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Apresentacao

Este livro é resultado das atividades desenvolvidas na Disciplina de Genética Humana e Citogenética do Curso de Biomedicina da Universidade
Paulista — UNIP / Campus Bauru durante o primeiro semestre de 2024. Em cada capitulo sdo apresentados desafios para que os alunos possam
testar os seus conhecimentos.
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Editorial desta publicagdo, por suas valiosas consideracdes na revisdo desta obra.

Prof. Dr. Renato Massaharu Hassunuma,
Prof.? Dr.@ Patricia Carvalho Garcia e
Prof.? Dr.® Sandra Heloisa Nunes Messias.



Sumario

Desafio 1: Determinando porcentagens de bases nitrogenadas do DINA ...ttt et e e e e e e e e s e e e s s e e e 07
Desafio 2: Comparando a desnatura¢do de amostras de DNA pela Reacdo em cadeia da polimerase (PCR) .........oouvviiiiiiiiiiiiiieieiiieieeeeeeeeeeeeeeeiieaes 08
Desafio 3: EStudando 0 COAIZO ZENMETICO .....coiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiii ettt e e e s e s e e e e e e e e e e e e eeeee et ettt e e aa s bbb s s s e e e e seeeeeeeeeeeeesenennsnnnnns 09
Desafio 4: Histdria da primeira lei de Mendel, principio da segregacdo dos caracteres ou lei da segregacao ........c..uueeeeriiiiiiiiiienieiiiiiiiieee e 10
Desafio 5: Histoéria da segunda lei de Mendel ou lei da segregacao independente ..............uiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiii et eeeeeeaaaes 11
Desafio 6: Identificando os individuos de um heredOgrama ..........ooooiiiiiiiiiiiiiiiiii e s e e e e e e e e et e ettt e e e e bbb e s 12
Desafio 7: Heredograma I . ...ttt e e bbb e e e e e e e e e e e e e e e e e et ettt bbb bbb bbb e e e e e e e e e e e e e e et e e e anaaanes 13
Desafio 8: Heredograma I ... et e e e e e s e e e e e e e e e e e e e e e e ettt e e e b e e e bbb e e e e e e e e e e e eeeeeeee e e e e e aanerbnns s 14
Desafio 9: Heredograma I ........o e et eh e e e e e e e e e e e e e e e e et ettt e e e s b e s bbb e e e e e e s e aeeeeeeeeeeenasnnnnsnnnns 15
Desafio 10: Heredograma IV ...t e et e ettt te et e e e e e e e e et ettt et e b e bbb e e e e e e e e e e eeeeeeeeeeteaeeaeassssssn e e s 16
Desafio 11: HEredOgrama V ..o it e ettt ettt et s ea b e e e e e e e e e e e e e e e e e et et et e e e s b b bbb e e e e e e e s eeeeeeeeeeeeeennsnnnnnnnnns 17
Desafio 12: HEredograma VI ... ... ettt e e e e et e e e et et ee e e e e e e e e e e e e et ettt e e b e e b e bbb e e e e e e e e e e eeeeeeeeeaaeaassesssssnanee e s 18
Desafio 13: Genética das POPULACOES I .....uniiiiiiiiiiii ettt e e ettt e e e e et e e eeeeaaaa e e e e et s eeaesan s eeaatanaaessanseasssnnsaeessnnseesssnnseesssnnseeesnnn 19
Desafio 14: GenétiCa das POPULAGOES L1 ..ottt e e e et e e ettt e e et tetta e e e aeaa e eeaaaa e eeeasnaeeeasansaaeesanseeessnnsterssnnseeessnnseeeesnnnns 20
Desafio 15: Determinando a nomenclatura de aneUPLOIAias ........iiiiiiiiiiiiiiiiii et e e e e e e et e e e eat e e eesaaeeaaaaaeeaaasaeeaeneanns 21
(00 L0 LRI e F- T 740 - TP PP U PPPTPR P 22

Refer€ncias € SUZESTOES d@ LEITUIA ....ccoiiiiiiiiiiiiiiiiiiii ettt e e e s e e e e e e e e e e e e e ettt e et e b e bbb bbb e e e e e e e e eeeeeeeeeeteeesanssnsnssnaees 23



GENETICA

APRENDE DO COM




Genética: Aprendendo com Desafios 07

Desafio 1: Determinando porcentagens de bases nitrogenadas do DNA

Um grupo de pesquisadores, ao realizar o sequenciamento genético de uma bactéria, observou que: I) a bactéria estudada apresentava cerca de
4,5 milhdes de nucleotideos em seu nucleoide, composto por uma molécula de DNA em forma de anel com duas fitas complementares; II) a
bactéria apresentava aproximadamente um total de 15% de nucleotideos de adenina em seu nucleoide.

Questoes: a) determine a porcentagem de adenina, timina, citosina e guanina na bactéria; b) determine a quantidade de adenina, timina,
citosina e guanina na bactéria. Dé o resultado em notacao cientifica.
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Desafio 2: Comparando a desnaturacao de amostras de DNA pela Reacao em cadeia da polimerase (PCR)

Uma cientista ird desnaturar varias amostras de DNA em uma reacdao de PCR. As fitas ativas do DNA estado representadas a seguir:
Amostra [: CTTCGGGC

Amostra [I: CGACTCCT

Amostra III: TCCTAAAT

Amostra [V: CGGCGTTA

Amostra V: AGGAACCT

Questoes: a) esquematize todas as fitas de DNA das amostras, representando as fitas ativas e complementares; b) determine a amostra em que
a desnaturacido ira ocorrer primeiro durante o aumento da temperatura na PCR; c) determine a amostra em que a desnaturagdo ird ocorrer por
ultimo durante o aumento da temperatura na PCR; d) justifique as respostas dos itens b e c.
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Desafio 3: Estudando o cédigo genético

Observe a figura ao lado:

Questoes: a) determine os cédons de iniciagcdo e de parada
representados; b) determine a sequéncia de residuos de
aminodcidos sintetizados a partir da leitura do seguinte
trecho de RNA:

CCCUAGCAAAUGGGGUCAAAUCGUCCUUAGCUUACUGC

Indique 0 nome por extenso dos residuos de aminoacidos.

Il Stop
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Desafio 4: Historia da primeira lei de Mendel, principio da segregacao dos caracteres ou lei da segregacao

O monge austriaco e especialista em Botanica e Meteorologia, Gregor Johann Mendel, nasceu em 1822. Aos 21 anos entrou para o mosteiro da
Ordem de Santo Agostinho, onde recebeu o cargo de supervisor dos jardins. Os famosos experimentos de Mendel foram realizados com
ervilhas, onde realizou centenas de cruzamentos entre plantas de caracteristicas diferentes. No jardim, as ervilhas eram separadas por familias:
uma era de ervilhas amarelas e outra de ervilhas verdes. Suas formas podiam ser lisas ou rugosas. Cada familia preservava suas caracteristicas,
sendo por isso denominada por ele de “puras” ou geragdo parental. Mendel percebeu que as caracteristicas passavam de geracdo para geracao
sendo, portanto, hereditarias. O monge decidiu descobrir o que aconteceria com as familias de ervilhas se elas fossem misturadas. Entao, ele
decidiu cruzar ervilhas puras de sementes amarelas com ervilhas puras de sementes verdes. Ele observou que na primeira geragdo (F1) de
descendentes havia apenas plantas de sementes amarelas. Posteriormente, cruzou entre si essas plantas de sementes amarelas da primeira
geracdo e observou que na segunda geragdo (F2) apareciam 75% das plantas com sementes amarelas e 25% com sementes verdes (Reece, Urry,
Cain, Wasserman, Minorsky, Jackson, 2015).

Questodes: a) desenhe um heredograma baseado nas informacgdes do texto; b) explique os resultados obtidos por meio de quadros de Punnett; c)
pesquise o que afirma a primeira lei de Mendel.
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Desafio 5: Histdria da segunda lei de Mendel ou lei da segregacao independente

Apés observar os resultados obtidos dos cruzamentos descritos no Desafio 4, o monge Gregor Johann Mendel decidiu realizar novos
experimentos com plantas que diferiam em relacdo a duas caracteristicas distintas. Ele cruzou plantas que possuiam sementes amarelas e lisas
com plantas que possuiam sementes verdes e rugosas. Pelas experiéncias anteriores, ji se sabia que as caracteristicas amarelas e lisas eram
dominantes e que verdes e rugosas eram caracteristicas recessivas. Assim, a geragcdo parental (P) era constituida por plantas puras duplo-
homozigotas, ou seja, com sementes amarelas e lisas e com sementes verdes e rugosas. Ele observou que a primeira geracido (ou F1) apresentou
apenas plantas com ervilhas amarelas e lisas. Na segunda geragdo (F2), foram observadas ervilhas amarelas e lisas, ervilhas verdes e lisas;
ervilhas amarelas e rugosas e ervilhas com caracteristicas verdes e rugosas, na proporc¢do de 9:3:3:1 (Reece, Urry, Cain, Wasserman, Minorsky,
Jackson, 2015).

Questoes: a) desenhe um heredograma baseado nas informagdes do texto e explique os resultados obtidos baseados na forma de quadro de
Punnett; b) o que afirma a segunda lei de Mendel?
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Desafio 6: Identificando os individuos de um heredograma
Observe a figura ao lado: | g
10

Questoes: a) determine o significado dos diferentes simbolos 1 -
usados nos individuos representados no heredograma.
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Desafio 7: Heredograma I

Observe a figura ao lado:

Questoes: a) determine o tipo de heranca apresentada no
heredograma; b) explique o que significa cada simbolo
apresentado na figura; c) identifique as geragdes e os individuos;
d) considerando que o heredograma apresentado seja
determinado pelos alelos A e a, determine o gendtipo de cada

individuo; e) determine a probabilidade do individuo III-5 ser
homozigoto.

13
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Desafio 8: Heredograma II

Observe a figura ao lado:

Questoes: a) determine o tipo de heranca apresentada no
heredograma; b) explique o que significa cada simbolo
apresentado na figura; c) identifique as geragdes e os individuos;
d) considerando que o heredograma apresentado seja
determinado pelos alelos A e a, determine o gendtipo de cada
individuo.
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Desafio 9: Heredograma III

Observe a figura ao lado:

Questoes: a) determine o tipo de heranca apresentada no
heredograma; b) explique o que significa cada simbolo
apresentado na figura; c) identifique as geragdes e os individuos;
d) considerando que o heredograma apresentado seja
determinado pelos alelos A e a, determine o gendtipo de cada
individuo.

O

O,
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Desafio 10: Heredograma IV
Observe a figura ao lado: /@
-
Questoes: a) determine o tipo de heranca apresentada no
heredograma; b) explique o que significa cada simbolo
apresentado na figura; c) identifique as geragdes e os individuos;
d) considerando que o heredograma apresentado seja
determinado pelos alelos A e a, determine o gendtipo de cada B J |
individuo. BV . {.) ()
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Desafio 11: Heredograma V

Observe a figura ao lado:

Questoes: a) determine o tipo de heranca apresentada no
heredograma e justifique sua resposta; b) identifique as geracdes
e os individuos; c) considerando que o heredograma apresentado
seja determinado pelos alelos A e a, determine o gendétipo de
cada individuo; d) determine a probabilidade do casal III-5 e III-
6 ter um filho doente.

]

)
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Desafio 12: Heredograma VI

Observe a figura ao lado. Os simbolos em branco indicam
individuos normais e os coloridos indicam individuos afetados.

Questaes: a) identifique as geragdes e os individuos; b) verifique
quais sdo os individuos afetados; c) determine o tipo de heranca
apresentada no heredograma e justifique sua resposta.

®
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Desafio 13: Genética das populacoes I

Em uma determinada populagdo em equilibrio de Hardy-Weinberg formada por 10.000 pessoas, foram realizados testes de tipagem sanguinea.
Foi constatada a presenca de 3.000 de individuos com o alelo autossémico para o Rh negativo (r).

Questoes: a) determine a frequéncia dos diferentes genétipos desta populagdo; b) calcule o nimero de pessoas de cada tipo genotipico; c)
verifique a frequéncia génica de cada um dos genes.
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Desafio 14: Genética das populagoes 11

Em uma determinada populacdo existem 150 individuos com genétipo AA, 50 individuos Aa e 200 individuos aa.

Questdes: a) determine a frequéncia de cada gendtipo; b) calcule a frequéncia génica.
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Desafio 15: Determinando a nomenclatura de aneuploidias

Questoes: Indique a nomenclatura para cariétipos de: a) homem normal; b) mulher normal; ¢) homem com sindrome de Down; d) homem com
sindrome de Edwards; e) homem com sindrome de Patau; f) mulher com sindrome de Turner; g) homem com sindrome de Klinefelter; h)
homem com sindrome de Jacobs; i) mulher com sindrome do triplo X.
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