Aula

LEIS BASICAS DA HEREDITARIEDADE
E EXTENSOES DAS LEIS DE MENDEL

META
Explicitar os principios basicos da hereditariedade propostos por Mendel e as variagcdes de
mecanismos de heranca.

OBJETIVOS

Ao final desta aula, o aluno devera:

compreender os principios da segregacao de alelos (12 lei) e segregacao independente (22 lei);
compreender a relagdo de dominancia e recessividade entre alelos; definir conceitos de homozigose e
heterozigose, gendtipo, fendtipo e sua relagdo com o ambiente; interpretar as proporgcdes genotipicas
e fenotipicas de descendentes obtidos em um cruzamento; aplicar as regras de proporgao e
probabilidade nos cruzamentos; conhecer um cruzamento teste; compreender casos de auséncia de
dominancia, alelos multiplos, heranga quantitativa, alelos letais e interagao génica.

PRE-REQUISITO

Bases cromossOmicas da hereditariedade e nogées matematicas de proporgao e probabilidade.



Genética Basica

18

INTRODUCAO

Nesta aula muitos conceitos de Genética deverao ser observados para
que vocé tenha um melhor aproveitamento, como conceitos de genes,
alelos, dominancia, recessividade, genétipo e fenotipo. A base destaaula é a
realiza¢ao de cruzamentos onde serdo observados os genotipos e fenétipos
dos descendentes. Para tanto, ¢ importante que vocé tenha compreendido
bem os conceitos de segregacao na aula anterior sobre bases cromossomicas
da hereditariedade.

A compreensio dos diferentes mecanismos de heranga vai lhe propor-
cionar uma interpreta¢ao matematica da Genética. Primeiramente ¢ impor-
tante compreender os mecanismos propostos por Mendel de segregacao
dos alelos na formacao dos gametas e a segregacao independente de alelos
localizados em cromossomos distintos.

Os cruzamentos descritos por Mendel apresentam uma propor¢io
fenotipica de descendentes que caracterizam os principios basicos da he-
reditariedade. Os demais mecanismos de heranga que serdo estudados a
seguir (nesta e em outras aulas) poderao obedecer a esses principios, ou,
apresentar variagoes nessas proporgoes.

B . Cruzamento entre
(parental) 2N ervilhaverde e
ervilha amarela

¥ 100% de ervilhas amarelas
Tz
(1% geracdo)

(auto-cruzamento)

Fz:

(2° geracdo) 1 ervilha verde para

cada 3 amarelas

Figura 1. Representacdo dos cruzamentos realizados por Mendel, observando as propor¢ées entre
os fendtipos de cor verde ou amarela das sementes.

Assim, verificou a existéncia de fatores hereditarios que determinavam
essas caracteristicas, sendo que estes fatores existiam aos pares nos organis-
mos, segregando na formagao dos gametas. Assim, na fecundagao, o novo
organismo recebia um desses fatores vindo de dada um dos parentais.

Entre esses fatores, um deles era dominante sobre o outro, definindo
com isso a dominancia e a recessividade. Mais tarde, esses fatores foram
denominados “genes”. Observe o esquema do primeiro cruzamento onde
sdo originadas apenas ervilhas amarelas na Figura 2:
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Figura 2. Diagrama representando o cruzamento entre ervilhas verdes
puras e ervilhas amarelas puras, resultando em 100% de descendentes
hibridos com fenétipo amarelo.

Neste caso, as ervilhas verdes (vv) e amarelas (VV) cruzadas eram puras
e, nos cruzamentos, foram produzidos os hibridos (Vv) que apresentavam
a cor amarela devido a seu fator de hereditariedade ser dominante para
esta caracteristica.

Em seguida, em um auto-cruzamento dos descendentes da primeira
geracao (F1) originou a segunda gera¢ao de descendentes (FF2) com ervil-
has amarelas e verdes, respectivamente, na propore¢ao 3:1 (Figura 3). Neste
cruzamento temos a demonstra¢ao dos principios da primeira lei de Mendel
que postula a segregacao dos alelos na formagao dos gametas.
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Como podemos observar, para a manifestagao da caracteristica da cor
verde das ervilhas, é necessario que estejam presentes os dois genes reces-
sivos (Vv), enquanto para a caracteristica amarela existem ervilhas puras
(VV) e hibridas (Vv), devido a dominancia do gene para cor amarela. Na
genética, o individuo hibrido é conhecidos como heterozigotos, e os indi-
viduos puros, homozigoto dominante e homozigoto recessivo.

Em um segundo momento, Mendel observou o comportamento de
duas caracteristicas nos cruzamentos (Figura 4). Neste cruzamento sio
obtidas as proporcoes 9:3:3:1. A observac¢ao de duas caracteristicas indepen-
dentes em um mesmo cruzamento demonstra os principios da segunda lei
de Mendel que propde a segregacao independente dos alelos na formagao
dos gametas.
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Figura 4. Cruzamento entre etvilhas amarelas/lisas com etvilhas verde/rugosas.

A constituicao genética de um individuo é denominada genétipo, ou
seja, os genes que ele possui, dominantes ou recessivos, em homozigose
(puros) ou heterozigose (hibridos). Este genétipo produz um resultado
de expressao que é denominado fenétipo, sendo este, dependente das
condi¢des ambientais e podendo ter sua manifestacao alterada pelo ambi-
ente, por exemplo, a cor da pele de um individuo claro que se torna mais
escura pela exposicao ao sol.

Os genes estao localizados nos cromossomos e ocupam posigoes es-
pecificas determinadas locus. As variacdes de um gene sio denominadas
alelos e estes ocorrem aos pares nos individuos, ocupando o mesmo lécus
no par de cromossomos homoélogos.

Recordando a divisao celular, os cromossomos homologos siao aqueles que
se separam na formacao dos gametas e que, na fecundagao, o individuo recebe
um lote de cada um dos pais que formarao novamente os pares de homologos.

CRUZAMENTO TESTE

Um individuo que apresenta fenétipo dominante para uma deter-
minada caracteristica pode ser tanto um homozigoto recessivo quanto



Leis basicas da hereditariedade e extensoes das leis de Mendel

Aula

um heterozigoto. Assim, para determinarmos seu genotipo é necessario
realizar o que chamamos de cruzamento teste que consiste em cruzar um
individuo de fenétipo dominante com outro de fenétipo recessivo para a
mesma caracteristica.

O individuo de fendtipo recessivo s6 pode apresentar um gendtipo
homozigoto recessivo, portanto, os descendentes deste cruzamento serao
100% com fenétipo dominante e genotipos heterozigotos se o individuo
em questao for um homozigoto dominante. Sendo um heterozigoto, o cru-
zamento resultard 50% de individuos com fenétipo recessivo e 50% com
fenétipo dominante (sendo estes, heterozigotos). Observe os exemplos de
diagrama de cruzamentos teste na Figura 5.

A A A a
a Aa Aa a Aa aa
a Aa Aa a Aa aa

100% fenétipo dominante
¢ genotipo heterozigoto (Aa)

50% fenotipo recessivo (genotipo aa)
50% fenotipo dominante (gendtipo Aa)

Figura 5. Cruzamentos teste.

PROBABILIDADE NOS CRUZAMENTOS

Utilizando os conhecimentos da genética é possivel estimar a proba-
bilidade de um determinado evento acontecer, por exemplo, a freqiiencia
esperada de individuos com determinada caracteristica, descendentes de
um dado cruzamento, ou entdo, a possibilidade de nascimento de um ou
mais individuo que apresente uma caracteristica em questao.

No cruzamento entre dois individuos, ambos heterozigotos, as chances

de nascer um que apresente fenodtipo com a caracteristica recessiva ¢ de V4
ou 25% (Figura 6).

B b
B BB Bb
b Bb Y bb Y

Figura 6. Proporg¢bes observadas no cruzamento entre individuos heterozigotos.
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DETERMINACAO DA PROBABILIDADE DE MAIS
DE UM EVENTO INDEPENDENTE

Regra do “ou”
Ocorréncia de um ou outro evento: somam-se as fracoes

Ex.: No cruzamento entre dois individuos heterozigotos, qual a proba-
bilidade de gerar um individuo de fenétipo dominante, seja ele homozigoto
ou heterozigoto?

Genotipo homozigoto (AA) = Va

Genotipo heterozigoto (Aa) ="+ Va="2 — Vat+ 2=

As chances de gerar um individuo de fenétipo dominante, seja ele
homozigoto ou heterozigoto, sao de ¥a.

XN

Regra do “e
Ocorréncia de um evento e outro, necessariamente: multiplicam-se as fragoes.

Ex.: Considerando o cruzamento de heterozigotos, qual a probabili-
dade de gerar um individuo de caracteristica recessiva e outro dominante?

Fendtipo recessivo (aa) = V4

Fenétipo dominante (AA + Aa) =% — Yax % =3/16

As chances de gerar um individuo com caracteristica dominante e outra
com caracteristica recessiva, sao de 3/16.

AUSENCIA DE DOMINANCIA

Dominancia incompleta: F um tipo de auséncia de dominancia onde
o individuo heterozigoto apresenta fenotipo intermediario ao dominante
€ 20 recessivo.
Ex.: Flor de Mirabilis jalapa (conhecida como boca de leao) (Figura 7).
VV — flor vermelha
Vv — flor résea
vv — flor branca

Figura 7. Flot boca de ledo (Mirabilis jalapa) (Fonte: http:/ /www.theora.com/).
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Co-dominancia: Outro tipo de auséncia de dominancia. Neste caso, o
individuo heterozigoto manifesta as duas caracteristicas.
Ex.: Pelagem do gado da raga Shorthorn
VV — pelagem avermelhada
Vv — tipo rudo (pelos brancos e avermelhados)
Vv — pelagem branca

Figura 8. Gado da raca Shortorn apresentando a pelagem do tipo ruio (Fonte:
http:/ /www.infoescola.com/pecuatia/gado-shorthorn/).

ALELOS MULTIPLOS

Considera-se alelos multiplos a ocorréncia de mais de dois alelos para
um mesmo gene.

Ex.: determinacao da cor da pelagem de coelhos onde existem 4 alelos
diferentes na espécie, mas, o individuo possui apenas um par desses alelos
(Figura 9).

Nesta situagao, os alelos ainda apresentam uma ordem de dominancia:

C+>cch>ch>c

Fenétipo Genétipo

Aguti C'C’,Cc™, C'¢", Ce
Chinchila et el e
Himalaia e, e

Albino Ce
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Figura 9. Coelhos com pelagem aguti, chinchilla, himalaia e albino (Fonte: http://crv.educacao.
mg.gov.bt/sistema_ctv/index).

GRUPOS SANGUINEOS

Um caso de alelos multiplos na espécie humana ¢ a heranga do sistema
ABO, onde existem os genes 1A, IB, i. Sendo que entre os alelos IA e IB
também existe uma co-dominancia, pois ambos se expressam.

As células apresentam mecanismos de identificagdo em suas membra-
nas por meio dos antigenos que sao expressos nas mesmas. Quando uma
célula em um organismo apresenta um antigeno estranho ao mesmo sao
produzidos anticorpos de defesa que consideram estes elementos como
um corpo estranho.

Estes alelos IA e IB produzem antigenos que se expressam nas mem-
branas das hemacias, enquanto o alelo i ndo produz esses antigenos de
membrana.
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] ) Antigeno de )
Fendtipo | Gendtipos Anticorpo Doa para | Recebe de
membrana
A i A Anti-B AeAB AeO
B e ri B Anti-A Be AB BeO
AB JJ& AeB - AB A,BeO
(0] Ii - Anti-A e Anti-B | A,Be AB (0]

O fator Rh nos grupos sanguineos ¢ determinado por um outro gene
localizado em cromossomo diferente e, portanto, independente do loécus
de determinacao do fator ABO.

Antigeno de
Fenotipo | Genotipos Anticorpo Doapara | Recebe de
membrana
Rh" RR, Rr Rh - Rh" Rh'eRh"
Rh- RR - Anti-Rh Rh' e Rh" Rh~

Heritroblastose fetal: mulheres que apresentam fator Rh — quando
casadas com homem Rh+ devem ficar atentas para essa questiao. Tendo
um filho Rh+ ocorre o contato de sangue durante o parto fazendo com
que a mulher inicie a produg¢ao de anticorpos anti-Rh. Esses anticorpos sao
capazes de atravessar a placenta, e no caso de outra gravidez seguinte com
filho Rh+, este seria espontaneamente abortado por rejeicio do corpo da
mae. Ciente dessa condi¢do, estas mulheres devem procurar um médico que
iniciard o tratamento para evitar que ocorra a heritroblastose fetal.

“Falso O”

Existe um gene que ¢ precursor da expressio dos antigenos de mem-
brana do fator ABO. Para que o individuo expresse esses antigenos ¢
importante que o individuo tenha genétipo HH ou Hh. Individuos com
genotipo hh nao apresentam antigenos do fator ABO e pertencendo ao
grupo O, mesmo tendo os genes para antigenos A ou B. Este fenomeno é
conhecido como “efeito Bombaim™.

INTERACAO GENICA

Existem varios casos onde os genes se interagem, havendo mais de um
par de alelos determinando uma tnica caracteristica. Um exemplo classico

de interagao génica é encontrado na determinagao do formato da crista de
galinhas (Figura 10).
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Fendtipo Genotipos
Noz RREE, RrEE, RREe, RrEe
Rosa RRee, Rree
Ervilha rEE, rrEe
Simples Rree

Crista Rosa
{Genotipo: R__ee)

Crista Ervilha
(Genotipos: rrE__

Crista Simples
(Genotipo: rree)

Crista Noz
(Genotipo: R_E__ )

Figura 10. Diferentes fenétipos para cristas de galinhas (Fonte: http://wwwiped.com.bt/sie/
uploads/18609.jpg).

PLEIOTROPIA

Ao contrario da interagao génica, alguns alelos sio responsaveis
por mais de uma caracteristica, ocasionando assim casos de pleiotropia, que
ocorre algumas vezes devido aos genes para estas caracteristicas estarem
localizados muito préximos em um mesmo Cromossomo, ou entio por
uma caracteristica ser conseqiiéncia da outra, como ¢ o caso do albinismo
(individuos com auséncia de pigmentac¢ao na pele) que também determina
outras caracteristicas como hipersensibilidade a luz e maior predisposicao
ao cancer de pele (Figura 11).
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Figura 11. Individuo albino (Fonte: http://www.cecillethestorytellet.files.wordpress.com).

Outro exemplo classico de pleiotropia é o caso da cebola arroxeada,
que ¢ resistente a infec¢do de um fungo, enquanto a cebola branca ¢ sus-
cetivel (Figura 12).

Figura 12. Cebolas roxas e brancas (Fonte: http://www.saude.abril.com.bt/imagens/0312/20-
trocas-14.jpg).
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HERANCA QUANTITATIVA

Para uma mesma caracteristica existem dois ou mais pares de genes
situados em cromossomos de pares distintos. Cada alelo dominante apre-
senta um efeito aditivo sobre o fendtipo.

E o tipo de heranca observada em caracteristicas como a cor da pele
(Figura 13), altura e cor dos olhos. Nesse tipo de heranc¢a cada caracter-
istica apresenta mais de dois fenotipos. A relagdo entre alelos e fenétipos
¢ expressa pela férmula a seguir:

N° de fenétipos = N° de alelos + 1

Figura 13. Diferenca quantitativa na pigmentacio da pele (Fonte: http://www.citasimundoevari-
ascaras.blogspot.com).

Vejamos o exemplo da cor da pele:

Negros: 44BB. Onde temos:
Mulatos escuros: A4Bb, AaBB.

Mulatos médios: AAbb, AaBb, aaBB. N° de classes = 5
Mulatos claros: Aabb, aaBb. N° de alelos =4
Brancos: aabb.
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As proporgoes para cada classe podem ser calculadas construindo-se
o triangulo de pascal.

Havendo 5 classes fenotipicas, temos as
1 seguintes proporgoes:
11
121 Negros: 1
1331 Mulatos escuros: 4
14641 Mulatos médios: 6
15101051 Mulatos claros: 4
1 61520156 1 Brancos: 1
GENES LETAIS

Em alguns casos, determinados genétipos sao letais para o individuo,
alterando a freqiiéncia esperada de descendentes para determinada carac-
terfstica.

Ex.: foi detectado em alguns camundongos que no cruzamento entre
individuos de pelagem preta, 100% dos descendentes eram pretos, enquanto
no cruzamento entre individuos marrons, sempre encontravam em torno
de 33% de individuos pretos, nunca havendo uma descendéncia exclusiva
de individuos marrons.

O gene A determina a cor marrom da pelagem nesses individuos,
enquanto a, determina a cor preta. Os resultados observados nesses cru-
zamentos mostraram que nao existiam individuos marrons homozigotos
(AA), mas apenas heterozigotos (Aa).

Estudos posteriores mostraram que os individuos de genétipo AA
morriam ainda no utero, mostrando que este gendtipo era legal para os
camundongos. Assim, a freqiiéncia esperada de descendentes nos cruza-
mentos entre camundongos marrons era de 1/3 de individuos pretos patra
2/3 com pelagem marrom (Figura 14).
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Figura 14. Diagrama representando o cruzamento para alelos letais.

d

CONCLUSAO

Ao final desta aula podemos concluir que as interpretacdes matematicas
dos resultados obtidos nos cruzamentos facilitaram a compreensao dos
diversos mecanismos de heranc¢a. Serd muito importante essa compreensao
das propor¢oes de fenodtipos e genotipos entre os descendentes nos cru-
zamentos para que o conteudo das proximas aulas (Ligacdo génica e ma-
peamento cromossémico e heranga ligada ao sexo) sejam bem assimilados.

RESUMO

Com a observacao de cruzamentos realizados com ervilhas, Mendel
descreveu os principios basicos da hereditariedade, postulados como 17 Lei
de Mendel: segregacao dos alelos na formacao dos gametas, e 2* Lei de
Mendel: segregacao independente dos alelos. Conceitos muito importantes
para a Genética também foram descritos por Mendel, como a relacao de
dominancia e recessividade. Varia¢oes das leis de Mendel podem ser ob-
servadas diversas caracteristicas em diferentes organismos, que nao obede-
cem as proporgoes descritas por Mendel, como nos casos de auséncia de
dominancia, alelos letais, alelos multiplos, heran¢a quantitativa e interacao
genica. Em alguns desses outros mecanismos a propor¢ao de descendentes
encontrada nos cruzamentos pode diferir do que foi proposto por Mendel,
como no caso dos alelos letais onde um tipo de genétipo ¢ eliminado e
na auséncia de dominancia onde um terceiro fenétipo ¢ determinado pelo
individuo hibrido.
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ATIVIDADES

1. Esta atividade consiste em um jogo que aborda a determinagao genética
dos grupos sanguineos. Acesse o jogo pelo endereco a seguir, imprima,
leia as informagoes, monte as pegas € jogue com pessoas da sua familia ou
até mesmo sozinho.

http:/ /www.geneticanaescola.com.br/ano4voll /MS11_004.pdf

2. Faga uma listagem relacionando diferentes mecanismos de heranca abor-
dados na aula que vocé encontra no jogo da atividade 1:

COMENTARIO SOBRE AS ATIVIDADES

1. O aprendizado de contetdos de genética pode ser facilitado por
meio da utilizacdo de recursos como jogos e modelos didaticos. Essa
atividade ludica ¢ bastante util para rever conceitos e fixar grande parte
do conteudo estudado.

2. Esta atividade aborda diferentes conteudos da aula de bases da
hereditariedade. Alem de rever, exercitar e fixar o conteudo de
determinagio genética dos grupos sanguineos vocé podera encontrar
exemplos de segregacao independente, auséncia de dominancia, alelos
multiplos e interagdo génica.

AUTOAVALIACAO

Apbs, estudar esta aula, consigo:
1. Explicar a relacao alélica de dominancia e recessividade?
2. Explicar como o ambiente pode influenciar em um fenétipo?
3. Conhecer a base citolégica para explicar a 1* e a 2* lei de mendel?
4. Descrever como sao realizados cruzamentos testes e explique qual sua
finalidade?
5. Conhecer qual aspecto diferencia um caso de co-dominancia de outro
com dominancia incompleta?
0. Saber qual a influencia de um alelo letal dominante na propor¢ao espe-
rada de descendentes?
7. Conhecer no cruzamento de um casal de coelhos chinchila, no qual
foi gerado um coelho albino, qual o gendtipo para esta caracteristica dos
parentais?
8. Defina o conceito de pleiotropia?
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PROXIMA AULA

Na proxima aula, serdo estudados genes localizados em um mesmo
cromossomo, diferente, do que estudamos nessa aula (genes de segrega-
cao independente). Tenha como base os conhecimentos desta aula de
cruzamentos e segregacao de alelos e da aula anterior, da segregacao de
cromossomos homoélogos na meiose.
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