UNIVERSIDADE ESTADUAL DE FEIRA DE SANTANA
DEPARTAMENTO DE CIENCIAS BIOLOGICAS
DISCIPLINA: BIO 152 - GENETICA BASICA A

PROFESSOR: ROBERTO MEIRELES

ELABORACAO DE HEREDOGRAMA

INTRODUCAO

A aplicagdo da metodologia mendeliana a espécie humana ndo é possivel.
Obviamente os cruzamentos controlados nao podem ser realizados, além de a prole ser
em numero reduzido e o ciclo de vida relativamente longo para andlise genética no
modelo de Mendel. Deste modo o estudo da heranca de um determinado carater em
humanos é realizado por meio da analise de heredogramas. O heredograma é uma
representacdo grafica da historia de uma caracteristica em uma familia. A sua andlise
permite concluir acerca da possivel transmissdo hereditaria e caso confirmado a origem
hereditaria estabelecer o modo de heranca e o diagnéstico da patologia, identificar os
membros da familia que apresentam a condigdo, calcular o risco de recorréncia para
outros familiares e avancar em estudos de ligacao para localizacdo e identificacao de
genes. A elaboracdo desta ferramenta € realizada a partir de informacdes prestada pelo
probando e/ou seus familiares, com uso de simbolos padronizados. O registro do
maximo de geracdes e de informagdes dos familiares, especialmente acerca do carater

em estudo, deve ser uma regra basica para elaboracdo de um heredograma.

OBJETIVOS

e Elaborar heredograma a partir de descrigdo de casos clinicos;

¢ Identificar o modelo de heranca dos casos descritos.

METODOLOGIA

1) Analise os casos clinicos apresentados a seguir;
2) Elabore o heredograma correspondente;

3) Indique o modelo de heranga dos casos descritos.



Caso 1

A anodontia total, auséncia completa de todos os dentes, deciduos e permanentes é rara
e quase sempre estd relacionada a sindrome da displasia ectodérmica hereditaria
(Salzedas et al.,, 2006), um grupo heterogéneo de doencas hereditarias caracterizado
pela presenca de alteragdes em duas ou mais estruturas de origem ectodérmica,
incluindo pele, cabelos, unhas, dentes e glandulas écrinas (Araujo et al., 2001). Segundo

Salzedas et al. (2006), na literatura encontram-se resultados divergentes quanto a

Q-

frequéncia de envolvimento dos elementos dentarios, contudo ha consenso quanto
reducdo dos dentes terminais de cada série. Um casal tem um filho e uma filha com
desenvolvimento dentario normal, o mesmo ocorrendo com a prole de um segundo
casal. A filha do primeiro casal tem trés filhos com o filho do segundo casal. Dos filhos
desse ultimo casal, o menino e menina (mais velha) tém anodontia; a filha mais nova de

13 anos de idade (M.C.M) tem denti¢do normal.

Caso 2

As displasias dentarias sdo defeitos relativamente raros em que os dentes apresentam
mobilidade e podem esfoliar prematuramente devido a inadequada formagao radicular
(Seabra et al. 2008). Uma mulher gravida (Lucia) tem um filho com displasia do esmalte
e da dentina. Lucia tem duas irmds e um irmao normais. Esse ultimo é casado com uma
mulher ndo-aparentada e tém uma filha normal. Os pais de Lucia sdo normais. A irma de

sua mae € mae do seu marido. Nao ha historia familiar prévia dessa doenga.

Caso 3

A amelogénese imperfeita é uma caracteristica dominante em relagdo a normal, na qual
segundo o Trevilatto e Werneck (2014), o esmalte dentdrio tem espessura normal,
porém mole e fragil (hipocalcificado), podendo os dentes se durante a mastiga¢do. A
braquidactilia (dedos curtos) também é uma condi¢do de heranca autossémica
dominante. Um homem com dentes normais e braquidactilia, cuja mae tem dedos
normais e o pai tem braquidactilia, casou-se com uma mulher com dedos normais e
amelogénese imperfeita, assim como sua mae e diferente de seu pai que tem dentes

normais.



Caso 4

Com base no seguinte caso clinico, trace a genealogia do probando e identifique a
doenca ou sindrome apresentada pelo probando e seu pai, bem como o respectivo tipo
de heranca: D.P.C., 10 anos, sexo masculino, ainda apresenta todos os seus dentes
deciduos, fato que ja comeca a acontecer com sua irm3, de oito anos. Sua irma mais
velha (13 anos) é normal. Outro aspecto a ser notado é que D.P.C. gosta de mostrar sua
capacidade de unir os dois ombros na regido anterior do térax. Sua mae relata que a avé
paterna, o pai e uma das duas tias paternas do menino também conseguem realizar os
mesmos movimentos com os ombros. A mae do menino e seus seis irmdos mais jovens
(trés homens etrés mulheres), bem como seus pais, sdo normais. Ao exame clinico, sdao
observadas as seguintes caracteristicas: proeminéncia dos ossos frontais, parietais e
occipital; braquicefalia; mordida cruzada anterior e do lado esquerdo; presenca de
muitos dentes deciduos; mobilidade dos ombros e capacidade de leva-los para frente
até junta-los na linha mediana. Os exames radiograficos revelaram a presenca de todos
os germes dos dentes permanentes, de acordo com a idade cronolégica, havendo atraso
na erupc¢do; forma atipica dos incisivos centrais superiores; separacdo de ambas as
claviculas, cujos fragmentos apresentam bordos arredondados e definidos, sugerindo
pseudo-artrose congénita das mesmas; escapulas mais elevadas do que o usual e

cabecas dos imeros em situacdo mais caudal do que em uma situacao normal.
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