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Resumo

Essa atividade pratica é resultado de nosso traba-
lho de acompanhamento no Servigo de Aconselhamento
Genético do Instituto de Biociéncias da Universidade de
Sao Paulo e foi desenvolvida com a finalidade de ajudar
no esclarecimento das duvidas dos casais de primos cuja
maior preocupagdo ¢é o risco de virem a ter criangas afe-
tadas em sua prole.

Introducao

Todos os casais da populagdo apresentam risco de
terem filhos afetados por problemas de origem genéti-
ca. Para casais ndo aparentados esse risco ¢ de cerca de
3%. Entretanto, ¢ de conhecimento popular que filhos
de casais de primos t€m risco aumentado de apresentar
problemas genéticos. Sabemos que o risco aumentado de
sua prole apresentar criangas com problemas metaboli-
cos, deformidades fisicas e/ou mentais tem embasamen-
to genético. Acredita-se que cada individuo na populagao
seja portador de um a cinco genes recessivos que, quando
em homozigose, seriam deletérios na sua prole. A unido
de dois individuos aparentados aumenta a probabilidade
que ambos sejam portadores da mesma mutagido e que
possam ter filhos afetados, a chamada homozigose por
origem comum (Jorde e col., 1996; Passarge, 2004).

Nessa atividade, uma grande genealogia ¢ esque-
matizada. De acordo com a representacao do heredogra-
ma, esses casais podem ou ndo ser consangiiineos. Uti-
lizando botdes coloridos, representando alelos que em
homozigose seriam prejudiciais, os participantes com-
preendem que os riscos, de acordo com o grau de paren-
tesco, sdo diferentes e permitem o melhor entendimento
sobre o funcionamento de um servi¢o de aconselhamen-
to genético.

Objetivos
Os objetivos dessa atividade s@o: (1) mostrar como
funciona a transmissdo alélica, usando como exemplo

alelos mutados que, quando em homozigose, sdo respon-
saveis por caracteristicas genéticas de carater autosso-
mico recessivo; (2) permitir que o publico compreenda
por que o risco de filhos afetados na prole de individuos
aparentados € maior do que na prole de casais ndo apa-
rentados; (3) conhecer um pouco a respeito de aconse-
lhamento genético.

Atividade

A atividade necessita de pequeno espago € o ni-
mero de participantes pode ser variavel. Estes repre-
sentardo diferentes casais de uma genealogia hipotética
(Figura 1), cuja alteragdo genética que resulta em uma
determinada doenga € conhecida e o teste para detecta-la
¢ factivel (trata-se de uma suposi¢do, uma vez que essa
situagdo é rara em aconselhamento genético). O heredo-
grama pode ser desenhado e os participantes serdo sorte-
ados de acordo com o sexo e corretamente posicionados.
Essa etapa permite entender como ¢€ feito um heredogra-
ma, sua simbologia e a posi¢do de cada individuo na ge-
nealogia. Apds a montagem do heredograma, inicia-se
a problematizacdo. Durante a discussdo, determinadas
questdes podem ser abordadas:

1. A4 heranga ¢ ligada ao cromossomo X ou é au-
tossomica? Por qué?

A resposta para esta questdo ¢€: - a heranga ¢ autos-
somica. O afetado representado na genealogia ¢ do sexo
masculino e é portador de dois alelos mutados, herdados
de sua mée e seu pai (fenotipicamente normais, porém
portadores). Se fosse uma heranca ligada ao X, os indi-
viduos homens portadores necessariamente seriam afe-
tados e ndo haveria a transmissao de alelo mutado entre
pai e filho.

2. A caracteristica em questdo ¢ dominante ou re-
cessiva? Que caracteristica contribui para a identifica-
¢do desse padrdo?

A resposta ¢é: - a caracteristica € recessiva. Todos
os heterozigotos sdo fenotipicamente normais. A presen-



ca do casamento consangiiineo no heredograma ¢ um fa-
tor que indica a condig@o de recessividade, pois ha um
afetado, filho de pais fenotipicamente normais.

3. Baseando-se no heredograma, entre os casais
da geragdo 1V, que desejam ter filhos, qual deles tem ris-
co mais elevado de vir a ter filhos afetados pela mesma
doenca de V-4?

Para esta resposta é preciso ressaltar que: - trata-
se de uma situacdo hipotética; a alteracdo genética da
doenca em questdo ¢ conhecida e existe um teste para
detecta-la. Dessa forma, o risco maior € na prole dos in-
dividuos IV-10 e IV-11, pois os pais sdo heterozigotos,
aumentando a chance de homozigose por origem comum
(gostariamos de enfatizar que, a priori, o risco o casal
I11-4 e III-5 seria exatamente o mesmo do casal IV-10 e
IV-11; no entanto, deve ficar claro que o casal 111-4 e III-
5 ndo podera ter outros filhos, uma vez que sua historia
reprodutiva foi encerrada). No caso do casal [V-7 e IV-8§,
o teste revelou que IV-7 ndo herdou a mutacdo que se-
grega na familia e que sua esposa IV-8, ndo aparentada,
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Figura 1. Heredograma proposto para a atividade.

Em seguida, os participantes deverdo ser agrupa-
dos em pequenos conjuntos de quatro ou cinco pessoas
para a realizacdo da segunda etapa da atividade. Todos os
grupos receberao:

a - uma genealogia contendo um casamento consan-
giiineo;

b - simultaneamente serd entregue um saquinho

também nao possuia essa mutagdo (mutagdes em genes
sdo eventos raros ¢ o risco de uma pessoa da populacdo
ser portadora daquela mesma mutag@o naquele mesmo
gene ¢ desprezivel). Assim, o risco desse casal de ter fi-
lho com a mesma doenga presente em V-4 ¢ desprezivel.
No casal IV-4 e IV-5, apesar de o teste revelar que 1V-4
¢ portadora, o fato de ela ter casado com um individuo
ndo aparentado e ndo portador torna o risco de afetados
desprezivel.

Se o professor julgar pertinente, a atividade pode
abordar também o calculo de probabilidade de afetados.
A principio, nossa idéia ¢ a de ndo utilizar calculos pro-
babilisticos, mas a de fixar o conceito de risco maior de
afetados por doencas genéticas na prole de individuos
de uma mesma familia, devido a origem comum do ale-
lo mutado: uma tnica mutagdo, presente no individuo
I-2 que, ao segregar dentro da familia, foi transmitida,
dentre outros, para seus bisnetos IV-10 e IV-11, que t€m
um filho afetado, e querem saber o risco de outra crianca
com a doenga.
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escuro contendo dois botdes coloridos, um azul e um
vermelho (Figura 2);

¢ - a informag@o de que o individuo I-1 € portador
de um alelo mutado que, em homozigose, ¢ responsavel
por uma doenca genética. Os individuos da populagio
(II-1 e II-4) sdo considerados homozigotos normais para
esse alelo.
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Figura 2. Atividade com intuito de observar a segregacado de um alelo mutado que pode causar uma doenca genética

no individuo 1V-1, filho de primos em primeiro grau.

Cada grupo devera fazer um sorteio, colorindo a
bolinha que falta para os individuos II-2, II-3, I1I-1, TII-2
e IV-1 (nessa ordem). Apos cada sorteio, o botdo reti-
rado devera ser colocado de volta no saquinho. A idéia
dessa atividade € fixar o conceito de que, devido ao ca-
samento consangilineo, um unico alelo mutado presente
no individuo I-1 pode aparecer em dose dupla trés gera-
¢oOes adiante, causando uma doenga genética, fato este
que explica a origem da crenca popular sobre a maior
probabilidade de ocorréncia de criangas com problemas
na prole de primos.

Essa atividade foi apresentada na atividade “Ge-
nética na Praga” durante o 51° Congresso Brasileiro de
Genética, realizado em 2005 na cidade de Aguas de Lin-
doéia, SP.
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