BIOLOGIA FRENTE 1-12E 19/08

(Ariane)

Genetica
Heranca ligada aos cromossomos sexuais
| igacao geénica

Resumo: padroes de heranga
Anomalias cromossdmicas: sindromes

*Clique nos baldezinhos (@) para ver os
comentarios dos slides.


Marcos
Nota
Esse mesmo!
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Marcos
Nota
Até agora havíamos visto tipos de herança genética que são iguais em homens e em mulheres. Ou seja, estamos falando dos 22 pares de cromossomos que são iguais em ambos os sexos (são chamados autossomos, por isso dizemos que esse tipo de herança é autossômica).
Porém, também existem genes importantes localizados nos cromossomos X e Y (heterossomos, hetero=diferente), portanto eles terão um padrão de herança um pouco diferente.


Espermatozoides: Ovulos:
50% XA 50% XA
50%Y 50% X2



Marcos
Nota
Existem muito mais genes no cromossomo X do que no Y, por isso a maior parte dos casos de herança ligada ao sexo é de genes do cromossomo X. Para indicar que estamos falando de genes localizados nesse cromossomo usamos essa notação (XA ou Xa).

Marcos
Nota
Aplicando a 1ª lei de Mendel, os gametas do homem têm metade de chance de carregarem o cromossomo X e metade de carregarem o cromossomo Y. Portanto, apenas 50% dos espermatozoides formados irá carregar os genes que ocorrem no cromossomo X! No caso das mulheres, que têm duas cópias desse cromossomo, todos os óvulos terão seus genes, sendo metade portador de cada alelo conforme o genótipo da mulher.


Heranca ligada ao cromossomo X

Qi

XA XAXA XAX?

50% XA Y XAY Xay
50% X3

Meninas: 100% fenotipo dominante
(50% XAXA; 50% XAX?)

Meninos:
50% fendtipo dominante (XAY);
50% fendtipo recessivo (X2Y)



Marcos
Nota
Podemos fazer os cruzamentos da mesma forma como fazíamos na 1ª lei de Mendel! A diferença será nas proporções entre os meninos e as meninas.

Marcos
Nota
Se o homem tiver o alelo dominante em seu único cromossomo X, obrigatoriamente todas as suas filhas também o terão, já que para que nasça uma menina o pai é necessário que um espermatozoide X fecunde um óvulo X.


Heranca ligada ao cromossomo X

%

50% XA
50% X2

XA X@

Xa XAxa Xaxa

Y XAY XY

Meninas:
50% fendtipo dominante (XAX?)
50% fenotipo recessivo (X2X?)

Meninos:
50% fendtipo dominante (XAY);
50% fendtipo recessivo (X2Y)



Marcos
Nota
Já no caso de o pai apresentar o alelo recessivo do gene, o resultado irá depender do genótipo da mãe: caso ela seja heterozigota, as filhas terão 50% de chance de ter um fenótipo dominante por serem heterozigotas e 50% de chances de serem homozigotas recessivas.

Marcos
Nota
Os meninos irão expressar sempre o fenótipo correspondente ao único alelo que apresentam!


Exercicio

(UEMG) O heredograma a seguir apresenta um caso familial de daltonismo, heranca
determinada por um gene recessivo localizado no cromossomo X.

1

O
Q6

O Normais
O Afetados

Observe o heredograma ilustrando um caso de daltonismo em uma familia.
Pela analise das informacdes contidas no heredograma e de outros conhecimentos
gue vocé possui sobre o assunto, sé se pode afirmar CORRETAMENTE que

a) o individuo 11.1 tem 50% de chance de apresentar o gene para o carater.
b) todas as filhas do individuo 11.2 serdo daltbnicas.

c) qualquer descendente de 1l.4 recebera o gene para daltonismo.

d) o individuo 1l.2 herdou o gene de qualquer um dos genitores.



@-&y " - &

AB Ab ab ab

25% de chancedo  25%de chancedo 25%de chancedo 25% de chance do
gametateroalelo gametateroalelo 8ametateroalelo gametatero alelo
“A” e o alelo “B” “A” e o alelo “b” “a” eoalelo “B”  “3” e o alelo “b”



Marcos
Nota
Quando estamos trabalhando com características que envolvem dois ou mais genes é preciso levar em conta sua localização.
A 2ª lei de Mendel, que diz que os cromossomos se segragam independentemente durante a meiose, pode ser utilizada para o caso de genes que estejam em cromossomos separados.
Como analisamos então genes que se localizam em um mesmo cromossomo?


LIGACAO GENICA

AB

ab ©

AABB

AaBb

AaBb

aabb


Marcos
Nota
Ora, a princípio, se dois genes diferentes, A e B, estão em um mesmo par de cromossomos homólogos e cada um desses cromossomos vai inteiro para um gameta, é de se esperar que os alelos que estão em cada um dos cromossomos do par sejam passados juntos.

Marcos
Nota
Assim, só haveria dois gametas possíveis, e não quatro como quando os genes estão em pares diferentes.

Marcos
Nota
Na maioria dos gametas formados realmente será assim. Porém, existe outra possibilidade...


Permutacgao génica (crossing-over)
profase da meiose |



Marcos
Nota
Na prófase da meiose I, pode ocorrer a permutação entre cromátides de cromossomos do mesmo par. Isso significa que eles podem trocar partes entre si, fazendo com que seja possível a recombinação dos alelos entre os cromossomos homólogos.


LIGACAO GENICA

Com permutacao: =l
Quanto menor a distancia entre os dois
genes, menor a chance de acontecer


Marcos
Nota
A célula que me gerou não sofreu permutação!

Marcos
Nota
A célula que me gerou não sofreu permutação!

Marcos
Nota
A permutação é um evento aleatório e pode ocorrer em qualquer parte do cromossomo. Portanto, se dois genes estão em lócus muito próximos, a chance de ocorrer permutação no espaço entre eles é muito pequena! Pelo contrário, se dois genes estão em pontas opostas do cromossomo, as chances são maiores.


LIGACAO GENICA

a Ex.:

A
I l Taxa de permutacdo = 10%
TBTb (10 unidades de mapa (uM))
(10 centiMorgans(cM)

45%

5% 5% 45%


Marcos
Nota
A partir dessa relação entre a chance de ocorrer permutação e a distância entre os genes, foi estabelecida uma unidade de medida para essa distância a partir da taxa de recombinação. Ela é equivalente a essa taxa e se chama "unidade de mapa" ou "centiMorgan".

Marcos
Nota
Se essa taxa, por exemplo, é de 10%, significa que 10% das células que originam gametas sofreram permutação entre os genes A e B. Metade dos gametas carregara um dos cromossomos permutados (Ab) e metade o outro correspondente (aB). Metade de 10% corresponde a 5% de chances de cada um desses gametas (Ab e aB) serem formados. Os 90%restantes serão os gametas que já vimos que se formam na ausência de recombinação.


Exercicio ©

(UMC-SP) Um individuo de gendtipo desconhecido foi cruzado
com o birecessivo mn/mn e produziu o0s seguintes

descendentes: 4% MN/mn; 46% Mn/mn; 46% mN/mn; 4%

mn/mn.

Pergunta-se:
a) Qual o gendtipo do individuo?
b) Que tipos de gametas formou e em que porcentagem?

c) Qual é a distancia dos loci “m” e “n” no mapa génico?


Marcos
Nota
Dica: desenhe as células (dos indivíduos que foram cruzados, dos descendentes e os gametas possíveis) com seus cromossomos e os genes correspondentes.


MAPA GENICO

Genes Distancia (uM)
A-B 20
B—C 12
A-C 8
27??

C——"


Marcos
Nota
A partir de cruzamentos como os do exercício anterior é possível determinar as distâncias relativas entre diferentes genes. E a partir dessas distâncias, podemos traçar um "mapa gênico", ou seja, inferir onde se localiza cada um desses genes em um cromossomo.


MAPA GENICO

Genes Distancia (uM)
A-B 20
B—C 12
A-C 8
A C B



Marcos
Nota
No caso desse exemplo, obrigatoriamente o gene C está entre os genes A e B, já que se estivesse à esquerda de A ou à direita de B as distâncias não se corresponderiam.


HERANCA GENETICA -

POSSIBILIDADES

Uma caracteristica pode ter um padrao diferente de heranca genética dependendo:

1.

Do tipo de cromossomos em que os genes que a determinam se localizam:
a) autossdmica — cromossomos nao sexuais
b) ligada ao sexo — cromossomos X ou Y

Da quantidade de alelos possiveis para um unico locus génico:
a) apenas dois (ex.: “A” ou “a”)
b) mais de dois (ex.: “I?”, “I¥” ou “i”)

Da relacao entre os alelos:

a) dominancia/recessividade

b) auséncia de domindncia/codominéancia
c) heranca quantitativa

Da quantidade de genes que a determinam:

a) um par de alelos

b) dois ou mais pares de alelos
i. que se segregam independentemente (22 lei de Mendel)
ii. gue estdo no mesmo cromossomo (ligacao génica)



ALTERACOES CROMOSSOMICAS

Caridtipos padrdes: &
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46,XY



Marcos
Nota
É possível que, durante a formação dos gametas, ocorra algum desvio ao que é esperado, isto é, que os cromossomos de cada par se separem e originem gametas com apenas um cromossomo por par.


ALTERACOES CROMOSSOMICAS

GAMETAS




ALTERACOES CROMOSSOMICAS

GAMETAS =



Marcos
Nota
Porém, algumas alterações podem ocorrer, como os dois cromossomos de um par irem para um único gameta. Se isso ocorre, o outro gameta formado na meiose ficará sem nenhum desse par! Isso pode ocorrer tanto nos pares de autossomos quanto nos sexuais.


ALTERACOES CROMOSSOMICAS
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Marcos
Nota
Alguns desses gametas anômalos podem fecundar e serem fecundados, gerando um novo indivíduo com determinadas características derivadas dessa alteração.
Nem todas as alterações cromossômicas geram gametas ou embriões viáveis, e se não for o caso a fecundação não ocorre, ou o embrião não consegue se desenvolver.


ALTERACOES CROMOSSOMICAS

A T U S O D N
;

) 47,XX ou 47,XY 47 XYY

Sindrome de Down |, e Sindrome do super-macho |

§ (trissomia do 21) ') | 8 5 P _ 3
&13 8zm l Dnl_ ‘zz )x Y i 47’XXY [’x !]
[ l ) i } | Sindrome de Klinefelter i }

) ! 50 4 1 47 XXX

»| Sindrome de Turner
Sindrome do Triplo-X

E § 3 LI - 5 - 1 & 5
13 14 13 16 17 18 13 14 13 16 17 18

19 20 21 22 X Y 139 20 21 22



Marcos
Nota
Caso o desenvolvimento seja possível, os indivíduos são caracterizados dentro de uma síndrome decorrente da alteração correspondente.


SINDROME CARIOTIPO CARACTERISTICAS
TE Y| o - Mulher ou homem férteis;
Down sv W 2 Olhos puxados e rosto arredondado
Tri 2 d Wi I 11 gt 2 |- Dificuldades na articulagdo da fala;
(Trissomia do i e a6 3¢ 2 8 | - Aprendizagem mais lenta.
21 ?
) TRRTTRNTIN |
47, XX ou 47 XY
i S; 3i i onl Homem com testiculos atrofiados;
L ¥ _
o © % |- Mamas volumosas;
WO oM ouoee o
Klinefelter = o ‘M R - Estatura elevada;
‘ ., | -Bragose pernas longos.
Y 5 L] ]
47, XXY
it Y oW - Homens férteis;
,” Vol A Fendtipo comum, com estatura elevada;
S H VOHOM oM oge 28 d |- Possiveis alteracdbes  comportamentais:
upermacho | ., 8¢ s¢ 2t a1 [ agressividade e comportamento anti social.
3t "k 8 3 3t
47 XYY
if E; il i - Mulheres férteis;
LI L L Fendétipo comum, tendendo a estatura elevada;
) WoIb M1 gt 2 |- Pode ocorrer algum grau de retardo mental.
Triplo X ‘ ﬂ
L I T I | | 'L T 1
8} a 335
47, XXX
TR TRy - Mulher estéril (sistema reprodutor imaturo;
AT | S H H .
, ‘ | - Baixa estatura;
P oMo ose 2 88
Turner WOl e | - Pescogo alado.
(I T I T TS TR T
]
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