Patrimonio Geneético
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Como se transmitem as caracteristicas ao
longo das geracoes?




Conceltos

DNA (ou ADN)

» Acido DesoxirriboNucleico:;
» Composto organico que se enc

ontra no nucleo

das células e que armazena a informacéao

genética do individuo;

» O DNA é composto por uma se
moléculas diferentes; a “ordem
moléculas corresponde a um “c
genético), que armazena as ins
funcionamento do organismo.

quéncia de
"dessas

0digo” (o codigo
trucdes de




Sintese

proteica
A informacao contida
no DNA serve para Kinbgiides &) XBo

codificar as diferentes

proteinas RNA "
Tradugao

44 Principais etapas da
sintese proteica.




Conceltos

» Composto por uma unica » Fragmento funcional de
molécula de DNA, DNA cuja atividade pode
extremamente longa e originar o aparecimento de
associada a proteinas. um fenotipo observavel.

» Contém varios genes. » 1 gene = 1 caracteristica




Conceltos

_____________________________________________________________________________________ @

Célula diploide Cromossomas homologos

» Sa0 aquelas cujos » S&0 cromossomas que se

Cromossomas se organizam

em pares de cromossomas encontram emparelhados, e

homélogos; que possuem informacao para
» Assim, para cada as mesmas caracteristicas;
caracteristica existem dois «» Cada individuo recebe 1

3&2@?632@2%% ?\?J(:T? At cromossoma homoélogo do pai

cromossoma homalogo. (através do espermatozoide) e
» Diz-se que estas células um da mae (através do ovulo)
possuem 2n cromossomas.




Locus para

Cromossomas fazmente
homologos

Contém, no mesmo local I

(chamado locus) os genes

para a mesma Alelo para Alelo para
informacao/caracteristica a semente rugosa

lisa

Cromossomas homdlogos




Conceltos

Genoma Meilose

» E o conjunto de todos os » E 0 processo de divisao

celular atraves do qual as
células sexuais
(espermatozoides e 6vulos)
reduzem o seu n°® de
cromossomas de 2n para n;

» Cada espermatozoide ou
ovulo contém apenas 1 dos
cromossomas de cada par de
homologos;

genes de um organismo.




Gametas

Meilose s

Através de processos de
divisao, as células
sexuais, ou gametas,
ficam apenas com um
cromossoma de cada

Alelos de genes
para forma da semente

par.

[Divisao 1
da meiose

Cromossomas
homélogos




» As celulas do ser humano possuem 23 pares de
cromossomas homologos:

22 pares de autossomas (cromossomas que contém informagao
sobre as diferentes caracteristicas do organismo)

1 par de heterossomas ou cromossomas sexuais (cromossomas que,
para além de outras caracteristicas, contém a informacao que
determina o sexo do individuo):

Quando o par de heterossomas é XX, o individuo € do sexo
feminino;

Quando o par de heterossomas € XY, o individuo é do sexo
masculino;



» Como ja foi dito, as células sexuais (espermatozoides, no
caso do homem, e 6vulos, no caso da mulher) possuem
apenas 23 cromossomas (1 cromossoma de cada par de
homologos);

» Assim:
Nos ovulos , 0 23° cromossoma € sempre X (porque as mulheres séo
XX);
Nos espermatozoides, o0 23° cromossoma pode ser X ou Y (porque
0s homens sao XY);



» Quando se da a fecundacao, o ovulo, que tem um
cromossoma X, junta-se a um espermatozoide;

No caso desse espermatozoide ter um cromossoma X, 0
novo individuo sera do sexo feminino;

No caso do espermatozoide ter um cromossoma Y, 0 novo
individuo sera do sexo masculino;

» Por este motivo pode dizer-se que “quem decide” o
sexo da crianga € sempre o pal...



O mesmo se passa para todos os autossomas: o
novo individuo recebe, através do ovulo e do
espermatozoide, um cromossoma de cada par (um da
mae e um do pai);



Conceltos

Fenotipo Genotipo

» Aparéncia fisica ou evidéncia » Composicéo alélica
de uma dada caracteristica. especifica de um individuo,
(Le., caracteristica detetavel para um dado gene ou para
que resulta da manifestagéo um grupo de genes.
do genétipo).

 Ex. altura, peso, cor dos olhos,
forma das orelhas,
presenca/auséncia de calvice,
daltonismo, hemofilia...




Conceltos

Homozigotico e

Heterozigotico
» S&o as diferentes variantes » Quando um individuo
que um determinado gene apresenta, para um certo
pode ter; gene, dois alelos idénticos,
» Por exemplo, para 0 gene que diz-se Homozigotico;

codifica a informacao da cor
dos olhos, existe um alelo
que tem a informacao para a
cor castanha e outro que tem
a informacao para a cor azul;

» Quando apresenta, para um
certo gene, dois alelos
diferentes, diz-se
Heterozigoético;




» A cor dos olhos é codificada por um gene que pode
ter 2 alelos diferentes: Castanho ou Azul.

» O genotipo de cada individuo para a caracteristica
“cor dos olhos” depende dos alelos que recebeu dos
pais:

Se recebeu 0 mesmo alelo (“Castanho” ou “Azul”) da mae e do pai, 0
individuo € homozigético;

Se recebeu alelos diferentes da mae e do pai (“Castanho” da mae e
“Azul” do pai, ou vice-versa), o individuo € heterozigético;



Genotipo — Alelos multiplos

O

» O numero de alelos diferentes para um determinado gene condiciona os diferentes
genotipos que os individuos podem apresentar;

» Por exemplo, os grupos sanguineos do ser humano sdo determinados pelo sistema ABO;
este sistema esta condicionado pela presenca ou auséncia de proteinas na membrana
dos globulos vermelhos, chamadas aglutinogenios, e pela presenga ou auséncia de
outras proteinas (chamadas aglutininas) no plasma sanguineo. Resulta da presenca de 3
alelos diferentes, dando origem aos seguintes genétipos (6) e fendtipos:

AA
AO
BB
BO
AB
00

A Com aglutinogénios A e aglutininas anti-B
B Com aglutinogénios B e aglutininas anti-A
AB Com aglutinogénios A e B, e sem aglutininas — RECETOR UNIVERSAL

0 Sem aglutinogénios e com aglutininas anti-A e anti-B — DADOR UNIVERSAL




Experiéncias de Mendel

O

» Gregor Mendel foi um monge austriaco
dos finais do séc. XIX, que realizou
experiéncias sobre hereditariedade em

ervilheiras (Pisum sativum).

» Como resultados dos seus estudos,
definiram-se varios conceitos e regras

validas até a atualidade.




Mendel realizou os seus estudos sem conhecer o DNA, os

cromossomas € os genes!!!

Linhagem pura: individuos cujos descendentes apresentam,
ao longo de geracOes, sempre a mesma caracteristica para um

dado caracter (ex.: sempre sementes lisas).



Geracao Parental (P): Cruzou 2 linhagens
puras (sementes lisas x sementes rugosas)
por polinizagao artificial.

Primeira geracao filial (F1): todas as
sementes eram lisas. Permitiu a
autopolinizacao.

Segunda geracao filial (F2): sementes lisas

€ rugosas, numa proporcao de 3: 1.



Com base nos resultados da F1, Mendel considerou que a
caracteristica lisa das sementes era dominante sobre a rugosa.

o @

Repetiu a experiéncia, trocando as linhagens puras na geragao

parental (polen da linhagem lisa nos estigmas da linhagem rugosa, e
vice-versa), obtendo os mesmos resultados; concluiu que a
transmissao das caracteristicas resulta duma mistura dos dois
progenitores, e que nao depende do sexo dos progenitores.



Na segunda geracao filial (F2), Mendel cruzou individuos F1;

Os resultados de F2 podem explicar-se hoje através do nosso conhecimento sobre 0s
genes e 0s cromossomas homologos:

As linhagens puras (‘Liso” e “Rugoso”) s6 produzem gametas “Liso” ou “Rugoso’,
respetivamente.

Cada F1 recebeu um alelo “Liso” e um alelo “Rugoso” dos progenitores (linhagens
puras, “Liso” e “Rugoso”);

Nos F2, 25% dos individuos recebeu um alelo “Liso” de cada um dos progenitores;
50% dos individuos recebeu um alelo “Liso” de um progenitor e um alelo “Rugoso” do
outro progenitor; e 25% dos individuos recebeu um alelo “Rugoso” de cada um dos
progenitores;

Liso Liso Liso Rugoso

Rugoso Liso Rugoso Rugoso



Experiéncias de Mendel

O

» Como o alelo “Liso” € Dominante sobre o0 alelo “Rugoso”, os
fenotipos correspondentes aos genotipos obtidos na F2 sdo os
seguintes:

Genotipo Fenotipo 4 6
. . . Gameta feminino Gameta masculino
Liso Liso Liso ® ®
o . 55
Liso Rugoso Liso 0 0
. . Ss " S35
Rugoso Liso Liso @
G F
Rugoso Rugoso Rugoso 5 eracioF,

E assim se explica a propor¢ao de 3 sementes lisas para
cada semente rugosa obtida por Mendel na F2




Conceltos

Alelo Dominante Alelo Recessivo

» Um alelo que expressa os » Os seus efeitos fenotipicos
seus efeitos fenotipicos, nao se verificam nos
mesmo nos heterozigoticos. heterozigoticos, mas

apenas nos homozigoticos

recessivos.




Dominante e Recessivo - Exemplo

O

» O alelo “Castanho” da cor dos olhos € dominante
sobre o alelo “Azul”;
» Isto significa que:
Os individuos homozigéticos para o alelo “Castanho”
tém os olhos castanhos;

Os individuos heterozigoticos também tém os olhos
castanhos;

Os individuos homozigoticos para o alelo “Azul” tém os
olhos azuis




Algumas
caracteristicas

herdadas no
Ser humano Com sardas Terminagdo em bico do cabelo Lébulo auricular solto

Sem sardas Terminag3do recta Ldbulo auricular aderente




O cromossoma X humano possui milhares de genes, sendo que 0s
alelos desses genes expressam-se fenotipicamente em funcao do sexo
do individuo:.

O daltonismo verde-vermelho € um exemplo de doenga associada a
presenca de um alelo recessivo no Homem. Aparece em individuos que
sd0 homozigoticos recessivos (mulheres que recebem o alelo do pai e
da mae) ou hemizigéticos (homens que recebem o alelo no
cromossoma X da mae).

Geracao |

Geracao Il @8 Cﬁ) [j C.\ z
Geracao 111 [} D—Té Ij
Geracao IV (J) [j

[] Homem normal C'x\‘lulht'! normal @ Mulher portadora B Homem dalténico




Hemofilia

Alberto de Saxe-Coburg-Gotha Vitoria, rainha da Gra-Bretanha
e Irlanda
8 |
) ‘
¢ é OB 6= BooDn 0O
. oo 3 Alicia| Luis IV Leopoldo| Helena de Beatriz | Henrd de
/ .xﬂe, ‘o o _ de Hesse Waldeck Batten
00 S I -
: Frederico Afonso |y Leopoldo
Irene |Henrique Nicolau 1 Alexandre | Alicia Vitoria L]
da Prissia Alexandra (czar Xl
Valdemar Henrique Alexis Rupprecht Afonso Gonzalo
da Priissia da Priissia
O Mulher normal [] Homem normal OMulher portadora [ Homem hemofilico

\EIJ Arvore genealdgica relativa 4 transmissdo da hemofilia nas familias reais europeias.

A hemofilia € uma doencga genética que também esta ligada ao
cromossoma X;




Hereditariedade ligada ao sexo

O

» Tambem existem caracteristicas hereditarias situadas no
cromossoma Y, como € o0 caso da Hipertricose Auricular:

el
A
fa . w |

9
©

I




Hereditariedade ligada ao sexo

» Nos fenodtipos recessivos ligados ao cromossoma X (ex. daltonismo, hemofilia)
podemos concluir que:

O fendtipo surge com muito maior frequéncia em homens do que em mulheres, pois
estas necessitariam dos dois alelos recessivos;

Um homem com a doenca apenas a pode transmitir as suas filhas, pois os filhos
recebem o cromossoma Y do pai;

As filhas que recebem um cromossoma X com o alelo para a doenca sao
heterozigbticas, apresentando-se fenotipicamente normais, mas portadoras da
doenca. Neste caso, podem transmitir a doenga a sua descendéncia (tanto aos
filnos como as filhas);

O fendtipo da doenca pode ndo aparecer em algumas geragdes, se 0 cromossoma
portador passar do pai para a filha (portadora) e desta para o seu filho.

» Quando o alelo responsavel pela doenca se localiza no cromossoma Y, todos os
filnos (homens) de progenitores com a anomalia apresentam a caracteristica.




Cromossoma Distrofta
X muscu

Retinitis

Localizagao de alguns pigmentaria
genes funcionais
associados a doencas

Anemia
hemolitica

Cromossoma X

E. de Fabry

Sindrome de
Lesch-Myham

Hemofilia B
Hemofilia A
42 Localizagdo de diversos

genes funcionais, associados
a doencgas, no cromossoma X.




Como se altera o material
genetico?




Conceltos

Mutacao

» Qualquer modificacdo ou
alteracdo de genes ou de
cromossomas.

» Pode provocar uma variagao
hereditaria ou uma mudanca
fenotipica no individuo.

» Esta caracteristica pode ser
favoravel num dado ambiente
e desfavoravel noutro.

» Normalmente ocorrem por erros no
processo de divisao celular; a reduzida
frequéncia destes erros, bem como a
existéncia de mecanismos de reparagéo
de DNA, fazem com que muitas das
mutagdes nédo tenham significado ao
nivel do gendtipo e do fenotipo.

» Em determinadas situagoes, as
mutacdes podem acarretar graves
consequéncias para o individuo mutante,
bem como para a sua descendéncia, se
a mutacéo se localizar nas células da
linha germinativa.




\

Mutacoes




» No que diz respeito as consequéncias fenotipicas da
mutacao, estas podem ser:

Nulas, se a mutagao ocorre numa zona redundante do DNA
(informacao repetida);

Letais, sendo que podem:

Levar a que o individuo nem sequer surja (anomalias que
impedem a viabilidade ao nivel embrionario)

Levar a que o individuo morra precocemente

Nao letais, podendo tornar-se vantajosas ou desvantajosas,
consoante as condic0es ambientais



Mutacoes

O

» As mutacoes podem ser divididas em duas categorias:

MutacOes genicas afetam um unico gene, em que um dos
alelos sofre modificagdes devido a pequenas alteragdes no
numero ou na sequéncia de nucleotidos (as “pecas’ que

compOem o DNA);

Mutacdes cromossomicas podem alterar a posicao ou o
sentido de um segmento de DNA, podendo implicar a perda
ou ganho de um segmento de DNA, ou mesmo de um ou

mais cromossomas.




A Sindrome do X Fragil € uma sindrome causada pela mutacao do
gene FMR1 no cromossoma X, um gene ligado a formacao das
dendritos nos neuronios, uma mutacao encontrada em 1 de cada
2000 homens e 1 em cada 4000 mulheres.

Os homens que manifestam a doenga nunca a transmitem aos filhos,
mas as filhas sdo sempre portadoras;

As mulheres portadoras tém 50% de probabilidades de transmitir a
doenca quer as filhas quer aos filhos; nesta doenca, em cerca de
metade dos casos as portadoras exibem sintomas da doenca.

A doenca pode ser mais ou menos grave, consoante a mutagao
Impede parcial ou totalmente a producao da proteina FMR1.



Exemplos de mutacoes

O

» Entre outras, as Alteracoes Numericas sao mutagoes
que geralmente provocam fenotipos com graves
anomalias. Ex.:

Monossomia - falta um dos cromossomas homologos (ex.
Sindroma de Turner)

Trissomia — nao dissocia¢cao dos homologos na meiose,
pelo que o individuo fica com um “trio” em vez de um “par”
(ex. Sindrome de Down e Sindrome de Klinefelter)




B Sindrome de Turner

N i (L w0y

Alteracoes ! ’

Numeéricas (sr j;! lsl )f K gls 3(
WU N x i
(< & 1N |\' |

Baixa estatura

Feicdes caracteristicas

“Pregas"no pescoco

Constricao daaorta

\‘ Ovarios rudimentares

Dedos Lenos
| 8y Dedospea

W% Auséncia de menstruacao




[ sindrome de Klinefelter

=20

Alteracoes
. frJJ) W K 5¢
Numericas sr 7 s ]9 < 1 \"(
W N 5 N M
13 14 15 16 .1? 18
PN AR |

Caracteristicas fisicas
femininas

Auséncia de barba

Tendéncia para perder
pélos no peito

Desenvolvimento de seios

Osteoporose

1 Distribuicao tipicamente
3\ feminina dos pélos
]"\ pibicos




E Sindrome de Down

NI 30

Alteracoes 1
Numeéricas f;i’ j;J b 5 EJ A
I x N M

i< 4 VL)
. 19 20 21 22 | \'1 r?

Atraso
mental

Feicoes faciais
caracteristicas

Dist(irbios cardiacos
congénitos

Hémia
umbilical
Maos pequenas

Pélvis
anormal




Causas de mutacao

_____________________________________________________________________________________ @

Mutacoes espontaneas Mutacoes induzidas

» As mutagOes espontaneas
correspondem a mutagoes
permanentes no genoma, sem
que haja qualquer influéncia
externa.

» A sua ocorréncia deve-se a
erros nos processos celulares.

» Este tipo de mutacao pode
ocorrer devido a erros na
replicacao do DNA e a erros
na divisao celular.

» As mutagOes induzidas sao
mutacgdes provocadas por
agentes mutagenicos
externos que causam
alteracOes permanentes no
DNA, como o fumo do
tabaco e as radiagoes
jonizantes (ex. Raios X).




Em ultima instancia, pode dizer-se que a variabilidade que
observamos nas diferentes espécies foi causada pelo surgimento de
mutacOes que, num determinado contexto, se tornaram favoraveis
(ou, pelo menos, que nao se revelaram desfavoraveis), e que foram,
por isso, sendo transmitidas ao longo de geragoes.

Numa primeira fase, a sele¢ao natural encarregou-se de fazer
desaparecer as mutacdes favoraveis e de manter as mutacoes
favoravels;

Com a acao do Homem, caracteristicas determinadas por mutacgoes
que, na natureza, seriam desfavoraveis, tornaram-se desejaveis e
foram sendo selecionadas.



Sendo da mesma espécie, como podem ser tao diferentes???




Exemplos de selecao por acao do Homem

Caes de raca Shar Pei

Bovinos de raca Angus — sem cornos

Uvas sem grainha |




Os progressos tecnologico e cientifico das ultimas décadas
permitiram o desenvolvimento de novas técnicas para o estudo
e manipulacao do material genético.

A Engenharia Genética recorre a técnicas de biologia molecular
para manipular os genes (DNA), alterando a sua estrutura e
caracteristicas.

E frequentemente referida como tecnologia do DNA
recombinante (rDNA), pois permite transformar um organismo
com um gene (ou um segmento de DNA) de uma outra espécie
e assim recombinar o material genético.



OBRIGADA PELA ATENCAO!



