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Definicbes importantes

Organismo euploide: organismo com nimero de cromossomos que é
um multiplo exato do niumero de conjunto de cromossomos.

Ex: em Drosophila existem 8 cromossomos agrupados em dois
conjuntos de 4 cromossomos, em um organismo diploide.

Existem situacdes raras onde se encontram 12 cromossomos, portanto
perfazendo trés conjuntos de cromossomos. Este tipo de mosca é
tripldide eré também eupldide, pois contem 03 conjuntos de exatos de

cromossomos, portanto um multiplo exato dos dois conjuntos originais.




Euploidia ocorre ocasionalmente em humanos e muito freqlientemente em

Aneuploidia esta invariavelmente relacionada com alguma condicéao
anormal

Aneuploidia causa um desequilibrio na expressao de genes que €&
prejudicial para o fenétipo do individuo

Ao logo da evolucéo organismos dipléides como o ser humano tem
evoluido para produzir fenotipos normais usando dois conjuntos de
cromossomos. Em outras palavras quando o ser humano é diploide ele tem
um correto equilibrio na expressao de seus genes, portanto produz na
maioria nos;casos um individou normal
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Cercade 5a10% de todos os 6vulos fecundados resultam em um
zigeto com anormalidades no nimero de cromossomos

Estes embrides defeituosos normalmente sao abortados naturalmente
nos primeiros estagios do desenvolvimento.

Aproximadamente 50% de todos os abortos espontaneos séo devidos
a alteracdes no numero de cromossomos.

Em alguns casos os individuos com alteragcdes no numero de
cromossomo podera sobreviver. Dentre as alteracdes no numero que
permite uma sobrevivéncia estao as trissomias dos pares 21,18 e 13 e

anormalidades nos cromossomos sexuais.

As trissomias e monossomias do restante de cromossomos
autossomicos é letal, sendo encontrados em embrides e fetos
abortados naturalmente. Nestes fetos foram encontrados todas as
trissomias com excecéo da trissomia do par 1.




CondicOes de Aneuploidia em humanos

Condicao
Autossomal

Trisomia — 21

Trisomia — 18

Trisomia —d3

Freqléncia

1/800

1/6.000

1/15.000

Sindrome

Down -

Edward

Patau -

Caracteristicas

Retardo mental,
padréo anormal de
rugas palmares, olhos
amendoados, cara
chata, estatura baixa

Retardo fisico e
mental,
anormalidades faciais,
alto tonus muscular

Retardo fisico e
mental, ampla
variedade de defeitos
em 6rgaos, nariz
triangular grande




Trissomia do 21
Sindrome de Down

Face larga e achatada
= epicanticas
= | Fenda palpebral inclinada
| Ponte nasal curla
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Trissomico do 13
Sindrome de Patau
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Request Information
About Brain Injury
Frograms for Brain-Injured Children

WWhat To Do About Your Brain-Injured
Child Courze

Success Stories

» Brain Injuries Index
ATD - ADHD
Autism
Cerabral Palsy
Coma /Persistent Vegetative State
Developmental Delay

» Down Syndrome
Mentally Retarded /Special Neaeds
Learning Problems
Seizures/Epileptic

These old-fashioned labels are not found in the literature of The Institutes but rather the
term "brain-injured". This refers to the entire spectrum of brain injury from profound
coma to mild learning problems and every kind and degree of brain injury in between.

Down Syndrome

Parents from around the
world have helped their
children diagnosed with
Down eyndrome move
along the path to wellness.
Using the programs
developed by The
Institutes, children
diagnosed with Dowrn
syndrome have been able
to improve function and,
in many cases, perform at
peer level-and above.

The Institutes offers a comprehensive program that focuses on
nenrological growth and develonment. Chir goal 12 intellectiial




Condicoes de Aneuploidia em humanos

Condicao Frequéncia  Sindrome Caracteristicas

Crossomas sexuais

XXY 1/1.000 (homens) Klinefelter Imaturidade sexual, sem
producéo de esperma,
desenvolvimento de seios

1/1.000 (homens) Jacobs Homens altos. Genitalia
|- normal. Hiperatividade,
cuidados na infancia e idade
escolar. Canalizar possivel
aumento de agressividade.

1/1.500 (mulheres) Sindrome do triplo X Mulheres de apariéncia normal
Seperfémea porte alto com menstruagao
irregular. Na maioria dos casos
assintomaticos, ou com
sintomas que nao levam
necessariamente a um
tratamento especializado

1/5.000 (mulheres) Turner Estatura baixa, sexualmente
D> | subdesenvolvidas, pescoco
largo




Sindrome de Klinefelter
XXY
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Fonte: Griffiths et al. Introducédo a Genética




Syndrome de Jacobs
XYY




Sindrome de Turner
X0
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Age of mother

Incidéncia de nascimentos portanto sindrome de Down de acordo com
a idade da mae. O eixo y (ordenada) mostra o numero de criancas
nascidas com sindrome de Down por 1.000 nascimentos. O eixo X mostra a
Idade da méae na hora do parto. As fracoes indicam os nascimento de
criangas vivias portadores de sindrome de Down.




Ginandromorfo —
Aneuploide somatico




FIGURE 8.28 The karyotype of a hybrid animal produced

from two closely related antelope species. In each chromosome pair in

this karyotype, one chromosome was inherited from the roan antelope

and the other from the sable antelope. For chromosomes with slightly
different banding patterns between the two species, the roan chromo-
somes are shown on the left side of each pair.
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Aloploide

Aloploidismo (aloploide)




Espécie 1 ESD?CiE 2

Alopoliploide

Alopoliploidismo (alotetraploide)
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