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Pleiotropia

e Heranca em que um unico par de genes condiciona varias
caracteristicas simultaneamente.

e Efeito multiplo de um gene.
Exemplos:

e Sindrome de Lawrence-Moon: obesidade, oligofrenia, polidactilia e
hipogonadismo.

e Sindrome de Marfan: defeitos cardiacos, problemas visuais,
aracnodactilia.

* Fenilcetonuria: deficiéncia mental, convulsdes, ictericia, queda de
cabelo, urina muito concentrada.



Interacao génica nao-epistatica

Fenotipos Genotipos

crista noz R E_ \

crista rosa R_ee s CRISTA ROSA
crista ervilha rrE_
crista simples rree

Alelo R determina crista rosa
Alelo r determina crista simples
Alelo E determina crista ervilha
Alelo e determina crista simples
R _E_determina crista em noz
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Epistasia

Epistasia Dominante
Alelo dominante de um par
“Inibe” a acao dos alelos de

outro par d
Gene Epistatico= Dominante
Gene Hipostatico = Recessivo
Genotipo das C ii C I ouccl ou ccii
Galinhas
(CCii ou Cecii) (CCII ou CclII ou Ccli ou cclI ou ccli)
Fenotipo das Galinhas Galinhas Brancas (13)
Galinhas Coloridas (3)

Epistasia # Dominancia: alelo epistatico inibe o efeito de um gene em outro
Cromossomo




Epistasia

Epistasia Recessiva
Um par de alelos
recessivos “inibe” a acao
de outros genes

Gene Epistatico= recessivo (ee)
Gene Hipostatico = Dominante

Genotipo dos B E_ bbE B_ee ou bbee

Cachorros | (BBEE ou BbEe ou | (bbEE ou bbEe) | (BBee ou Bbee)
BBEe ou BbEE)

Fenotipo da Cor Preta Cor Marrom Cor Dourada

Cor dos Pélos ©) 3) @)




Epistasia

Normal = D_E_

Eplstla3|a Recessiva < Surdez = ddee, DDee, Ddee, ddEE,
Duplicada ddEd

N~

Par dd “inibe” acaode E e e
Par ee “inibe” acao de D e d

Gen(')tip() dos D E ddE_ou D _ee ou ddee
Individuos (DDEE ou DDEe ou (ddEE ou ddEe ou DDee ou
Ddee ou ddee)
DdEE ou BbEe)
Fenotipo dos Normal Surdo
Individuos
9) (7)




Polimeria

 Heranca Quantitativa onde ocorre efeito
cumulativo na acao de varios pares de genes.

 Ha uma variacao fenotipica gradual e continua
entre um valor minimo e um valor maximo, devida
a adicao de genes dominantes no genotipo,
seguindo uma curva normal de distribuicao.

e Ex.:altura, peso, cor da pele, cor dos olhos, grau
de inteligéncia, altura de plantas, producao de leite
em bovinos, etc.



Heranca Quantitativa
Cor da Pele em Humanos

E Negro

B Mulato Escuro
B Mulato Médio
B Mulato Claro

1 Branco

Fenotipos |Genotipos
Negro SSTT
SsTT
l
Mulato Escuro STt
SsTt
Mulato Médio SStt
ssTT
Sstt
Mulato ClI
ulato Claro <sTt

Branco

sstt




Genes Ligados - Linkage

Quando dois ou mais genes, responsaveis por
diferentes caracteristicas, estao localizados
em um mesmo cromossomo, a heranca é
chamada de Vinculacao Génica.

Nestes casos a quantidade de gametas e
portanto a freqliéncia da descendéncia
apresentarao diferencas em relacao ao
diibridismo ja que a incidéncia do crossing-
over sera fundamental.

Crossing-Over ou permuta é a troca de partes
entre cromossomos homologos durante a
meiose e € um dos principais fatores para a
variabilidade genética.

Combinacédo
parental

Recombinantes

Combinacao
parental



Diibridismo (AaBb)
A a B b

(Gametas

50, 25% 25% 25%




Comparacao Diibridismo/Linkage

Linkage (AaBb)

A a
B _L b
(Gametas

Parentais Recombinantes



Genes Ligados - Linkage

Na heranca dos genes ligados, a frequiéncia dos gametas de um
heterozigoto depende da taxa de crossing-over ou taxa de
recombinacao que ocorre entre os cromossomos homaologos.

Os Gametas Parentais sao formados mesmo que nao haja
recombinacao e aparecem em maior quantidade.

Os Gametas Recombinantes sao formados apenas se houver
permuta e aparecem em menor quantidade.

A Taxa de Crossing é expressa em porcentagem e corresponde a
freqliéncia de gametas recombinantes formados na gametogénese.



Hereditariedade e cromossomos

sexuais
 Transferéncia de HUMAN CHROMOSOMES
informacao relacionada "-f
a0s Cromossomos | )D( XX )(K A AR

sexuais KK k}( ‘l\‘l\ x‘k XX x5

10 11 12

e Autossomos X sexuais Xh KK KX #A XX AD

14 15

X% XA KK Xa B2

19 20 21 22 x23y

c}

Chromatid



Determinacao do sexo

e 2 grandes grupos:
— Cromossomos sexuais: sistemas XY, XO, ZW e Z0

— N3o envolve os cromossomos sexuais — influéncia de
outros fatores (ex. temperatura).




Cariotipo humano normal
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Human male
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Cromossomos sexuais

Sistema XY: @ (homogamético XX) e & (heterogamético XY)

Representacao:

2AXX

2AXY




Sistema XY

e Sexo dos descendentes: determinado pelo
gameta masculino

2AXY X 2AXX

Gametas

50% feminino

50% masculino




Sistema XO

* Ocorre em alguns insetos

2AXX X 2AXO

Gametas

2AXX 2 AXO
(fémea) (macho)

Macho: um gameta com o cromossomo X € 0 outro sem c. sexual



Sistema ZW

* Fémea: sexo heterogamético
 Macho: homogameético
 Boroboletas, mariposas, alguns peixes e varias aves

2AZWNV X 2AZZ

Gametas




Sistema ZO

 Fémea: heterogamética (Z0)
 Macho: homogamético (Z7)
* Em alguns répteis e raramente nas aves

2AZ0 X 2AZZ

Gametas AZ
AZ 2AZ7
AO 2AZ0




Sistemas homogameético |heterogameético
XY Fémea XX Macho XY
X0 Fémea XX Macho X0
Z\WN Macho ZZ Fémea ZW
Z0 Macho ZZ Fémea Z0




Sistemas de determinacao de sexo que
nao envolvem c. sexuais

* Haploidia ou diploidia: formigas, abelhas e outros

insetos da ordem Hymenoptera — sexo determinado pelo n°
de conjuntos de cromossomos. FEmeas (fecundacao do 6vulo
— dipldides) e machos (6vulos nao fecundados — haploides).

* Acao do meio ambiente (temperatura): répteis (lagartos e
crocodilos: T mais baixas — fémeas e T mais altas — machos)

% & ;& emes @ . @Macho

20mm 15mm  18mm
dipléide (2 ha pl ide
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Alguns casos de determinacdo do sexo

Abelhas
_‘H'-__ .-'-.-‘ .
|| i
o
= it - b
- Operaria dipl6id A, T ) - b
e (ezfgﬂ'[)'a b — Rainha diploide L
(fertil) Zangao haploéide
X X Espécie humana - XXY XY
-g-; i“q 'l I I:' =

9 , 9 1FL ‘I.

1 45 :
Andémalo, com sindrome de Normal

Normal Andémala, com sindrome de
Turner (estéril) Klinefelter (estéril)
/W Aves G e Drosofilas
it e - ” S, % il"
e i ¥ o
.,%; s _lln._.'. ;L k d’
- = __\_"b s It - _.I.:I- -..:
lt H,“l‘:_—l— |"ll- 1§ .‘!‘ - 'I- ]
l.::.:"'

Biologia — César e Sezar

g



Cromossomos sexuais

porcao do
cromossomo X por¢do do
ndo-homdloga ao cromossomo Y

cromossomo Y

nao-homologa ao
_acmmussnmﬂ X

:> regiao
homdloga
deXeY
LA VA RS, W
Cromassomo X Cromossomo Y

Por ter dois cromossomos
iguais, o sexo
homogamético possui genes

correspondentes nos dois
cromossomos; dessa forma,
ele pode ser homozigoto ou
heterozigoto.

O sexo heterogamético ndo
possui cromossomos com
genes alelos na porgdo ndo-
homdloga. Nesse caso é
chamado de
HEMIZIGOTO.




Em 1949, a pesquisadora Murray Barr observou que
células somaticas de fémeas de mamiferos apresentavam
no nucleo um corpusculo que se corava intensamente.
Nos machos esse corpusculo nao ocorria.

Esse foi chamado de corpusculo de Barr ou cromatina
sexual.



Em 1961, a pesquisadora inglesa Mary Lyon, propés que 1 dos
cromossomos X das células dos embrides femininos sofre inativacao ao

dCaso.

O cromossomo X ou Cromatina Sexual condensado se inativa, sendo
visualizado, geralmente na periferia do nucleo, junto a face interna da

carioteca.

Dessa forma, fala-se em

compensagdo de dose; (m“@éﬁ;f:gm 0%
ISSO S|9n|f|cq quel par-a corpusculos de Barr

que individuos de
qualquer sexo sejam
geneticamente
balanceados, somente
um cromossomo X ativo
pode estar presente.

Célula com um
corpusculo de Barr
(mulher com 44A + XX)

e
& &




A identificacao do sexo por meio do exame de cromossomos sexuais so
é possivel nas células em divisao. Todavia, mesmo em células em

interfase, nas quais nao se distinguem os cromossomos, podemos
determinar e identificar o sexo.



Genes ligados aos c. sexuais em humanos

Os cromossomos sexuais

Genes de heranca
. ligada ao sexo

ﬁ Genes de heranca
| restrita ao sexo

Genes de heranca
parcialmente ligada ao sexo

Q‘ Editora
Saraiva Biologia — César e Sezar
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Experimentos de Morgan (1910)

12 cruzamento: fémea W+ x macho W
F,: fémeas W+ e machos W+
Fr3W+H:1 W

l

W: heranca hereditaria e recessiva
(F,: sem fémeas W???)

29 cruzamento: fémea W x macho W+
F,: fémeas W e machos W+

For1:1:1:1

F1: Q@ XWxv e & Xwy

Heranca ligada ao sexo (ao X)



Anomalias cromossomicas numericas

(erro na divisao celular: cromossomos pareados ou cromatides-irmas
nao se separam durante a mitose ou meiose)

e

e Sindrome de Turner
— 9 : 45X
— Qvarios atrofiados e nao

desenvolvem caracteristicas
secundarias sexuais

— Baixa estatura, torax em
escudo, prega de pele




Outras anomalias numeéricas

* Sindrome de Klinefelter (2AXXY)

e Sindrome de Down
— Trissomia do 21

* Tetrassomia e pentassomia dos c. sexuais




Heranca sexual

Sdo herangas determinadas por genes localizados nos
cromossomos  sexuais (alossomos) ou por genes
autossomicos cujo efeito sofre influéncia dos hormonios
sexuais.

As principais sdo:

Ligada ao sexo: genes localizados na porgdo ndo homdloga do
cromossomo X.

Restrita ao sexo: localizada na porgdo ndo homdloga do
cromossomo Y.

Influenciada pelo sexo: genes localizados em cromossomos
autossomos que sofrem influéncia dos hormonios sexuais.




* Heranca ligada ao sexo (ligada ao X) = heranca
de um carater determinada por genes
presentes na regiao nao-homologa de X;

* Heranca restrita ao sexo (ligada ao Y) = ocorre
nos genes que estao no cromossomo Y;

 Heranca parcialmente ligada ao sexo =
Condicionada por genes presentes na regiao
onde ha emparelhamento entre X e Y (regiao
homologa).



Heranca ligada ao sexo

* Quando dominantes, o carater é transmitido pelas
maes a todos os descendentes e pelos pais somente
as filhas.

* Quando recessivos, o carater € transmitido pelas
maes aos filhos homens. As meninas s6 terao a
caracteristica se o pai também a tiver.

e Ex.: Daltonismo e Hemofilia.



ooooooooooooooooo

ooooooooooo
a7 e
Mulher H U ﬁ U Home:
normal = hemofilico
Q o)

Espermatozoides

OOOOOO

Todas as filhas Todos os filhos
sao portadoras sdo normais

Hemofilia

com o gene para hemofilia

.12 Hj x UOD ey
L
U000
SN

1/2 das filhas 1/2 das filhas 1/2 dos filhos 1/2 dos filhos
sao normais  sao portadoras sao normais sao hemofilicos

- Doenca hereditaria
transmitida por gene
recessivo nho cromossomo X
* Erro na produgdo de
fatores de coagulagdo

Fenotipos Gendtipos
Mulher normal XHXH
Mulher xHxh
portadora
Mulher xhxh
hemofilica
Homem normal xHy
Homem xhy
hemofilico




Daltonismo

* (Gene recessivo ligado ao
cromossomo X

« Anomalia visual: individuos
afetados tém deficiéncia na
discriminagdo da cor verde e

vermelha
Fendtipo Gendtipo
Mulher normal XPXP
Mulher portadora XPxd
Mulher daltbénica Xdxd
Homem normal XPY
Homem dalténico Xdy




Heranca restrita ao sexo

e (Genes localizados no

cromossomo Y (acomete
apenas homens)

* Genes holdndricos
« Ex: hipertricose auricular




Outros mecanismos de heranca

Heranca com efeito limitado ao sexo: genes presentes
nos 2 sexos, mas com manifestacao apenas em um —
penetrancia em um dos sexos € 0.

Heranca influenciada pelo sexo: variacao de dominancia
e recessividade de alelos em funcao do sexo. Mesmo
genotipo manifesta-se de maneira diferente em cada
Sexo.

« EXx: calvicie (alopécia)



Calvicie

Genadtipos Fenotipos
CicC1 Homem calvo Mulher calva
c1c2 Homem calvo Mulher ndo-calva
Cc2C2 Homem nao- Mulher ndo-calva
calvo




Provaveis Tipos de Heranca
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~ . : Autossomica dominante
Autossomica recessiva
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Ligada ao Y (holandrica)




Ligada ao X dominante



