes cromossémicas, mesmo
aguelas que acrescentam ou retira um Unico cromossomo em humanos é letal
antes do nascimento, impedindo o desenvolvimento do embrido ou provocando

abortos espontaneos.
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4.6.1 Tipos de herancas génicas

As mutagbes génicas podem ocorrer em Cromossomos autoSsomos
determinando um padréo de heranga que afeta igualmente homens e mulheres
(HERANCAS AUTOSSOMICAS) ou ocorrer nos Cromossomos sexuais
determinando um padrdo de heranca que afeta diferentemente homens e
mulheres (HERANCAS LIGADAS AO SEXO ou RESTRITAS AO SEXO)

4.6.1.1 Herancas autossomicas.

As herangas génicas autossdmicas podem ser recessiva, dominante ou

codominante:

Recessiva: A heranca autossbmica recessiva sO se manifesta em
homozigose (dose dupla), ou seja, com a presenca do par de genes alelos

recessivos em cromossomos homélogos autossomos.

Exemplos herangas autossdmicas recessivas:
o Cor branca das flores de ervilha “Trabalhos de Mendel” (pagina 10)
e Albinismo (ndo producdo de melanina)(serdo estudadas a seguir).

Dominante: A heranca autossémica dominante é determinada pela presenca

de pelo menos um alelo dominante no gendétipo do individuo.

Exemplos herancas autossémicas dominantes:
Cor violeta das flores de ervilha “Trabalhos de Mendel” (pagina 10)
Acondroplasia (um tipo de nanismo) em humanos (seréo estudadas a seguir).

Codominante: A heranca autossémica codominante € a condicdo em que o

heterozigoto apresenta as caracteristicas determinadas por ambos os alelos

(dominante e recessivo).

Exemplo heranca autossémica codominante:
Grupo sanguineo AB em humanos (estudado em alelos muiltiplos do sistema ABO).
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Recursos para estudar e entender os
diferentes tipos de heranca.

Os HEREDOGRAMAS séao recursos graficos utilizados em genética o

objetivo de favorecer o estudo genético e a determinacdo de FENOTIPOS

(caracteristicas genéticas observaveis ou deduziveis) e dos GENOTIPOS

(pares de alelos determinantes da caracteristica) presentes em cada individuo.

Abaixo sdo apresentados os principais simbolos usados em heredogramas. Os

simbolos representam somente o fendtipo e a relacdo de parentesco.

- OOON

- Homem nao afetado

—O
—0

- Homem afetado

- Mulher nao afetada

- Mulher afetada

- Sexo indefinido
ou desconhecido

- Aborto espontaneo

CASAMENTO

CASAMENTO
CONSAGUINEO

1D

AN

GEMEOQS
DIZIGOTICOS

O PAIS
B One
2 30

GEMEOS MONOZIGOTICOS

"Rl

GEMEOS
DIZIGOTICOS

Para a Determinacado do Genoétipo se utilizam letras mailsculas e minusculas.

Normalmente é utilizada a primeira letra do carater recessivo.

EXEMPLOS:

| - Casais normais para albinismo:

AA

Aa

AA

Aa

Il - Casal de irmaos albinos e um irméo cacula normal que nao se pode definir
como homozigoto ou heterozigoto:

©

A
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Diferentes tipos de heranca genética em

humanos
A — ALBINISMO.

O Albinismo é uma caracteristica bastante comum em humanos e
mesmo em outros animais, como consequéncia da nao produgao melanina na
pele, nos pelos e nos olhos. Esse disturbio se deve a uma mutagcdo no gene
que carrega a informacao para a producdo da enzima produtora do pigmento.
Uma vez que o gene mutado esta localizado em cromossomo autossomo, a
chance de nascerem mulheres ou homens afetados € a mesma. Veja a figura.

Padréo herancgas autossémicas recessivas: O caso do ALBINISMO.

e Pais normais heterozigotos podem ter (25%) de seus filhos afetados.

e A chance dos filhos ou das filhas de um casal, serem afetados é a mesma.

e Todos os filhos de pais afetados serdo afetados.

e Basta que um dos pais seja normal homozigoto para que todos os filhos
sejam normais

DESAFIO: O heredograma abaixo mostra o genétipo dos componentes de
duas familias onde ocorreram casos de albinismo. O casal que uniu as duas
familias ja tem um filho e est4 esperando um novo descendente (“?”).

HO BO

mOoOe U
I

| - Determine o genatipo de dez dos individuos representados.

Il — Qual a chance do novo descendente ser albino?
Ver resposta pagina 55
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B — ACONDROPLASIA.

A Acondroplasia € um tipo de nanismo ETH
determinado por um gene autossdmico dominante [k
que afeta o crescimento de o0ssos longos como 0s
das pernas, bracos e dedos. Ressalta-se que né&o
existem individuos homozigotos dominantes, pois a % 3
auséncia do alelo recessivo é letal.

Pai afetado

Assim, diferentemente do albinismo, pais
afetados podem ter filhos normais, e pais normais
nao devem ter filhos afetados, a ndo ser por mutacao
génica especifica na gametogénese.

GENOTIPOS FENOTIPOS
dd - N&o acondroplasico (normal para o carater)
Dd - Acondroplasico (afetado pelo carater)
DD - LETAL antes do nascimento.

DESAFIO: O heredograma a seguir representa uma familia com quatro
individuos afetados por acondroplasia.

1 2 LEGEMNDA

?}_ E . . - Acondroplasicos
. O I:l - Mormais

5 6
| — E possivel determinar o genétipo de todos os individuos representados a

partir dos fen6tipos? ( )-SIM ( )-NAO
Se a resposta for sim, determine os gendétipos de todos os individuos.

I — Qual é a probabilidade do casal (1 x 2) ter outro filho normal para
acondroplasia? ( )-1/2 ()-1/4 ( )-1/3

Ver resposta pagina 55
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C - GRUPOS SANGUINEOS dos Sistemas ABO E Rh como exemplo
herancas autossdmicas recessivas, dominantes e codominantes.

Sistema ABO

Em 1909, um cientista austriaco
identificou e classificou quatro diferentes
tipos sanguineos (A, B, AB e 0O). Ele
ainda demostrou que determinadas
transfusbes de sangue entre pessoas
com tipos diferentes poderiam gerar
reacoes letais para 0 receptor,
contribuindo para orientar transfusdes

mais seguras.

Sistema Sanguineo ABO

U

Q‘J

I

O ABAB

CEOBMORO,

Hoje sabemos que anticorpos do receptor podem provocar a aglutinacédo

das hemécias na corrente sanguinea daquele que recebe a transfusao e essa

reacao pode ser letal para o receptor.

Splicance es quaires {fpes sanguinees
Sistenma /A0,
| () |8
alelos [II OU[IIJ T foul| 51 I'l
Antigeno A Antigeno B Antigenos AeB
Superficie
das
hemaécias
Anticorpos Sem anti-A
AT AN
no \\\‘ ( ( /I/ Sem anti-B
plasma N VY
sanguineo \
Tipo A B AB
COmpat:::idades 56 pade receber S6 pode receber Pode receber de
tranr;fusaes de A ou de O de B ou de O todos os quatro.

i

Sem antigeno A
Sem antigeno B

S6 pode receber
de O.

Pode doar para
todos os quatro.
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Analisando o esquema anterior podemos entender melhor que a
determinacdo do grupo sanguineo nos individuos de uma populacdo esta
relacionada com os trés genes alelos mas cada individuo da populacao

possui em seu genoma apenas um par de alelos que podem produzir quatro

tipos sanguineos diferentes |A, B, AB e O|.

0Os individuos homozigotos recessivosﬂapresentam sangue do tipm@

Os Genesepnssuem entre si uma relacdo de codominancia, ou
seja, nenhum deles anula a expressao do oufro. Assim a presenca do

par de alelos no genoma do individuo produz o tipo sanguineo

Os individuos homozigotos dominantes ou hetemzigotms
apresentam sangue do tipo @

Os individuos homozigotos dominantes ou hetemzigotos
apresentam sangue do tipo

O esquema da pagina 23 também nos ajuda a compreender as
compatibilidades e as incompatibilidades entre 0s grupos sanguineos, ou
seja, capacidade ou nao de produzir anticorpos e reagir a determinadas

transfusbes sanguineas.

O individuo do tipo O, por ndo conhecer os antigenos A e B (para ele

corpos estranhos) é capaz de produzir anticorpos anti-A e anti-B néo
podendo receber sangue A ou B ou AB.

O individuo do tipo AB por conhecer os tanto A como a B (presentes na

superficie de suas hemacias) nao & capaz de produzir anticorpos anti-A
e anti-B podendo receber sangue do tipo Aou B ou AB ou O.

O individuo do tipo A, por ndo conhecer o antigeno B (para ele corpo
estranho) € capaz de produzir anticorpos anti-B nao podendo receber
sangue B ou AB.

O individuo do tipo B, por nédo conhecer o antigeno A (para ele corpo

estranho) € capaz de produzir anticorpos anti-A nao podendo receber
sangue Aou AB.
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Sistema Rh

Mesmo obedecendo as compatibilidades dos grupos ABO algumas
transfusdes ainda geravam reacdes adversas nos receptores das doacgdes. Foi
somente quatro décadas apés a descoberta do sistema ABO que se identificou
outro antigeno nas hemacias humanas, o fator Rh. Individuos que né&o
apresentam o fator RH na superficie de suas heméacias sdo denominados Rh-
(negativo) e, por desconhecer este antigeno, podem reagir contra um sangue
Rh+ (positivo) recebido na sua corrente sanguinea. Essa descoberta veio para

tornar as transfusdées sanguineas mais seguras.

Gendtipos Fendtipos Transfusdes recomendadas
Rh + DD ou Dd Pﬂdeﬁﬁiﬂgﬁ e

S6 pode receber
Rh - dd sangue Rh-

DESAFIOS:

| - A genética do sistema Rh segue o mesmo padrédo do albinismo. Para as
afirmativas abaixo marque (V) — Verdadeira ou ( F) - Falsa

() - Pais heterozigotos Dd podem ter filhos com os dois fenétipos (Rh+ e Rh-)
e com os trés gendtipos ( DD ou Dd ou dd)

( ) - Se um dos pais for homozigoto dominante (DD) nenhum de seus filhos
deve nascer Rh-

( ) — Todos os filhos de pais homozigotos recessivo apresentam 0 mesmo
fendétipo e 0 mesmo gendtipo dos pais.

Il - Na populagdo brasileira de uma maneira geral a frequéncia de individuos
Rh+ (93%) € bem maior que a de individuos Rh- (7%).

Dos individuos que apresentam fendtipo Rh+ a maior frequéncia na
populacéo € de genotipos () — Homozigotos ou () - Heterozigotos

Il = Marque a resposta correta. E possivel que uma crianca Rh negativo
seja filha de pais Rh positivo, desde que os pais possuam 0 genotipo:

( )RreRr. ( YRRerr. ( YRrerr. ( )RReRr.

Ver resposta pagina 56



33

Como determinar qual o grupo sanguineo

de cada pessoa

Anticorpos (anti-A, anti-B e anti-Rh) produzidos em animais como 0s

coelhos podem ser usados para a determinacdo dos grupos sanguineos do

sistema ABO e RH. Este teste é

realizado com pequenas gotas de sangue e

retirados do individuo e depositadas na superficie de uma lamina de vidro.A

figura a sequir ilustra o processo de determinacdo dos Grupos ABO, onde:

e O soro anti-A é

individuos do grupo A e do grupo AB.

capaz de aglutinar hemacias (formar agregados) de

e O soro anti-B € capaz de aglutinar heméacias (formar agregados) de

individuos do grupo B e do grupo AB.

e A nao aglutinacdo de hemacias pelos dois soros anti-A e anti-B indica

que os individuos pertencem ao grupo O.

TESTE EM LAMINA DE VIDRO PARA
DETERMINACAO DO TIPO SANGUINEO

Coleta de gota
de sangue na
ponta de um dedo

Aplicagdo dos antisoros especificos

Tranferéncia para uma lamina de vidro %

POSSIVEIS RESULTADOS

“k Sangue .v'd
i AB ‘% *,:&'

* Sangue
Mw? A

: Sanguef.{“ )
. B s

Sangue
9

Principio da utilizagdo de anticorpos para a determinacgao
dos tipos sanguineos

Sangue a

Adigdo de Reconhecimento
ser testado

ANTISOROS Principio da HEMOAGLUTINAGAO

Hemacia com Anticorpo N&o ocorre
antigeno B anti-A reconhemmento

ASPECTO DA GOTA
DE SANGUE

Sem aglutinacao

QQ

+ = s i

! " .
' Produz

Hemacia com Anticorpo  Reconhecimento |
antigeno B anti-B e ligagdes

| HEMOAGLUTINACAO  aglutinado
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Da mesma forma, o soro anti-Rh € capaz de aglutinar hemacias
(formando agregados celulares) somente para individuos Rh+. Neste caso, a
ndo aglutinagdo das hemécias indica individuos Rh- (veja na figura a seguir)

A} 4

Sangue de % .: Sangue de
individuo Rh- . individuo Rh+
nao

aglutinado
aglutinado

Transfusdo sanguinea

Transfusdo sanguinea é o procedimento de

IranNSTUSoOes SalVamvidas imas

transferir o sangue de uma pessoa para outra
gue necessite repor parte do sangue perdido.
Ao se realizar a transfusdo sanguinea, tem
gue se ter conhecimento do tipo sanguineo do

doador e do receptor, pois é a partir destes

conhecimentos que a doacgbes sdo orientadas

no sentido de ndo causar dano ou morte ao

receptor.

Os diferentes grupos sanguineos apresentam diferentes moléculas na
superficie das hemacias. Essas moléculas sdo produzidas a partir de genes
especificos. Os individuos que ndo possuem determinadas moléculas em suas
hemacias (ver pagina 27) ndo podem receber sangue que apresentem tais
moléculas, pois podem produzir anticorpos e reagir contra o sangue recebido
(como se fosse corpo estranho) e a reacdo de rejeicdo ao sangue recebido

pode ser letal para o receptor.
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Os esquemas a seguir orienta as doacdes apropriadas (seguras) nos
sistema ABO e Rh.

Esquema orientador de

doagdes no Sistema ABO Esquema orientador de

doacdes Sistema Rh

)
N ©—©
\ /3 T !

Quem pode doar para todos os outros e quem pode
receber de qualquer um?
O Sangue do tipo AB+ é chamado de Receptor universal, pois pode

receber durante uma transfusdo o sangue de qualquer um dos
grupos sanguineos.

O Sangue do tipo O - é chamado de Doador universal, pois durante
uma transfusdo pode doar sangue para qualquer grupo sanguineo.

DESAFIO: Dentre os esquemas de doacao mostrados a seguir assinale ( X)
agueles que sao recomendados para se evitar reacfes adversas.

@

e
()@Q@

D
( )-@\®
(- @—@ (- @

Ver resposta pagina 56
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4.6.2 Herancas Ligadas ao Sexo

Os cromossomos sexuais X e Y apresentam diferengas significativas
com regides homologas (que permitem pareamento na meiose) e regidées nao

homologas onde nédo sao encontrados genes alelos (ver pagina 18).

Assim, genes da regido ndo homdloga de X n&o possuem alelo
correspondente em Y, e genes da regido ndo homéloga de Y ndo possuem
alelo correspondente em X. Vale lembrar que dois cromossomos X apresentam

todos os seus alelos aos pares.

(@ Regder Mosioges
ouU ‘ :> Ragides o homaiogas
XX XY ’

xXq€_ )

Y

A HERANCA LIGADA AO SEXO é determinada por gene presente em
uma regido de X que nao apresenta homologia em Y, e por isso ndo se
manifestam na mesma proporcdo nos dois sexos, 0 homogamético XX e o

heterogamético XY (ver pagina 18).

Padréo de heranca Ligada ao Sexo:
| o Toda filha de pai afetado sempre recebe dele o gene a afetado.
| e Toda filha afetada tem pai também afetado.
e Todos os filhos homens de mde homozigota afetada serdo afetados.
e Tanto o pai quanto a mae podem transmitir o alelo afetado.

Séo exemplos de herancas Ligadas ao Sexo em humanos.

e Daltonismo
e Hemofilia

e Distrofia Muscular Duchenne.
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A — DALTONISMO.

Trata-se de uma heranca recessiva presente no X, mas ndo no Y, que
se caracteriza por uma deficiéncia na visualizacdo (distincdo) de cores.
Individuos que ndo possuem pelo menos um gene normal (dominante) sédo

afetados por este caréter.

TESTE PARA IDENTIFICAR
INDIVIDUQS DALTONICOS

Se vocé é capaz de enxergar os
numeros 12 e 8, assim como a
borboleta e o coelho é por que nao é
afetado pelo Daltonismo.

Como o Daltonismo é uma heranca recessiva ligada ao X, a frequéncia
de homens afetados tende a ser muito maior do que a de mulheres afetadas

em uma populacgéo:

e Para o homem ser afetado, basta receber um cromossomo X da mae
com o alelo recessivo.

e Para a mulher ser daltbnicas é necessario que tenham recebido um alelo
recessivo no cromossomo X paterno (pai dalténico) e um alelo recessivo

no cromossomo X materno (mée pelo menos portadora ou heterozigota)

DESAFIO: Seu pai e seu irmao mais velho séo daltdnicos e sua méae é normal
para esse carater.

Qual é a chance de sua irma e vocé (homem), antes de fazer o teste, sejam
daltbnicos?

Ver resposta pagina 56



B- HEMOFILIA
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A Hemofilia A se caracteriza pela auséncia do gene que da origem a

uma proteina que atua na coagulacdo sanguinea, denominada de fator VIII.

As pessoas que nao produzem o fator VIII apresentam tendéncia de

sangramentos acima do normal, principalmente em decorréncia de feridas.

Como o gene do fator VIl esta localizado exclusivamente no cromossomo X as

mulheres podem ter até duas cépias do gene, enquanto os homens podem

apresentar no maximo uma Unica copia do gene.

Desta maneira, a hemofilia A é mais frequente entre os homens do que

entre as mulheres:

e Para o homem ser afetado, basta receber um cromossomo X da mae

com o alelo recessivo (gene nao funcional).

e Para a mulher ser hemofilica é necesséario que tenham recebido um

alelo recessivo no cromossomo X paterno (pai hemofilico) e um alelo

recessivo no cromossomo X materno (mée pelo menos portadora ou

heterozigota).

=)

ey
i 'r"'\l
ATV SIS

—
A
-_' L =

DJE

Lk}

O tratamento é feito com a reposicao intravenosa (pela veia) do fator
VIl ndo produzido pelo individuo.

Mas para gue o tratamento seja completo, o paciente deve fazer
exames regularmente e jamais utilizar medicamentos gue ndo sejam
recomendados pelos médicos.

DESAFIO: Em um casal em que a mulher é heterozigota para a hemofilia e
o marido é hemofilico, a probabilidade de nascimento de uma crianca do

sexo feminino e hemofilica é:

()1/2

() 13

()14 () 3/4

Ver resposta pagina 56
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4.6.3 - Heranca Restrita ao Sexo

A HERANCA RESTRITA AO SEXO é determinada por gene presente
em uma regido de Y que ndo apresenta homologia em X, e por isso ndo se
manifesta no sexo homogamético (XX), sendo restrita apenas ao sexo

heterogamético XY.

PADRAO DE HERANCA RESTRITA AO SEXO:

Toda filha de pai afetado, néo ira receber o gene afetado.

Todo filho afetado tem pai afetado.

Todos os filhos homens de pais afetados serdo afetados.

Somente o pai pode transmitir o alelo afetado

O caso mais comum de Heranca restrita que temos na espécie humana, € a

Hipertricose auricular.

A Hipertricose auricular se caracteriza pela presenca de pelos

grossos e longos nas orelhas masculinas.
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4.7 - Herancas cromossdmicas

Algumas mutagBes cromossdmicas numeéricas podem causar uma série
de alteragcbes fenotipicas nos seres humanos, o conjunto destas alteracdes
recebe o nome de SINDROME.

A- SINDROME DE TURNER

A Sindrome de Turner é bastante rara e gera individuos do sexo
feminino afetados por caracteristicas tipicas como as descrita na
figura a seguir. O gameta sem o cromossomo sexual (com apenas 22
Cromossomos autossomos) pode ser tanto de origem paterna como de

origem materna. O cariotipo é definido como 45 XO.

Sexo primario Baixa estatura
FEMININO
3 j Pescogo curto
2 com dobras
1 2 3 ] 5

(5 &g i
ERERREE —
6 7 8 9 10 11 12
TR

Ovirios
atrofiados

13 14 17 18 CARACTERISTICAS
SEXUAIS
zz ‘ ' ‘ ‘ ‘ Apenas um secu::ékms
cromossomo DESENVOLVIDAS
19 20 21 22 soxual X

Como podemos observar na imagem acima, a auséncia de um
cromossomo X no genotipo, gera uma menina com alguns tracos
caracteristicos. A sindrome de Turner pode ser diagnosticada antes do
nascimento (pré-natal), durante a infancia ou no decorrer da vida do individuo.

Em decorréncia do néo desenvolvimento ovariano, a Unica fonte de
estrogeno para essas pessoas S80 as suprarrenais; como a taxa desses
hormonios é baixa, os portadores devem submeter-se a reposicdo hormonal,
pois receber aplicacbes de estrogeno € a Uunica forma para estimular o
desenvolvimento dos caracteres sexuais secundarios e 0 aparecimento da

menstruacao.
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B- SINDROME DE KLINIFELTER

Estatura elevada

Fen6tipo primério
MASCULINO

Sem barba

Desenvolvimento
de mama

Bracos muito
longos

Testiculos
atrofiados

REDUZIDAS CARACTERISTICAS
SEXUAIS SECUNDARIAS

Pernas alongadas

O diagnodstico da Sindrome de Klinefelter, geralmente comeca com
um exame fisico, no qual o médico examinara a genitélia do paciente, entre
outros procedimentos. Em seguida, o médico pode pedir uma andlise da
composi¢cdo cromossdmica de uma célula do individuo (CARIOTIPO), para
confirmar o diagndstico da Sindrome. Essa analise é feita para determinar se
h& mesmo a presenga de um cromossomo X extra no individuo que, na idade
reprodutiva, apresenta alteragdes nos niveis de horménios sexuais, afetando o

desenvolvimento de diversas caracteristicas fisicas.



C- SINDROME DE DOWN
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Em meados do século 19, um cientista estudando criancas com certo grau

de retardado mental, percebeu que muitas delas tinham caracteristicas

fisicas semelhantes, mas o cientista ndo conseguiu descobrir o que causava

tal doenca, somente na segunda metade do século 20, outro cientista

estudando a sindrome conseguiu descobrir a causa. A sindrome de Down &

causada, por alteracdo do cariétipo pela presenca de um cromossomo 21 &

mais, ou seja, trés cromossomos 21 (trissomia do 21) ao invés de terem

apenas um par. Esse carater € comum a ambos 0S Sexos e 0s cariotipos

podem ser definidos como 47 XX ou 47 XY.

1 'zl 3 4 5
'sl '7‘ 8 9 10 11 12
oo L
$2 8¢ [se8] & " ~ ‘;

19 22

xXx XY

20 21

Face e nariz |

achatados

Fendas
> . palpebrais

obliquas
. B

Maos 4 e
pequenas , (4 () i § aﬁ\ .ﬁ Primeiro e
comdedos &+ 4 } L8 \ segundo dedos
curtos | M & { ‘% do pé sdo

2 >

frequentemente
separados

—
A\ -

Uma dnica < i Z
prega palmar K ]

A sindrome de Down é uma mutacdo que altera o numero de

cromossomos do individuo causando uma série de efeitos aparentes (como 0s

mostrados na figura) e outros como dificuldade de coordenagcdo motora e

problemas cardiacos congénitos. Apesar das deficiéncias os individuos

afetados, quando apropriadamente estimulados e acompanhados, podem

experimentar desenvolvimentos motor, intelectual e social significativos.

~ 1 IDIAC
EURIOS

DADE

A maioria das alteragdes numeéricas no caridtipo impede o

desenvolvimento do o6vulo fecundado nao gerando descendéncia,

enquanto outras muta¢des como as determinantes da Sindrome de

Patau e Sindrome de Edwards s3o fatais na primeira infancia.
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5. REVENDO Conceitos fundamentais

de Genética Mendeliana

Para compreendermos a Genética Mendeliana é necesséario que
saibamos previamente alguns conceitos e definicbes basicos. Estes conceitos
ja foram trabalhados anteriormente, agora iremos rever estes conceitos com o

intuito de auxiliar a assimilacédo destes conceitos.

Gene alelo dominante é aquele que determina uma carateristica

prépria (denominada de caracteristica dominante) mesmo fazendo par com um
alelo recessivo no outro cromossomo homoélogo. Esses genes sédo

normalmente representados por letras maiusculas como “A” ou “R”.

Gene alelo recessivo € aquele que se manifesta somente quando

presente nos dois cromossomos homologos, ou seja, na auséncia de um alelo
dominante. Esses genes sao normalmente representados por letras minusculas

[{peet) ([t}

como a ou r.

EXEMPLO: A Polidactilia € uma condicdo em que a pessoa tem mais do que
cinco dedos nas m&os e/ou nos pés. E uma caracteristica determinada por
gene dominante, enquanto a presenca de cinco dedos nas méos e/ou pés , é
determinado pela auséncia do gene dominante e a presenca do par de gene

recessivo.

Carater POLIDACTILIA NORMALIDADE

(sem polidactilia)
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Homozigoto: Quando o par de genes alelos sdo iguais, se o0 par de gene

alelos for dominante, dizemos que que € homozigoto dominante, se o par de

alelos for recessivos, dizemos que é o homozigoto recessivo.
A

par de genes alelos

Homozigoto dominante

S S—

par de genes alelos

——

Homozigoto recessivo

Heterozigotos: Quando os alelos componentes de um par séo diferentes, ou

seja um gene é dominante e 0 outro recessivo.

A

par de genes alelos

Heterozigotos

Caracteristica autossomica dominante: Caracteristica que ¢é
determinada por um gene dominante, que se encontra em um dos pares de
Cromossomos autossomos, como por exemplo: pessoa normal, (sem albinismo)

para a coloracao da pele.

Caracteristica autossomica recessiva: Caracteristica que €

determinada pelo par de genes recessivo, que se encontra nos pares de
Cromossomos autossomos. As caracteristicas autossdémicas recessivas s6 se

manifesta em homozigose, como por exemplo: o Albinismo.
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Genétipo: E a carga genética de um individuo presente em suas células, e

que é transmitido de uma geracao a outra. Nado podemos ver o genoétipo de um
individuo, mas este pode ser deduzido através de cruzamento teste ou da

andlise dos pais, avos e descendentes.

Fenétipo: E a caracteristica expressa (observavel) do genétipo mais a acéo
do meio ambiente. Muitas vezes a influéncia ambiental provoca mudancas de
fendtipo. Nem todos os fendétipos séo observaveis; existem excecdes, como no

caso dos grupos sanguineos.

OBS: O meio ambiente pode causar mudancas de fenotipos, nao de gendtipo,

somente mutacdo pode modificar o genatipo.

Polidactilia (DD ou Dd) Normal (dd)

S U0 O U

Fendtipo Gendtipos Fendtipo Gendotipos
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5.1 Probabilidade

Provavelmente todos ja jogaram ou ja
viram alguma pessoa atirando uma
moeda ou dados, desejando que caia
para cima determinada face da moeda
(cara ou coroa) ou um determinado
numero do dado (1, 2, 3, 4, 5 ou 6).

Numero de eventos desejaveis (A)

Probabilidade de um evento ocorrer (P) =
Numero de eventos possiveis (S)

p: CARA

1
' CARA ou COROA ) 2 r?
P ‘

Face 3 ou Face 5

— 2 -
6

1
Seis faces 3

A probabilidade também é atil em genética
A probabilidade de nascer um homem ou uma mulher € um evento aleatorio e

uma gestante tem 1/2 ou 50% de ter um homem e 1/2 ou 50% de ter uma

mulher.

DESAFIO 1: Um determinado casal tem dez filhos homens e a mulher esta

gravida novamente. Qual a chance da crianca ser uma menina?

DESAFIO 2: Analise o heredograma a seguir indique a probabilidade do casal

(6 x 7) ter uma crianca afetada.

@ gﬂ OE Normais

1
5 . . Afetados
5

Ver resposta pagina 56
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CONFERINDO O QUE APRENDEMOS

Os exercicios a seqguir sao propostos com o objetivo de verificar a

efetividade do material apresentado para a aquisicdo de conceitos e

capacidade de resolucao de problemas em Genética para o EJA.

Se for necessério retorne ao texto ou utilize o glosséario na pagina 49.

1)

Cite e explique as diferencas entre reproducao assexuada e sexuada.

2) Explique o que significa cada um dos termos em negritos: Cromossomos,

3)

4)

5)

6)

7

Genes, Haploides, Diploides, Cromossomos autossomos e

Cromossomos Heterossomos ou sexuais.

Diferencie Mitose de Meiose, e cite a importancia de cada um dos dois

processos para o ser humano.

Os termos: Homozigoto, Heterozigoto, Genétipo, Fenotipo,
Cromossomos homologos, Genes alelos, Gene dominante e Gene
recessivo fazem parte da nomenclatura basica em genética. Explique o que

significam.

O Albinismo é uma condicdo causada por um gene autossémico recessivo,
qual a proporcao genotipica e fenotipica esperada em um cruzamento de um

casal normal heterozigoto para o Albinismo?

Responda todos os desafios, presentes nesta apostila.

Um casal em que ambos séo do tipo Sanguineo AB quer saber:

Quais os possiveis tipos sanguineos que seus futuros filhos poderao ter?



b)

8)

9)
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Qual a probabilidade deles terem uma crianca do sexo masculina e do tipo

sanguineo AB?

Num banco de sangue foram selecionados 0s seguintes doadores: grupo
AB - 5; grupo A - 8; grupo B - 3; grupo O - 12.
O primeiro pedido de doacao partiu de um hospital que tinha dois pacientes

nas seguintes condigdes:

Paciente | possuem ambos o0s tipos de aglutininas no plasma.
Paciente Il: possui apenas um tipo de antigeno nas hemdacias e aglutinina b

no plasma.

Quantos doadores estavam disponiveis para o0s pacientes | e I,

respectivamente?

7

O daltonismo € uma doenca que se caracteriza pela incapacidade de
distinguir entre as cores verde e vermelha. E uma doenca ocasionada por
um alelo de um gene localizado no cromossomo X. Em um casal em que a
mulher € heterozigota para o daltonismo e o marido é normal, a

probabilidade de nascer um menino daltdénico é:

10) Expliqgue detalhadamente as informacdes que podem ser obtidas do

heredograma abaixo.

1) D D
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GLOSSARIO

A

Aglutinacao: Unido de particulas (antigeno) em funcdo da atividade dos
anticorpos.

Alelo dominante: E aquele que determina se uma carateristica ira se
manifestar mesmo fazendo par com um alelo recessivo no outro cromossomo
homdélogo.

Alelo recessivo: E aquele que se manifesta somente quando presente nos
dois cromossomos homologos, ou seja, na auséncia de um alelo dominante.

Antigeno: Qualquer substancia estranha (que o0 organismo nao reconhece)
presente no organismo dos seres Vivos.

Anticorpo: Substancia produzida no sangue ou tecidos animais, como reacao
a ‘entrada” de um antigeno no organismo, no geral os anticorpos sao
especificos e possuem acao antagdnica (contraria) ao antigeno.

Aorta: Artéria que sai do lado esquerdo do coracéo.

Autofecundacao: Fendmeno comum entre as plantas, em que o individuo que
possuem os dois sexos (hermafrodita) se reproduz pela unido direta de seu
gameta masculino e feminino.

Autossomos: S80 0S cromossomos presente tanto machos e fémeas que
“‘carregam” a maioria da informagdao genética, mas ndo sao capazes de
determinar o sexo dos individuos.

Autossomica: Referente aos cromossomos autossomos(nao sexuais).

B

Biparticéo: Ato de dividir-se em dois.

Broto: Estrutura que dara origem a certos organismos que possua uma
organizacao mais simples.
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Brotamento: Ato de produzir Brotos

C

Cariotipo: Numero total de cromossomos de uma determinada espécie.

Células somaticas: Sao células que possuem dois conjuntos de genoma. (um
de origem paterna e outro de origem materna), ou seja, sdo todas as células
diploides.

Centromero: O Centrémero é uma regido do cromossomo onde, por meio de
diversas proteinas, as duas croméatides-irmas de um cromossomo duplicado se
mantém unidas.

Codominancia: E quando n&o existe uma relagdo de dominancia e
recessividade entre alelos diferentes e os dois alelos se manifestam para a
“producao” de uma determinada caracteristica.

Cromatides irmas: Cada uma das metades de um cromossomo.

Cromossomos: Fragmentos(pedagos) de DNA, espiralizados e ligados a
proteinas. Em determinadas regiées dos cromossomos sdo encontrados 0s
genes.

Cromossomos homélogos: Cromossomos que possuem o mesmo tamanho e

a mesma sequéncia de genes, um cromossomo homélogo sempre vem do pai
e 0 outro da mae.

D

DNA: Sigla do acido desoxirribonucleico (molécula de acido nucléico com dupla
cadeia em forma de hélice) o DNA possui importancia significativa no
mecanismo de hereditariedade.

Dimorfismo sexual: Quando macho e fémea ( de uma determinada espécie) é
facilmente identificavel pelos seus 6rgaos sexuais e por caracteristicas sexuais
secundérias.

Diploide: Quando uma célula ou organismo apresenta dois conjuntos de
genoma. (dois conjuntos de cromossomos, um de origem paterna e outro de

origem materna).

Diploidizacao: Reestabelecer a ploidia para a original.
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E

Embriao: Nome que se da ao “organismo imaturo” que esta se desenvolvendo
nos primeiros meses da gestacao.

Enzima: Tipo especifico de proteinas que participam das reagfes quimicas do
organismo dos seres Vivos.

Espermatozoide: Gameta masculino dos animais.

F

Fecundacao: Unido do gameta masculino com o gameta feminino, com fuséo
dos nucleos e formacéo do zigoto.

Fendtipo: E a caracteristica expressa (observavel) do genotipo mais a a¢éo do
meio ambiente. Muitas vezes a influéncia ambiental provoca mudancas de
fenotipo.

Feto: Estagio posterior ao de embrido, quando o organismo em formacao ja
possui semelhanca com os individuos de suas espécies.

G

Gametas: Células sexuais responsaveis pela reproducdo sexuada.
Gametogénese: Processo biolégico responsavel pela producao de gametas.

Genes: trechos de informacdes genéticas capazes de originar a sequéncias
proteicas completas.

Genes alelos: Genes que ocupam a mesma posi¢cdo em CromosSsomos
homdlogos, e “carregam” informagdes semelhantes para a sintese de uma
mesma proteina.

Gene recessivo: Gene que se manifesta somente quando presente nos dois
cromossomos homologos, ou seja, na auséncia de um alelo dominante.

Gene dominante: E aquele que determina uma carateristica propria
(denominada de caracteristica dominante) mesmo fazendo par com um alelo
recessivo no outro cromossomo homélogo.

Genoma: Conjunto total de genes de um organismo.
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Genoétipo: E a carga genética de um individuo presente em suas células, e que
é transmitido de uma geracao a outra.

H

Haploide: Quando uma célula ou organismo apresenta apenas um genoma.
(um conjunto de cromossomos).

Haploidizacao: Reducao da ploidia a metade.
Heranca genética: Informacao genética que é transmitida de pais para filhos.

Heranca monogénica: Qualquer caracteristica transmitida de pais para filhos,
onde apenas um par de genes carrega a informacao necessaria para a

manifestacdo de determinada caracteristica.

Heterossomos ou Sexuais: S80 0S cromossomos que estao relacionados a
determinacao das caracteristicas sexuais que diferenciam machos de fémeas.

Heterozigoto: Pares de alelos diferentes, para uma determinada caracteristica.

Hidra: Pequeno animal de corpo cilindrico, que vive preferencialmente em
aguas doce.

Homozigoto: Pares de alelos iguais, para uma determinada caracteristica.

M

Melanina : Pigmento encontrado nas células da pele e da iris, pelos , cabelos ,
responsavel pela cor que apresenta estas estruturas.

Mitose: Processo de divisdo celular, aonde uma célula ir4 se dividir dando
origem a duas novas células que possuem o0 mesmo nimero de cromossomos
e genes da célula que se dividiu originalmente.

Meiose: Processo de divisdo celular, aonde uma célula ira se dividir dando
origem a quatro novas células que possuem a metade do nimero de
cromossomos da célula que se dividiu inicialmente.

Mutacédo: Modificagdo genética espontanea ou induzida, irreversivel, que se
manifesta em um individuo de determinada populacdo ou espécie podendo ou
nao ser transmitido a seus descendentes.
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N

Nanismo: Deficiéncia do crescimento.

Nucleo: Regido da célula eucariota envolta por membrana onde é encontrada
a maioria do material genético.

Nucleotideos: Molécula formada pela unido de um agucar, uma base
nitrogenada e um grupo fosfato.

O

Ovulo: Gameta feminino.

Plano equatorial: O centro, o “meio” da célula.

Pigmento: Qualquer substancia dotada de cor encontrada, nas estruturas
celulares ou histoldgicas de plantas e animais.

Ploidia: Numero total de cromossomos presente em uma determinada espécie.
Polen: Gameta masculino dos vegetais superiores.
Polinizacao: Mecanismo de transporte do gréo de polen.

Proporcéao fenotipica: Propor¢éo de individuos de uma determinada prole que
possuem o mesmo fenadtipo.

Proporcao genotipica: Propor¢éo de individuos de uma determinada prole
que possuem 0 mesmo genotipo.

Proteina: Composto organico formado por longas cadeias de aminoacidos. As
proteinas desempenham func¢des de extrema importancia para a vida das
células e dos organismos.
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R

RNA: Sigla do acido ribonucleico (molécula de acido nucléico de fita simples),
com importancia significativa no mecanismo de sintese proteica.

Regido Homologa: Regido especifica dos cromossomos X e y, que possuem
semelhanca em relacao ao tipo de gene e a posi¢ao que ele ocupa nos
Cromossomos.

Regido nao Homaologa: Regido especifica dos cromossomos x e y, que
possuem diferencas em relacdo ao tipo de gene e a posi¢céo que ele ocupa nos
Cromossomos.

Reproducao: Processo biolégico responsavel pela “produgao, formacao” de
NOVOS Seres Vivos.

S

Semente: Orgéo dos vegetais superiores resultante da fecundacdo do gameta
masculino pelo feminino.

Sexo Homogameético: E aquele que possuem o par de cromossomos sexuais
idénticos.

Sexo Heterogamético: E aquele onde o par de cromossomos sexuais é
diferente.

Sindrome: conjunto de sinais e sintomas observaveis que podem caracterizar
uma doenga ou uma determinada condigao.

Sintese: O mesmo que producao.

/

Zigoto: Celula resultante da unido do gameta masculino (espermatozoide) com
0 gameta feminino (6vulo) em animais.
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Resposta dos desafios

Capitulo 4, desafio 1, pagina 17:

No cruzamento de um casal amarronzado, os filhotes podem ter a pelagem
vermelha, branca e marrom.

Capitulo 4, desafio 1, pagina 24

O Rei, pois como na espécie humana o homem é o sexo heterogamético
(possui 0s cromossomos sexuais diferentes), o rei podera enviar tanto o
cromossomo X quanto o Y, como a mulher é o sexo Homogamético( possui 0s
Cromossomos sexuais idénticos) a esposa do rei podera enviar somente o
cromossomo X. Se 0 Rei enviar o cromossomo X, ele se unira com o X da
esposa, dando origem a uma crianca do sexo feminino (XX) se o reienviaro Y,
ele se unira com o X da esposa, dando origem a uma crianca do sexo
masculino (XY)

Capitulo 4, desafio 1, pagina 28:

Da esquerda para direita, 1 geracao : Aa, Aa, aa, Aa

Da esquerda para direita, 2 geracao: aa, A-, Aa, Aa, aa, Aa
3 geracédo: aa

Capitulo 4, desafio 2, pagina 28:

25% ou 1/4, pois como 0s pais sao heterozigotos para o albinismo, o “ novo
descendente” tem 25%(1/4) de ser homozigoto dominante , 50% (2/4 ) de ser
heterozigoto e 25% (1/4) para ser albino.

AA (Homozigoto dominante) Aa (Heterozigoto) aa ( Albino)

Capitulo 4, desafio 1, pagina 29:

Sim

da esquerda para direita, 1 geracéo: dd, Dd

da esquerda para direita, 2 geracéo: dd, Dd, Dd, dd, dd
da esquerda para direita, 3 geragao: dd, Dd, dd, dd

Capitulo 4, desafio 2, pagina 29:
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50% ou 1/2, pois como o pai € normal e a mée € acondroplasica, o “novo
descendente” tem 50%(1/2) de ser heterozigoto e 50% (1/2) de ser homozigoto
recessiva (Dd ( Acondroplasico) dd ( Normal para acondroplasia)

Capitulo 4, desafio 1, pagina 32:

Verdadeiro, Verdadeiro, Verdadeiro

Capitulo 4, desafio 2, pagina 32;

Homozigotos

Capitulo 4, desafio 3, pagina 32:
Rr, Rr

Capitulo 4, desafio 1, pagina 35:

P
S 9
Capitulo 4, desafio 1, pagina 37:

50% (1/2) tanto para o Rapaz, quanto para sua irma serem daltonicos.

Capitulo 4, desafio 1, pagina 38:
1/4

Capitulo 5, desafio 1, pagina 46:

50% ou 1/2.

Capitulo 5, desafio 2, pagina 46:

25% ou 1/4
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