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ste folheto complementa e amplia as atividades sugeridas no Temas de Biologia n® 4 (Organizando os

cromossomos humanos: idiograma). Partindo dos mesmos principios empregados na identificagcdo e na
organizacao dos cromossomos de um cari6tipo humano normal, propomos aos estudantes a andlise de cariétipos
aberrantes, relacionados a algumas das sindromes cromossdémi cas mais conhecidas.

Apresentamos, a seguir, a descri¢do dos
cariétipos de trés pacientes portadores de ano-
malias cromoss6micas. Os desenhos desses
cariotipos encontram-se nas paginas seguin-
tes deste folheto.

O cario6tipo n2 1 é de um homem afetado
pela sindrome de Down, ou mongolismo. O ca-
riétipo n2 2 é de uma mulher normal portadora
de uma translocagéo equilibrada entre os cro-
mossomos 15 e 21. O cari6tipo n2 3 € de uma
mulher afetada pela sindrome de Turner.

Na préxima pagina sugerimos algumas
atividades complementares aquela proposta
no Temas de Biologia n® 4, que foi a montagem
de um idiograma humano normal. Se possi-
vel, os estudantes deverdo ter em maos esse
idiograma, o que tornarad mais facil o trabalho
de analise dos cariétipos aberrantes.

CARIOTIPO Nt 1

HoMEM AFETADO PELA SiNDROME DE DowN
(MoNGoLISMO)

A sindrome de Down, ou mongolismo, é umaanomalia
humana congénitacausada pelatrissomiado cromossomo
de ndmero 21. As células da pessoa afetada, neste caso
do sexo masculino, apresentam 47 cromossomos. Pessoas
portadoras dessa sindrome manifestam um conjunto de
caracteristicas: retardo mental, tracos faciais mongol 6i-
des, prega tipica na paima da méo, semelhante a dos
simios (prega simiesca) e expectativa de vida reduzida.
A frequéncia de nascimentos de criangcas com mongo-
lismo é da ordem de 1/700 nascidas vivas (mais ou menos
0,14%). A causa mais comum dessa anomalia € a néo-
disuncdo (isto &, ando-separacdo) dos cromossomos 21
durante a meiose, o que leva a formagdo de gametas
portadores de dois cromossomos 21.

CARIOTIPO N2 2

MULHER PORTADORA DE TRANSLOCAGCAO
EQUILIBRADA ENTRE 0S CROMossomos 15 E 21

Na espécie humana pode ocorrer translocacdo entre um
Ccromossomo 15 eum cromossomo 21, resultante de quebras
simulténeas nos "bragos" curtos desses cromossomos, que
se soldam em posi¢éo trocada. Surgem, assim, doiscromos-
somostransl ocados, um com os bragos|ongos dos cromos-
somos 15 e 21 e outro com os bragos curtos (o qual se
perde). A pessoa portadora da translocacéo, neste caso do
sexo feminino, énormal, maspode gerar descendentes af etar
dos pelo mongolismo. Na pagina seguinte apresentamos o
esquema do processo mei 6tico de pessoas que apresentam
esse tipo de transl ocagdo, chamada equilibrada porque seu
portador é normal, uma vez que apresenta praticamente
todo o material genético dos cromossomos 15 e 21 reunidos
no cromossomo translocado.

CARIOTIPO N2 3

MULHER AFETADA PELA SINDROME DE TURNER

A sindrome de Turner € uma anomalia humana congé-
nita, causada pela auséncia de um cromossomo do par se-
xual. As pessoas afetadas sdo sempre do sexo feminino e
apresentam 45 cromossomos em suas células, sendo 44
autossomos e apenas um cromossomo sexua X. Carac-
teristicas tipicas de mulheres com essa anomalia s&o: pes-
coco alado, isto &, com expansdes laterais de pele, estreita-
mento da artéria aorta e baixa estatura. As gdnadas ndo se
diferenciam e ndo produzem horménios, de modo que a
pessoa afetada ndo menstrua e seus pélos pubianos ndo se
desenvolvem. A freqiiénciade nascimentos de meninas com
sindrome de Turner é da ordem de 1/2500 nascidas vivas
(mais ou menos 0,04%). A causa mais comum dessa ano-
malia é a ndo-disjuncdo (isto é, a ndo-separacdo) dos cro-
MOSsOmMos sexuai s durante ameiose, o quelevaaformagao
de gametas deficientes quanto ao cromossomo sexual.

* Professor do Departamento de Biologia do Instituto de Biociéncias da Universidade de Sao Paulo



SUGESTOES DE ATIVIDADES E COMENTARIOS

s atividades deste folheto complementam a mon-
A tagem de um idiograma humano normal ,apresen-

tada no Temas de Biologia n® 4. Depois de ter
trabalhado com os desenhos do cari6tipo normal, os estu-
dantes n&o encontrardo dificul dades para analisar desenhos
de caridtipos aberrantes e tracar um diagndstico simpli-
ficado do problema cromossdmico apresentado.

Uma possibilidade é dividir a classe em seis grupos:
dois deles devem receber a xerocépia do Cari6tipo n2 1,
dois outros, axerocopiado Cariétipo n 2 e os dois Ultimos,
a xerocopia do Cariétipo n2 3. Cada grupo deve receber,
também, a xerocépia da pagina de atividades do Temas n®
4 (com as instrugdes para identificar os cromossomos) e a
xerocoOpia da pagina deste folheto que contém o gabarito
paramontar o idiogramaaberrante. Além disso, éimportante
gue os estudantes tenham em maos o idiograma que
montaram para o cariotipo normal ou uma xerocopia da
pagina deste folheto que traz um idiograma ja montado.

O Carittipo n? 2, pertencente aumamulher portadora de
translocacdo equilibrada entre os cromossomos 15 e 21,
envolve dificuldades adicionais em relacdo aos cariotipos de
nameros 1 e 3. Por isso apresentamos, a seguir, um esguema
do mecanismo envolvido nesse tipo de anomalia, bem como
arepresentacdo esquemati cado processo mei6tico que ocorre
na pessoa portadora dessa translocacdo e que gera descen-
déncia viavel.

Como sepode ver, apessoapodeformar, quanto aos cromos-
somos 15 e 21, os seguintes tipos de gameta: @) normais; b)
portadores do cromossomo translocado 15/21; c) deficientes
no cromossomo 21; d) portadores de um cromossomo transl o-
cado e de um cromossomo 21. Se casar com um homem
normal, essamulher tem chances de originar criancasnormais
(a), ou criangas portadoras de translocagéo equilibrada (b),
ou criangas deficientes em um cromossomo 21, inviaveis (c)
ou criangas mongol 6ides (d).
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CARIOTIPO N2 1

CONJUNTO CROMOSSOMICO EM METAFASE DA MITOSE
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CARIOTIPO N2 2

CONJUNTO CROMOSSOMICO EM METAFASE DA MITOSE
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CARIOTIPO N2 3

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