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Cariotipos

Conjunto cromossdmico de um organismo

Fecundacién

Haploide Diploide

Meiosis
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Meiosis

Haploide n

Fecundacién




Cariotipos

2n
Fon

Meiosis Haploide |

Haploide Diploide

| Meid

Diploide Haploide n

(a) Protistas, hongos \nimales

Fecundacion

(c) Animales




Células Somaticas vs Células Germinais

End of lifespan, and death

- Sperm

Fertilization |

Development

Individual




Células Somaticas vs Células Germinais

Células Somaticas: Mitose —> garante o crescimento dos
organismos e a reposicao de células mortas. O DNA é

transmitido de forma constante de célula para célula.

Células Gametas: Meiose = forma novos gametas. O material
genético é reduzido a metade para garantir a quantidade de
DNA necessaria a cada espécie. Ocorre troca de material
genético paterno e materno provocando um aumento da

variabilidade das células resultantes.



Células Somaticas S S— PROMETAPHASE

Mitose Centrosomes Chromatin  Early mitotic Agter
(with centriole pairs) (duplicated)  spindle

Nucleolus Nuclear Plasma Chromosome, consisting Kinetochore
envelope membrane of two sister chromatids microtubule
METAPHASE ANAPHASE TELOPHASE AND CYTOKINESIS

Metaphase
plate

NN

Centrosome at Daughter
Spindle one spindle pole chromosomes



Células Somaticas

Mitose

l S-Phase

l
Sl L
b

|

B Figure 2.8. Mitosis. (From Loffler et a

.. 2007.)



Células Gametas
Meiose

paternal
homologue X~
matemal 0
Jr homologue +
Prophase 1
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; Anaphase 1
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-) Metaphase 2

4 daughter

— 2nd cell division of meiosis

Anaphase 2 Telophase 2




Gametas ' !
Meiose

i

First meiotic division
Separation of homologous chromosomes

XX xi xlx \xx

Second meiotic division
Formation of haploid germ cells

2x 2x 2x
B Figure 2.9. Meiosis. (From Loffler et al., 2007.)

2x



Ciclo celular
Qélula filha

&

cell division

cycle begins
{mitosis)

cell prepares

to divide cell grow

cell decides
whether to
continue

replication
of DNA



Ciclo celular Celulafiha

-/ Inicio do ciclo
Ponto de resticao (check point M) celular

M (Mitosis)

G1 (Gap1): Crescimento celular.

f \.
G2 (Gap2):A célula prepara-se i t‘

para a divisdo celular. cell grow

~J AG-‘I

GO
Ponto de resti¢cao (check point G2)

(GapO0):
Estado aquiescente

S (Syn th e sié): “‘S Ponto de restigcdo (check point G1)
Duplicagado cromossomica



Ciclo celular

G1 (Gap1): Crescimento celular - Todos os componentes celulares
excepto os cromossomas sao replicados

(Gap0): Estado aquiescente (a célula nao plorifera, nem se divide)

Ponto de resti¢ao (check point G1)

Ponto de resticao (check point G2) ‘/
cell division ) cycle begins
(mitosis) \ & y_ /
S (Synthesis): Duplicagao cromossomica [ J s
o PR
G2 (Gap2):A célula prepara-se para a
divisdo celular. Os cromossomas duplicados % "
sao analisados para a correcao de erros de o’
replicacao 2
Ponto de resticao (check point M) ciication s cell decides

of DNA whether to
continue



Ciclo celular

A sequencia de acontecimentos do ciclo celular funciona como uma

especie de reldgio, com sitios de controlo: check points

/
G, checkpoint
Control
system
Gy
Os check points podem
M checkpoint arar o ciclo celular caso
G, checkpoint P

existam sinais de

regulacao negativos



Ciclo celular

Pontos de Restricao/controlo: Check Points

*G1 check point: para o ciclo celular quando detecta DNA

danificado, impedindo a sua sintese na fase S

G2 check point: Para o ciclo celular em resposta a DNA
danificado ou n&o replicado, assegurando desta forma que a fase

S é devidamente concluida

M check point. Para o ciclo celular quando sao detectados erros

na mitose: Problemas na segregacao cromossomica



Ciclo celular

A passagem da célula pelas varias fases do ciclo celular é coordenada e

regulada fundamentalmente pelo complexo ciclina-quinase:

Cyclin A-CDK1
Cyclin B-CDK1

Cyclin D-CDK4
Cyclin D-CDK6

Restriction
point

N\

Cyclin A-CDK2

Cyclin E-CDK2



Morte Celular (necrose) & Apoptose

*E um processo de morte celular, que no caso da apoptose é

programada
*A necrose celular ocorre devido a lesOes irreversiveis na célula.

Na apoptose a célula é alvo de processos bioquimicos que

determinam o seu destino final

*Na Necrose celular ha evasao do citoplasma devido a desintegracao

celular



Apoptose

*Controla o numero de células num organismo
*E essencial ao desenvolvimento, morfogénese e homeostase

*Elimina as células danificadas num tecido sem afectar as células

vizinhas
E um processo altamente regulado por cascatas de sinalizagéo

*Encontra-se em equilibrio com a mitose (ciclo celular) em tecidos

adultos saos



Morte Celular (necrose) & Apoptose

*Na Apoptose a membrana nunca se rompe, pelo que nao ha invasao

do espaco extracelular com restos celulares

*Na necrose ha evasao dos tecidos adjacentes ao contrario do que
ocorre na apoptose que ocorre numa célula individual,

independentemente do tecido em que se encontre



Hereditariedade

Mendeliana
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Na espécie humana existem 46 cromossomas nas células somaticas (2n = 46),
23 nas células germinais



Cromossoma —— parm

Braco Curto

cromatidio

44— Centromere

centromero
cromatidio

44— garm

Braco Longo

4— telomere




. Cromatides

Cromossomas....
... Lu4 ............... ... .Centromero

’. ..................

Metacéntrico Submetacéntrico Acrocéntrico

R

Distintas morfologfas de los cromosomas:

a) cromosoma metacéntrico

b) cromosoma submetacéntrico

¢) cromosoma submetacéntrico con zona satélite
d) cromosoma acrocéntrico

e) cromosoma telocéntrico




Heranca Monogénica
Heranca Mendeliana

Gregor Mendel

1822 - 1884

Nasceu em Heinzendorf, na Austria.

Era filho de pequenos fazendeiros, tinha
dificuldades financeiras para conseguir
estudar.

Em 1843, ingressou como hovico ho
mosteiro de agostiniano da cidade de
Brinn, hoje Brno, na atual Republica
Checa.

A observacao minuciosa do mundo que o
rodeava valeu-lhe o reconhecimento para

a historia da vida



Heranca Monogénica
Heranca Mendeliana

/Seed (endosperm) | Seed shape /Seed coat R /Flower position R [Stem length ) R
color color -
g ) v d o 24
\_ Yellow Creen Round Wrinkled \Gray White y,
g & Py >
Pod color )* _| Pod shape 4
4/
&/ 24
Terminal \L
. r/ (at tip of #f
"k Yellow Creen Inflated Constrictec JAN ' AN '/

Analise da transmissao de caracteristicas fenotipicas entre ervilhas

7 caracteristicas diferentes

Formulacao de uma hipotese sobre a transmissao das caracteristicas entre as
geracoes

Observacao da transmissao de caracteristicas durante 10 anos



Heranca Monogénica
Heranca Mendeliana

Term Definition

Cene A genetic factor (region of DNA)
that helps determine a

. . characteristic
Terminologia em

Allele One of two or more alternate
Genética forms of a gene

Locus Specific place on a chromosome
occupied by an allele

Cenotype Set of alleles that an individual
possesses

Heterozygote An individual possessing two
different alleles at a locus

Homozygote An individual possessing two of
the same alleles at a locus

Phenotype or The appearance or manifestation

trait of a character

Character or An attribute or feature

characteristc




Heranca Monogénica
Heranca Mendeliana

Terminologia em
Genética

Genes exist in different
versions called alleles.

One allele codes ...and a different allele
for round seecs... codes for wrinkled seeds.
O

Allele R Allele r

Different alleles occupy the
same locus on homologous
Chromaosomes.




Heranca Monogénica

Heranca Mendeliana

f
P generation Homozygous Homozygous

round seeds wrinkled seeds

D« B

Mendel’s first _9 Mendel crossed
experiment Cross two homozygous

o varieties of peas

/F, generation {

L/
™\

Self-fertilized Al F. szeds
’ J % ) J Ewere rourd.

Mendel's second | Mencel allowed
experiment Intercross the plants to
o | self-fertilize.

v

/Fz generation

\

Results iy B33, ci F, seeds

rogeny seecs
progeny viere round

5474 Round seeds ) 3/4 Round and ', were
- wrinkled, a

3:1 ratio.

1850 Wrinkled seeds \) 1 /s Wrinkled
L.

/

Conclusion: The traits of the parent plants do not blend.
Although F; plants display the phenotype of one parent,

\both traits are passed to F, progeny ina 3:1 ratio.

/




Each plant possassed Mendel crossed a plant homozygous
ry = tvio alleles coding for round seeds (RR) with a plant
H eran ga M on Og enica (@) for the character. homozygous for wrinkled seeds (.
: [P generation“ ] R
Heranca Mendeliana
Homozygous Homozygous
round seeds wrinkled seeds
J x
RR m
1 1
Gamete formation| |Gamete formation
The two alleles in each l l
plant separated when L__(®) Gametes 3]
gametes were formed; L |
one allele went into
each gamete. Fertilization
. S
(b) v

(F, generation

n Because round is
dominant over — .
wrinkled, all the Fy

had round seeds. Rr
B Gametes fusec to / I

Round seeds

produce heterozygous Gamete formation

F- plants that had 1

round seeds. ‘ ;
“ Mencel self-fertilized ® Gametes )

L )

the F, to produce

the F,.... I Self-fertilization
" J




v

' . ~
F, generation
Herang’a Monogénica B3 Because round is Round seeds
dominant over R
Heranga Mendeliana wrinkled, all the Fy J
had round seeds. Rr
B Gametes fused to ‘/ I .
produce heterozygous Gamete formation
F. plants that had A
round seeds. { }
“Mencei self-fertilized @ Cametes )®
the F, to procduce
oL o Self-fertilization
- y,
(c) l
/F eneration N
28 Rouncd Round Wrinkled
¥4 Round /) :
f ernkled J J '
I I | y
..which appeared /4 RR /"er fa lr R ferr
b Gamete formation
round to wrinkec. ] I
Cametes® ® ® ©@ @ ® ©® @

Mencel also self- L“’J
fertilized the F,... Self-fertilization y
N




Heranca Monogénica

Heranca Mendeliana

A

g )
R "Round Round Wrinkled
¥4 Round (M) /
4 ernkled ; J J '
!
-..which appeared \ YRR /4 -2 % . A
ina3:1 ratic of Gamete formauon
round to wrinkied. I K
Gametes ® ® @® @
Mendel also self- h")
fertilized the F,... Self-fertilization
- j
(d) | ‘ ‘
(F3 generation p A N R
Round Round Wrinkled Wrinkled
Round .
...to produce )
? Fseeds. % \) 3 \)
- RR RR r r
RrrR
_ / ’ /

i 1

Homozygous round | | These heterozygous | | Homozygous

peas procuced plants produced wrinkled peas

plants with only round and wrinkled | | procuced plants with
round peas. szeds in 2 3:1 ratio. | | only wrinkled peas.




Heranca Monogénica
Leis de Mendel:

12: Lei da Segregacao: os organismos diploides possuem genes que
ocorrem aos pares e apenas um membro de cada par € transmitido a
geragao seguinte.

2?: Lei da distribuicao independente: Os genes de diferentes locus sao
transmitidos independentemente em proporcoes definidas.

Conceito de dominancia: quando dois alelos diferentes (heterozigoto)
estao presentes num genotipo, apenas € observado no genotipo as
caracteristicas do alelo dominante.

Caracteristicas autossdmicas:

Aparecem igualmente em homens e em mulheres.
Podem ser transmitidas diretamente de homem para homem.



Heranca Monogénica - Conceitos

Locus: posicao do gene no
cromossoma

Alelos: genes que ocupam o mesmo
locus em cromossomas homologos
Alelos iguais: Individuo homozigoto
Alelos diferentes: Individuo
heterozigoto

Gene Dominante: As caracteristicas
sao manifestadas quando o gene
estda em dose simples
(Heterozigotico)

Gene Recessivo: As caracteristicas so
sao manifestadas quando o gene

esta em dose dupla (Homozigdtico)

Par de alelos

dominantes

homocigoto (P E. PE [—locus
de un gen
Par de alelos
recesivos

homocigoto a [ | Al
Par de alelos

heterozigoto b | BEK

Alelo “Alelo
recesivo dominante

./



Curvoturo do polegor

£
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Heranca Monogénica

Tipos de Heranca Monogeénica:

Autossomica Dominante

Autossomica Recessiva

Dominante ligada ao sexo

Recessivo Ligado ao sexo



Previsao de fenétipos

Reginald Crundall Punnett

- Quadro de Punnett 1875-1967

- Probabilidade genética



Segregacdao Cromossomica

* Apenas um alelo de cada progenitor é transmitido para a geracao seguinte
atraveés dos gametas

* A segregacao cromossoOmica acontece devido a separacao de cromossomas
homologos durante a meiose

" 2
The two alleles of genctype R r
Rr are ocated on —
homologous chromoesomes, . ..
. ,
1

Durante a fase S da interfase

. Chromosome . L. ~
) .whchreplicate during ~ ==""| replication meiotica, 0s cromossomas sao
S phase of meiosis. ; .
' : replicados resultando em
- .
RYRryyr duas copias de cada alelo,

uma em cada cromatideo.




Segregacao
Cromossomica rABR 0L

Crossing over may or may not

During prophase | of meiosis,
take place.

No crossing over Crossing over

© l

|
Rer r R8JrRALr

During anaphase |, the
chromasomes separate.

} If no crossing takes place,
the two chromatids of each

RRER Tyuy? chromasome separate in R8Cr Reor

anaphase |l and are identical.

If crossing over takes place,

| | | |
| Anaphase Il | Anaphase || the two chromatids are no | Anaphase Il | | Anaphase |l |
)i longer identical, and the 1 1
I l l different alleles segregate l l l l

R R ri r R r R r

in anaphase |l




Segregacao
Cromossdmica

Durante a anafase Il da meiose, os dois cromatideos de cada
cromossoma replicado separam-se; cada gameta resultante da
meiose possui apenas um unico alelo de cada locus, tal como o

principio da segregacao de Mendel prevé

If no crossing takes place,
the two chromatids of each
R

o om " @
RRER Tgg? chromasome separate in r Re_r
x anaphase |l and are identical.

If crossing over takes place

Anaphase || Anaphase |l the two chromatids are no Anaphase Anaphase |l

longer identical, and the
RI R ri r R| r RI r

different alleles segregate
in anaphase ||

—_—
=
e P
B



Quadro de Punnett

Sabendo o gendtipo dos gametas pode-se aceder as diferentes
combinacdes de alelos de forma a obter gendtipos para a seguinte

geracao

Gamletas

Gametas- _Descendentes




Quadro de Punnett

Paulo: olhos azuis (aa)

Ana: olhos castanhos; Filha de uma mulher com olhos azuis (Aa)

Qual a probabilidade de Paulo e Ana terem filhos de olhos azuis?

Coluna: x
Gametas de Ana

B

Linha:
Gametas de Paulo
(homozigdtico)

(heterozigdtica) a a
N/

A-P>\

Biologia - Quadro de Punnett

N

AN

Soma dos Gametas

gue tém a hipotese

de se cruzar durante
a fecundacao




Quadro de Punnett

a
A |Aa

d dd

g—

dd

]

NS

N\ T

..

a Genotipo: 50% Aa OU 2:4

Fendtipo: 50% de hipdteses de ter
Aa um filho com olhos castanhos

Genotipo: 50% aa OU 2:4

Fendtipo: 50% de hipdteses de ter

um filho com olhos azuis




Quadro de Punnett

(uma caracteristica)

(a)

/P generation

Tall X
‘Tt tt
: .
Cametes ®t© @J©

Short

(b)
(I-'. generation R
Tt
(
Tall
tt
Shorf Short
Conclusion: Cenotypic ratio 1T7t:1tt
Phenotypic ratio 1Tall:1Short




Quadro de Punnett

(Duas caracteristicas)

Rato Negro com pelo curto (BBLL)

j> Cruzamento Dihibrido

Rato Castanho com pelo longo (bbll)

F1: d/% BL BL BL BL
o] BbLI BOLI BOLI BbLI
o] BbLI BOLI BOLI BbLI
bl BbLl BbL BbL BbLl
bl BbLl BbL BbL BbL

Genotipo de toda a F1: BbLl

Fénotipo: Negro com pelo curto



Previsao de Fenotipos
Cruzamento Dihibrido

(Duas caracteristicas —F1)

-
gametas I I

llal 1

100 % Bb (negros)

Genotipo de toda a F1: BbLl



Previsao de Fenotipos

(Duas caracteristicas —F2)

=lal 1

| -

Jametas | I

LA

Fa . L
-
"';-‘ ;‘ ., ;'
e e
B8 g e
B o &

BBLL BbLl
BBLI BbLL

Cruzamento Dihibrido

L

v
- -

bbLl
bbli



Previsao de Fendtipos Cruzamento Dihibrido

(Duas caracteristicas —F3)

e a
" Negro, peio Corne mamran, pekd lago ' ' lI

BL ° BL
S | Y | I

| "e' ‘ I &

Hegro [,Hc Corg

Fhal 2



Cruzamento Dihibrido

Neste caso analisam-se cruzamentos tendo em conta duas caracteristicas.

e (Quadro de Punnet, no entanto, s6 pode ser utilizado quando os genes
sao_independentes um do outro, isto é, quando a segunda lei de
Mendel é cumprida (a presenca de um determinado alelo do gene X
nao implica a presenca de um outro alelo do geneY).

Cruzamento Dihibrido
Exemplo: cruzamento entre AaYy. Gémetas Masculinos

Gametas: : AY, Ay, a¥Y e ay AY Ay a¥Y ay

4Fénotipos AY | AAYY | AAYy | AaYY | AaYy

16 Génotipos

Ay | AAYY | AAyy | AaYy | Aayy

aY | AaYY | AaYy | aaYY | aaYy

ay | AaYy | Aayy | aaYy .

Fendtipos: 9/16 AY: 3/16 Ay: 3/16 aY: 1/16 ay

Gametas Femininos




Heranc¢a Poligénica

A heranca poligénica ocorre quando existem genes que
individualmente exercem leve efeito num mesmo traco
fenotipico.

v

E um conceito com base mendeliana que é estudado por
métodos estatisticos

- Probabilidade: uma ferramenta em Genética



Probabilidade: uma ferramenta em Genética

Qual a probabilidade de ter uma cianga com Albinismo!?



Probabilidade: uma ferramenta em Genética

Albinismo: Doenca recessiva (a)

Aa x Aa

Pai : Aa Mae : Aa

Gametas possiveis:
AA > 1/4
Aa > 1/2
aa > 1/4

Probabilidade de ter uma crianga
albina: (aa) = 1/4

Probabilidade de ter uma crianga
normal: (AA ou Aa) =3/4




Probabilidade: uma ferramenta em Genética

Albinismo: Doenca recessiva (a)

a = the probability of a child having albinism = Y/

Pai : Aa Mae : Aa

b = the probability of a child having normal
pigmentation = ¥

3 criang¢as normais
2 criancas albinas
n=>5

Binominal: (a+b)"

(1/4 + 3/4)°



Probabilidade: uma ferramenta em Genética
a = the probability of a child having albinism = Y/

b = the probability of a child having normal

Pai : Aa Mae : Aa pigmentation = ¥,

3 criang¢as hormais
2 criangas albinas
n=>5

Binominal: (a+b)" > (1/4 + 3/4)°

(a+ b)Y =a +5a"b+10a’b” +10&4°D’ + 5ab® + b

v (10a2b3)= probabilidade de ter 2 filhos com albinismo e 3 normais

10a°b* = 10(/)*(7)° = 270/1024 = .26




Dominancia Incompleta



Dominancia Incompleta

A dominancia incompleta verifica-se quando um individuo
heterozigdtico para uma determinada caracteristica, exibe um

fenotipo intermédio entre os dois alelos heterozigoticos.

Cada gendtipo heterozigotico, tem o seu um fendtipo especifico

especifico.

Esta forma de dominancia nao obedece ao conceito de

dominancia definido por Mendel



Dominancia
Incompleta

(a)

G generation

Purple fruit White fruit
‘ .
U
PP pp
Gametes (P) ®
L )

Fertilization.

-

F; generation
Violet fruit Violet fruit

-3
L L

Gametes O% GP @ ?)

Fertilization.

-
b
2 '
F; generation
® ®
PP Pp
@ '
Purple Violet
Pp [
@ 0 </
Violet White

\_| Conclusion: Genotypic ratio 1PP:2Pp:1pp

Phenotypic ratio 1purple:2violet:1 white




Dominancia Incompleta

/ﬁm&-
./ \-_‘

; ""\N"‘\

AA BB

78>

ab

aB

Ab

AB

AA Bb

Aa Bb
7
Aa bb

aa bb

|78 | 28D | 4D | 4D 75

0
@ 3 @ wo_w
1] %
M A “ O “
A a
1]
< < i P
0
@ 3 Q 8
o @
< 2 < <
o Q a
A®,B @ a 0
< a [}
3 2 @A@A
@ 2
L\y] 1]

AB

B il
<&

Father
Aa Bb

f\

AT




EXERCICIO 1

A cor preta nos ratos (B) é dominante sobre a cor castanho (b); o
padrao sélido (S) € dominante sore o padrao machado branco (s).

A cor e o padrao sao caracteristicas controladas por genes de
segregacao independente.

Um rato homozigdtico preto com manchas brancas é cruzado com uma
fémea homozigodtica castanha sem manchas (padrao sélido).

Todos os filhos resultantes deste cruzamento (F1) sao pretos com
padrao solido.

Um rato F1 é cruzado com um rato castanho com manchas brancas.

a) Indique os gendtipos dos progenitores do rato F1
b) Indigue os gendtipos e os fendtipos da geracdo resultante do

cruzamento do F1




