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CONCEITOS BÁSICOS:

� DNA:
� Material genético portador de informação gênica.

� Cromossomo:
� Estruturas que carregam uma sequencia linear de genes.

Genótipo:� Genótipo:
� Constituição gênica de um indivíduo.

� Genoma:
� Conteúdo total do DNA.

� Fenótipo:
� Expressão do genótipo + influência do ambiente.



CONCEITOS BÁSICOS:

Alelos:
Formas alternativasFormas alternativas
de um mesmo gene. 
Ex. A e a



CONCEITOS BÁSICOS:

Homozigoto: 
Indivíduo com alelo

em dose dupla.

Heterozigoto:
Indivíduo com 

alelos diferentes.
Homozigoto.



CONCEITOS BÁSICOS:

� Heredograma, Pedigree ou Genealogia;

Relações de 

Representa o padrão 
de certa herança em 

uma família.Relações de 
parentesco 

entre 
indivíduos.

uma família.



Homem 
normal
Mulher normal

Homem 
afetado
Mulher afetada

Sexo 
indeterminado

CONCEITOS BÁSICOS:

� Símbolos dos Heredogramas:

Casamento

Filhos Gêmeos 
verdadeiros

Gêmeos falsos 
ou dizigóticos



INTRODUÇÃO

� Gregor Johann Mendel 
(1822 – 1884)

� 1866: Experimentos em
Hibridização de Plantas

(Psim sativum)

� 1900

� Hugo de Vries (Holanda)

� Carl Correns (Alemanha)

� Eric von Tschermak-
Seysenegg (Áustria)



EXPERIMENTOS DE MENDEL



EXPERIMENTOS DE MENDEL

Testando 1 característica de cada vez

Exemplares Puros

6 gerações de autofecundação



Primeira  Geração – F1

EXPERIMENTOS DE MENDEL

Cruzamento Recíproco

Primeira  Geração – F1

Parental ♀Parental ♂

F1

Parental ♀Parental ♂

F1



EXPERIMENTOS DE MENDEL

Segunda  Geração – F2

Autopolinização

Proporção 3:1

Indivíduo 
F1



2. Experimentos de MendelCruzamentos em Ervilhas – Linhagens puras
Linhagens Parentais F1 Prole F2 Proporção

Plantas (longas x curtas) Longas 787 longas
277 curtas

2,84:1,16

Sementes (redondas x rugosas) Redondas 5474 redondas
1850 rugosas

2,96:1,04

Sementes (amarelas x verdes) Amarelas 6022 amarelas
2001 verdes

3,01:0,99

Vagens (infladas x sulcadas) Infladas 882 infladas
299 sulcadas

2,95:1,05
299 sulcadas

Vagens (verdes x amarelas) Verdes 428 verdes
152 amarelas

2,82:1,18

Flores (Púrpuras x Brancas) Púrpuras 720 púrpuras
138 brancas

3,35:0,65

Flores (axiais x terminais) Axiais 651 axiais
207 terminais

3,14:0,86

~ 3:1



CONCLUSÕES DE MENDEL

� As características hereditárias são determinadas por 
fatores herdados dos pais e das mães na mesma 
proporção; 

� Tais fatores se separam na formação dos gametas;

� Indivíduos de linhagens puras (homozigotas) 
possuem todos seus gametas iguais, ao passo que 
híbridos (heterozigotos) produzirão dois tipos 
distintos, também na mesma proporção. 



HERANÇA É DETERMINADA POR APENAS UM

PAR DE FATORES GENÉTICOS (ALELOS - FATORES

MENDELIANOS), QUE SÃO SEPARADOS NA

FORMAÇÃO DOS GAMETAS E, DESTA FORMA, PAI E

MÃE TRANSMITEM APENAS UM PAR PARA SEU

DESCENDENTE. APRESENTANDO GENÓTIPOS E

FENÓTIPOS DISTRIBUÍDOS CONFORME PADRÕES

CARACTERÍSTICOS.

1a. Lei de Mendel

Herança Monogênica

Segregação independente nos gametas



HERANÇA MONOGÊNICA

CONCEITOS BÁSICOS

� Herança Monogênica: É o tipo de herança determinada 
por um único gene

� Alelo Dominante
� Quando seu efeito se faz notar, mesmo que ocorra em dose 

simples.simples.

� Alelo Recessivo
� Quando para manifestar seu efeito deve estar em dose dupla.

� Alelos Codominantes
� Quando dois alelos influem de maneira detectável sobre o 

fenótipo ( Ex: sistema ABO)



2ª. LEI DE MENDEL

� Cruzamento diíbrido: cor e 
forma das sementes

F2: 
315 lisas, amarelas 9:
108 lisas, verdes 3:
101 rugosas, amarelas 3:
32 rugosas, verdes 1

= =
556 16



2ª. LEI DE MENDEL

A proporção de 9:3:3:1 é simplesmente a 
combinação aleatória de duas proporções 
independentes de 3:1, assim:

� 315+108=423 lisas 3:

� 101+32=133 rugosas 1� 101+32=133 rugosas 1

� 315+101=416 amarelas 3:

� 108+32=140 verdes 1 F2: 
315 lisas, amarelas 9:
108 lisas, verdes 3:
101 rugosas, amarelas 3:
32 rugosas, verdes 1
= =

556 16



2ª. LEI DE MENDEL

Durante a formação dos gametas, a 
separação dos alelos de um par é separação dos alelos de um par é 
independente da separação dos 

outros pares de genes.



TRI-HIBRIDISMO E POLI-HIBRIDISMO

Quando se estuda três ou mais características ao 
mesmo tempo.

�Triibridismo (3 pares de genes):

Gametas



Autossômica

TIPOS DE HERANÇA

21

Ligada ao sexo



• Autossômica

Dominante

Herança Autossômica Dominante

4. Tipos Herança Monogênica
TIPOS DE HERANÇA

Recessiva



TIPOS DE HERANÇA

AUTOSSÔMICA

� Fenótipo aparece apenas na 
irmandade do indivíduo afetado 
e salta gerações.

� O risco de recorrência para cada 

Dominante Recessiva

� Fenótipo está presente em todas  
gerações e toda pessoa  afetada 
tem um genitor afetado; 

� Qualquer filho de genitor  
� O risco de recorrência para cada 

irmão do afetado é de 1 em 4; 

� Os pais do indivíduo afetado, em 
alguns casos, são 
consanguíneos; 

� Ambos os sexos têm a mesma 
probabilidade se serem 
afetados. 

� Qualquer filho de genitor  
afetado tem um risco de 50% de 
herdar o fenótipo; 

� Familiares fenotipicamente 
normais não transmitem o 
fenótipo para seus filhos. 

� Ambos os sexos têm a mesma 
probabilidade se serem 
afetados. 



Herança Autossômica Recessiva EXEMPLOS CLÍNICOS DE DOENÇAS MONOGÊNICAS
AUTOSSÔMICAS RECESSIVAS

� Albinismo � Fibrose Cística
� Doença pulmonar crônica.

� Doença de TAY-SACHS� Doença de TAY-SACHS
� Distúrbio neurológico 

degenerativo; 

Homozigose recessiva � letalidade.



HERANÇA AUTOSSÔMICA DOMINANTE

� Doença de Huntington (DH)
� Neurodegenerativa;
� Caracterizada por movimentos 

involutários e demência 
progressiva;

� Letal na fase adulta.

EXEMPLOS CLÍNICOS DE DOENÇAS MONOGÊNICAS
AUTOSSÔMICAS DOMINANTES

� Acondroplasia
� Nanismo genético mais comum.

� EEC 
� Ectrodactilia, displasia, fenda 

� Neurofibromatose de Von 
Recklinghausen (NF1)
� Sistema nervoso;
� Manchas café-com-leite e 

tumores cutâneos fibromatosos.

Penetrância completa 
Expressividade variável

� Ectrodactilia, displasia, fenda 
labial palatina.

Expressividade Variável

Baixa Penetrância



Herança Autossômica Dominante

4. Tipos Herança Monogênica
TIPOS DE HERANÇA

• Ligada ao Sexo

Hemizigoto – Ligada ao X

Herança holândrica – Ligada ao Y

Hemizigoto – Ligada ao X



Herança Autossômica Dominante

4. Tipos Herança Monogênica
TIPOS DE HERANÇA

� Genes localizados no Y 
� homens de uma família �

característica;

Y �genes responsáveis 

• Ligada ao Sexo

� Y �genes responsáveis 
pela diferenciação 
gonadal. 

Herança holândrica – Ligada ao Y



Herança Autossômica Dominante

4. Tipos Herança Monogênica
TIPOS DE HERANÇA

• Ligada ao Sexo

Dominante

Hemizigoto – Ligada ao X

Recessiva



TIPOS DE HERANÇA

LIGADA AO SEXO

� Homens afetados tem filhos NÃO 
afetados;

� Homens afetados tem TODAS as 
filhas afetadas;

� A incidência do fenótipo é muito 
mais alta em homens que em 
mulheres;

� O gene responsável pela afecção é 
transmitido de um homem afetado 

Dominante Recessiva

� Pai afetado passa o gene para as 
filhas nunca para os filhos; 

� Em média, metade dos filhos e das 
filhas de mulher heterozigota serão 
afetados;

� Há maior número de mulheres 
afetadas.

transmitido de um homem afetado 
para TODAS as suas filhas;

� O gene jamais se transmite 
diretamente do pai para o filho, 
mas sim de um homem afetado 
para TODAS as suas filhas;

� As mulheres heterozigóticas 
geralmente não são afetadas, mas 
algumas expressam a afecção com 
intensidade variável. 



� Raquitismo Hipofosfatêmico
Capacidade reduzida de 
reabsorção tubular renal do 
fosfato filtrado. 

EXEMPLOS CLÍNICOS DE DOENÇAS MONOGÊNICAS

DOMINANTES LIGADA AO X

� Síndrome de Rett
Retardamento mental 
acentuado. 

� Hemofilia A
É um distúrbio da coagulação 
caracterizado por tempo de 
sangramento prolongado.



EXEMPLOS CLÍNICOS DE DOENÇAS MONOGÊNICAS

RECESSIVA LIGADA AO X
� Distrofia Muscular de Duchene (DMD)

� O exercício, a orientação e o acompanhamento do fisioterapeuta 
são importantes para detectar em que fase o indivíduo se 
encontra e intervir de forma adequada na tentativa de quebrar o 
ciclo e evitar a progressão rápida deste processo. 



� Síndrome X Frágil 
� Segunda causa mais frequente 

de retardo mental.

EXEMPLOS CLÍNICOS DE DOENÇAS MONOGÊNICAS

RECESSIVA LIGADA AO X

80% penetrância nos homens
30% nas mulheres

� Daltonismo:
� Dificuldade na distinção de 
determinadas cores 
primárias.



MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

Penetrância Expressividade

CorrelaçãoCorrelação
Genótipo ���� Fenótipo



MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

Penetrância 100% Penetrância Incompleta

Presença gene

Manifestação Fenótipo

Presença gene

Não Manifestação 
Fenótipo

A frequência de expressão do  fenótipo, entre  indivíduos 
obrigatoriamente portadores desses genes, é  inferior a 
100% ���� alguns portadores não expressam o seu produto. 

Descendentes herdam o 
gene ���� Fenótipo.

Fenótipo

Descendentes herdam o 
gene ���� Fenótipo

���� Não



MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

� Variação interfamiliar e 
intrafamilar.

� Exs: EEC, X Frágil

Expressividade

Presença gene

Manifestação Fenótipo
� Exs: EEC, X Frágil

Mesmo genótipo ���� ∆ fenótipos

Descendentes herdam o 
gene ���� Fenótipo

≠ Intensidades



MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

� DOMINÂNCIA
� COMPLETA P:      AA x aa

F1:        Aa

F2:  AA, Aa, Aa, aa (3:1)

Exemplos:

Acondroplasia,       
Neurofibromatose, 

P1

F1

P2

F2 F2 F2 F2

� INCOMPLETA 

Neurofibromatose, 
Osteogênese imperfecta.

F1

P1 P2

F2 F2 F2 F2

P:      LL x ll

F1:        Ll

F2:  LL, Ll, Ll, ll (1:2:1)

Ex. Estrutura do Cabelo na 
espécie humana (crespo, 
ondulado, liso)



5. MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

� CODOMONÂNCIA:

F1

P1 P2

F2 F2 F2 F2

P:      LMLM x LNLN

F1:        LMLN

F2:  LMLM, LMLN, LMLN, LNLN

(1:2:1)

Ex. Sistema Sanguíneo MN

MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

�Diferença entre 
Dominância Incompleta e Codominância?

F2 F2 F2 F2 Ex. Sistema Sanguíneo MN



5. MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

� Alelos Múltlipos

MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

AA

IIAAIIAA

IIAAii

BB

IIBBIIBB

IIBBii

ABAB

IIAAIIBB

OO

iiii



� GENES LETAIS: genes que interferem em funções vitais.
� Recessivos

� Estudado por Cuénot em 1905

MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

Gene Y: dominante em relação
à cor mas recessivo em relação

à LETALIDADE �

Homozigotos 
amarelos
morrem 

ainda quando 
embriões.

à LETALIDADE �
LETAL RECESSIVO.



� GENES LETAIS: genes que interferem em funções vitais.
� Recessivos

� Doença de Tay-Sachs:
paralisia, cegueira e morte por volta do segundo
ano de vida.

MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

ano de vida.

� Xeroderma pigmentosum:

Alta susceptibilidade a câncer de pele e extrema 
sensibilidade à luz solar. 
Letal na fase adulta.

Xeroderma pigmentosum



� GENES LETAIS: genes que interferem em funções vitais.
� Dominante

� Acondroplasia (gene letal dominante)
AA� morrem antes de nascer; 
Aa � anomalia, mas nascem e sobrevivem; 

MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

aa � normais.

� Doença de Huntington
(degeneração do sistema nervoso)
Convulsões e morte. 

Homozigose ou Heterozigose → Letalidade



DOENÇAS MONOGÊNICAS

� As doenças monogênicas ou Mendelianas são 
causadas por alterações em um único gene.

� Já são conhecidas cerca de 12.000 características 
humanas ou distúrbios em um único gene.

(http://www/ncbi.nlm.nih.gov) 

(OMIM – Online Mendelian Inheritance in Man)



MODIFICAÇÕES NAS PROPORÇÕES FENOTÍPICAS

� Localizados nos 
autossomos;

� Expressão depende do 
sexo do indivíduo 
portador;

� Dependência de 

� Características podem 
expressar-se nos dois  
sexos, mas o fazem com 
muito mais freqüência em 
um do que no outro.

Herança Limitada ao Sexo
Herança Influênciada pelo 
Sexo

� Dependência de 
expressão é absoluta, isto 
é, o gene só se manifesta 
em um sexo. 

� Ex. Gene que condiciona 
puberdade precoce em 
homens, mas não 
apresenta efeito nenhum 
nas mulheres.

um do que no outro.

� Ex. Calvície



O QUE É O DNA MITOCONDRIAL?

� O DNAmt humano contém 16569 pares de bases;

� Molécula circular de DNA;

� Localizado na matriz, ligado à membrana interna;

� Todos os seus produtos

ficam na mitocôndria

não há exportação 



COMO TERÁ EVOLUÍDO O DNAMT?

� Evolução inicial das 
células eucarióticas

� Transferência cessada 
antes de estar 
concluída;

� Transferência de genes 
da mitocôndria para o 
núcleo

� DNA mitocondrial



HERANÇA MATERNA DO DNA MITOCONDRIAL
� A mitocôndria e o seu genoma são herdados da linha materna.

� Masculino� genoma mitocondrial � mãe e parentes femininos.

� Os pais não têm qualquer contribuição para o patrimônio 
mitocondrial dos filhos.

� O genoma mitocondrial é herdado intacto através de milhares de 
gerações.

� Embora algumas novas mutações apareçam ocasionalmente numa 
linhagem são muito poucas e fáceis de identificar.



HERANÇA MATERNA DO DNA MITOCONDRIAL

� Neuropatia óptica hereditária de Leber (LHON)
� Perda visual bilateral, subaguda e indolor;

� Adultos Jovens;

� Sexo Masculino Afetado;� Sexo Masculino Afetado;

Não transmite LHON para gerações subsequentes.



ANÁLISE DO CROMOSSOMO Y

� É o segundo sistema genético mais utilizado no 
estudo da população humana.

� Herdado pela linha paterna � complementa o 
mtDNA.

� Apenas 3% de recombinação.



Experimentos 
Mendel (1866)

1a. Lei de Mendel

Segregação independente nos gametas(3:1)

Herança Monogênica

RESUMINDO:

2a. Lei de Mendel

Autossômica Ligada ao Sexo

Dominante Dominante

Recessiva Recessiva

2a. Lei de Mendel

Segregação independente dos alelos (9:3:3:1)

Tipos de Herança

Modificações nas proporções fenotípicas

Dominância Completa Penetrância

Dominância Incompleta Expressividade

Codominância Herança Mitocôndrial

Genes Letais Análise Y
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