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GENETICA | - LEIS DE MENDEL

A PRIMEIRALEI DE MENDEL

As-leis~sobre--hereditariedade estabelecidas pelo monge Gregor Mendel sdo
fundamentais paraagenética. Mendel as descreveu através da observacado de seus cultivos de
ervilhas e dos descendentes provenientes de cada cruzamento realizado entre eles.Suaprimeira
lei afirma que todas as caracteristicas de umindividuo estdo relacionadas com um par de fatores
gue se separam durante aformacdo de gametas, de forma que o pai e amae transmitem apenas
um dos fatores paraseus descendentes. Atualmente sabemos que os fatores de mendel sdoos
diferentes alelos de um gene. Mendel cruzava plantas que pertenciam a-linhagens puras (as
caracteristicas dos descendentes sdo constantes, ndo variam de uma geragdo para outra) que
eram facilmente conquistadas, pois a autofecundacdo é um processo natural nestas plantas.

Uma das caracteristicas que Mendel observou em suas ervilhas era a cor: existiam
linhagens puras de ervilhas amarelas e de ervilhas verdes. Essas plantas, que sdo a geragao
parental (plantas amarelas e verdes) foram cruzadas, originando apenas descendentes (F1)
amarelos. Ao deixaraautofecundagdo ocorrerentre estesindividuos, nasceram descendentes
(F2) das duas variedades: amarelas e verdes. A proporc¢ado encontrada na F2 é de 3:1. Sendo 3
amarelas e 1verde.
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FIGURA’T™CRUZAMENTO ENTRE ERVILHAS AMARELAS E VERDES. DESTAQUE PARA A PROPORCAO DE 3:1
ENCONTRADA NA F2.
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Mendel pbde constatar que em F2 cerca de 75% das sementes produzidas eram
amarelas e 25%‘eram verdes. Ele chamou de variedade dominante a que se manifestava na
geracdo F1(amarela) e'de recessiva a variedade que aparecia novamente em F2 (verde).
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FIGURA 2: PROPORGOES DE ERVILHAS AMARELAS E VERDES CONQUISTADAS ATRAVES DE CRUZAMENTO E
ENDOCRUZAMENTO ENTRE AS VARIEDADES.

Na primeira lei de Mendel, é considerada aheranga de apenas um carater por vez(no
exemplo citado o carater é acordas ervilhas), falando-se em monohibridismo (o individuopode
serhibrido paraapenas uma caracteristica). Ele deduziu que'cada carater seria determinadopor
um par de fatores que se separa na formacdo dos gametas, porisso a primeira lei de Mendel
também é chamadade Lei de segregagao dos fatores, em que apenasum dos fatoresdo paré
designado para cada gameta, que acaba sendo, portanto; puro.\Desta forma, a primeira lei de
Mendel também pode ser chamada de lei de pureza dos gametas. Esses gametastornam ase
unir na formagdo do zigoto (fusdo dos gametas). Nas variedades puras, os fatores'sdo iguaise
nas hibridas, sdo diferentes.

Considerado que o parde fatorespara avariedade amarelaseja “AA” e paraaverdeseja
“aa", observamosque naformacdodos gametas essesfatores se separam, e paracadagameta
vai apenas.um fator:“A variedade “AA’_prodlzird gametas com o fator ‘A’ e a variedade ‘aa’
produzird gametas comofator‘a’. Plantas ‘Aa’ produzem ambos os gametas. Em F1, portanto,
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foram obtidas plantas Aa, e o seuendocruzamento originou Plantas AA, Aa e aaem diferentes
proporcbes. Analise afigura 1 abaixo, que demonstraa proporc¢ao de zigotos formados a partir
daunidoaleatoriade gametas de F1. Esse quadro utilizado paraveros resultados possiveis para
o cruzamento de dois individuos é chamado de quadro de Punnett. Perceba que na primeira
colunaestao os gametas produzidos porum dos pais e na primeiralinha os gametas produzidos
pelo outro.

FIGURA 3: A UNIAO AO ACASO ENTRE GAMETAS DE F1 (GENOTIPO A OU A) PODE @RIGINARY5% ( %) DE
DESCENDENTES AMARELOS E 25% (1/4) DE DESCENDENTES VERDES.

Mendel chegou as suas conclusdes antes que a meiose fosse descrita. Aotraduzirmosa
expressao “fatores mendelianos” para “genes”, conseguimos compreendera correspondéncia
entre o processo de meiose (formagdo de gametas) e a primeira lei de Mendel.

A RELAGAO ENTRE MEIOSE E A PRIMEIRA LEI

Ao final da meiose sdo formadas quatro células haploides (com um representante de
cada fator mendeliano / um cromossomo do par de homdlogos) que sdo os gametas. Os
cromossomos homodlogos possuem genes correspondentes, responsaveis por expressar uma
mesma caracteristica em locais equivalentes dos cromossomos homaélogos (chamado Icus
génico). Estes genes com mesma fungdo podem apresentarvariagdes.nas suas sequéncias de
bases nitrogenadas, o que implica em diferentes variedades da mesma'caracteristica. Desta
forma, dizemos que os cromossomos homélogos possuem alelos, que sdo essas diferentes
versdes de um determinado gene.

Podemos ter um par de cromossomos homdlogos  expressando alelos
homozigotos/puros, que significa que alelos sdoiguais podendoser AAouVV como.noprimeiro
exemplodaservilhas, chamado de homozigoto dominante; e aa ou vv chamado de homozigoto
recessivoou alelos heterozigetos/hibridos (quando existe variagdo génicano mesmo l6cusdos
dois cromossomas~AaouVv). Frequentemente as letras utilizadas pararepresentar os alelos
(noexemplodafigura3: A, a, Be b)fazemreferénciaapalavraque designa o fendtipo recessivo,
por issoantes usamos oV paraaservithas.(Mas se quiserem usaroutraletra tambémndotem
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problema, pois elando interfere nas caracteristicas do gene nem em nada). A letramaiuscula
representa o alelo dominante e a mindscula, o alelo recessivo.
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FIGURA 4: CROMOSSOMOS HOMOLOGOS COM DOIS PARES DE ALELOS. PARA QUE OS GENES SEJAM ALELOS E
NECESSARIO QUE, ALEM DE DETERMINAREM A MESMA INFORMAGAO, ESTEJAM NO-MESMO LOCUS GENICO.

No casode herancaenvolvendo plantas (cujameiose é espdrica), devemos considerar
que o produto dameiose sdo esporos (n) que germinam e formam afase haploide das plantas
(de formacdo de gametas). De formaindireta, o esporo e os gametas tém a mesma constituicdo
cromossOmica.

CONCEITOS FUNDAMENTAIS

A palavra fenétipo corresponde as caracteristicas observaveis,-que sao influenciadas
geneticamente. Ex.: cor dos olhos, grupo sanguineo, corde uma flor, entre outros. Gendtipo
seria a potencialidade genética que o organismo tem de expressarum-fenotipo.

O gendtipo pode representar uma escala de variagaofenotipica para o individuo, sendo
queainteracdo com o meio determina em que ponto dessa escala o individuo estd. Quando
falamos em meio, estamosnosreferindo ao ambiente externo aoindividuo e tambémtudoque
cerca os cromossomos e que pode influenciar a expressado génica.

Gatos siameses e _coelhos himalaios sdo exemplos claros da influéncia do meio no
fendtipo do organismoielespossuem-Um pigmento escuro que é expresso pela agdodeumgene
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que s6 se manifesta nas dreas do corpo com temperaturas mais baixas. O ambiente influencia,
portanto, onde,/como e quando o gene vai se manifestar.

DOMINANCIA E RECESSIVIDADE

Quando a presenga.de . um alelo, consegue manifestar um fendtipo em um individuo
diploide, dizemos que este alelo é dominante emrelacdoaoseu par. Quando o alelo necessita
estaremdose duplapara-semanifestar dizemos que ele é recessivo. Emtermos moleculares,
dizer que umalelo é dominante ourecessivosignificadizer que o alelodominante é transcrito
em moléculas de RNA, que sdo traduzidas em polipeptideos que induzem as caracteristicas de
interesse. E importante lembrar que oalelo dominante n3o é necessariamente melhor que o
recessivo, ele apenas é transcrito mais facilmente que o recessivo.

NOCOES DE PROBABILIDADE

Muitas vezes quando pensamos em probabilidade nos vem a cabeca algo abstrato e
muitas vezes até confuso. Mas paraentendermos melhor essavisao matematica de eventos “ao
acaso”, vamos pensar emalgo pratico que, com certeza, todos vocés ja tiveram contato: jogar
cara ou coroa. Ao langarmos uma moeda com duas faces, temos 50% de chance de cairemuma
face (cara) e 50% de chance de cair a outra face (coroa). “Ah, mas entdo, se aprimeira vez que
eu langar a moeda cair cara, a segunda vai cair coroa?” Nao! A probabilidade ndo funciona de
maneira cumulativa, cada lancamento é independente um do outro, ou seja, toda vez que
langarmos a moeda, terd 50% de chance de cair caraou de caircoroa. Mas como calcular entdo
a probabilidade de cair uma das faces em, por exemplo, 2 langamentos consecutivos de uma
moeda? As probabilidades se multiplicam. Se eu quero saber qual achance de eu tirar coroanas
duas vezes que eu langar a moeda, eu multiplico % (chance de cair coroa no primeiro
lancamento) por % (chance de cair coroa no segundo langamento), que resultaem %, ou seja,
25% é a probabilidade de cair coroalangando duas vezes seguida umamoeda. Isso vale para 3,
4, 5 vezes seguida. A chance é sempre multiplicada para resultar o total da probabilidade.

Mas entdo, qual aimportancia disso na genética? E que a probabilidade, por estimar
matematicamente resultados de eventos “ao acaso”, é muito utilizadanessa area, paraestimar,
porexemplo, os cruzamentos mendelianos. A probabilidade|(P) de um.evento ocorrerédefinida
pelo quociente entre o nimero de eventos desejados (A)'e numero totalde eventos possiveis
ou espacgo amostral (S).

P(A) =

Quando desejamos saber a probabilidade de um evento OU outro ocorrer, devemos
somar as probabilidades'isolada de cada evento que é mutuamente exclusivo.

P(A ou B) =P(A) +P(B)

A probabilidade“de-ocorrer. dois eventos independentes e iguais é dada pela
multiplicacdo das probabilidades isoladas. (como é o caso do jogo de cara ou coroa).
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P(AeB)=P(A)x P(B)

A probabilidade de dois eventos diferentes e independentes ocorrerem juntos, em
determinada’ordem;.é dada pelamultiplicacdo das probabilidades de cada eventoindependente
(quando a ordem importa).

P (A.eB) =P(A) x P(B)

Quando aordem dos eventos diferentes que ocorrerem juntos ndoimporta, devemos
considerar todos 0s eventos possiveis e o calculo devera apresentar-se da seguinte forma:

P(AeB)ou(BeA)=P(AeB)+P(BeA)

PROBABILIDADE E A PRIMEIRA LEI DE MENDEL

Ao aplicar as probabilidades aprendidas anteriormente, podemos definir propor¢des
esperadas de gendtipos e fendtipos. Nasituagdo das ervilhas verdes e amarelas, porexemplo,
os individuos da geracdo parental apresentaram-se da seguinte maneira:

v" amarelos: homozigose dominante YY
v" verdes: homozigose recessiva yy

(Antes utilizamos asletrasve V eae A paraos alelos das ervilhas, agorairemos utilizar
oy eY, pois ndo faz diferenca a letra que usarmos)

A probabilidade de um individuo amarelo, pertencente a geragao parental, produzir
gametas Y é de 100%, damesmaforma que osindividuos verdestém de produzir 100% de seus
gametas com o gendtipo y. Para calcular os possiveis gendtipos de seus descendentes (F1),
devemos avaliaraprobabilidade dos possiveis gendtipos de gametas (da geracdo parental —G)
se encontrarem. Esta probabilidade é dada pela multiplicacdo das probabilidades isoladas:

P(Y)=1 (probabilidade de gameta )
P(y)=1 (probabilidade de gametay)
P(Yy)=1x1=1 (probabilidade de zigoto Yy)

AN NN

Os individuos da geragdo F1 terdo, portanto, 100%\de chances de apresentarem o
gendtipo Yy, que representard umfendtipoamarelo. No intuito de obterumaF2, foi efetuadoo
cruzamento entre individuos daF1(gendtipoYy), cuja possibilidade deproduzir gametasy éde
50% e y é de 50%:

v P(Y)2%
v Ply)=%4
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Multiplicando-se estas probabilidades teremos o quadro a seguir:

IEM\SMS MAscULINOS

FIGURA 5: QUADRO MOSTRANDO A PROBABILIDADE DOS GAMETAS RESULTANTES DE UM CRUZAMENTO ENTRE
HETEROZIGOTOS.

Quando falamos de individuos heterozigotos, existem duas possibilidades de formagdo
de gametas: Y encontra y OU y encontra Y. Nestes casos, calcula-se isoladamente cada
probabilidade e, em seguida, faz-se a adicdo: dois eventos independentes e diferentes.

v P(Yey)=VxV=l

v P(yeY)=Vx¥%=%

v P(Yy)=P(Yey)+P(yeY)
v P(YY) =% +%=2/4=Y%

Logo, as proporgGes genotipicas esperadas em F2 de Mendelsdo as seguintes:

1YY 1/;)’3 : ‘m

E as propor¢des-fenotipicas esperadas em F2 de Mendel sdo:
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CRUZAMENTO-TESTE E RETROCRUZAMENTO

Caso exista a necessidade de identificar o gendtipo de individuos com fendtipo
dominante (que podem serhomozigotos ou heterozigotos), efetua-se o cruzamento-testecom
individuos de gendtipo sabidamente’recessivo. Se todos os descendentes apresentarem
fendtipo dominante;-significa, que os/individuos estudados eram homozigotos. Caso os
descendentes._apresentem individuos de fendtipo recessivo, os organismos estudados
certamente apresentam gendtipo heterozigdtico. O retrocruzamento é efetuado quando ha
cruzamentos entre individuos hibridos com um de seus genitores ou com individuosdegendtipo
idénticoaum de seus genitores. Eum procedimento utilizado em melhoramentos genéticos.
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GENEALOGIAS OU HEREDOGRAMAS

Heredogramassao formas de representar geneticamente a heranca de uma ou mais
caracteristicas.genéticas em umafamilia.
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FIGURA 7: ESQUEMA DE UM HEREDOGRAMA?
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CARACTERISTICAS HUMANAS QUE OBEDECEM A PRIMEIRA LEI DE MENDEL

Segue’abaixo uma lista de caracteristicas humanas cuja heranca provém de um parde
alelos comrelacao de dominanciacompleta(mendeliana, quando o fenétipo do heterozigotoé
o mesmo do homozigoto para o alelo dominante):

v" capacidade‘gustativa para PTC(fenilcetonuria): amarga para uns e insipida para outras. A
sensibilidade-ao PTCé-determinada por um alelo dominante;

v" capacidade de dobrar a lingua: determinada por alelo dominante;

v formado lobo daorelha: Alelo dominante determinaolobo solto e o alelo recessivo determina
o lobo preso ou achatado;

v" polidactilia: o alelo que determinaa presencade mais dedos nas m3os é dominante em relagio
ao alelo que determina o fendtipo normal;

v" albinismo: a auséncia de pigmentos é determinada por alelo recessivo;

v" bico-de-viuva: projecdo em “v” do cabelo na testa determinada por alelo-dominante.

MODIFICAGOES NAS PROPORGOES FENOTIPICAS MENDELIANAS DO
MONOIBRIDISMO

Na natureza existem relacdes alélicas diferenciadas das estudadas até aqui, onde as
proporgdes fenotipicas ndao obedecem necessariamente as propor¢des genotipicas
mendelianas. Vejamos algumas:

v" dominancia incompleta: n3o ha relacdo de dominancia e recessividade entre os alelos de um
gene responsavel por uma caracteristica; surge no heterozigoto um fenétipo intermediario.
Exemplo: cor da berinjela.

v codominancia: ndo ha relacdo de dominancia entre os alelos do gene, os heterozigotos
apresentam ao mesmo tempo ambos os fendtipos dos homozigotos (e ndo um fendtipo
intermedidrio, como acontece na dominancia incompleta). Exemplo: grupo sanguineo MN.

v alelos letais: quando determinada disposicdo de alelos leva o organismo ao 6bito., Exemplo:
heranga da cor do pelo em camundongos em que AA é letal'e Aa e'aa sobrevive.

v" alelos multiplos ou polialelia: quando ha mais de dois alelos\para.cada gene fala-se em
polialelia. Apesar de existirem, em uma populacdo, varios alelos‘para um mesmo-lécus, nas
células de cada individuo diploide ocorrem apenas dois deles, pois. sdo‘apenas dois
cromossomos homélogos. A combinacdo de diferentes alelds promove diferentesfenétipos.E
o caso dos coelhos cujaheranca de cor (quatro fendtipos possiveis) é determinada por quatro
alelos diferentes. C_define ofendtipo selvagem (com pelagem cinzaescuro), dominante em
relagioaorestante;ic™_define o fendtipo chinchila (com pelagem cinza claro), dominante em
relagdo lao himalaia'e albino; ¢+ define o fendtipo himalaia (com pelagem branca e
extremidades-docorpopretas); dominanteem relacdoaoalbino; e c?c%efine o fendtipoalbino
(com pelagembranca), recessivo emrelacdo aos demais.
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FIGURA 8: RELACAO DE DOMINANCIA NOS ALELOS MULTIPLOS: SELVAGEM> CHINCHILA> HIMALAIO> ALBINO.

A HERANGCA DE DUAS OU MAIS CARACTERISTICAS AO MESMO
TEMPO

Seguindo seustrabalhos, Mendel decidiu estudar a probabilidade de heranga de duas,
trés ou mais caracteristicas ao mesmo tempo. Para isso, ele decidiu‘analisar as caracteristicas
herdadas ao mesmo tempo por suas ervilhas, como por.exemplo, a'cor € 'a textura. Mendel
efetuou o cruzamento entre ervilhasamarelas (R) lisas (V) - RRVV ~e verdes (v).rugosas (r).-rmw
- ambas homozigdticas para seus caracteres. O Unico gendtipo_possivel para os gametas
provenientes das ervilhasamarelas e lisas seriaRV. e paraas.ervilhas verdese rugosas seriarv.
Portanto, Mendel obteve paraFlapenasum gendtipo (RrVv) que caracterizaofenodtipoamarelo
e liso.Diibridos: organismos-heterozigdticos para dois pares de alelos. Ao permitir a
autofecundacdo de F1(RrVv x RrVv), Mendel obteve quatro gendtipos possiveis:
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FIGURA 9: CRUZAMENTO PARA HERANGA DE DUAS CARACTERISTIQAS AGaMESMO|[TEMPO.
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A proporgdo fenotipica acima foi obtida a partir da analise do quadro abaixo, que
demonstra os gendtipos possiveis para gametas femininos, masculinos e zigoto.
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FIGURA 10: CRUZAMENTOS ENTRE OS POSSIVEIS GAMETAS DE F1.

Estes resultados demonstram que a textura da semente ndo depende da cor que ela
apresentae nemacordepende daherancadatextura. Assim, estes caracteres sdo transmitidos
independentemente um do outro, ou seja, aseparacdo de um parde alelos contidos em umpar
de cromossomos homodlogos ndointerfere naseparacdo (segregacdo) dos alelos de outroparde
cromossomos homoélogos.

Segunda lei de Mendel: “na formacdo dos gametas, o par de fatores responsavel por
uma caracteristica separa-se independentemente de outro par de fatores responsavelporoutra
caracteristica”. Em outras palavras, poderiamos dizer que os pares de alelos localizados em
cromossomos ndao-homaélogos separam-se independentemente na formacdo dos gametas, por
isso asegunda leide Mendel também é conhecida comolei de segregacao independente dos
fatores.

SEGUNDA LEI E PROBABILIDADE

A segunda lei de,Mendel também atua segundo a probabilidade. Para determinar os
tipos de gametasformados por umindividuo AaBb, devemos considerar os seguintes aspectos:

na meiose hd segregacdo independentemente dos alelos que caracterizam umadeterminada
caracteristica, ou seja, umgameta ficaicom oalelo A e o outro com o alelo ga;
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v o gameta que ficar'com oalelo A, porexemplo, pode ainda possuir oalelo B oub. Oindividuo
dipléide AaBb pode produzir os seguintes gametas:
% AB: % Ab: % aB: % ab

As probabilidades de gendtipos. e fendtipos para o cruzamento entre individuos F1
(RrVv), anteriormente mencionados, podem ser mais facilmente obtidas quando separamosos
resultados e os analisamos separadamente em relacdo a cada um dos caracteres:

P(lisa) x P ( )=
Max ¥ =9/16
. P(lisa) x P (verde)=
P  lisa x rugosa P  amarela x verde
| ' i Yax Ya=3/16

F1 hsla - |F1 arimrela P(rugosa)x P ( )=

F23/ lisas: V4 gosas F2:/ amarelas: V% verdes Yax ¥a=3/16
P(rugosa) x P (verde)=

J
Yexte=1/16

MEIOSE E A SEGUNDA LEI DE MENDEL

Considerando a meiose em uma célula animal em que se destaque dois pares de
cromossomos homologos e dois pares de alelos, acélulaem questdo originard quatro tipos de
gametas, todos em proporg¢des iguais, conforme o ilustrado na figura abaixo:

FIGURA|11: ESQUENWARBA MEIOSE CQIVI22PARES DE GENES (AE B) E A FORMAGAO DOS 4 TIPOS DE GAMETAS
ESRERADOS.
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APLICANDO A SEGUNDA LEI DE MENDEL

Vamos resolver o seguinte problema:

“Qual a probabilidade de.uma mulher com polidactilia, orelha com lobo solto e sem
capacidade de dobrar alingua, heterozigdtica para os dois primeiro fenétipos, casadacom um
homem sem polidactilia, orelha com e logo preso e com capacidade de dobrar a lingua e
heterozigdtico para o-ultimo-fendtipo, ter um descendente, ndo importando o sexo, sem
polidactilia, orelha com lobo solto e sem capacidade de dobrar a lingua, supondo que estes
caracteres se transmitam independentemente?”

Para resolver problemas de probabilidade que envolvam a segunda lei de Mendel,
devemos considerar as seguintes etapas:

v’ escrever o genoétipo parental;
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considerar cada cardter separadamente, tratando-os de acordo com a Primeira lei;

Polidactilia Orelha Capacidade de dobrar a lingua

Nn x nn Pp x pp aa X Aa

Probabilidade de ter um filho | Probabilidade de ter um filho | Probabilidade de ter um filho

sem polidactilia: 1/2 com o lobo solto: 1/2 sem a capacidade de dobrar a
lingua: 1/2

escrever as proporgdes genotipicas e fenotipicas esperadas para cada cruzamento;

Polidactilia Orelha Capacidade de dobrar a lingua
Nn x nn Pp X pp aa x Aa

Proporcdo genotipica: Nn:1/2 | Proporcdo genotipica: Pp:1/2 Proporcdo genotipica: aa:1/2
nn: 1/2 pp: 1/2 Aa: 1/2

Proporcéo fenotipica: Proporcao fenotipica: Proporcéo fenotipica:

Nn: 1/2 Pp: 1/2 aa: 1/2

nn: ¥% pp: 1/2 Aa: 1/2

usar a regrado e multiplicar as probabilidades (proporc¢des) isoladas dos eventos desejados a
fim de determinar a probabilidade de eles ocorrerem juntos

BxVax¥=1/8

Lembre-se! Se o individuo for heterozigdtico e apresentar o fenétipo, este é
dominante.

SISTEMA ABO E RH

Ambos os sistemas se transmitem independentemente segundo_a-primeira lei de
Mendel. Quando estudamos a heranca de ambas as caracteristicas 'sanguineas ao mesmo
tempo, estamos analisando um caso que corresponde a segunda lei de' Mendel.

O sistema ABO é um caso de alelos multiplos, com diferentes relagées de dominancia.
Ele envolveosalelos [4, I8 e i,onde oalelo i é recessivo; e existe umarela¢do de codominanda
entre osalelosTAe B, ouseja,@xistéemindividuos que apresentam o fendtipo AB. Portanto,
considera-se a seguinte relacio: 2= 158>

]
mesalva.com

Todos os direito reservados © Me Salval 2017.


http://mesalva.com/?utm_source=Material_Estudo&utm_medium=Apostila&utm_campaign=ENEM_Extensivo

meSUL. ()

Estesalel@ssdoresponsaveis pelasintese de antigenos (aglutinogénios) nasmembranas
das hemaécias, deiforma que o alelo [4 sintetiza o aglutinogénio A, o alelo [Bsintetiza o
aglutinogénio’B eo alelo i, quando em homozigose, ndo propiciaformagao de aglutinogénio,
sendo os individuos que apresentam o genétipo ii, de fendtipo O.

GENOTI?OS
A TN TS
B g
AD IA Ie
O X

FIGURA 12: QUADRO COM OS TIPOS SANGUINEOS E SEUS RESPECTIVOS GENOTIPOS.

No plasma sanguineo podem existir anticorpos (aglutininas) que combatem os
antigenos: sdo chamados anti-A ou anti-B. Individuos do grupo A apresentam no plasma
aglutinina anti-B e os do grupo B a aglutinina anti-A. Individuos do grupo AB ndo apresentam
aglutininas, mas os do grupo O tém as duas: anti-A e anti-B.

O antigeno fator Rh pode estar presente (Rh+) ou ndo (Rh-) nas hemdcias. Individuos
Rh- sdo homozigdticos recessivos e os Rh+ podem ser homozigotos dominantes ou

heterozigotos. A producdo de anticorpos anti-Rh sé acontece se uma pessoa Rh- recebersangue
Rh+. Ex.: Eritroblastose fetal.
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FIGURA 13: QUADRO COM OS FENOTIPOS DO FATOR RH E SEUS RESPECTIVOS GENOTIPOS.
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TRANSFUSAO DE SANGUE

Paraevitar problemas de incompatibilidade sanguinea, as transfusdes de sanguedevem
ser realizadasentre pessoas de tipos sanguineos compativeis, caso o contrario, poderd ocorrer
aglutinacdo das hemacias doadas (em funcdo do ataque dos anticorpos do receptor ao
aglutinogénio do doador), causando sérios problemas ao receptor do sangue.

(o)

AeceproQ
UNWRQRSAL
(AR

FIGURA 14: POSSIBILIDADES DE TRANSFUSAQO DE SANGUE CONSIDERANDO O SISTEMA ABO.

O aglutinogénio (antigeno) presente nas hemacias do doador deve ser compativel com
aaglutinina(anticorpo) presente no plasmado receptor. Porexemplo: se o receptor do sangue
tiver oaglutinogénio A, ele sé poderdreceber sangue de pessoas que ndotenhamaaglutinina
anti-A. Poroutrolado, individuos do grupo O podem doar para todos os tipos sanguineos, pois
suas hemacias ndo apresentam aglutinogénio nenhum. Poristo dizemas que estes individuos
sdo doadores universais. No entanto, pessoas do grupo sanguineo O possuem anticorposcontra
os aglutinogénios A e B, o que faz com que estesindividuos sé possamreceber sangue de um
doador O. Individuos AB possuem ambos aglutinogénios em suas hemacias, portanto.nao
apresentam nenhuma aglutinina. Em fun¢do disso, estes individuos_estd@o aptos a receber
sangue de todos os outros grupos sanguineos, o que os faz receptores universais.Individuosdo
grupo ABsé podem doar para individuos AB, pois individuos'A apresentam.aaglutininaanti-B,
individuos B apresentam a aglutinina anti-A e individuos O apresentam ambas aglutininas,
inviabilizando qualguer recepcao de sangue de individuos do grupo AB.

]
mesalva.com

Todos os direito reservados © Me Salval 2017.


http://mesalva.com/?utm_source=Material_Estudo&utm_medium=Apostila&utm_campaign=ENEM_Extensivo

meSUL. ()

ERITROBLASTOSE FETAL

A eritroblastose fetal ou doencahemolitica do recém nascido se trata de umadoenca
relacionada/ao fator Rhj caracterizada pela destrui¢do das hemacias do feto ou do recém
nascido, podendo,leva-loamorte. Durante agravidez, substancias presentes no plasma damae
passam através da placenta‘'da mae para ofilho e vice-versa. Durante o parto hdrompimento
de capilares do Utero materno, permitindo a passagem de hemdcias do feto para o sangue da
mae/ Se a mae for Rh—e.o filho for Rh+,-0 contato das hemacias do filho (que possuem o fator
Rh)-estimulard;"na-mde,-a-producdo de anticorpos anti-Rh, que ficardo no plasma materno. A
partirdasegundagestacdo a mae ja estard sensibilizada (em seu plasma ja ha anti-Rh). Se ofilho
for Rh+, os anticorpos da made podem atacar as hemdcias do feto, levando-o a morte.

GENES LIGADOS: RESTRICAO A SEGUNDA LEI

Genes que se situam no mesmo cromossomo - cromossomos ligados, em ligacdo génica
ou linkage - transmitem-se em conjunto (ndo tém segregacao independente), a ndo ser que
ocorra crossing-over durante a meiose. Cada cromossomo possui varios genes ligados que
tendem airjuntos para o mesmo pdlo da célula durante a meiose, o que chamamos de grupo
de ligacdo. Quando os genes estdo ligados e ndo ha permutagdo, formam-se apenas dois tipos
distintos de gametas em igual proporcao entre eles.
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FIGURA 15: 0S LOCI “A” E “B” SAO DITO LIGADOS. NUMA MEIOSE SEM CROSSING@VER FORMAM-SE APENAS
DOIS TIPOS DE GAMETAS (AB"E-AB).

PERMUTAGAO E SEGREGAGCAO INDEPENDENTE

Quando ha crossing-over, processo que consiste na quebra e troca de pedagos de
cromatides ‘de/ cromossomos _homologos durante a meiose, surgem cromossomos
recombinantes:(cam nova combinagdo de alelos ligados — em linkage), que compordo os
gametasrecombinantes.Os gametas que surgiriam de qualquerforma, independentementedo
processo de crossing-over,; sdo chamados de gametas parentais (no caso abaixo, AB e ab).
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FIGURA 16: PERMUTAGCAO ENTRE GENES LIGADOS: FORMAEAO DE GAMETAS'-RECOMBINANTES AB E
AB.

Da célulacom os genes ligados que sofreram permutacgao/surgiram quatro gametas, os
mesmos que surgiriam em um caso de segregacao independente. De-tedas as células
germinativas que entram em meiose, em caso de linkage, se houver permutagdo, ocorrerauma
proporgdo.menor.de gametas recombinantes emrelacdo a proporcao de gametas parentais. A
permutagdo, juntamente com o processo de segregacdoindependente, permite que osalelos
herdados de cada“um dos genitores sejam misturados, ou seja, recombinados ao serem
passados para.a gera¢do seguinte.
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MAPAS CROMOSSOMICOS

Sabe-se que a probabilidade de ocorrer permutacdo entre dois 6 cus génicos é maior
quanto maiorforasuadistancianos cromossomos. A porcentagem de permutagées que ocorre
entre determinados genes é'o.nlimero que fornece adistancia entre os genes localizadosem
um cromossomo. Paristo, podemos dizerique a taxa de permutacdo representa a medida de
distancia relativa entre os genes (UR = unidades de recombinacdo). Se a porcentagem de
recombinacdo entre osgenesAe Bé de 19%, issosignificaque adistanciaentre elesé de 19 UR.
Esta unidade foi denominada morganideo ou centimorgam (cM), em homenagem-a Morgan,
cujos experimentos permitiram chegar a esta conclusdo. Além disso, podemos encontrar na
literatura a mesma unidade descrita como unidade de mapa (UM).

17

19

FIGURA 17: DISTANCIA ENTRE OS GENES A, B E C.

Distancia entre:

v" genesAe B:19cM;
v genesAeC:2cM;
v genesBe C:17 cM.

Um mapa cromossémico demonstra graficamente as posicdes:relativas dos ldcus
génicos e as distancias entre eles em um cromossomo.
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GENES LIGADOS E MUTACOES ESTRUTURAIS
O aumento da variabilidade genética pode ocorrer por muta¢des estruturais nos

cromossomaos, como por exemplo:

D B ES

TRANSLOCACAD
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deficiéncia/delegdo: perdade segmento do cromossomo emfungdo de quebras. Deficiéncias
acentuadas podem-ser letais;

duplicacdo: ocorrénciade.um ou mais segmentos em dose dupla, em um mesmo cromossomo
(nem sempre reduz a viabilidade de um organismo);

inversao: quebra‘em dois pontes com giro1802; S3o exemplos a inversao pericéntrica, que
ocorre no'centromero,~€ a inversao paracéntrica, em que o segmento invertido ndo é o
centrémero;

translocagdo: quebra simultanea de dois cromossomos ndo homdlogos com troca de
segmentos. Nameiose, os dois pares de cromossomos ndo-homaologos emparelham-seemcruz,
pois tém “segmentos homdlogos” em fungdo da translocagdo. Sdo exemplos a sindrome de
Down por translocagdo, que ocorre entre os pares 15 e 21 ou 21 e 12/(além da razdo ja
comentada anteriormente, em funcdo da ndo disjuncdo de homdlogosdurante aformacdo.de
gametas) e a sindrome do “miado de gato”, em que ha alteragées no cromossomo 5. O choro
das criancas se assemelha ao miado de um gato por alteracdes em sua_laringe. Elas também
apresentam déficit cognitivo e neuromotor, alteragées no formato das orelhas e-microcefalia.

PLEIOTROPIA, INTERACAO GENICAE CROMOSSOMOS SEXUAIS

Quando um par de alelos, sob determinadas condi¢des ambientais, estd relacionado
com dois ou mais caracteres, falamos em pleiotropia. Quando varios pares de genesinteragem
para adeterminac¢do de apenas um carater, chamamos de interagdo génica. E ao estudarmos a
heranca de caracteristicas ligadas ao sexo, falamos em cromossomos sexuais.

PLEIOTROPIA

Na pleiotropia, um gene afeta varias caracteristicas. Este processo ocorre na maioria
dos casos de heranga genética. Afenilcetonuria, doencga de carater recessivo, pode serusada
como umexemplo. Estadoencase caracteriza pelaincapacidade do organismo em expressara
enzimafenilalanina hidroxilase (expressado porum parde alelos especifico), responsavelpor
transformar o aminodcido fenilalanina em tirosina. Esta 'deficiéncia, quando nao tratada
corretamente, pode acarretarem diferentesfendtipos clinicos, comalesdes no sistemanervoso
central (formacdo deficiente de mielina), reducdo dos niveis de serotonina, o albinismo
(bloqueio da producdo de melanina), o cretinismo (retardo do desenvolvimento geral pela
deficiéncia daproduc¢dodatiroxina (hormonio datiredide), baixos niveisderadrenalina, entre
outres sintomas.

A doencga de Gauche'r’e a galactosemia também sdo exemplos de doengas nas quaisa
deficiéncia de umalenzima (expressa por um par de alelos) implica em diversos fenétipos
(caracteres).
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S3do os'casos em que varios pares de genes interagem para a determinacdo de apenas
um carater./EXistem varios casos de interagGes génicas que podem ser agrupados em duas
categorias!interagdes epistaticas e interacdes ndo-epistaticas. Echamada de Epistasiaquando
um gene inibe a acdo de outro gene ndo-homodlogo. O gene que inibe é chamado de gene
epistaticoe oque é inibido é.chamado de hipostatico. Nasintera¢des ndo-epistaticas osalelos
de Idcus diferentes interagem na determinacdo de um sé carater.

INTERACAO GENICA

EPISTASIA DOMINANTE

O alelo dominante de um par inibe a a¢do de alelos do outro_par.“Um-exemplo de
epistasiadominante é a heranga dacordos pelos de cavalos, que depende;entre outrosfatores,
da agdode doisalelos: We w, e Be b. W(dominante) inibe a manifestacao-de cor, enquantoo
alelow apermite. O efeito destesalelosinfluenciaamanifestacdo dos alelos B(determinapelos
pretos) e b (pelos marrons). A proporgdo fenotipica do cruzamento entre diibridos é 12:3:1.

EPISTASIA RECESSIVA

Um parde alelos recessivosinibe aacdo de alelos de outro par. A cor dos pelos de caes
labradores é umbom exemplo: o alelodominante B codificao pigmento preto e orecessivobb,
o pigmento marrom. Alelos de outroldcus interferem nadeposi¢ao do pigmento produzido: o
alelodominante E permite adeposicdo do pigmento no pelo, enquanto o recessivo e aimpede.
A presenca de dois alelos recessivos ee no gendétipo mascara a expressao dos alelos que
determinam acor do pelo—preto ou chocolate. Nesse caso, surgem caes com pelosamarelos.
Proporgdo fenotipica do cruzamento entre cdes diibridos: 9:3:4.

EPISTASIA RECESSIVA DUPLICADA

Ocorre quando um par de alelos recessivos (aa) inibe a_ agdo.de alelos de outro ldcus
génico (B eb) e,ao mesmotempo, o par de alelos bb também é'capaz.de inibiro par de alelos
Aea.Assim,oparde alelos aa é epistaticosobre Be b, e oparbb é epistaticosobre A e a. Nesse
caso, quando ocorrerem no genotipo os pares aa e/ou bh, os fendtipos serdo‘iguais. Quando
dois dominantes estdo presentes juntos (A_B_), eles se complementam)’produzindo outro
fenétipo. A proporc¢do fenotipica esperada do cruzamento entre/diibridos é 9:7.
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INTERACOES NAO EPISTATICAS

Osalelosde l6cus diferentesinteragem nadeterminacdo de um sé cardter. Umexemplo
é adeterminacao dacorde pimentdo. Ha quatro cores possiveis: vermelho, marrom, amareloe
verde. Essas cores dependem da interacdo entre alelos de dois |6cus génicos:

o alelo/dominante R produz pigmento'vermelho e o recessivo r ndo produz pigmento;
oalelo dominante Cproevocaadecomposicao daclorofilae o recessivo c permite que a clorofila
se mantenha:

Dessa forma:

pimentdes vermelhos ocorrem em plantas com genétipoR_C_;

pimentdes marrons ocorrem em plantas com genétipo R_cc;

piment&es amarelos ocorrem em plantas com genétipos rrC_;

pimentdes verdes ocorrem em plantas com gendtipo rrcc;

proporcbes fenotipicas esperadas entre diibridos: 9:3:3:1

HERANCA QUANTITATIVA/ POLIGENICA/ POLIGENIA

Ocorre quando varios pares de genes interagem para determinar uma caracteristica,
cadaum com efeito aditivo sobre o outro. Gracas a esse tipo de interacdo existe umavariedade
muito grande de fendtipos e gendtipos para algumas caracteristicas. A interacdo desses
fendtipos com o ambiente aumentaainda mais essavariacao, como é o caso da corda pele, cor
dos olhos, altura das pessoas, entre outros.

No caso da herancada corda pele, existe um modelo simples que propde aexisténcia
de doisgenes, cadaum comdoisalelos. Um dos alelos de cada par seria mais ativo na producdo
de melanina(AeB); ooutroalelo, menos ativo naproducdo de melanina, é representado pela
letra mindscula (a e b). A interagdo entre esses genes produziria pelo menos cincofendtipos
basicos (com branco em um extremo e negro no outro). Outros modelos admitem a existéncia
de pelo menos trés genes de efeito aditivo, o que produziria ndo cinco, mas sete classes
fenotipicas.

CROMOSSOMOS SEXUAIS E A DETERMINAGCAO DO SEXO

Até este momento, estudamos a herancga de caracteristicas ligadas aos cromossomos
autossdmicos. Os genes que se encontram em cromossomos sexuais possuemum padrdo de
heranca diferenciado. Antes de entendermos este mecanismo de héranga, devemos
compreender os mecanismos de determinagdo do sexo em animais. Sdo eles-os sistemas XY, X0
e ZW; éos sistemas que envolvem além de cromossomos, fatores ambientais (temperatura,
disponibilidade de.alimentos, etc.).
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v sistema XY: 0 sexodafémea é definido pela presenca de dois cromossomos sexuais iguais e o
macho pelapresenca de dois cromossomos sexuais diferentes. Este tipode herancaé comum
em mamiferose eminsetos. As fémeas sdo homogaméticas, ou seja, produzem apenasgametas
que portam,ocromossomo sexual X. Os machos sdo heterogaméticos, produzem tanto gametas
com o cromossomo sexualX, quanto gametas com o cromossomo sexual Y. FEmeas apresentam
na interfase um cromossomo sexual X condensado (inativo) para compensar a suaocorréncia
em dose' dupla. Este cromossomo condensado apresenta-se ao microscopio como um
corplsculoiintensamente corado e é chamado corpusculo de Barr ou cromatina sexual.

v sistemaX0: machosrepresentamo sexo heterogamético, pois produzem dois tipos de gametas
quanto ao cromossomo sexual (um com o cromossomo X e outro que ndo apresenta o
cromossomo sexual - 0). Esse sistema ocorre em algunsinsetos, como gafanhotos, percevejose
baratas.

v sistema ZW: as fémeas s30 o sexo heterogamético (ZW), pois apresentam dois cromossomos
sexuais diferentes. Este é o caso das mariposas, borboletas, alguns ‘peixes e /varias-aves'e
anfibios.

SISTEMA DE DETERMINAGCAO DE SEXO INDEPENDENTE DE CROMOSSOMOS
SEXUAIS

O numero de conjunto de cromossomos (diploidia ou haploidia) pode determinar o
sexo, conforme o que ocorre em abelhas, formigas e algumas vespas. Entre as abelhas,osévulos
fecundados (2n) podem originar operarias (estéreis) ou a rainha (fértil), dependendo da
quantidade e daqualidade de alimento disponivel para o desenvolvimento das larvas. Ocarater
fertilidade estd, portanto, ligado a fatores ambientais. Os machos (n) sdo férteis e produzem
espermatozoides por mitose.

Entre répteis como crocodilianos e a maioria dos quel6nios, a temperatura é
responsavel pordeterminarosexodofilhote. Em lagartos e jacarés, temperaturas mais baixas
determinamfémeas, enquanto em queldnios, temperaturas mais altas determinam asfémeas.
E importante considerar que a diferenca de temperatura que leva a ocorréncia de um sexo é
pequena, da ordem de 1°2C a 2°C.

GENES LOCALIZADOS NOS CROMOSSOMOS SEXUAIS

Na meiose, ocorre emparelhamento de todos os cromossomas, inclusive os sexuais.
Considerando o sistema XY, em fungdo de os cromossomos sexuais possuirem formas e
tamanhos diferentes, seu emparelhamento é parcial. Podem-se distinguirassim, duas regides
nessesscromossomos, em funcdo do emparelhamento nas células masculinas: a regido
homdloga (onde hd emparelhamento entre X e Y) e a regido ndo-homodloga (onde ndo ha
emparelhamento’entre o cromossomoeXe o).

Osgenesquese-encontramnaregidaondo-homdloga do cromossomo X apresentamum
tipo de heranca¢hamadodeherancaligadaao sexo ouherancaligadaao X. Estes genes sempre
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se expressamemmachos, ja que eles sdo hemizigdticos paraestes genes (possuem apenasum
alelo). Fémeas; por.possuirem os dois cromossomos sexuais completamente pareados,
apresentarao/o fendtipo dependendo da relagdo de dominancia existente entre os alelos
homdlogos (podem serhomozigdticas ou heterozigdticas).

Olcromossomo Y humano tem pouquissimos genes, e os que estdo localizados na regido
nao homologa do cromossomo-Y sdo/chamados genes holandricos e condicionam heranga
restrita aosexoouligadaaoY. A parte do cromossomo Y que influenciao desenvolvimento de
machos corresponde ao gene SRY.

HERANCA LIGADA AO X

A herancaligadaao X éaquelaem que os geneslocalizados nocromossomo X naotém
alelo correspondente no cromossomo Y. Nesse tipo de heranca, as fémeas apresentam trés
genotipos (carregam dois X, podendo ser homozigdticas dominantes, recessivas ou
heterozigdticas) e o macho apresentaapenasduas possibilidades, pode ter um alelodominante
ou um recessivo no X. Sdo herancas ligadas ao X:

daltonismo: individuos dalténicos ndo conseguem distinguir o verde do vermelho. Estacondi¢do
¢é determinada por um alelo recessivo (d). Para que fémeas apresentem daltonismo, elas
precisam ser homozigoéticas recessivas, enquanto que para o machos, bastaapenasum alelod.
Desta forma, a freqiiéncia de machos dalténicos é maior que a de fémeas daltonicas na
populacdo humana.

hemofilia A: esta caracteristica recessiva acontece em funcdo da auséncia de proteinas
coagulantes no sangue, o que deixa o individuo propenso a hemorragias intensas.

distrofia muscular progressiva do tipo Duchenne: determinada peloalelo recessivo (Xd), esta
anomalia é caracterizada pela destruicdo progressiva da musculatura esquelética e leva o
individuo a morte.

cromatina sexual e heranga ligada ao X: fémeas heterozigdticas para anomalias ligadas ao X
podem conter algumas células com um X ativo, portador do alelo dominante, ficando com o
outro cromossomo X, portador do alelorecessivo, condensado na forma de cromatinasexual
(inativo). O contrario pode acontecer em outras células do.corpo,'formando um “mosaico”. A
inativacao do cromossomo X é aleatdria. No caso da distrofiamuscular progressiva, fé meascom
50% das células cujo Xd esta ativo, apresentam fenétipo'normal.

HERANCA LIGADA AO Y

Dizemos que uma heranca é restrita ao sexo quando estarelacionadaao cromossomoY
na sua por¢do ndo homdloga ao cromossomo X. E restrita porque sé ocorre em machos visto
que asfémeas ndo possuem cromossomo Y. Quando os genes estdo localizados naregido nao-
homodloga-do—cromossomo~Y, estamos-falando de caracteristicas exclusivas de machos:
formacdo e funcionamento-dos testiculos. A parte doY que condiciona o desenvolvimento de
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machos corresponde ao gene SRY (sex determiningregion of the Y —regidodo Y que determina
0 sexo), responsavel pela producdo de uma proteina que desencadeia o processo de
masculinizacdo, aparentemente ativando genes em varios cromossomos. Em seguida, hd
produgdo de-testaosterona pelos testiculos, entre outras substancias.

HERANCA COM EFEITO LIMITADO AO SEXO

Este tipo de herancga ocorre quando o gene esta presente em ambos o0s,5exo0s, nos
cromossomos autossdémicos, mas se expressa apenas em um deles, como por exemplo, em
funcdo dainfluénciade hormdnios sexuais. A hipertricose auricular (e xcesso depelosnaorelha)
é umexemplode doenca ligadaagenes autossdmicos que se manifestamapenas em machos:
Algumas vezes o exemplo da hipertricose auricular é dado por heranca restrita ao sexo,
entretanto, como algumas fémeas possuem a caracteristica, isto esta sendo revisto

HERANCA INFLUENCIADA PELO SEXO

Esta heranca se caracteriza pela variacdo de dominancia e recessividade de alelosem
funcdodosexodoindividuo. A calvicie, por exemplo, é determinada porum alelo C1,dominante
em homens e recessivo em mulheres.
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