)

12 Hereditariedade dominante

Revisdo do texto e traducdo de Jorge Sequeiros

Agosto 2008

Modi fi cado a partir de fol hetos produ
Hospital, London; e o London IDEAS Genetic Knowledge Park, de acordo
com os seus padrdes de qualidade.

Este trabalho foi apoiado por EuroGentest, uma rede de exceléncia europeia
do 6° Programa Quadro da Unido Europeia (FP6 NoE, contract number
512148).

llustracdes de Rebecca J Kent
www.rebeccajkent.com
rebecca@rebeccajkent.com

Genetic Alliance UK

Supporting. Campaigning. Uniting.




Hereditariedade dominante

A seguinte informacdo explica-lhe o0 que significa a
hereditariedade dominante e como sao herdadas as doencas
dominantes. Para compreender a hereditariedade dominante,
ser-lhe-a util saber o que sao genes e cromossomas.

Genes e cromossomas

Os nossos corpos séo feitos de milhGes de células. A maior
parte das células contem um conjunto completo de genes. NoOs
temos milhares de genes. Os genes actuam como um conjunto
de instru¢des, controlando o nosso crescimento e 0 modo como
o corpo funciona. S&o responsaveis por muitas das Nnossos
caracteristicas, tais como a cor dos olhos, grupo de sangue ou a
altura.

Os genes estdo contidos estruturas em forma de fita, chamados
cromossomas. Geralmente, temos 46 cromossomas em cada
uma da maioria das nossas células. Os cromossomas Ss&o
herdados dos nossos pais, 23 da mée e 23 do pai, pelo que
temos dois conjuntos de 23 <cr
0s cromossomas sao formados por genes, temos duas copias
da maior parte dos genes - uma coépia de cada um dos nossos
progenitores. E por isso que muitas vezes temos caracteristicas
semelhantes as dos nossos pais. Os cromossomas e, portanto,
0S genes sao compostos por uma substancia quimica designada
por ADN.

Por vezes, ocorre uma alteracdo (mutagdo) na coOpia de um
gene que o impede de funcionar devidamente. Se isto ocorrer
apenas numa das duas coOpias de um gene, numa doenca

mo

recessi va, e a outra <c-pia for

causara habitualmente uma doenga genética.
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Figura 1: Genes, cromossomas e ADN

O que é a hereditariedade autossdmica dominante?

Algumas doengas transmitem-se na familia de forma dominante.
Isto significa que uma pessoa herda uma copia normal do gene
e uma copia afectada. Contudo, o gene alterado domina sobre a
cbpia normal, o que faz com que a pessoa seja afectada pela
doenca genética. A doenca especifica com que a pessoa sera
afectada vai depender do gene que esta alterado e quais as
instrucdes que seria suposto este dar ao organismo.

Algumas doencas genéticas dominantes afectam o individuo
logo desde o nascimento. Outras s6 o afectam ja durante a vida
adulta e sdo conhecidas como doencas de inicio tardio. Alguns
exemplos de doencas genéticas dominantes incluem a doenca
poliquistica renal, a doenca de Huntington, a doenca de
Machado-Joseph ou a paramiloidose.



