A hereditariedade humana

Alelos, locus, genétipos e fendtipos sdo alguns dos conceitos mais usuais na
linguagem da genética. Compreendé-los € entender que a genética esta
intimamente relacionada com a hereditariedade, que pode ser esquematizada em
arvores genealdgicas.

A hereditariedade pode ser considerada como a transmissdo de determinadas
caracteristicas de um individuo aos seus descendentes. Subjacentes a este processo estao os
conceitos de alelo, locus, genétipo e fendtipo. Considera-se alelo as formas alternativas de
um gene ou sequéncia de ADN. Cada alelo possui uma localizagdo especifica num
cromossoma — locus. O gendtipo de um individuo é a sua constituicdo genética em relagéo a
uma determinada caracteristica, enquanto o fendtipo € o modo como o seu gendtipo se
expressa nos caracteres manifestados pelo individuo. Um individuo é considerado
homozigético para uma determinada caracteristica quando os dois alelos herdados (um alelo
paterno e um alelo materno) sao idénticos e expressam a mesma informacao. Um individuo
é considerado heterozigdtico para uma determinada caracteristica quando os dois alelos
herdados possuem informacOes diferentes. Neste caso, o fendtipo que ira manifestar vai
depender de fendmenos de dominéncia e de recessividade. Num par de alelos, a informacéo
de um alelo recessivo s6 se manifesta se o seu par for igualmente recessivo (com informagéo
idéntica). A informacdo de um alelo dominante manifesta-se sempre no fendtipo,
independentemente do seu par ser ou ndo um alelo dominante. Deste modo, podemos ter
individuos homozigéticos dominantes, individuos homozigdticos recessivos e individuos
heterozigéticos (3).

Além da dominancia e da recessividade, outras relacdes se estabelecem entre alelos,
nomeadamente, a co-dominancia e a dominéncia incompleta. No caso da co-dominéncia,
ambos os alelos do individuo heterozigético manifestam a informacdo no fendtipo em
simultaneo e na mesma quantidade, ndo havendo dominancia de um alelo sobre o outro. No
caso da dominancia incompleta (também para individuos heterozigéticos), ndo se verifica
uma dominancia total de um alelo sobre o outro, pelo que o fenétipo apresentado pelo
individuo é intermédio entre o fendétipo apresentado pelos individuos homozigéticos para
cada um dos alelos em questéo (3).

As arvores genealdqgicas

No estudo da transmissdo das caracteristicas hereditarias da espécie humana, a pesquisa
genética é feita, em parte, com base na andlise de arvores genealdgicas. A construcdo de
uma arvore genealdgica permite estabelecer as relagfes de parentesco entre os individuos
de uma familia, determinando a origem de certas anomalias e a possibilidade da sua
transmisséo a geracdes futuras.

A simbologia habitualmente utilizada na construgdo de uma arvore genealdgica é a
indicada na Figura 4.

Figura 3. Frocesso de transferéncia da informagao genotipica para fenotipica (3).
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Para elaborar uma arvore genealdgica em relacdo a caracteristica em estudo, o
geneticista reline os fendtipos dos individuos de varias geracbes de uma familia.
Dessa forma, pode determinar-se o modo de transmissdo de uma caracteristica
(Fig. 5 e 6), ou seja, saber-se se esta ocorre através dos cromossomas
autossémicos ou dos cromossomas sexuais, e se € dominante ou recessiva.
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Figura 5. Esquerna de uma arvore genealdoics para ums caracteristica dominante.
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Figura 6. Esguema de uma arvore genealdoica para uma caracteristica recessiva.
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