1. A distrofia muscular progressiva ¢ uma doenca
condicionada por um gene recessivo localizado no
cromossoma X. Considera uma familia em que: Maria ¢ uma
mulher saudavel; Sofia é irma de Maria e é doente; Pedro é o
marido de Maria e ¢ saudavel.

1.1. Indica o genotipo da Maria, da Sofia e do Pedro.
1.2. Indica a probabilidade de o primeiro filho de

Pedro e Maria ser doente. Justifica apresentando o
xadrez mendeliano, o fenotipo e o genétipo.
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1.1. Maria — X°X% Sofia — X“X¢; Pedro — X"Y
1.2. Maria — X°X?; Pedro — X”Y
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Genotipo: 25% XPXP; 259% XPX9; 25% X°Y;
25% XY

Fenétipo: 25% filhas normais; 25% filhas porta-
doras; 25% filhos normais; 25%
filhos doentes

A probabilidade do primeiro filho deste casal
ser doente é de 25%.

2. A hipertricose auricular caracteriza-se pela presenca de pélos, anormalmente longos e espessos,

no bordo da orelha do homem.
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2.1. Ligada ao cromossoma Y, ja que todos os
homens da mesma familia possuem a carac-
teristica e nenhuma mulher a possui.

2.2, VL, = X0 VU — X0k Wy — XXV, — XYP;
VI, = XY; VI, = XY.

Fig. 1 Arvore genealogica de uma familia com hipertricose auricular.

2.1. Caracteriza este tipo de transmissao hereditaria.

2.2. Indica o genétipo dos individuos 1 e2del;2,3e6de V;1e3de VL

3. Uma certa deficiéncia enzimatica provoca anomalias, entre as quais uma paralisia grave, levando
geralmente & morte antes da puberdade. A arvore genealdgica representada abaixo diz respeito a uma

familia com esta doenga.
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Fig. 2 — Arvore genealdgica de uma familia com uma deficiéncia enzimatica.

3.1. Indica se o alelo responsavel por esta doenca é dominante ou recessivo. Justifica.



3.2. Indica se o alelo responsavel pela doencga se
encontra nos cromossomas sexuais ou nos autossomas.
Justifica.

3.3. Indica o genétipo dos individuos 1, 2, 3,4, 5 e 6.
4. Nos grupos de questdes que se seguem, estabelece a

correspondéncia entre os nimeros da coluna 1 e as letras da
coluna II.

. O gene responsavel pelo aparecimento da

anomalia enzimatica é recessivo, pois do
cruzamento dos individuos 1 e 2, ambos
normais, originam-se descendentes com a
anomalia. Tal facto significa que a progeni-
tora possui o gene para a doenca (porta-
dora), mas dominado pelo gene normal.

2. O gene para a doenga encontra-se nos cro-

maossomas sexuais, no cromossoma X, pois
apenas os homens possuem a doenca,
sendo as mulheres as portadoras do gene
para a doenca, como se verifica no cruza-
mento entre os individuos 19 e 20.

2 - XBx9 3 - XThY; 4 - XPY;

16— XTY.

4.1.  Pode afirmar-se que:
Coluna I Coluna II
1. Quando a caracteristica ndo esta ligada ao a) a caracteristica s6 se manifesta nos homens

sexo e ¢ recessiva... b)

2. Quando a caracteristica esté ligada ao sexo e
¢ recessiva...

3. Quando a Caracteristica esta ligada ao sexo c)
e ¢ dominante...

4. Quando o gene responsavel esta localizado
na parte do cromossoma Y que ndo tem d)
correspondéncia no cromossoma X...
[1.1-c2-8;3-D;4-A. |

as estatisticas indicam que o numero de homens que
apresenta essa caracteristica ¢ o dobro do niumero de
mulheres.

de um casal em que nenhum deles manifesta a
caracteristica, podem nascer filhos ou filhas com
essa caracteristica

as estatisticas indicam que o numero de homens
atingidos por essa caracteristica e metade do niimero
de mulheres.

5. Um cidadao inglés, de nome Edward Lambert e nascido em 171 7, tinha a pele coberta de
escamas ¢ necessitava de ser constantemente descamada. Os pélos do corpo eram semelhantes aos dos

ouricos e, por isso, foi chamado o “homem porco-espinho”.
Ele teve seis filhos e todos exibiram as mesmas
caracteristicas, as quais foram transmitidas ao longo de
quatro geragdes. Nenhuma das filhas deste homem
manifestou a caracteristica. De facto, nunca se soube da sua
ocorréncia nas mulheres.

5.

5.1. A doenga esta associada ao cromossoma Y,

ja que apenas tem sido encontrada em ele-
mentos do sexo masculino ao longo das
geracoes. Como s os homens é que pos-
suem o cromossoma Y, esta doenca é

5.1. Explica a transmissao desta caracteristica. sxclysiva:dos homens.
. y e . . rvd. A gis
5.2. Indica o gendtipo deste homem, da sua mulher, 5:2. ?(thmem ;\:\‘\ ; ‘t‘uulhe ; : XX;
Filnos — AY; Flihas — AA.
dos seus filhos e das suas filhas.
6. A hiperamoniemia congénita do tipo II ¢ uma doenga metabdlica provocada por uma deficiéncia numa

enzima. Na auséncia de tratamento, as criangas doentes morrem nas primeiras semanas de vida, apos terem estado
em coma provocado por uma elevagdo anormal da taxa plasmatica de amoniaco. A arvore genealdgica da figura 3

representa uma familia atingida por esta doenca.
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1.1. A doenca é transmitida por um gene reces-
sivo, ja que-do cruzamento Il,, (ambos u
normais) resulta um filho (4) doente, logo
os progenitores possufam o gene da ——
doenca, mas dominado pelo gene normal. :
E ligado ao cromossoma X, ja que apenas
os homens desta familia manifestam a
doenca, sendo as mulheres as portadoras
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deste gene. -
i L |_|Hurru:ms§u

T2 = X 1y — XX, XY

M, — XHY; 11, — XPY; 11, — XPY; 1, — XHXR

Bl IV — XY, conggénita.
1.3. Os individuos V,; e V,, sdo meios-irmaos.

6.1.

transmissiao desta doenca.
6.2.
6.3.
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Fig. 3 — Arvore genealogica de uma familia com hiperamoniemia
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Indica uma explicacdo provavel para o modo de

Indica os gen()tipos dos individuos I], 12, IIz, II4, IIIz, III4, III7, IIIs, III](), (Y IV].
Indica qual o parentesco entre os individuos Vy; e V3.




