DOENCAS MONOGENICAS E SUA TRANSMISSAO

- Conceitos Basicos: Gene, mutacio
Genes autossomos e ligados ao X
Lécus, alelos

Homozigotos, heterozigotos, heterozigoto composto
Genes dominantes, Recessivos, codominante

- Tipos de Heran¢a Monogénica

Autossdmica: Dominante
Recessiva

Ligada ao X: Dominante
Recessiva

- Fatores que alteram o padrao tipico de heran¢a monogénica
Penetrancia, Expressividade
Heterogeneidade Genética
Idade de inicio variavel
Mutagdo Nova

- Heredograma
Simbolos

- Calculo de Risco de Recorréncia
Consideracoes Gerais
Consangiiinidade



CRITERIO PARA A IDENTIFICACAO DE TRANSMISSAO
HEREDITARIA MONOGENICA

A. HERANCA AUTOSSOMICA MONOGENICA DOMINANTE SIMPLES:

1.

5.

Na prole de casais onde apenas um dos conjuges tem a anomalia, encontrar-se-4,
aproximadamente, o mesmo nimero de filhos com e sem anomalia;

. Nas irmandades que incluem individuos anomalos, havera, em média, a mesma

propor¢ao de homens e mulheres andmalas;

A proporcao de filhos andmalos, bem como a razao de sexo entre os filhos
andmalos, independe de ser o pai ou a mae o transmissor da anomalia;

Os filhos normais de casais em que um dos conjuges tem a anomalia, cruzando
com pessoas normais, terdo prole sem a anomalia em questdo, ao passo que 0s
descendentes com a anomalia terdo a probabilidade de '%, ou seja, 50% de
probabilidade de transmitir o fen6tipo a sua prole;

Nao ha salto de geragdes.

B. HERANCA AUTOSSOMICA MONOGENICA RECESSIVA SIMPLES:

1.

Tanto os progenitores quanto os ancestrais mais remotos de um individuo
anomalo sdo, geralmente, normais;

Os dois sexos sao igualmente afetados pela anomalia, pois o gene € autossomico;

Em média, as irmandades que apresentam andmalos mostram a distribuicao de
normais: anomalos de 3:1;

Do cruzamento entre individuos com a anomalia nascem apenas individuos
andmalos, pois os pais sdo homozigotos;

Da unido de individuos andomalos com individuos normais nascem, geralmente,
individuos normais;

A incidéncia de casamentos consangiiineos entre os progenitores e individuos
com a anomalia ¢ mais alta do que a existente na populagao geral.



C. HERANCA LIGADA AO SEXO MONOGENICA DOMINANTE SIMPLES

1. O fendtipo dominante sera transmitido de andmalo para andmalo sem
saltar geracao;

2. A proporcdo de filhos anomalos e normais, bem como a razao de sexo
entre os filhos anomalos, depende de ser o pai ou a mae o transmissor da
anomalia;

a) Mulheres com o fen6tipo andmalo, casadas com homens normais,
poderdo ter filhos e filhas com anomalia. A propor¢do em cada sexo,

de an6malos e normais, sera de 1: 1;

b) Mulheres com fendtipo normal, cruzando com homens anémalos,
poderao ter filhas andmalas, sendo os filhos sempre normais;

3. Na populagdo encontrar-se-3o, aproximadamente, duas vezes mais
mulheres do que homens com fendtipo anormal.
D. HERANCA LIGADA AO SEXO MONOGENICA RECESSIVA SIMPLES:
1. O fendtipo andmalo salta geragdes;
2. Os homens com a anomalia geralmente ndo tem filhos anomalos. A presenga de
filhos andmalos de pai andmalo, somente ocorre quando a mulher ¢ heterozigota

(portadora do gene para a anomalia);

3. Os homens com a anomalia geralmente sdo filhos de mulheres sem anomalia,
porém portadora do gene para a anomalia;

4. Nas irmandades de um homem andémalo a propor¢ao de irmaos do sexo
masculino com e sem a anomalia éde 1 : 1;

5. As mulheres com a anomalia, quando ocorrem, sdo filhas de um casal onde o
homem tem a anomalia e a mulher pode ter ou ndo, mas neste ultimo caso sera

heterozigota;

6. Na populagdo haverd mais homens do que mulheres andmalas.



