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Tópicos
• Resolução do exercício de fibrose cística

• Herança autossômica dominante

• Mutações novas: acondroplasia

• Expansões, mutações dinâmicas e antecipação: Doença de Huntington

• Padrões monogênicos não clássicos: Mosaicismo germinativo, somático e 
herança mitocondrial



Atividade individual para a próxima aula 
Revisão de conceitos e aplicação

https://goo.gl/6PQBYj
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Análise de heredogramas

3.1

Uma hipótese sobre o heredograma: 
homozigose do alelo patogênico associado
à doença de herança dominante. 

Dominância “incompleta”, pois o fenótipo
se manifesta mais gravemente no 
homoziogoto



Análise de heredogramas

3.1

Mutação nova (ou de novo) não herdada dos 
pais.

Se a mutação é deletéria e afete o sucesso
reprodutivo do portador, a doença é 
considerada geneticamente letal. Portanto, 
todos os portadores são decorrência de 
mutação nova.



• Fenótipo ocorre em todas as gerações, afetando
indivíduos filhos de afetados. Exceções:

Características da herança dominante
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• Como explicar?

Características da herança dominante



Somático Gonadosomático Gonadal

Características da herança dominante



Penetrância e expressividade

Penetrância incompleta



Penetrância e expressividade

Penetrância completa
Expressividade pouco variável

Penetrância incompleta
Expressividade pouco variável
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Penetrância e padrões de herança

Portanto, os padrões de herança dependem da interação entre si dos alelos de
um locus sobre a função daquele gene, da interação deles com outros alelos e
como estas combinações se manifestam em fenótipos

2.1



Exercício Heredogramas

https://forms.gle/bWNsCaZ7tW7cqZ5L9



Neurofibromatose tipo 1

• Expressividade variável intrafamiliar, penetrância 
idade-dependente



Acondroplasia





Categorias funcionais

• Perda de função: um alelo perde sua função normal e 
o outro é insuficiente para manter a função normal 
(haploinsuficiência);

• Ganho de função: o alelo passa a ser mais ativo e isso
é de alguma forma deletério. Por exemplo, ativação
exarcebada de alguma via;

• Dominante negativo: o alelo com a alteração passa a 
interferir na função do alelo normal.



Atividade Retinoblastoma

https://goo.gl/qNNQew

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3119181/
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Neuropatia ótica hereditária de Leber



Homoplasmia e heteroplasmia


