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Hereditariedade ligado ao X

A seguinte informacdo explica-lhe o0 que significa a
hereditariedade ligada ao cromossoma X e como sao herdadas
estas doencas. Para compreender a hereditariedade ligada ao
X, ser-lhe-& util saber o que sdo 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 nossos
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.
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EuroGentest

(s2tio da I nternet de livre
genéticos)

www.eurogentest.org

Centro de Genética Preventiva e Preditiva (CGPP) - IBMC
WWW.cgpp.eu

Sociedade Portuguesa de Genética Humana
www.spgh.net

Colégio de Genética Médica 1 Ordem dos Médicos
www.ordemdosmedicos.pt

Servigcos e laboratérios de genética no sector publico em
Portugal:

Lisboa:

Servico de Genética Médica

Hospital de Santa Maria

Tels.: (+351).21.780.53.40 (geral); (+351).21.780.33.07
(laborat - -ri o)

Fax: (+351).21.780.55.86

Email: genetica@hsm.min-saude.pt
www.chin.min-saude.pt

Servico de Genética Médica

Hospital de D. Estefania

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 Saude Dr. Ricardo Jorge
http://lwww.insarj.pt/site/insa_home_00.asp
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Questdes a recordar

1 AAs mulheres que s«o portador
de 50% de passarem 0 gene as suas criancas. Se um filho
(masculino) herdar o gene alt e
essa doenca. No entanto, se uma filha herdar o gene
mutado ela sera apenas portadora (ndo doente) como a
mae.

1 Um homem que tenha uma doenca ligada ao X recessiva
passard sempre o gene alterado as suas filhas, que serdo
obrigatoriamente portadoras (ndo doentes). Contudo, se
ele tiver uma doenca ligada ao X dominante, as suas filhas
serdo afectadas. Um homem nunca pode passar um gene
ligado ao X aos seus filhos (sexo masculino).

1 Um gene mutado ndo pode ainda ser corrigido - fica
presente para toda a vida.

1 Um gene mutado ndo se pode apanhar de outras pessoas,
apenas é transmitido de pais para filhos. As pessoas com
genes mutados podem ser dadoras de sangue, por
exemplo.

1 As pessoas por vezes sentem-se culpadas por haver uma
doenca na familia. E importante lembrar que uma doenca
hereditaria ndo é culpa de ninguém e que ninguém pode
ter feito nada para que ela tenha aparecido.

Este é apenas um breve guia sobre a hereditariedade ligada ao
X. Podera obter mais informacdes através do servico ou
consulta de genética médica da sua éarea (ou procure na
Orphanet, em portugués), ou nos seguintes enderecos:

Orphanet

(s2tio da Internet de | ivre aces
raras e medicamentos orfados, com links a associacdes de
doentes em toda a Europa, em inglés e portugués)

www.orpha.net

Figura 1. Genes, cromossomas e ADN

-~ Cromossomas
— 23 pares

O cromossoma é
composto por genes

© Clinical Skills Ltd

Os cromossomas dos pares 1 a 22 sdao semelhantes em
homens e mulheres: sdo chamados os autossomas. Porém, o
23U par , conheci dos como cro
heterossomas), € diferente em homens e mulheres. Existem
dois cromossomas sexuais, 0 cromossoma X € 0 cromossoma
Y. As mulheres tem dois cromossomas X (XX), enquanto o0s
homens tem um X e um Y (XY). A mulher herda um
cromossoma X da mae e um do pai. O homem herda um
cromossomas X da mée e um cromossoma Y do pai. A figura
acima mostra os cromossomas de um homem, uma vez que o
altimo par é XY.
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Figura 2. Os 23 pares de cromossomas, organizados de
acordo com o seu tamanho; o cromossoma 1 € o0 maior de
todos. O ultimo par (X e Y) € o que define o sexo
(cromossomas sexuais).

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 doenga
recessiva, e a
causara habitualmente uma doenca genética. Numa doenca
dominante, basta uma coOpia alterada para desencadear a
doenca. Uma doenca genética ligada ao cromossoma X é uma
alteracdo do gene no cromossoma X. Embora muitas (e as mais
conhecidas) das doencas ligadas ao X sejam recessivas,
algumas podem dominantes.

outra c¢c-pia for
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possivel realizar um teste durante a gravidez para verificar se o
feto herdou a doenca (mais informacdes sobre estes testes
est «o di spon2veis nos fol he
Cori-nicaso e AAmniocenteseo0)
com o seu médico especialista.

Outros Familiares

Se alguém na familia tiver ou for portadora para uma ligada ao
X, devera discutir isso com os seus familiares. Esta informacgéo
pode ser Gtil para ajudar ao diagnéstico de outros familiares.
Isso pode ser particularmente importante para aquele seus
familiares que ja tém filhos ou esperam vir a ter filhos no futuro.

Algumas pessoas tém dificuldade em falar com outros familiares
sobre a existéncia de uma doenca genética. Podem recear
causar ansiedade na familia. Nalgumas familias, as pessoas
podem ter perdido o contacto com os familiares ou pode ser-lhes
dificil contacta-los. Os médicos especialistas em Genética
Médica tém habitualmente experiéncia com estas situacdes e
podem ajudar a discutir essa situagdo com o resto da familia.

t

0s



