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prevencdo de muitas doencas hereditarias. A analise cromossomica pode ser decisiva no
aconselhamento genético, agudando a evitar o nascimento de criangas portadoras de doengas
hereditérias. Nosso principal objetivo, neste nimero, € despertar o interesse para a Genética Humana
por meio de uma atividade que simula o trabalho dos citogeneticistas na identificagdo e organizacdo dos

A identificacdo dos cromossomos humanos é de grande importéncia para o diagnéstico e para a

Cromossomos humanos.

A andlise de cromossomos humanos é hoje realizada roti-
neiramente em qualquer servico de aconselhamento genéti-
co. Técnicas modernas permitem preparar |&minas de micros-
copia com 0s cromossomos bem individualizados, condicdo
fundamental para estudéa-los.

No periodo anterior ao surgimento dessastécnicas, oscito-
geneticistas estudavam 0s cromossomos humanos em cortes
histol 6gicos. Eraimpossivel determinar o nimero de cromos-
somos, que variava de 8 a 50 na contagem de diferentes pes-
quisadores. Em células dipl6ides, as contagens mais criterio-
sas apontavam 48 cromossomos.

Naprimeirametade do século X X descobriu-se que adro-
ga colchicina (ou colquicina), um alcal6ide extraido do bul-
bo de plantas do género Colchicum, impede a formagdo do
fuso mitotico. Isso faz com que as células em divisao permane-
¢am em metéfase, quando os cromossomos estdo condensados,
0 que favorece sua andlise morfol 6gica.

Em 1956, os pesquisadores Jo Hin Tjio e Albert Levan
utilizaram colchicina para tratar células humanas que, apés
algum tempo, foram transferidas paraumasol uc&o hipotdnica
e esmagadas entre alamina e alaminula de microscopia. Em
solucdo hipotonica a célula absorve agua e incha, o que faz
COM que Seus Cromossomos separem-se uns dos outros. Com
as inovagdes introduzidas por Tjio e Levan constatou-se que
0 nimero cromossomico dipl 6ide da espécie humana é 46, e
ndo 48, como se pensava. Além disso, a nova metodologia
permitiu identificar a maioria dos cromossomos humanos.

Em 1958, Jérome L gjeune descobriu que umacriancaafe-
tada pela sindrome de Down tinha 47 cromossomos. em vez
dedois, haviatréscromossomos 21 em cadacélula. Essadesco-
berta causou grande impacto no mundo cientifico, e o inte-
resse dos geneticistas pelo estudo dos cromossomos huma-
nos aumentou.

Na década de 1960 descobriu-se que extratos de semente
de feijdo comum, Phaseolus vulgaris, contém uma substéan-
cia denominada fitohemaglutinina, que induz a divisdo celu-
lar em linfécitos do sangue humano cultivados in vitro. A
partir de entdo, os estudos citogenéticos de células humanas
passaram a empregar |largamente os linfécitos.

Na década de 1970 descobriu-se que certos tratamentos
faziam surgir bandas (faixas transversais) nos cromossomos,
0 que permitiu identificar cadaum dos 23 pares cromossdémi-
cos do cari6tipo humano. A posicao e a espessura das faixas
S0 tipicas para cada cromossomo, que pode ser reconhecido
com relativa facilidade.

O conjunto cromossdmico de umacélulaé o caridtipo. Nas
l&minas de microscopia, cada conjunto cromossdmico é foto-
grafado, e os cromossomos s8o recortados individuamente da
foto. Em seguida eles sdo comparados, identificados e colados
sobreumafolhade papel. Essamontagem condtitui o idiograma.

Neste nimero sugerimos uma atividade de reconheci-
mento de cromossomos humanos desenhados e de montagem
de um idiograma. O padréo de bandeamento apresentado nos
desenhos segue as normas definidas no 4° Congresso Interna-
cional de Genética Humana, realizado em Paris, em 1971.

Fotomicrografia, ao microscopio 6tico, de um conjunto
cromossoémico humano preparado por uma técnica de
bandeamento.

* Professor do Departamento de Biologia do Instituto de Biociéncias da Universidade de S&o Paulo



SUGESTOESDE ATIVIDADES

Nas proximas paginas apresentamos asinformagoes neces-
sarias para que os estudantes montem um idiograma humano
normal, semelhante aos utilizados pelos geneticistas para es-
tudar eventuais desordens cromossdmicas nos pacientes.

Para a montagem do idiograma, cada estudante ou grupo
de estudantes deve receber xerocOpias da pégina de ativida-
des (pégina 3), da pagina de desenhos, com 0s cromossomos
pararecortar (pagina 4) e do gabarito onde o idiograma sera
montado (pagina 5).

A atividade propiciara aos estudantes oportunidade de se
familiarizar com conceitos relativos ao nimero, formae clas-
sificag@o dos cromossomos de forma lGdica.

O processo para identificar os cromossomos é quase um
jogo de seguir pistas e simula o grau de detalhamento neces-
sario ao trabalho do citogeneticista, na pesquisa de possiveis
anormalidades cromossdmicas e genéticas.

A atividade seréd mais bem aproveitada se os estudantesja
tiverem conhecimento sobre o ntcleo celular e seus compo-

nentes, e também sobre a mitose. Outro aspecto importante &
compreender atécnicalaboratorial empregada na preparacdo
dos cromossomos.

Em nossas obras de Biol ogia 0s assuntos apresentados nes-
te folheto podem ser encontrados nos seguintes volumes:

AMABIS, J. M. & MARTHO, G. R. Fundamentos da Biologia moder -
na, Sé&o Paulo, Ed. Moderna, 1997:

« Estruturaefunc&o do nicleo celular (pags. 143-151);
« Divisdo celular: mitose (pégs. 165-169);
» Doencas genéticas e sua prevencao (pags. 584-587).
— Biologia das células (vol. 1), S&o Paulo, Ed. Moderna, 1994:
® A estrutura dos cromossomos (pags. 178-185);
¢ Os cromossomos humanos (pags. 187-191);
® Divisdo celular (1): mitose (pags. 202-212).

IDIOGRAMA HUMANO NORMAL (SEXO MASCULINO)
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ATIVIDADE:

Série

M ATERIAL NECESSARIO

< ORGANIZANDO 0S CROMOSSOMOS HUMANOS. IDIOGRAMA
N
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2 O objetivo desta atividade € a montagem de um

g idiograma humano normal. O trabalho sera parecido

4 a0 de citogeneticistas, que montam idiogramas dos O Tesoura

. pacientes para descobrir eventuais problemas em seus
cromossomos.  Em vez de usar fotos dos cromosso-
mos, como fazem os citogeneticistas, usaremos dese-
nhos, para simplificar o trabalho de identificacao.

ORIENTACOESGERAIS

Além desta folha de atividades, vocé recebeu duas
g outras folhas xerocopiadas. uma delas tem desenhos de
£ cromossomos humanos para recortar, e a outra tem mar-
© cas de orientagéo para montar o idiograma (gabarito).

Siga as instrugdes de 1 a 11 para identificar os cro-
mossomos. Em aguns casos vocé terd de medi-los com
a régua, para auxiliar a identificagdo, pois os cromos-
somos devem ser dispostos por ordem decrescente de
tamanho. Recorte 0s cromossomos com a tesoura e
organize-os sobre o gabarito. E preferivel colar os
cromossomos apenas no final, para evitar enganos.

Ao recortar os cromossomos da folha de desenhos
deixe uma pequena margem dos lados, como foi suge-
rido para o cromossomo 1.

Cole cada cromossomo recortado no local cor-
respondente ao seu nimero, na folha de gabarito, fa-
zendo o centrébmero coincidir com a linha tracejada.
A titulo de exemplo, um dos homdlogos do par cro-
mossdmico 1 ja foi aplicado no gabarito. Oriente cada
cromossomo com o braco mais longo para baixo da
linha tracejada.

s e Martho / Editora Moderna

IDENTIFICANDO OSCROMOSSOMOSE
MONTANDO O IDIOGRAMA

1. Localizeostrésparescromossdmicosdemaior tamanho,
que constituem o grupo A. Os cromossomos  dos pares
1 e 3 s80 do tipo metacéntrico (centrbmero em posi¢éo
aproximadamente central), e os do par 2 s&o
submetacéntricos (centrdmero um pouco deslocado do
centro). Oriente 0s cromossomos 1 e 3 com os bragos
que tém afaixa cinzenta para baixo dalinha tracejada.

2. Dos cromossomos restantes, identifique os dois pares
de maior tamanho, que constituem o grupo B. S&o
grandes, pouco menores que 0 Cromossomo 3, e
submetacéntricos. O que tem uma faixa cinzenta na
regido do centrdmero é o cromossomo 4.

3. Localize agora os pares de cromossomos 21 e 22, que
constituem o grupo G. S&0 0s menores do conjunto e do
tipo acrocéntrico (centrdmero localizado perto da
extremidade). O brago menor desses cromossomos possui
uma pequena esfera terminal chamada satélite. O
Cromossomo que apresentafaixanegramaislargaéo 21.

U Régua milimetrada

| Cola_l (de preferéncia em bast&o)
g Conjur_lto de cromossomos para recortar (xerox)
U Gabarito para colar os Cromossomos (xerox)

4. Procure os pares de cromossomos 19 e 20, que consti-
tuem o grupo F. Eles so um pouco maiores que 0s do
grupo G e quase metacéntricos. O cromossomo 19 apre-
senta uma faixa negra em torno do centrémero. O cro-
mossomo 20 tem umafaixanegralargano braco ligei-
ramente menor (superior), e outramaisestreitano brago
ligeiramente maior.

5. Localizeosparescromossdmicos 13, 14 e 15, que cons-
tituem o grupo D. Eles sdo do tipo acrocéntrico, com
satélites no braco menor. O que apresenta faixas ne-
gras mais largas € o cromossomol3; o que tem faixas
um pouco mais estreitas € 0 14, e 0 15 apresentafaixas
aindamais estreitas.

6. ldentifique os pares de cromossomos 6 e 7, 0s pri-
meiros do grupo C. Eles sdo osmai oresentre 0scromos-
SOmMos que restaram, e sdo do tipo submetacéntrico. O
maior dos dois, com faixas negras mais estreitas no
brago menor, é o cromossomo 6.

7. Dos cromossomos restantes, deescubra agora os trés
pares de menor tamanho, de tipo submetacéntrico. Séo
0S cromossomos 16, 17 e 18, que constituem o grupo
E. O cromossomo 18 é facilmente identificavel por
ndo apresentar nenhuma faixa escura no brago menor.
O cromossomo 16 possui, no brago menor, uma faixa
negramais larga que a apresentada pelo 17.

8. Selecione 0 menor dos cromossomos restantes. Trata-
se do cromossomo sexual Y. Além de ndo apresentar
homélogo, el e édo tipo acrocéntrico (centrébmero loca-
lizado préximo a extremidade), e tem umafaixa cin-
zenta larga no brago maior.

9. Dos onze cromossomos restantes, identifique o cro-
mossomo sexual X. Ele apresenta uma faixa negra
estreita no brago menor, e é o Unico que ndo goresenta
homélogo, pois trata-se de um cari6tipo masculino.

10. Selecione, dos cromossomos restantes, 0 par que possui
trésfaixas negras largas no brago curto: € 0 cromossomo
9. Procure agora o0 par que apresenta gpenas uma faixa
negralargano brago menor: trata-se do cromossomo 12.

11. Faltam apenas trés pares de cromossomos para identi-
ficar. O que apresentafaixas negras maislargas no braco
maior é o cromossomo 8. Dos dois pares restantes, 0
gue tem o centrdbmero mais deslocado para a extre-
midade é o cromossomo 10.
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CELULA DIPLOIDE HUMANA MASCULINA

CONJUNTO CROMOSSOMICO EM METAFASE DA MITOSE
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IDIOGRAMA HUMANO NORMAL (SEXO MASCULINO)

Reproducéo autorizada
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