Genética e Biologia Molecular

Os fundamentos da hereditariedade:
leis de Mendel

sementes

A genética da transmissdo é o processo geral em que as caracterfs- ~ forma  cotilédones  cor
ticas controladas por genes sdo transmitidas, por meio dos gametas,
de geracdo a geragdo. Seus principios fundamentais foram formula- . m
dos primeiramente pelo monge agostiniano Gregor Johann Mendel lisa
(1822-1884, figura 2.1), em meados do século XIX. Trabalhos poste-
riores mostraram que os genes estdo Nos cromossomos e que as linha- @ w @
gens mutantes podem ser usadas para mapeé-los nos cromossomos.

As sete diferentes caracteristicas que Mendel escolheu para seus  rugosa verde branca
estudos sdo mostradas na tabela a seguir (figura 2.2).

As experiéncias de cruzamentos de Mendel com ervilhas revelaram
os padroes de hereditariedade.

Foi, porém, a partir de 1900 que a Genética passou a existir, com g @
os trabalhos de Hugo de Vries (1848-1935), Carl Erich Correns (1864-
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1933) e Erich von Tschermark-Seysenegg (1871-1962). inflada amarela
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Fig. 1.2 Caracteristicas escolhidas por Mendel para estudo / Fonte: CEPA
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Os fundamentos da hereditariedade
Os principios da genética podem ser assim resumidos:

as caracteristicas sao determinadas pelos genes
os pais transmitem os genes para seus filhos através dos gametas produzidos na
meiose
cada gameta contém um conjunto completo de genes caracterfstico de cada espé-
cie, ou seja, um genoma
um novo individuo origina-se a partir da fecundagdo, processo de fusdao de um
gameta materno (6vulo) com um gameta paterno (espermatozoide)
os individuos diploides possuem os genes aos pares, um recebido da mae e o
outro, do pai
as duas ou mais versoes de cada gene sdao denominadas alelos
os alelos localizam-se na mesma posi¢cdo em cromossomos homélogos
o individuo que possui dois alelos idénticos de um mesmo gene é chamado homo-
zigotico (os alelos estao em homozigose); Mendel usava a denominacao puro
o individuo que possui dois alelos diferentes de um mesmo gene é chamado hete-
rozigético (os alelos estao em heterozigose); Mendel usava a denominacao hibrido
as caracterfsticas morfologicas, fisiolégicas ou comportamentais presentes em um
individuo, visiveis a olho nu ou determinadas apenas com o auxilio de equipamen-
tos ou testes bioquimicos, constituem o fenétipo (do grego phenos = evidente e
typus = caracterfstica)
a constituicdo genética de um individuo é denominada genétipo (do grego genos =
originar e typus = caracteristica) e refere-se aos tipos de alelos presentes
alelo dominante é o que determina o mesmo fenétipo tanto em homozigose quan-
to em heterozigose
alelo recessivo é o que se manifesta apenas em dose dupla, em homozigose.

0 O alelo dominante NAO é o que inibe a acdo de outro e o alelo recessivo NAO

€ o que € inibido; os dois ou mais alelos de um gene codificam proteinas (produtos
génicos) que participam do funcionamento das células e geram uma resposta, uma carac-
teristica. Em muitos casos, o alelo recessivo € o alterado (mutante) e ndo leva a nenhum
produto; nesses casos, a caracteristica recessiva é decorrente da falta de atividade génica.
Sempre que possivel, talvez seja mais indicado referir-se a fenétipo dominante e fen6-
\tipo recessivo.

J

quando o fenétipo dos individuos heterozigbticos é o mesmo apresentado por um
dos homozigéticos, fala-se em dominancia completa (figura 2.3).
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» quando o fenétipo dos individuos heterozigéticos é intermediario entre os fenétipos
dos dois homozigoéticos, fala-se em dominancia incompleta (cor da flor de boca-
-de-ledo, cor da plumagem em galinhas andaluzas); um individuo homozigético tem
os dois alelos funcionais e produz o dobro de produto génico, quando comparado
ao heterozigético que possui um nico alelo funcional por célula; o outro individuo
homozigético ndo possui alelos funcionais.
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» quando dois alelos diferentes de um gene se expressam no individuo heterozigético,
ele apresenta ambos os fenétipos dos individuos homozigoéticos e fala-se em codo-
mindancia; na espécie humana, sao conhecidos alelos codominantes no sistema MN
de grupos sanguineos.

» quando existem mais de dois alelos diferentes de um mesmo gene na populagéo,
fala-se em alelos maltiplos; os individuos diploides tém sempre apenas dois alelos
de cada gene, pois possuem dois cromossomos homélogos de cada tipo, um de ori-
gem materna e outro de origem paterna; na espécie humana, um exemplo de alelos
maltiplos ocorre no gene que determina o sistema sanguineo ABO. Um exemplo
classico de alelos multiplos é o do gene que determina a cor da pelagem em coelhos
(figura 2.6): selvagem ou aguti (C_), chinchila (c* ), himalaia (c" ) e albino (c*c?).

« quando um gene condiciona ou interfere em mais de um carater, fala-se em pleio-
tropia (do grego pleios = mais); na espécie humana, a sindrome de Marfan (figura
2.7) é causada por um alelo dominante pleiotrépico e caracteriza-se pela presenga
de dedos longos, delgados e curvos, além de anomalias cardiacas, pulmonares,
o6sseas e oculares.
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C— O o C - C C Fig. 1.6 Tipos de pelagem em coelhos / Fonte: CEPA

Fig. 1.7 Sintrome de Marfan / Fonte: CEPA
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» quando a presenca de um determinado alelo leva seu portador a morte, fala-se em
alelo letal; /etal dominante, quando é necessario apenas um alelo, e /etal recessivo,
quando sdo necessarios dois alelos para causar a morte.

Caracteristicas congénitas e adquiridas

Os termos congénito e hereditario ndo sao sindnimos. Uma caracteristica é congénita
quando esta presente no individuo desde o nascimento, ou surge no primeiro més de vida.

Uma malformacgdo congénita é definida como qualquer defeito na constituicdo de
algum tecido, érgdo ou conjunto de 6rgéos, que determine uma anomalia morfologica
estrutural presente no nascimento por causa genética, ambiental ou mista.
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Fig. 1.8 Cruzamento entre camundongos amarelos e a geracao F1. Um exemplo de gene letal recessivo € o que determina a cor
de pelagem em camundongos: o alelo mutante AY condiciona pelagem amarela em heterozigose (AYA), e € letal em homozigose
(AYAY); o alelo selvagem A determina a pelagem cinzenta (AA) / Fonte: CEPA
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Como exemplo de alteragdo congénita genética, podemos citar o pé torto congénito e a
sindrome de Down, ambos causados por alteragdes no material genético. Entre os fatores
extrinsecos ou ambientais, pode-se considerar: o uso de medicamentos, como o caso da
talidomida, que leva a defeitos e/ou auséncia nas extremidades; infec¢des virais, como
infeccdo materna pelo virus da rubéola durante o primeiro trimestre de gestacdo, causan-
do alteragées de audicdo nas criangas; a exposicdo a radiacdo ionizante que leva a danos
no DNA do feto. A maioria dos defeitos congénitos se deve, provavelmente, a interagdo de
fatores genéticos e ambientais.

Nem todas as anomalias genéticas sdo congénitas como, por exemplo, a coreia de Hun-
tington, cuja manifestagdo fenotipica é tardia, apesar de o gene responsavel estar presente
no nascimento; essa doenga causa uma deméncia progressiva tipica dos 50 anos, com
comprometimentos neurolégico e mental severos, é de heranga autossomica dominante e
o gene responsavel se localiza no cromossomo 4.

Uma caracteristica adquirida consiste em qualquer modificagdo que ocorra por causas
ambientais. Uma doenca genética é causada por alteragées no DNA e ela ndo precisa
necessariamente ser herdada. Ela pode ser decorrente de uma mutagdo nova naquele indi-
viduo e pode ndo ser transmitida, se o portador da doenca nao se reproduzir.
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() Atividade

Questionario

1. Leia o texto atentamente e responda as questdes a seguir com suas proprias palavras.
i. Qual é a diferenca entre dominancia completa e incompleta?
ii.Explique porque uma doenca congénita, presente na geracdo parental, pode nado

se manifestar na prole?

2. Em camundongos, foi descoberto um mutante de cauda curta. Quando este mutante
foi cruzado com um camundongo normal de cauda longa, foram gerados 5 filhotes
de cauda curta e 4 de cauda longa. Foram selecionados e cruzados dois camun-
dongos de cauda curta da geracao F1, que produziram 12 camundongos de cauda
curta e 6 de cauda longa. Esses experimentos foram repetidos 3 vezes, tendo sido
obtidos resultado similares. Formule uma hipétese sobre o modo de heranga dessa
caracteristica e represente esses cruzamentos.
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