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Algumas caracteristicas
hereditarias

L

— Linha de cabelo em bico. - Linha de cabelo recta.

— Sardas. — Auséncia de sardas. | Lobulo aderente  Nio enrola a lingua
— Pilosidade abundante. - Pilosidade reduzida. :

— Queixo “fendido”. — Queixo redondo.

— Face com “covinhas” quando sorri. — Face sem “covinhas” quando sorri.

- Cabelo escuro. - Cabelo loiro.

— Orelhas longas. — Orelhas curtas.

~ Labios grossos. — Labios finos.

— Olhos escuros. — Olhos claros.



Alelos autossomicos
recesswos

* Albinismo
* Fenilcetonuria
e Surdez



Transmissao hereditaria de um
alelo autossomico recessivo

S melis

Os homens e as mulheres sao igualmente afectados;

Os individuos afectados geralmente sao filhos de pais normais;

Se dois progenitores manifestarem a doenca, todos os seus descendentes
apresentam essa anomalia;

Os heterozigoéticos apresentam fenétipo normal;

A anomalia pode nao se manifestar durante uma ou mais geracoes.




Caracteristica

Al bl n iS mo autossémica

recessiva

Resulta da presenca de um alelo mutante que nao é capaz de codificar uma enzima
necessaria para a producao da melanina.

Os individuos possuem a pele, o cabelo e os restantes pélos brancos.

Os olhos s&o vermelhos devido a auséncia de melanina na iris.
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Caracteristica

Fenilcetonuria (PKU)  autossémica

recessiva

Resulta da auséncia de um gene responsavel pela produgao de uma enzima que transforma a
Fenilalanina em tirosina.

Na auséncia desta enzima, a fenilalanina acumula-se no sangue, afectando o desenvolvimento
do cérebro provocando atraso mental e problemas psicomotores.
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Alelos autossomicos
Domlnantes

* Polidactilia
* Doenca de Huntington



Caracteristica

Polidactilia autossémica

dominante

Caracteriza-se pelo aparecimento de mais do que 5 dedos nhas maos e/ou pés.

Polidactilia

le TTTT

ROROUEOUe

v ﬁdﬁ.




Transmissao hereditaria de um
alelo autossomico dominante
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* Os homens e as mulheres sao igualmente afectados;

* Os heterozigoéticos manifestam a caracteristica;

* a anomalia sé se manifesta caso um dos progenitores a possua
( um casal normal nunca tem filhos afectados);

* A anomalia surge em geragoes sucessivas;



D()enga de Huntington Caracteristica

autossémica
(DHq) dominants

A doencga manifesta-se entre os 35 anos e 45 anos

E causada pela alteragdo de um gene que pode conduzir a desordens nas
células em determinadas areas cerebrais.

Conduz a perda progressiva das capacidades intelectuais e motoras, levando
a invalidez.

O gene foi mapeado no cromossoma 4 em 1981 por técnicas de genética
molecular.
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Alelos Recessivos ligados
a0 cromossoma X

* Hemofilia
 Daltonismo
* Distrofia muscular de Duchenne



Transmissao hereditaria de um alelo
recessivo ligado ao cromossoma X
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* Os homens sao mais frequentemente afectados do que as mulheres;

* Quando um homem afectado casa com uma mulher normal, origina filhos
normais e filhas portadoras;

* Os pais que manifestam a caracteristica transmitem o alelo apenas as filhas;

* Os individuos afectados sao filhos de mulheres normais que por sua vez sao filhas de
homens afectados; ou seja, a anomalia passa de avé para neto, através das suas
filhas que sao portadoras.



Alelos recessivos

Hemofilia ligjacidt a6

cromossoma X

Resulta da mutacdo de um gene responsavel pela sintese de uma proteina necessaria para que

a coagulacao do sangue ocorra.
Tem efeitos graves, pois uma pequena hemorragia pode levar varias horas podendo, em alguns

casos, conduzir a morte.

xH O Normal O Portadora

Transmissao genética
da hemofilia

i xHy xhy
X - normal Y .
X"- doente Normal
Filho com
hemofilia
O Filha normal Filho nomnal
O Filha portadora . Filho doente
® Possivel filha portadora
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Alelos recessivos

Daltonismo ligados ao

cromossoma X

A visao a cores depende da presenca
de fotopigmentos em certas células da
retina - os cones.

Ha 3 tipos de fotopigmentos:

* Sensiveis ao vermelho
* Sensiveis ao azul
* Sensiveis ao verde

Cada pigmento € produzido pela acg¢ao
dum gene especifico.

Por mutacao surgem genes incapazes
de produzir um ou outro pigmento.




Transmisséo hereditaria de um alelo
ligado ao cromossoma Y
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[l Homem com hipertricose
[ ] Homem normal
() Mulher normal

. Hipertricose auricular.

* Apenas os homens sao afectados;
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* Todos os descendentes masculinos manifestam a anomalia caso o pai a

possua.
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Alelos Letais

* Acondroplasia
(é uma forma de nanismo)

A acondroplasia é produzida por um gene
autossomico dominante;

Praticamente todos os individuos acondroplasicos
sao heterozigoticos;

Conhecem - se alguns homozigéticos, gravemente
afectados, resultantes de casamentos entre dois
heterozigoticos, e que morrem precocemente.

O gene da acondroplasia é, portanto, letal em homozigotia.




