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Hereditariedade recessiva  

Informação para  
doentes e familiares  



Hereditariedade recessiva  
 
A seguinte informação explica-lhe o que significa a 
hereditariedade recessiva e como são herdadas as doenças 
recessivas. Para compreender a hereditariedade recessiva, ser-
lhe-á útil saber o que são genes e cromossomas. 
 

Genes e cromossomas  
 
Os nossos corpos são feitos de milhões de células. A maior 
parte das células contem um conjunto completo de genes. Nós 
temos milhares de genes. Os genes actuam como um conjunto 
de instruções, controlando o nosso crescimento e o modo como 
o corpo funciona. São responsáveis por muitas das nossos 
características, tais como a cor dos olhos, grupo de sangue ou a 
altura. 
 
Os genes estão contidos estruturas em forma de fita, chamados 
cromossomas. Geralmente, temos 46 cromossomas em cada 
uma da maioria das nossas células. Os cromossomas são 
herdados dos nossos pais, 23 da mãe e 23 do pai, pelo que 
temos dois conjuntos de 23 cromossomas ou 23 ñparesò. Como 
os cromossomas são formados por genes, temos duas cópias 
da maior parte dos genes - uma cópia de cada um dos nossos 
progenitores. É por isso que muitas vezes temos características 
semelhantes às dos nossos pais. Os cromossomas e, portanto, 
os genes são compostos por uma substância química designada 
por ADN. 
 
Por vezes, ocorre uma alteração (mutação) na cópia de um 
gene que o impede de funcionar devidamente. Se isto ocorrer 
apenas numa das duas cópias de um gene, numa doença 
recessiva, e a outra c·pia for ñnormalò, essa altera­«o n«o 
causará habitualmente uma doença genética. 
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cgpp-lab@ibmc.up.pt (laborat·rio); 
www.cgpp.eu 
 
Coimbra:  

Serviço de Genética Médica 
Hospital Pediátrico de Coimbra, CHC 
Tel.: (+351).239.480.638 
Fax: (+351). 239.717.216 
Email: genetica@chc.min-saude.pt 
www.chc.min-saude.pt/servicos/genetica 
 

Vila Real:  

Consulta de Genética Médica 
Hospital São Pedro, CHTMAD 
Tel: (+351).259.300.500  
Fax: (+351).259.300.503 
www.chtmad.min-saude.pt 
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Figura 1: Genes, cromossomas e ADN  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

O que é a hereditariedade autossómica recessiva?  
 
Algumas doenças são doenças hereditárias recessivas. Isto 
significa que para uma pessoa ter a doença tem de herdar duas 
cópias alteradas do mesmo gene (uma cópia do pai e uma cópia 
da mãe). Se uma pessoa herdar uma cópia alterada e uma 
cópia normal, então, na maior parte dos casos essa pessoa será 
portadora saudável porque a cópia normal compensa a cópia 
alterada. Ser portador significa que não se tem a doença, mas 
que se tem a cópia de um gene afectado num dos pares de 
genes. São exemplos de doenças autossómicas recessivas a 
fenilcetonúria, a fibrose cística e a anemia das células 
falciformes. 
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Como são herdadas as doenças recessivas?  
 
Figura 2: Como os pais transmitem aos filhos as doenças 
recessivas  
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Serviços e laboratórios de genética no sector público em 
Portugal:  
 

Lisboa:  

Serviço de Genética Médica 
Hospital de Santa Maria 
Tels.: (+351).21.780.53.40 (geral); (+351).21.780.33.07 
(laborat·rio) 
Fax: (+351).21.780.55.86 
Email: genetica@hsm.min-saude.pt 
www.chln.min-saude.pt 

 

Serviço de Genética Médica 
Hospital de D. Estefânia 
Tel.: (+351).21.312.66.00  
Fax: (+351).21.312.66.67  
Email: sgenetica@hdestefania.min-saude.pt 
www.hdestefania.min-saude.pt/ 

 

Instituto Nacional de Saúde Dr. Ricardo Jorge  
http://www.insarj.pt/site/insa_home_00.asp 
  
Porto:  

Instituto de Genética Médica 
Tel.: (+351).22.607.03.00 
Email: genetica@igm.min-saude.pt 
www.igm.min-saude.pt 
 

Centro de Genética Preditiva e Preventiva 
IBMC, Univ. Porto 
Tel.: (+351).22.607.49.94 
Fax: (+351).22.600.29.23 
Email: cgpp-cons@ibmc.up.pt (consulta); 
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