BIO 229 - Genética Humana
Heredogramas

Em humanos, néo é possivel fazer cruzamentos controlados, como fazem os geneticistas com
0s organismos-modelo. Desse modo, para entender os padrGes de heranca associados a diversas
caracteristicas, recorre-se ao uso da analise de heredogramas, que pode revelar algumas informacdes
interessantes. Geralmente, o individuo que primeiro chamou a atencdo do geneticista é chamado de
probando ou propdsito. Seu fendtipo €, via de regra, diferente daquele apresentado pelos seus
familiares (ele pode ser afetado por uma doenca genética, como a Fibrose Cistica ou a anemia
falciforme, por exemplo).

As doencgas humanas podem ser herdadas sob modelos bastante complexos, mas, em geral,
doencas raras podem ser explicadas por meio da genética mendeliana. Nesses casos, 0 uso de
heredogramas é muito Gtil na genética médica, especialmente em situacBes de aconselhamento

genético para casais que desejam ter filhos.
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Figura 1. Simbolos utilizados em heredogramas. [Referéncia: W.F Bodmer e L.L Cavalli-Sforza, Genetics,
Evolution and Man, apud Griffiths et al, 2006)].

Mulheres séo representadas por circulos, enquanto homens sdo representados por quadrados.

Ambos, se portadores de doengas, tem seu simbolo preenchido. O nimero de homens e mulheres que



apresentam o mesmo fenétipo podem ser simplificados por meio da indicagdo de um ndmero dentro
do simbolo. Para sinalizar o desconhecimento do sexo de um dado individuo, utiliza-se um losango.
Casamentos sdo indicados por um traco entre o casal, e dois tragcos caso estes sejam aparentados.
Aqueles que morreram s&o representados com um trago em cima de seu simbolo, e os abortos séo
indicados por simbolos em tamanho reduzido. O probando € indicado com uma seta. Os algarismos
romanos ao lado esquerdo indicam o nimero da geracao, enquanto os algarismos arabicos abaixo dos

individuos indicam a ordem do nascimento (eventualmente intercalados por conjuges).
Heranca autossémica dominante

Nesse caso, o fen6tipo da doenca é conferido pelo genétipo A _, enquanto os individuos ndo
portadores da condicdo sdo aa. Algumas dicas para identificar esse padrdo no heredograma sao:
aparecimento da doenca em todas as geracdes e transmissdo da doenga de pais e mées afetados para
filhos de ambos os sexos. Uma vez que homozigotos dominantes (AA) sdo menos comuns, 0S
individuos afetados séo, geralmente, heterozigotos (Aa), de tal modo que a proporg¢éo de individuos

na progénie de um afetado com um outro individuo sadio é de 1:1 (Aa e aa).
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Figura 2. Heredograma de doenga autossomica dominante.

Heranga autossdmica recessiva

O fenétipo de um individuo, aqui, é determinado pelo alelo a em homozigose. No heredograma,
é possivel notar que ha o aparecimento da doenga em filhos de pais ndo afetados (o0 que, via de regra,
ndo pode acontecer em um caso de heranca autossdmica dominante) e ha homens e mulheres afetados
na progénie. A chance de um filho de pais saudaveis, porém portadores do alelo a, ser afetado pela
condicdo em questdo é de 25%. Ou seja, a propor¢do é de 3 individuos ndo afetados para 1 afetado,

cléassico padrdo mendeliano de 3:1 no cruzamento de heterozigotos.
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Figura 3. Heredograma de doenca autossémica recessiva.

O casamento entre parentes aumenta a probabilidade do nascimento de um filho afetado por
uma doenca de heranca autossémica recessiva. Em outros casos, seria necessario que dois
heterozigotos se encontrassem ao acaso na populagéo para que houvesse a possibilidade de um filho

afetado nascer. Ainda assim, como vimos, a probabilidade seria pequena.



